Opis choroby *
Definicja

Rzadka miopatia metaboliczna, ktéra ujawnia sie w dziecinstwie i klinicznie charakteryzuje sie
zahamowaniem wzrostu, znacznym ostabieniem miesni i niedostuchem zmystowo-nerwowym
umiarkowanego stopnia, zas w badaniach biochemicznych kwasicg metaboliczng, podwyzszonym
stezeniem pirogronianu w surowicy, hiperalaninemig i hiperalaninurig. Od 1973 roku nie byto
dalszych opiséw w literaturze.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Mitochondrial myopathy-lactic acidosis-hearing
loss syndrome
Miopatia mitochondrialna - kwasica mleczanowa
- utrata stuchu
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