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Opis choroby *

Definicja

*Zespot predyspozycji do nowotwordw zwigzany z BAP1 jest dziedzicznym zespotem
predysponujgcym do choroby nowotworowej, ktéry jest zwigzany z mutacjami germinalnymi
w genie supresorowym nowotworéw BAP1. Najczesciej wystepujgce w tym zespole typy
nowotworow to czerniak btony naczyniowej oka, miedzybtoniak ztosliwy, rak
nerkowokomorkowy, rak ptuc, jajnika, trzustki, piersi i oponiak, przy czym wiek ich
wystgpienia jest zroznicowany. Najczestsze skdérne manifestacje zespotu obejmujg czerniaka
ztosliwego, raka podstawnokomadrkowego i tagodne melanocytowe atypowe Srédskorne guzy
z mutacjg BAP1 (ang. melanocytic BAP1-mutated atypical intradermal tumors, MBAIT), ktére
przyjmujg posta¢ mnogich grudek w kolorze skoéry lub o barwie czerwonawo-brgzowej, w
ksztatcie koputek lub uszyputowanych, dobrze ograniczonych zmian o Sredniej wielkosci 5
mm, histologicznie zbudowanych gtéwnie z epitelioidalnych melanocytéw z obfitg amfofilng
cytoplazma, wydatnymi jgderkami i duzymi pecherzykowatymi jgdrami, ktére réznig sie
znacznie pod wzgledem wielkosci i ksztattu.
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Klasyfikacja Synonimy

Choroba Tumor susceptibility linked to germline BAP1
mutations
Wrazliwos¢ na nowotwory zwigzana z
germinalnymi mutacjami BAP1
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Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.

Orphanet - interntowa baza danych dotyczacych rzadkich choréb i sierochych lekéw. ©INSERM 1999 -
Dostepna na stronie www.orphanet.pl



