Autosomalné dédi¢na agamaglobulinemie

Mimo nejcastéjsi (X-vdzanou) Brutonovu agamaglobulinemii existuji i

vzacné, autosomadlné dédicné varianty agamaglobulinemie (ne-
Brutonské agamaglobulinemie; OMIM: 601495 (https://www.omim.org/ent _
ry/601495)), které mohou postihovat ve vétsi mire i divky. Fenotypové se

vSak projevuji jako klasicka X-vazana agamaglobulinemie. Klinicky opakované
obraz bakterialni infekce
Autosomalné recesivné dédi¢né formy mohou byt zplsobeny mutaci v dychaciho

genu pro tézky retézec u IgM (IGHM, lokalizace 14932.33), v genu pro k5
lehky retézec (IGLL1, lokalizace 22g11.21) nebo v genu pro adaptovany
protein BLNK (lokalizace 10g23.2), jehoz aktivita je spojena s BTK kinasou.

systému,
nachylnost k
virovym infekcim,

Byla popséna i autosomalné dominantné dédi¢na forma, zplisobend vrozeny
narusenim LRRC8 genu (Leucine-rich repeat-containing protein 8; imunodeficit
lokalizace 9934.13) balancovanou translokaci 9. a 20. chromosomu. P¥ic¢ina mutace x-
chromozomu
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