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Opis choroby *

Definicja

*PGM3-CDG jest rzadkim wrodzonym zaburzeniem glikozylacji spowodowanym mutacjami w
genie PGM3 ; charakteryzuje sie nawracajgcymi infekcjami bakteryjnymi i wirusowymi,
chorobami zapalnymi skéry, atopowym zapaleniem skéry i atopowymi wybroczynami oraz
podwyzszonym poziomem IgE w surowicy. Wczesnie pojawiajace sie zaburzenia
neurologiczne obejmujg op6znienie rozwoju, niepetnosprawnos¢ intelektualng, ataksje,
dyzartrie, niedostuch zmystowo-nerwowy, mioklonie i drgawki.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba CID due to PGM3 deficiency
CID spowodowany niedoborem PGM3
Wrodzone zaburzenie glikozylazji zalezne od
PGM3
Ztozony zespo6t niedoboru odpornosci
spowodowany deficytem PGM3
Combined immunodeficiency due to PGM3
deficiency
PGM3-related congenital disorder of
glycosylation
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=443811

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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