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Streszczenie:

Zespd? Shwachmana-Diamonda (SDS) nale?y do rzadkich choréb wiel ouk ?adowych dziedziczonych w
sposob autosomalny recesywny. Najcz?stsza manifestacja

obejmuje niewydolno?? zewn?trzwydzielnicz? trzustki oraz zaburzenia hematol ogiczne, jednak?e w
przebiegu SDS mog? si? pojawi? ro”orakie

zaburzenia kostne, immunol ogiczne czy gastroenterol ogiczne. Du?a r6”norodno?? objawow ze strony
wielu narz2déw i uk?adow jest przyczyn? trudno?ci

diagnostycznych.

W pracy przedstawiono opisy przypadkéw dwoch pacjentek Instytutu ,, Pomnik — Centrum Zdrowia
Dziecka’, u ktérych w toku diagnostyki ustalono rozpoznanie

zespo?u Shwachmana-Diamonda.

Abstract:

Shwachman-Diamond syndrome is arare multi-systemic disease; itstrait of inheritance is autosomal
recessive. The most common manifestation is exocrine

pancreatic dysfunction and hematol ogic aberrations, however in the course of SDS can occur various
abnormalities of skeleton and immunological

or gastroenterological abnormalities. The wide broad of symptoms, presented from various organs and
systems, isamain cause of diagnostic difficulties.

The paper presents case reports of two patients in whom was established a diagnosis of Shwachman-
Diamond syndrome.



