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Streszczenie:

Zespb? Shwachmana-Diamonda (SDS) jest chorob? wielouk?adow?, w przebiegu ktorej obserwuje si?
zaburzenia hematopoezy, zewn?trzwydzielnicz? niedoczynno?? trzustki, nieprawid?owo?ci uk?adu
kostnego, nawracaj ?ce zaka?enia oraz niskoros?0??. Zespo? wyst?puje 1:100 000-200 000 urodze?i jest
uwa?any za drug? pod wzgl ?dem cz?sto?ci, po mukowiscydozie, przyczyn? niewydolno?ci
zewn?2trzwydzielniczg trzustki. Zaburzenia hematol ogiczne dotycz? 1 lub wi?cg linii komorkowych w
szpiku, cz??? chorych rozwija zaburzenia cytogenetyczne, niedokrwisto?? aplastyczn? [ub ostr? bia?aczk?
szpikow?. U wi?kszo?ci chorych wyst?puje przewlek?a lub nawracaj ?ca neutropenia. SDS obgjmuije tak?e
objawy ze strony w?troby, nerek, OUN oraz z?bow. Diagnoz? ustala si? w oparciu o obraz kliniczny i
badania molekularne genu SBDS.

Abstract:

Shwachman-Diamond syndrome (SDS) is a multi-systemic condition, characterized by abnormal
haematopoiesis, exocrine pancreatic dysfunction, abnormalities of skeleton, recurrent infections and short
stature. It is estimated that SDS occursin 1 out of every 100 000-200 000 live births. SDS isthe most
common cause of pancreatic insufficiency in children after cystic fibrosis. Hematol ogic aberrations
include depression of 1 or more of the hematopoietic cell lines, cytogenetic abnormalities, aplastic anemia
and hematologic malignancies, particularly acute myelogenous leukemia. Most patients present with
persistent or intermittent neutropenia. In addition, the liver, kidneys, brain and teeth may be affected.
Currently the diagnosis ismade basing on the clinical criteriaand molecular testing of SBDS gene.



