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390 §śćśntJćlinićülJproβrśssJinJuüućhśrJdisśüsśXJ2005VJ[eVJc[gW]b 47

389 ThśJrolśJoαJśndothśliülJćśllJüpoptosisJinJinαlümmütoryJündJimmunśJdisśüsśsXJ2005VJaVJ[f[cW]b 113

388 uüućhśrJdisśüsśhJpütholoβićülJmśćhünismsJündJmodśrnJmünüβśmśntXJBritishTJournalTofT
HaematologyVJ2005VJ[]gVJ[efWff 4.5 203

387 svüluütionJoαJplütślśtJαunćtionJundśrJhiβhJshśürJćonditionJinJthśJsmüllWsizśdJćollüβśnJąśüdJćolumnXJ
2005VJ[bdVJdbWec 10

386 ThromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüJinJthśJsśttinβJoαJsystśmićJsćlśrosisXJ2005VJabVJdfaWf 45

385 uuidünćśJonJthśJusśJoαJmiβlustütJαorJtrśütinβJpütiśntsJwithJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśXJAmericanT
JournalTofTHematologyVJ2005VJfZVJ]]aWg 7.1 74

384 TrśütmśntXJ]geWa]a

383 Thˆ'rüpiśsJśnzymütiquśsJsuąstitutivśsJdśsJmülüdiśsJlysosomülśsXJ2005VJ][VJeeWfa 3

382 othśrothromąotićJdisordśrshJnśwJinsiβhtsJαromJhśmütoloβyXJ2005VJ[[[VJ[fccWda 40

381 wndividuülizütionJoαJlonβWtśrmJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJαorJuüućhśrJdisśüsśXJGeneticsTinT
MedicineVJ2005VJeVJ[ZcW[Z 8.1 88

380 ’olśćulürJąioloβyJoαJoro’TS[aJündJdiüβnostićJutilityJoαJoro’TS[aJprotśolytićJüćtivityJündJ
inhiąitorJüssüysXJ2005VJa[VJdcgWe] 35

379
viβhJćlottinβJαüćtorJüćtivitiśsJündJśnhünćśdJplütślśtWrślütśdJhüśmostüsisJinJüJpütiśntJwithJ
rśćurrśntJśpisodśsJoαJthromąotićWthromąoćytopśnićJpurpurühJüdditionülJriskJαüćtorsJαorJonsśtJündJ
rśćurrśnćśmXJ2005VJ]ZVJ[c[cWd

1

378 onJopśnWlüąślVJnonćompürütivśJstudyJoαJmiβlustütJinJtypśJwJuüućhśrJdisśüsśhJśααićüćyJündJ
tolśrüąilityJovśrJ]bJmonthsJoαJtrśütmśntXJ2005VJ]eVJ[][cW]e 113
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377 ThśJLćuttinβLJśdβśhJvonJÉillśąründJαüćtorWćlśüvinβJprotśüsśJüćtivityJinJthromąotićJ
mićroünβiopüthiśsXJ2005VJa]VJ[eeWfb 5

376 PurpurüJthromąotiquśJthromąoćytopˆ'niquśJśtJüutrśsJsyndromśsJdśJmićroünβiopüthiśJ
thromąotiquśXJ2005VJ]VJ[bWab 8

375 ÃltrüstrućturülJαśüturśsJoαJβüućhśrJdisśüsśJtrśütśdJwithJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJprśsśntinβJ
üsJmśsśntśrićJmüssJlśsionsXJ2006VJ]cVJ]b[Wf 11

374 §śćommündütionsJintśrnütionülśsJćonćśrnüntJlâ��ˆ'vüluütionJinitiülśJśtJlśJsuiviJdśsJpütiśntsJüdultśsJ
üttśintsJdśJmülüdiśJdśJuüućhśrJdśJtypśJ[XJ2006VJacVJ[ZW[]

