Opis choroby *
Definicja

*Dysmorfia twarzy - niedob6r odpornosci - sinosc¢ - niski wzrost jest rzadkg chorobg genetyczng,
ktéra charakteryzuje sie dysmorfig twarzy z hipoplazjg kosci jarzmowej i wysokim czotem,
niedoborem odpornosci powodujgcym nawracajgce infekcje, uposledzonym wzrastaniem (przy
prawidtowe]j produkcji i odpowiedzi na hormonu wzrostu), co prowadzi do niskiego wzrostu oraz
sinoscig, dotyczgca twarz i konczyn. W badaniu immunologicznym stwierdza sie obnizong liczbe
limfocytow B pamieci oraz limfocytéw ThO, zmniejszong proliferacje limfocytéw T i zmniejszone
miana przeciwciat IgM, 1gG2 i IgG4. Pacjenci nie sg narazeni na zwiekszone ryzyko zachorowanie
na chorobe nowotworowa.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba FILS syndrome
Zespot FILS
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
352712 615139 Q87.1
Kod ICD11
*Zrodio

orphanet
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