Retikularni dysgeneze

Retikuldrni dysgeneze (De Vaalova choroba, hematopoetickd hypoplasie, OMIM: 267500 (http://omim.org/entry/2
67500)) je jednou z nejvzacnéjsich forem tézké kombinované imunodeficience. Charakteristickym nalezem je
vrozena agranulocytéza a lymfopenie spojend s hypoplasii thymu a lymfatickych uzlin. Granulocyty a lymfocyty
chybi v periferni krvi i kostni dreni, postizeni diferenciace je jiz na urovni kmenovych bunék (a postihuje
myeloidni i lymfoidni fadu). Choroba se dédi autosomalné recesivné, pric¢inou je mutace genu AK2 (Adenylate
Kinase 2) na chromosomu 1 (1p34).
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