Opis choroby *
Definicja

Rzadki ciezki ztozony niedob6r odpornosci T-B+, ktéry charakteryzuje sie znaczgcym
zmniejszeniem liczby komorek T, prawidtowg liczbg komérek B i niskim poziomem
immunoglobulin. Zachowana jest grasica. Objawy choroby w postaci nawracajgcych infekcji
pojawiajg sie zazwyczaj w okresie niemowlecym lub we wczesnym dziecinstwie. Zgtaszano
wystepowanie zespotu limfoproliferacyjnego /chtoniaka z komérek B zwigzanego z wirusem
Epsteina-Barr (EBV) oraz $luzéwkowo-skérnego zespotu niedoboru odpornosci. U niektérych
pacjentow obserwowano opoznienie rozwoju, zaburzenia neuropoznawcze i behawioralne (w
szczeg6lnosci zespdt nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi).

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba SCID due to CORO1A deficiency
Ciezki ztozony Niedob6r odpornosci z powodu
niedoboru koroniny-1A
SCID z powodu koroniny-1A
SCID z powodu niedoboru CORO1A
SCID due to coronin-1A deficiency
Severe combined immunodeficiency due to
coronin-1A deficiency
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