Opis choroby *
Definicja

Zespot oczno-mobzgowo-nerkowy Lowe'a (Oculocerebrorenal syndrome of Lowe - OCRL) to
zaburzenie wielouktadowe charakteryzujgce sie za¢mga wrodzong, jaskrg, niepetnosprawnoscia
intelektualng, postnatalnym opd6znieniem wzrostu oraz dysfunkcjg kanalikdbw nerkowych z
przewlektg niewydolnoscig nerek.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad wrodzonych Lowe disease
Niedobor 5-fosfatazy fosfatydyloinozytolo-4,5-
bisfosforanu
Choroba Lowe'a
Dystrofia oczno-mézgowo-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
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