Opis choroby *
Definicja

Dystonia wrazliwa na lewodope (DRD; sprawdz ten termin) spowodowana niedoborem reduktazy
sepiapteryny (SRD) to bardzo rzadkie schorzenie neurometaboliczne charakteryzujgce sie dystonig
z wahaniami dobowymi, hipotonig osiowg, napadami przymusowego patrzenia z rotacjg gatek
ocznych (oculogyric crisis) oraz opéznieniem rozwoju ruchowego i poznawczego.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Autosomal recessive sepiapterin reductase-
deficient DRD
Autosomalna recesywna DPD z niedoborem
reduktazy sepiapteryny
DRD z powodu SRD
Niedobor reduktazy sepiapteryny
Niedobdr SPR
DRD due to SRD
SPR deficiency
Sepiapterin reductase deficiency
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