Zespot Kostmanna
Kod Orpha: 99749 Kod OMIM: 610738

Opis choroby *

Definicja

*Zespot Kostmanna jest rzadka, ciezkg, wrodzong neutropenia, ktora charakteryzuje sie
brakiem dojrzatych neutrofili (bezwzgledna liczba granulocytéw obojetnochtonnych mniejsza
niz 500 komoérek/mm3) i jest zwigzana z czestymi, nawracajgcymi infekcjami bakteryjnymi (np.
zapalenie ucha srodkowego, zapalenie ptuc, zapalenie zatok, infekcje drog moczowych, ropnie
skory i/lub watroby) oraz zwiekszeniem liczby promielocytow w szpiku kostnym. U niektorych
pacjentéw opisywano choroby przyzebia, a takze objawy neurologiczne, w tym zaburzenia
poznawcze, ciezkg neurodegeneracje i padaczke.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Infantile agranulocytosis
Agranulocytoza dziecieca
Ciezka wrodzona neutropenia typu 3
Severe congenital neutropenia type 3

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

99749 610738 D70

Kod ICD11

4B00.00

*7rodto

orphanet

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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