Zespot oczno-mozgowo-nerkowy Lowe'a
Kod Orpha: 534 Kod OMIM: 309000

Opis choroby *

Definicja

Dane

Klasyfikacja
Zespo6t wad
wrodzonych

Kod ORPHA
534

Kod ICD11
5C60.0

Zespot oczno-mbzgowo-nerkowy Lowe'a (Oculocerebrorenal syndrome of Lowe - OCRL) to
zaburzenie wielouktadowe charakteryzujgce sie za¢cmg wrodzong, jaskra,
niepetnosprawnoscig intelektualng, postnatalnym opdznieniem wzrostu oraz dysfunkcjg
kanalikéw nerkowych z przewlektg niewydolnoscig nerek.

Synonimy

Lowe disease

Niedobér 5-fosfatazy fosfatydyloinozytolo-4,5-
bisfosforanu

Choroba Lowe'a

Dystrofia oczno-moézgowo-nerkowa
OCR

OCRL

Oculocerebrorenal dystrophy

Zespot Lowe'a

Zespot oczno-mozgowo-nerkowy

Lowe oculo-cerebro-renal dystrophy
Lowe oculo-cerebro-renal syndrome
Lowe oculocerebrorenal dystrophy
Lowe syndrome

OCRL

Phosphatidylinositol 4,5-biphosphate 5-
phosphatase deficiency

Kod OMIM Kod ICD10
309000 E72.0

*7rddto



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=534
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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