Wrodzony ztozony niedobor hormonow przysadki
mozgowej z niedostuchem czuciowo-nerwowym i
nieprawidtowosciami kregostupa

Kod Orpha: 231720 Kod OMIM: 221750

Opis choroby *

Definicja

*Wrodzony ztozony niedobdr hormondw przysadki mézgowej z niedostuchem czuciowo-
nerwowym i nieprawidtowosciami kregostupa jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym
zespotem z niedoborem hormondw przysadki moézgowej, ktory charakteryzuje sie
niedoczynnoscig przysadki (z niedoborem ACTH lub bez) oraz nieprawidtowosciami
kregostupa, czesto pod postacig sztywnosci kregostupa szyjnego i krotkiej szyi z ograniczong
rotacja, oraz zréznicowanym niedostuchem czuciowo-nerwowym. Przednia czes¢ przysadki
mozgowej jest zazwyczaj nieprawidtowa (zwykle hipoplastyczna); rzadko towarzyszy tagodne
opo6znienie rozwoju lub niepetnosprawnos¢ intelektualna.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Non-acquired combined pituitary hormone

wrodzonych deficiency-deafness-rigid cervical spine
syndrome
Non-acquired combined pituitary hormone
deficiency-deafness-rigid cervical spine
syndrome
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=231720

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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