Wrodzony defekt syntezy kwasow zotciowych typu 4
Kod Orpha: 79095 Kod OMIM: 614307

Opis choroby *

Definicja

Congenital bile acid synthesis defect type 4 (BAS defect type 4) is an anomaly of bile acid
synthesis (see this term) characterized by mild cholestatic liver disease, fat malabsorption
and/or neurological disease.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba 2-methylacyl-CoA racemase deficiency
BASD4
Niedob6r AMACR
Niedobér racemazy 2-metyloacylo-CoA
Niedobor racemazy alfa-metylo-acylo-CoA
Zespot choroby watroby, barwnikowego
zwyrodnienia siatkéwki, polineuropatii i
padaczka
AMACR deficiency
Alpha-methyl-acyl-CoA racemase deficiency
BASD4
Liver disease-retinitis pigmentosa-
polyneuropathy-epilepsy syndrome

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

79095 614307 K76.8

Kod ICD11

5C52.11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=79095

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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