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Definicja

Klinicznie niejednorodna grupa schorzern mitochondrialnych, charakteryzujgcych sie
zmniejszeniem liczby kopii mitochondrialnego DNA w chorobowo zajetych tkankach, bez
mutacji lub rearanzacji w mitochondrialnym DNA. Schorzenia sg fenotypowo heterogenne i
mogg dotyczy¢ konkretnego narzadu lub kombinacji narzagddw, przy czym najczesciej
zgtaszano objawy watrobowo-mozgowe (tj. zaburzenia funkcji watroby, opdznienie
psychoruchowe), miesniowe (tj. hipotonia, ostabienie miesni, opdznienie psychoruchowe),
mozgowo-miesniowe (tj. hipotonia, zaburzenia motoryki przewodu pokarmowego, neuropatia
obwodowa). Dodatkowe fenotypy obejmujg Smiertelng dzieciecg kwasice mleczanowg z
kwasicg metylomalonowg, ataksje spastyczng (zesp6t ataksji spastycznej z neuropatig o
wczesnym poczatku) oraz zespét Alpersa.

Dane

Klasyfikacja Synonimy
Kategoria mtDNA depletion syndrome
Zespot deplecji mtDNA

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
35698 -

Kod ICD11
5C53.20
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=35698
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