Tézka kongenitalni Kostmannova neutropenie

Tézka kongenitdlni neutropenie neboli Kostmanniiv syndrom ¢i infantilni agranulocytéza (SCN3, OMIM:
610738 (https://www.ncbi.nim.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=610738)) je AR-dédi¢né onemocnéni
charakterizované vyraznou neutropenii a tézce probihajicimi bakterialnimi infekcemi.ll! Genetickym podkladem je
mutace HAX1 genu (1g21.3). Existuji i jiné formy tézké vrozené neutropenie, napriklad autosomalné dominantné
dédi¢né (mutace genu GFI1 - 1p22 nebo genu ELA2 - 19p13.3).

Patogeneze
= Porucha signalni prenosové kaskady cestou G-CSF zplsobuje chybéni vsech stupnd vyzravani od
promyelocyt@, !
= Je naruSena fagocytéza.
Klinicky obraz
= Jiz v prvnich dnech Zivota - horeéka, infekce kuiZze a pupeéniku, stomatitida,
= Infekce maji sklon ke generalizaci,
= Nej¢astéjsi plvodci: Staphylococcus aureus, E. coli, Pseudomonas aeruginosa.l!!

Diagnostika

= Krevni obraz + diferencial: hluboka neutropenie,
= Kostni dfefi: témé&r Upiné chybéni promyelocyti a myelocytt pii normalnim poc¢tu myeloidni fady.!*

Lécba

= Rekombinantni G-CSF (dlouhodobé vedlejsi Ucinky: osteopordza, kostni fibréza, splenomegalie),
= Event. transplantace kostni dfeng.[!
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