Zespot hipogonadyzmu hipogonadotropowego,
znacznego matogtowia, niedostuchu zmystowo-
nerwowego i dysmorfii

Kod Orpha: 293967 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot hipogonadyzmu hipogonadotropowego, znacznego matogtowia, niedostuchu
zmystowo-nerwowego i dysmorfii jest rzadkim, wrodzonym zespotem niedoboru hormonoéw
przysadki, ktéry charakteryzuje sie ciezkim, wrodzonym matogtowiem, dysmorfig twarzy
(wysoko wysklepione, tukowate brwi, hiperteloryzm, wypukty grzbiet nosa, odstajgce uszy z
niedorozwojem goérnej odnogi grobelki, matozuchwie) oraz obustronnym niedostuchem
zmystowo-nerwowym i hipogonadyzmem hipogonadotropowym, ktérym towarzyszg wczesne
problemy z zywieniem, krotkowzrocznos¢, umiarkowana niepetnosprawnosc intelektualna i
umiarkowanie niski wzrost.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad Hypogonadotropic hypogonadism-severe

wrodzonych microcephaly-sensorineural deafness-
dysmorphism syndrome
Zespot hipogonadyzm hipogonadotropowy-
znaczna mikrocefalia-gluchota zmystowo-
nerwowa

Kod ORPHA Kod OMIM Kod 1CD10

293967 - Q87.8

Kod ICD11

*Zr6dio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=293967

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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