Opis choroby *
Definicja

*Zespot wrodzonej neutropenii, zwtdknienia szpiku i nefromegalii jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym, pierwotnym niedoborem odpornosci, ktéry charakteryzuje sie ciezkg wrodzong
neutropenig, zwtdknieniem szpiku kostnego i dysfunkcjg linii komorkowej neutrofili, ktora jest
oporna na czynnik stymulujgcy tworzenie kolonii granulocytdw, co objawia sie zagrazajgcymi zyciu
infekcjami i/lub powstawaniem gtebokich ropni, powiekszeniem watroby/sSledziony,
trombocytopenig, hipergammaglobulinemig, niedokrwistoscig z retikulocytozg i nefromegalia.
Inne opisywane objawy to osteoskleroza i nieprawidtowosci neurologiczne (np. opdznienie
rozwoju, $lepota korowa, niedostuch, sciefnczenie ciata modzelowatego lub dysrytmia w zapisie
EEQG).

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Congenital neutropenia-bone marrow fibrosis-
nephromegaly syndrome
ZespOt nawracajace infekcje-zwtdknienie szpiku-
nefromegalia
Zespot neutropenia wrodzona-mielofibroza-
nefromegalia
Zespot neutropenia wrodzona-zwitdknienie
szpiku-nefromegalia
VPS45 deficiency
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