Opis choroby *
Definicja

*Niedobdr izomerazy rybozo-5-P jest niezwykle rzadkim, dziedzicznym zaburzeniem metabolizmu
fosforandw pentoz, ktéry charakteryzuje sie postepujgcg leukoencefalopatig oraz znaczaco
podwyzszonym stezeniem rybitolu i D-arabitolu w mdzgu i ptynach ustrojowych. Obraz kliniczny
obejmuje opdznienie psychoruchowe, padaczke i powolng regresje neurologiczng o poczatku w
dziecinstwie, z ataksjg, spastycznoscia, zanikiem nerwu wzrokowego i neuropatig czuciowo-
ruchowa.
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