Opis choroby *
Definicja

*Niedokrwisto$¢ hemolityczna z powodu niedoboru 5'nukleotydazy pirymidynowej jest rzadka,
dziedziczng niedokrwistoscig hemolityczng, spowodowang zaburzeniem metabolizmu
nukleotydow erytrocytéw. Charakteryzuje sie tagodng lub umiarkowang niedokrwistoscig
hemolityczng, zwigzang z gromadzeniem zasadochtonnych ziarnistosci wysokich stezen
nukleotydow w erytrocytach. Objawy choroby sg zmienne, moze wystgpic¢ zéttaczka, powiekszenie
Sledziony i watroby, kamica zétciowa, czasami konieczne sg transfuzje. W rzadkich przypadkach
opisywano tagodne op6znienie rozwoju i trudnosci w uczeniu.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba P5N deficiency
Niedobor hydrolazy 5' monofosforanu urydyny
Niedob6r P5N
Niedobér UMPH1
UMPH1 deficiency
Uridine 5'-monophosphate hydrolase deficiency
Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10
35120 266120 D55.3
Kod ICD11
3A10.Y
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