Opis choroby *
Definicja

Posta¢ wrodzonego rozlanego hiperinsulinizmu wrazliwego na diazoksyd, spowodowana
wariantami w genie ABCC8 i charakteryzujgca sie epizodami hipoglikemii, ktére sg zwykle tagodne,
rzadko wykrywane w okresie niemowlecym i zwykle wykazujg dobrg odpowiedz kliniczng na
diazoksyd. Autosomalny dominujacy hiperinsulinizm ma zwykle tagodniejszy fenotyp w
poréwnaniu z chorobg zwigzang z recesywnymi mutacjami w genach kodujgcych biatka kanatu
potasowego (K-ATP).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Autosomal dominant hyperinsulinemic
hypoglycemia due to SUR1 deficiency
Autosomalna dominujgca hipoglikemia
hiperinsulinemiczna z powodu niedoboru SUR1
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