Opis choroby *
Definicja

Doktadna patogeneza nie zostata w petni wyjasniona. U podstaw objawéw klinicznych lezy
niedobdr energii z powodu dysfunkcji mitochondriéw. Sposrdd dotychczas zidentyfikowanych
mutacji w 19 genach mitochondrialnych najczestsza (stanowigca okoto 80%) jest mutacja
3243Asup G w genie mitochondrialnego tRNA Leu(UUR) (MT-TL1). Mutacje te prowadzg do
dysfunkcji mitochondrialnego tRNA, zaburzajgc synteze biatek mitochondrialnych.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Mitochondrial encephalomyopathy, lactic
acidosis and stroke-like episodes
Encefalopatia mitochondrialna, kwasica
mleczanowa z epizodami udaropodobnymi
Miopatia mitochondrialna, encefalopatia,
kwasica mleczanowa i epizody udaropodobne
Mitochondrial encephalopathy, lactic acidosis,
and stroke-like episodes
Mitochondrial myopathy, encephalopathy, lactic
acidosis and stroke-like episodes
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