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Streszczenie:

Zespo6t Shwachmana-Diamonda (SDS) nalezy do rzadkich choréb wielouktadowych
dziedziczonych w sposéb autosomalny recesywny. Najczestsza manifestacja

obejmuje niewydolnos¢ zewnatrzwydzielniczg trzustki oraz zaburzenia hematologiczne, jednakze
w przebiegu SDS mogg sie pojawic réznorakie

zaburzenia kostne, immunologiczne czy gastroenterologiczne. Duza réznorodnos¢ objawdw ze
strony wielu narzadéw i uktadéw jest przyczyng trudnosci

diagnostycznych.

W pracy przedstawiono opisy przypadkéw dwdch pacjentek Instytutu ,Pomnik - Centrum
Zdrowia Dziecka”, u ktérych w toku diagnostyki ustalono rozpoznanie

zespotu Shwachmana-Diamonda.

Abstract:

Shwachman-Diamond syndrome is a rare multi-systemic disease; its trait of inheritance is
autosomal recessive. The most common manifestation is exocrine

pancreatic dysfunction and hematologic 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, is a main cause of diagnostic difficulties.

The paper presents case reports of two patients in whom was established a diagnosis of

Shwachman-Diamond syndrome.



