Hiperinsulinizm spowodowany niedoborem
dehydrogenazy 3-hydroksyacyl-CoA
Kod Orpha: 71212 Kod OMIM: 609975

Opis choroby *

Definicja

Rzadka postac¢ wrodzonego rozlanego hiperinsulinizmu wrazliwego na diazoksyd,
spowodowana niedoborem krétkotancuchowej dehydrogenazy 3-hydroksylacylo-CoA (gen
SCHAD; HADH), charakteryzujgca sie hiperinsulinemiczng hipoglikemiag z drgawkami i dobrze
reagujaca na diazoksyd. Przebiega a klasycznymi objawami hipoglikemii hiperinsulinemiczne;.
Wyjatkowo rzadkie powiktania obejmowaty nagty zgon, a w jednym przypadku niewydolnos¢
watroby o piorunujgcym przebiegu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Hyperinsulinemic hypoglycemia due to short
chain 3-hydroxylacyl-CoA dehydrogenase
deficiency
Niedob6r SCHAD
Hiperinsulinizm spowodowany niedoborem
SCHAD
Hiperinsulinizm spowodowany niedoborem
glutamodehydrogenazy
Hiperinsulinizm spowodowany niedoborem
dehydrogenazy kroétkich tancuchéw 3-
hydroksyacylo-CoA
Hyperinsulinism due to SCHAD deficiency
Hyperinsulinism due to
glutamodehydrogenase deficiency
SCHAD deficiency
Hiperinsulinizm spowodowany niedoborem
dehydrogenazy 3-hydroksyacyl-CoA

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
71212 609975 E71.3
Kod ICD11
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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