Opis choroby *
Definicja

Tyrozynemia typu 2 to wrodzona wada metabolizmu tyrozyny charakteryzujgca sie
hipertyrozynemia z objawami oczno-skérnymi oraz w niektérych przypadkach
niepetnosprawnoscig intelektualng.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Keratosis palmoplantaris-corneal dystrophy
syndrome
Rogowiec dtoniowo-podeszwowy - dystrofia
rogowki
Tyrozynemia oczno-skérna
Tyrozynemia spowodowana niedoborem
aminotransferazy tyrozyny
Tyrozynemia spowodowana niedoborem TAT
Tyrozynemia typu Il
Zespot Richnera i Hanharta
Oculocutaneous tyrosinemia
Richner-Hanhart syndrome
Tyrosinemia due to TAT deficiency
Tyrosinemia due to tyrosine aminotransferase
deficiency
Tyrosinemia type Il
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