Opis choroby *
Definicja

*Miopatia z ciatkami poliglukozanowymi typu 1 jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym
zaburzeniem spichrzania glikogenu, ktére charakteryzuje sie gromadzeniem glikogenu w réznych
tkankach. Objawy obejmujg postepujgce ostabienie proksymalnych miesni koriczyn dolnych i
szybko postepujgcg kardiomiopatia, zwykle rozstrzeniowa. Moze towarzyszy¢ zajecie watroby i
opdznienie wzrastania. Opisywano rowniez wczesnie pojawiajgcy sie niedobor odpornosci i
chorobe autozapalng z nawracajgcymi infekcjami bakteryjnymi.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba PGBM1
PGBM1
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
397937 615895 E74.0
Kod ICD11
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