Opis choroby *
Definicja

Rzadki, ciezki ztozony niedobér odpornosci T-B+, charakteryzujacy sie fenotypem
immunologicznym, w ktorym obecne sg komorki B i NK, przy braku komérek T. Pacjenci zgtaszajg
sie w okresie niemowlecym lub we wczesnym dziecinstwie z nawracajacymi infekcjami. Objawy
kliniczne mogg roznic sie stopniem nasilenia w zaleznosci od defektu molekularnego lezgcego u
podstaw choroby. Niektérych pacjentéw tylko przeszczep szpiku kostnego moze uratowac od
przedwczesnej Smierci.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba T-B+ SCID due to CD3delta/CD3epsilon/CD3zeta
T-B+ SCID z powodu
CD3delta/CD3epsilon/CD3zeta

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

169160 615617 D81.2

Kod ICD11

4A01.10
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=169160

