Periferna neuropatija, gluhoća, prokismalna tubulopatija povezana s novom mutacijom RRM2B gena kod dojenčeta 
Sindromi smanjivanja količine mitohondrijske DNA su skupina autosomalnih recesivnih nasljednih poremećaja koji zahvaćaju neka tkiva (mišiće, jetru, mozak, ili bubrege). Ovaj rad opisuje slučaj dojenčeta s miopatijom, gluhoćom, perifernom neuropatijom, nefrokalcinozom, proksimalnom bubrežnom tubulopatijom, umjerenom laktičkom acidozom i novom mutacijom RRM2B gena. 
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