Zespot Nijmegen D 84.8
Nijmegen Breakage Syndorme - NBS

Rozpoznanie pewne

Pacjent ptci meskiej lub zenskiej z matogtowiem lub zwigkszona famliwoscia chromosoméw indukowana
promieniowaniem jonizujacym, u ktérego stwierdzono mutacj¢ w obu allelach genu NBS/.

Rozpoznanie prawdopodobne

Pacjent ptci meskiej lub zenskiej z matogtowiem i trzema z ponizszych:
1. Typowy wyglad twarzy
2. Wystgpowanie chloniaka lub biataczki
3. Stezenie IgG i IgA w surowicy ponizej 2SD dla wieku
4. Zwigkszona tamliwo$¢ chromosoméw pod wptywem promieniownia jonizujacego

Rozpoznanie mozliwe

Pacjent ptci meskiej lub zeniskiej z matogtowiem i co najmniej jednym z ponizszych objawow:
1. Typowy wyglad twarzy
2. Wystgpowanie chtoniaka lub biataczki
3. Stezenie IgG i IgA w surowicy ponizej 2SD dla wieku
4. Zwigkszona tamliwo$¢ chromosoméw pod wptywem promieniowania jonizujacego



