Bloomuv syndrom

Bloomtv syndrom (BLM, BLS, OMIM: 210900 (https://omim.org/entry/210900)) je
autosomalné recesivné dédi¢ny syndrom chromosomalni nestability. Zodpovédny gen (BLM,
Bloom syndrome, RecQ helicase-like) se nachdzi v oblasti 15926.1. Normalnim produktem
genu je jeden typ DNA helikasy (RECQL3).

Jiz v prvnim roku Zivota se u postizenych vyviji teleangiektaticky erytém, ktery je citlivy
na slune¢ni svétlo. Imunologické projevy zahrnuji poruchy B-lymfocytl s nizkymi
hladinami imunoglobulinl 1gG, IgA a IgM s naslednou nachylnosti k infekcim.

U bunék dale pozorujeme sklony ke vzniku cytogenetickych abnormalit, které ¢asto vyusti v
maligni transformaci.

Odkazy

Dité s Bloomovym
syndromem

Souvisejici ¢clanky

Ataxia telangiectasia

Syndromy chromosomalni nestability
Hereditarni nddorové syndromy
Primarni imunodeficience
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