Opis choroby *
Definicja

*QOsteopetroza - hipogammaglobulinemia jest niezwykle rzadkg pierwotng dysplazjg kostng ze
zwiekszong gestoscig kosci, ktéra charakteryzuje sie ciezka, ubogg w osteoklasty osteopetrozg,
ktorej towarzyszy hipogammaglobulinemia. U chorych typowo stwierdza sie niemowleca ztosliwg
osteopetroze (objawiajgcg sie zwiekszong gestoscig kosci, ztamaniami kosci, nieprawidtowymi
ruchami gatek ocznych/utratg widzenia, oczoplgsem), nieprawidtowosci hematologiczne z
niewydolnoscig szpiku kostnego (np. niedokrwistos¢, powiekszenie watroby i sledziony) oraz
niedobdr odpornosci (objawiajgcy sie nawracajgcymi infekcjami drég oddechowych), zwigzany ze
zmniejszonym stezeniem immunoglobulin wskutek uposledzonego réznicowania obwodowych
komorek B.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Autosomal recessive osteoclast-poor
osteopetrosis with hypogammaglobulinemia
Autosomalna recesywna osteopetroza typu 7
Autosomalna recesywna uboga w osteoklasty
osteopetroza z hipogammaglobulinemig
Autosomal recessive osteopetrosis type 7
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