Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 24
Kod Orpha: 444458 Kod OMIM: 616239

Opis choroby *

Definicja

*Ztozony defekt fosforylacji oksydacyjnej typu 24 jest rzadkim zaburzeniem mitochondrialne;
fosforylacji oksydacyjnej, charakteryzujagcym sie zmiennym fenotypem, na ktory sktada sie
opdznienie rozwoju z regresem psychoruchowym, niepetnosprawnos¢ intelektualna,
padaczka, zespoét Leigha, niesyndromiczny niedostuch, upos$ledzenie widzenia i ciezka
miopatia. Czesto stwierdza sie obnizong aktywnos¢ mitochondrialnych komplekséw
oddechowych i kwasice mleczanowg; moze takze wystgpic rozlany zanik mézgu.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba COXPD24
COXPD24
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
444458 616239 E88.8
Kod ICD11
5C53.23
*7rddio
orphdﬁ et

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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