Opis choroby *
Definicja

*Ciezka noworodkowa kwasica mleczanowa z powodu niedoboru kompleksu NFS1-ISD11 jest
rzadkim, dziedzicznym zaburzeniem fosforylacji oksydacyjnej w mitochondriach, ktére
charakteryzuje sie ciezkg kwasicg mleczanowg noworodkéw oraz niedoborem komplekséw
mitochondrialnych I, i Ill. Objawy kliniczne sg zmienne i moga obejmowac hipotonie,
niewydolnos¢ oddechowg z sinicg, brak prawidtowego rozwoju, trudnosci w karmieniu,
hipoglikemie, odwodnienie, wymioty, drgawki i zwiekszone ryzyko wystgpienia niewydolnosci
wielonarzadowe].
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