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Opis choroby *

Definicja

*Zespot ANE (tysienie - zaburzenia neurologiczne - endokrynopatia) jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zaburzeniem neuro-endokrynno-skérnym, ktére charakteryzuje sie
tysieniem o bardzo zmiennym stopniu nasilenia, umiarkowang lub znaczng
niepetnosprawnoscig intelektualng, postepujgcym pogorszeniem funkcji ruchowych o
pbznym poczatku oraz ztozonym niedoborem hormondéw przedniego ptata przysadki
mozgowej, objawiajgcym sie osrodkowym hipogonadyzmem hipogonadotropowym,
op6znionym dojrzewaniem lub jego brakiem, niedoborem hormonu wzrostu (co skutkuje
niskim wzrostem), postepujacg osrodkowg niewydolnoscig kory nadnerczy oraz hipoplazjg
przedniego ptata przysadki. Dodatkowe objawy to: hipodoncja, siatkowate przebarwienia w
zgieciach, ginekomastia, matogtowie i kyfoskolioza.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Alopecia-progressive neurological defect-
endocrinopathy syndrome
ZespoOt tysienia, postepujacego defektu
neurologicznego i endokrynopatii
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=157954

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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