Zespot malformacji moczowo-ptciowych, wad
konczyn i niedoboru odpornosci zwigzanej z
komorkami B

Kod Orpha: 567502 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

Rzadki genetycznie uwarunkowany zespdl mnogich wad wrodzonych/zespét dysmorficzny,
charakteryzujacy sie prawie catkowitym brakiem komorek B i ciezkg hipogammaglobulinemig,
wadami dtoni i stép, wadami uktadu moczowo-ptciowego i charakterystyczng dysmorfig
twarzy (z mikrocefalig, wysoko wysklepionymi brwiami, niedorozwojem skrzydetek nosa i
mikrognacjg). Wiekszos¢ pacjentdw rozwija sie prawidtowo, chociaz opisano rowniez
umiarkowane uposledzenie umystowe.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba BILU syndrome
Hoffman syndrome
BILU syndrome
Hoffman syndrome
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
567502 - Q87.8
Kod ICD11
*Zrodio

orphanet



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=567502

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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