Shwachmanuv-Diamonduv syndrom

Shwachmaniv-Diamonddv syndrom (Shwachman-Bodian(v-
Diamond0v syndrom, SDS, Vrozend lipomat6za pankreatu; OMIM: 260400
(https://omim.org/entry/260400)) je komplexni syndrom zplsobeny
mutaci genu SBDS v oblasti 7ql1 a projevy zahrnujicimi predevsim:

= Poruchu funkce exokrinni ¢asti pankreatu (exokrinni ¢ast
pankreatu je nahrazena tukem, endokrinni ¢ast — tedy
Langerhansovy ostrlvky — je vsak normalni),

= Abnormality skeletu,

= Abnormality hematologické povahy.

Popsano je zvysSené riziko vzniku nadorovych onemocnéni, predevsim
leukémie. Dédi¢nost je autosomalné recesivniho typu.

Z imunologického hlediska pozorujeme u pacientd:

= Neutropenii,

= Poruchy chemotaxe u polymorfonuklearnich leukocytl (je tedy
naruSena fagocytéza),

= Absolutni poc¢ty lymfocytd byvaji normalni, procentudlni zastoupeni
B-lymfocytl vdak mlze byt nizké, nebo vykazuji rizné defekty,

= Relativné ¢asta byva i trombocytopenie.

= V kostni drfeni prokazatelné dochazi ve zvysené mife k apoptdze.

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

= Primarni imunodeficience
= Fagocytéza
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