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Denicja
*Zespół predyspozycji do nowotworów związany z BAP1 jest dziedzicznym zespołem
predysponującym do choroby nowotworowej, który jest związany z mutacjami germinalnymi
w genie supresorowym nowotworów BAP1. Najczęściej występujące w tym zespole typy
nowotworów to czerniak błony naczyniowej oka, międzybłoniak złośliwy, rak
nerkowokomórkowy, rak płuc, jajnika, trzustki, piersi i oponiak, przy czym wiek ich
wystąpienia jest zróżnicowany. Najczęstsze skórne manifestacje zespołu obejmują czerniaka
złośliwego, raka podstawnokomórkowego i łagodne melanocytowe atypowe śródskórne guzy
z mutacją BAP1 (ang. melanocytic BAP1-mutated atypical intradermal tumors, MBAIT), które
przyjmują postać mnogich grudek w kolorze skóry lub o barwie czerwonawo-brązowej, w
kształcie kopułek lub uszypułowanych, dobrze ograniczonych zmian o średniej wielkości 5
mm, histologicznie zbudowanych głównie z epitelioidalnych melanocytów z obtą amfolną
cytoplazmą, wydatnymi jąderkami i dużymi pęcherzykowatymi jądrami, które różnią się
znacznie pod względem wielkości i kształtu.
Dane

Klasykacja
Choroba

Synonimy
Tumor susceptibility linked to germline BAP1
mutations
Wrażliwość na nowotwory związana z
germinalnymi mutacjami BAP1
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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