Autosomalna recesywna dystonia reagujaca na L-
dopa
Kod Orpha: 101150 Kod OMIM: 605407

Opis choroby *

Definicja

Autosomalna recesywna dystonia wrazliwa na lewodope (DYT5b) to bardzo rzadka choroba
neurometaboliczna charakteryzujgca sie spektrum objawdw od tych wiasciwych dla dystonii
wrazliwej na lewodope (DRD; sprawdz ten termin), do postepujgcej encefalopatii dzieciecej.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Autosomal recessive Segawa syndrome
Autosomalny recesywny zespét Segawa
Dystonia z niedoborem hydroksylazy tyrozyny
wrazliwa na L-dopa
Niedobor hydrolazy tyrozyny
DYT5b
Tyrosine hydroxylase deficiency
Tyrosine hydroxylase-deficient dopa-
responsive dystonia

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

101150 605407 G241

Kod ICD11

8A02.11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=101150

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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