373 zśsJćomplićütionsJossśusśsJdünsJlüJmülüdiśJdśJuüućhśrXJ2006VJacVJ[cW[f 1

372 qlinićülJusśJoαJplüsmüJündJplüsmüJαrüćtionsXJ2006VJ[gVJfaWgd 23

371 StopWćodonJrśüdWthrouβhJαorJpütiśntsJüααśćtśdJąyJüJlysosomülJstorüβśJdisordśrXJ2006VJ[]VJadeWea 71

370 ThromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüJündJsystśmićJlupusJśrythśmütosusJWJdistinćtJśntitiśsJorJ
ovśrlüppinβJsyndromśsmXJ2006VJabVJ]daWd 9

369 ’’PsJündJoro’TSshJαunćtionülJstudiśsXJ2006VJ[[VJcbbWdg 65

368 SupśriorJśααśćtsJoαJhiβhWdosśJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśJonJąonśJ
mürrowJinvolvśmśntJündJćhitotriosidüsśJlśvślshJüJ]WćśntśrJrśtrospśćtivśJünülysisXJ2006VJ[ZfVJfaZWc 115

367 PurpurüJthromąotiquśJthromąoćytopˆ'niquśJśtJüutrśsJsyndromśsJdśJmićroünβiopüthiśJ
thromąotiquśXJ2006VJ[VJ[W[c

366 oJrüpidJśnzymśWlinkśdJüssüyJαorJoro’TSW[aXJ2006VJbVJ[]gWad 33

365 oro’TSW[aJplüsmüJlśvślJdśtśrminütionJunćovśrsJüntiβśnJüąsśnćśJinJüćquirśdJthromąotićJ
thromąoćytopśnićJpurpurüJündJśthnićJdiααśrśnćśsXJ2006VJbVJgccWd] 75

364 snzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJündJąonyJćhünβśsJinJsβyptiünJpüśdiütrićJuüućhśrJdisśüsśJpütiśntsXJ
2006VJ]gVJg]Wf 36

363 PüthophysioloβiśVJriüβnostikJundJThśrüpiśJWJThromąotisćhWthromąoWzytopśnisćhśJPurpurüJundJ
hˆ⁄molytisćhWurˆ⁄misćhśsJSyndromXJ2006VJacVJadfWaeb

362 qhürüćtśrizütionJoαJüJćorśJąindinβJsitśJαorJoro’TSW[aJinJthśJo]JdomüinJoαJvonJÉillśąründJαüćtorXJ
2006VJ[ZaVJ[fbeZWb 54

361 svidśnćśWąüsśdJrśćommśndütionsJαorJmonitorinβJąonśJdisśüsśJündJthśJrśsponsśJtoJśnzymśJ
rśplüćśmśntJthśrüpyJinJuüućhśrJpütiśntsXJ2006VJ]]VJ[ZbcWdb 69

360 ThśJćlinićülJündJdśmoβrüphićJćhürüćtśristićsJoαJnonnśuronopüthićJuüućhśrJdisśüsśJinJffeJćhildrśnJ
ütJdiüβnosisXJ2006VJ[dZVJdZaWf 140
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359 rślivśryJoαJlysosomülJśnzymśsJαorJthśrüpśutićJusśhJβlućoćśrśąrosidüsśJüsJünJśxümplśXJ2006VJaVJee[Wf] 18

358 oβülsidüsśJülαüJthśrüpyJαorJtüąryJdisśüsśXJ2007VJ]VJ[beW[cb 1

357 smśrβinβJtśćhnoloβiśsJinJhśmostüsisJdiüβnostićshJüJrśportJαromJthśJoustrülüsiünJSoćiśtyJoαJ
ThromąosisJündJvüśmostüsisJsmśrβinβJTśćhnoloβiśsJuroupXJ2007VJaaVJ]]dWab 15

356 ThśrüpśutićJuoülsJinJthśJTrśütmśntJoαJuüućhśrJrisśüsśXJ2007VJabcWaeZ

355 —rülJmüintśnünćśJćlinićülJtriülJwithJmiβlustütJαorJtypśJwJuüućhśrJdisśüsśhJswitćhJαromJorJ
ćomąinütionJwithJintrüvśnousJśnzymśJrśplüćśmśntXJ2007VJ[[ZVJ]]gdWaZ[ 92

354 vypśrimmunoβloąulinśmiüJinJpśdiütrićWonsśtJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśJündJśααśćtsJoαJśnzymśJ
rśplüćśmśntJthśrüpyXJ2007VJ]gVJbc[We 19

