Opis choroby *
Definicja

Niedobdr karboksylazy pirogronianowej to rzadkie schorzenie neurometaboliczne
charakteryzujgce sie kwasicg metaboliczng, niedoborem wzrostu i masy ciata, opdznieniem
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 mleczanowg typu I
Martwicza encefalopatia Leigha z powodu
niedoboru karboksylazy pirogronianowe;j
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
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