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Acyduria 2-hydroksyglutarowa

Orphanumber: 19

Definicja choroby

Acyduria 2-hydroksyglutarowa to grupa zaburzen neurometabolicznych o szerokim spektrum klinicznym,
poczawszy od ciezkich przypadkéw noworodkowych do postaci postepujacych oraz przypadkow
bezobjawowych, charakteryzujacych sie pod wzgledem biochemicznym zwiekszonym poziomem kwasu 2-

hydroksyglutarowego w osoczu, ptynie mézgowo-rdzeniowym i moczu.

Epidemiologia
Doktadna czestos¢ wystepowania i zapadalnosé na te zaburzenia nie sg znane, ale dotychczas zgtoszono

mniej niz 300 pacjentow.

Opis kliniczny

Istniejg dwie enancjomeryczne postaci kwasu 2-hydroksyglutarowego, tzn. kwas D-2-hydroksyglutarowy
oraz kwas L-2-hydroksyglutarowyego. L-2-acyduria hydroksyglutarowa (zob. to hasto) charakteryzuje sie
opOznieniem psychomotorycznym, ataksjg moézdzku oraz padaczkg, natomiast D-2-acyduria
hydroksyglutarowa (zob. to hasto) cechuje sie zmiennymi objawami metabolicznymi, neurologicznymi i

dysmorficznymi.

Etiologia
W wypadku L-2- acydurii hydroksyglutarowej sugeruje sie mutacje w genie L2ZHGDH (14g22.1), natomiast
z D-2- acydurig hydroksyglutarowg wigze sie mutacje w genach D2HGDH (2g37.3) oraz IDH2 (15926.1).

Poradnictwo genetyczne

L-2-acyduria hydroksyglutarowa oraz D-2-acyduria hydroksyglutarowa spowodowane odpowiednio
mutacjami genow L2HGDH oraz D2HGDH sg zgodne z autosomalnym recesywnym wzorem
dziedziczenia. Natomiast D-2-acyduria hydroksyglutarowa wywotana specyficzng heterozygotyczng
mutacjg typu gain-of-function w genie IDH2 jest cechg dominujaca autosomalng i zwykle wywotang

mutacjami de novo.
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Ten dokument jest prezentowany wytacznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie mogg zastapi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow
i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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