Niedobor karboksylazy pirogronianowej
Kod Orpha: 3008 Kod OMIM: 266150

Opis choroby *

Definicja

Niedobdr karboksylazy pirogronianowej to rzadkie schorzenie neurometaboliczne
charakteryzujgce sie kwasicg metaboliczng, niedoborem wzrostu i masy ciata, op6znieniem
rozwoju i nawracajgcymi drgawkami w mtodym wieku u ciezko chorych pacjentow.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Ataxia with lactic acidosis type 2
Ataksja z kwasicg mleczanowg typu 2
Ataksja z kwasicg mleczanowsg typu Il
Martwicza encefalopatia Leigha z powodu
niedoboru karboksylazy pirogronianowej
Zespot Leigha z powodu niedoboru
karboksylazy pirogronianowej
Zespot Leigha z powodu niedoboru PC
Ataxia with lactic acidosis type Il
Leigh necrotizing encephalopathy due to
pyruvate carboxylase deficiency
Leigh syndrome due to PC deficiency
Leigh syndrome due to pyruvate carboxylase
deficiency

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

3008 266150 E74.4

Kod ICD11

5C53.03

*Zr6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=3008

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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