Opis choroby *
Definicja

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