Osteopetroza - hipogammaglobulinemia
Kod Orpha: 178389 Kod OMIM: 612301

Opis choroby *

Definicja

*QOsteopetroza - hipogammaglobulinemia jest niezwykle rzadkg pierwotng dysplazjg kostna
ze zwiekszong gestoscig kosci, ktéra charakteryzuje sie ciezka, ubogg w osteoklasty
osteopetrozg, ktérej towarzyszy hipogammaglobulinemia. U chorych typowo stwierdza sie
niemowlecg ztosliwg osteopetroze (objawiajgca sie zwiekszong gestoscig kosci, ztamaniami
kosci, nieprawidtowymi ruchami gatek ocznych/utratg widzenia, oczoplagsem),
nieprawidtowosci hematologiczne z niewydolnoscia szpiku kostnego (np. niedokrwistos¢,
powiekszenie watroby i Sledziony) oraz niedobér odpornosci (objawiajgcy sie nawracajgcymi
infekcjami drog oddechowych), zwigzany ze zmniejszonym stezeniem immunoglobulin
wskutek uposledzonego réznicowania obwodowych komoérek B.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Autosomal recessive osteoclast-poor
osteopetrosis with hypogammaglobulinemia
Autosomalna recesywna osteopetroza typu 7
Autosomalna recesywna uboga w osteoklasty
osteopetroza z hipogammaglobulinemia
Autosomal recessive osteopetrosis type 7
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178389 612301 Q78.2
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=178389

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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