Opis choroby *
Definicja

*Alimfoidalna torbielowata dysgenezja grasicy jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym,
pierwotnym niedoborem odpornosci, wynikajgcym z defektu odpornosci adaptacyjnej, ktéry
charakteryzuje sie triadg objawdéw: wrodzonym brakiem grasicy (skutkujgcy ciezkim niedoborem
odpornosci zaleznej od limfocytow T), wrodzonym catkowitym tysieniem i dystrofig paznokci.
Choroba rozpoczyna sie w okresie noworodkowym lub niemowlecym ciezkimi, nawracajacymi,
zagrazajgcymi zyciu infekcjami ze zmniejszeniem liczby krgzgcych limfocytow T lub ich catkowitym
brakiem. Dodatkowo opisywano erytrodermie, limfoadenopatie, biegunke i brak prawidtowego
rozwoju.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Alymphoid cystic thymic dysgenesis
Ciezki Niedobdér odpornosci T-komorkowej -
tysienie wrodzone - dystrofia paznokci
Niedobor skrzydlatej helisy
Nude/SCID
Nude/severe combined immunodeficiency
SCID due to FOXN1 deficiency
Severe T-cell immunodeficiency-congenital
alopecia-nail dystrophy syndrome
Winged helix deficiency
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