Wrodzona kwasica mleczanowa, typ Saguenay, Lac i
St. Jean
Kod Orpha: 70472 Kod OMIM: 619065

Opis choroby *

Definicja

Saguenay-Lac-St. Jean (SLSJ) type congenital lactic acidosis, a French Canadian form of Leigh
syndrome (see this term), is a mitochondrial disease characterized by chronic metabolic
acidosis, hypotonia, facial dysmorphism and delayed development.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba COX deficiency, French-Canadian type
Niedobdér COX, typ francusko-kanadyjski
Niedobdr oksydazy cytochromowej, typ
Saguenay, Laci St. Jean
Niedobor oksydazy cytochromu C, typ
francusko -kanadyjski
Niedobdr SLSJ-COX
Zespot Leigha, typ francusko -kanadyjski
Zespot Leigha, typ Saguenay, Laci St. Jean
Cytochrome C oxidase deficiency, French-
Canadian type
Cytochrome oxidase deficiency, Saguenay-Lac-
Saint-Jean type
Leigh syndrome, French-Canadian type
Leigh syndrome, Saguenay-Lac-Saint-Jean type
SLSJ-COX deficiency

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
70472 619065 G31.8

Kod ICD11
5C53.24
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=70472
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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