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Acyduria 2-hydroksyglutarowa 

 

Orphanumber: 19 

 

 

Definicja choroby 

Acyduria 2-hydroksyglutarowa to grupa zaburzeń neurometabolicznych o szerokim spektrum klinicznym, 

począwszy od ciężkich przypadków noworodkowych do postaci postępujących oraz przypadków 

bezobjawowych, charakteryzujących się pod względem biochemicznym zwiększonym poziomem kwasu 2-

hydroksyglutarowego w osoczu, płynie mózgowo-rdzeniowym i moczu. 

 

Epidemiologia 

Dokładna częstość występowania i zapadalność na te zaburzenia nie są znane, ale dotychczas zgłoszono 

mniej niż 300 pacjentów. 

 

Opis kliniczny 

Istnieją dwie enancjomeryczne postaci kwasu 2-hydroksyglutarowego, tzn. kwas D-2-hydroksyglutarowy 

oraz kwas L-2-hydroksyglutarowyego. L-2-acyduria hydroksyglutarowa (zob. to hasło) charakteryzuje się 

opóźnieniem psychomotorycznym, ataksją móżdżku oraz padaczką, natomiast D-2-acyduria 

hydroksyglutarowa (zob. to hasło) cechuje się zmiennymi objawami metabolicznymi, neurologicznymi i 

dysmorficznymi. 

 

Etiologia  

W wypadku L-2- acydurii hydroksyglutarowej sugeruje się mutacje w genie L2HGDH (14q22.1), natomiast 

z D-2- acydurią hydroksyglutarową wiąże się mutacje w genach D2HGDH (2q37.3) oraz IDH2 (15q26.1). 

 

Poradnictwo genetyczne 

L-2-acyduria hydroksyglutarowa oraz D-2-acyduria hydroksyglutarowa spowodowane odpowiednio 

mutacjami genów L2HGDH oraz D2HGDH są zgodne z autosomalnym recesywnym wzorem 

dziedziczenia. Natomiast D-2-acyduria hydroksyglutarowa wywołana specyficzną heterozygotyczną 

mutacją typu gain-of-function w genie IDH2 jest cechą dominującą autosomalną i zwykle wywołaną 

mutacjami de novo. 
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Ten dokument jest prezentowany wyłącznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w 

żadnym przypadku nie mogą zastąpić fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistów 

i nie powinny być wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia. 

 

 

 

 


