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.. Zespot gruczolakowatosci wewnatrzwydzielniczej
typu 2B

Orpha number: ORPHA247709

STRESZCZENIE
Definicja choroby :

Zespot gruczolakowatosci wewnatrzwydzielniczej typu 2B (MEN2A) to forma zespotu MEN2 (sprawdz ten
termin) charakteryzujaca sie wystepowaniem raka rdzeniastego tarczycy (RRT, sprawdz ten termin) w
potaczeniu z guzem chromochtonnym (sprawdz ten termin), nerwiakami w zwojach nerwowych btony
Sluzowej oraz marfanoidalng sylwetka ciata.

Epidemiologia:
Dokfadna czestos¢ wystepowania nie jest znana, ale stanowi okoto 5-10% wszystkich zespotéw MEN2 i
jest to najbardziej agresywna forma choroby.

Obraz kliniczny:

Poczatek choroby zwykle nastepuje wczesniej niz w MEN2A (sprawdz ten termin), juz u niemowlat lub
matych dzieci. W odréznieniu od zespotu MEN2A nie wystepuje nadczynnosé przytarczyc, Z powodu
nerwiakowtdkniakowatosci przewodu pokarmowego czesto juz po urodzeniu widoczne sg wczesne
objawy, takie jak przewlekte zaparcia, powiekszenie obwodu brzucha, biegunka lub tzw. okreznica
olbrzymia. U pacjentéw wystepujg takze wady rozwojowe takie jak nerwiaki btony sluzowej warg i jezyka,
zmiany w obrebie ust i marfanoidalna sylwetka ( z nieprawidtowosciami szkieletu i wiotkoscig stawow).

Etiologia:
Z fenotypem MEN2B powigzano pojedynczg mutacje w kodonie 918 w domenie kinazy tyrozynowej
protoonkogenu <RET>.

Poradnictwo genetyczne:
Dziedziczenie jest autosomalne dominujace.

Rokowanie:
U pacjentéw z MEN2B rokowanie jest gorsze, a sSmiertelnos¢ wyzsza niz w MEN2A.
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Streszczenie to zostato przettumaczone dzieki wsparciu finansowemu UE ,Development of the
European portal of rare diseases and orphan drugs — Orphanet Europe”

Ten dokument jest prezentowany wytgcznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie mogg zastapi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow
i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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