Osrodkowa wrodzona niedoczynnosc tarczycy
sprzezona z chromosomem X z powiekszeniem jader
0 poznym poczatku
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Opis choroby *

Definicja

*Osrodkowa wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy sprzezona z chromosomem X z
powiekszeniem jgder o péznym poczatku jest rzadkg, genetycznie uwarunkowang chorobg
endokrynologiczng, ktora charakteryzuje sie osSrodkowa niedoczynnoscia tarczycy,
powiekszeniem jgder w okresie dojrzewania prowadzgcym do makroorchidyzmu u dorostych,
opdznionym wzrostem stezenia testosteronu w okresie pokwitania, co w konsekwengji
prowadzi do opdznienia pokwitaniowego skoku wzrostu, matg tarczycg i zmiennym
niedoborem prolaktyny i hormonu wzrostu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba IGSF1 deficiency syndrome
Osrodkowa wrodzona niedoczynnosc tarczycy
sprzezona z chromosomem X z
makroorchidyzmem o p6znym poczatku
Zespot niedoboru IGSF1
X-linked central congenital hypothyroidism
with late-onset macroorchidism

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

329235 300888 E03.1

Kod ICD11

*Zr6dto

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=329235

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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