Zespot szybko postepujaca otytosc dziecieca -
dysfunkcja podwzgorza - niedotlenienie -
dysregulacja autonomiczna

Kod Orpha: 293987 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot szybko postepujgca otytos¢ dziecieca - dysfunkcja podwzgorza - niedotlenienie -
dysregulacja autonomiczna jest rzadkg, potencjalnie zagrazajgcg zyciu, genetycznie
uwarunkowang chorobg endokrynologiczng, ktora charakteryzuje sie nadmiernym
taknieniem i otytoscig o poczatku w okresie dziecinstwa, hipowentylacjg pecherzykow
ptucnych, dysautonomig (np. uposledzona motoryka przewodu pokarmowego, nieprawidtowy
rytm serca, zaburzenia termoregulacji), dysfunkcjg podwzgorza i zaburzeniami
neurobehawioralnymi. Moze réwniez wystgpi¢ niedoczynnosc tarczycy pochodzenia
osrodkowego, zaburzenia endokrynologiczne (np. niedob6r glikokortykoiddw,
nieprawidtowosci okresu dojrzewania), zaburzenia rownowagi elektrolitowej (np. hipo-
/hipernatremia, hipochloremia), niewydolno$¢ oddechowa i nowotwory neuroendokrynne o
pbznym poczatku.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba ROHHAD
ROHHAD
ROHHADNET
Zespot szybko postepujgca otytos¢ dziecieca -
dysfunkcja podwzgorza - niedotlenienie -
dysregulacja autonomiczna - guzy neuronalne
ROHHADNET
Rapid-onset childhood obesity-hypothalamic
dysfunction-hypoventilation-autonomic
dysregulation-neural tumors syndrome
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*Zrodio

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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