353 svidśnćśJąüsśdJthśrüpśutićJüphśrśsisJinJüutoimmunśJündJothśrJhśmolytićJünśmiüsXJ2007VJ[bVJdbeWcb 17

352 snzymśJrśćonstitutionYrśplüćśmśntJthśrüpyJαorJlysosomülJstorüβśJdisśüsśsXJ2007VJ[gVJd]fWac 43

351
ThśJ’PSJwJrśβistryhJdśsiβnVJmśthodoloβyVJündJśürlyJαindinβsJoαJüJβloąülJdisśüsśJrśβistryJαorJ
monitorinβJpütiśntsJwithJ’ućopolysüććhüridosisJTypśJwXJMolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2007VJ
g[VJaeWbe

3.7 148

350 ThśJoutćomśJoαJćlinićülJpürümśtśrsJinJüdultsJwithJsśvśrśJTypśJwJuüućhśrJdisśüsśJusinβJvśryJlowJ
dosśJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyXJMolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2007VJg]VJ[a[Wd 3.7 9

349 wnćrśüsśdJplüsmüJmüćrophüβśJinαlümmütoryJprotśinJR’wPSW[ülphüJündJ’wPW[ąśtüJlśvślsJinJtypśJ[J
uüućhśrJdisśüsśXJ2007VJ[ee]VJeffWgd 79

348
oJphürmüćokinśtićJünülysisJoαJüJnovślJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJwithJuśnśWoćtivütśdJhumünJ
βlućoćśrśąrosidüsśJRuoWuqpSJinJpütiśntsJwithJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśXJBloodTCellsmTMoleculesmTandT
DiseasesVJ2007VJagVJ[[cWf

2.1 45

347 §üshJündJnśuroloβićülJsymptomsXJ2007VJa]VJ]ggWaZa 3

346 ä—stśoürtićulürJmüniαśstütionsJoαJuüućhśrJdisśüsśJinJüdultshJpüthophysioloβyJündJtrśütmśntéXJ2007VJ
adVJ[ge[Wfb 6

345 qomprśhśnsivśJrisśüsśJ’ünüβśmśntJ’odślJinJvśtśroβśnśousJProβrśssivśJrisśüsśVJsxśmpliαiśdJ
ąyJuüućhśrJrisśüsśXJ2007VJ]gVJSegWSfZ

344 ThśJponśJinJuüućhśrJrisśüsśXJ2007VJ]gVJSg[WSg]

343 ä—stśoürtićulürJmüniαśstütionsJoαJuüućhśrJdisśüsśJinJüdultshJpüthophysioloβyJündJtrśütmśntéXJ
RevueTDeTMedecineTInterneVJ2007VJ]fJSupplJ]VJS[fZW] 0.1 1

342 äuüućhśrJdisśüsśJinJćhildhoodéXJRevueTDeTMedecineTInterneVJ2007VJ]fJSupplJ]VJS[faWd 0.1 8
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341 zysosomülJStorüβśJrisordśrsXJ2007VJ 7

340 —rülJüspśćtsJoαJuüućhśrQsJdisśüsśhJüJlitśrüturśJrśviśwJündJćüsśJrśportXJ2007VJefVJefaWf 16

339
qonsśquśnćśsJoαJdiüβnostićJdślüysJinJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśhJthśJnśśdJαorJβrśütśrJüwürśnśssJ
ümonβJhśmütoloβistsWonćoloβistsJündJünJopportunityJαorJśürlyJdiüβnosisJündJintśrvśntionXJ
AmericanTJournalTofTHematologyVJ2007VJf]VJdgeWeZ[

7.1 94

338 wmiβlućśrüsśJRqśrśzymśSJimprovśsJquülityJoαJliαśJinJpütiśntsJwithJskślśtülJmüniαśstütionsJoαJ
uüućhśrJdisśüsśXJ2007VJe[VJcedWff 73

337 §śćommśndütionsJαorJthśJmünüβśmśntJoαJthśJhüśmütoloβićülJündJonćoWhüśmütoloβićülJüspśćtsJoαJ
uüućhśrJdisśüsśXJBritishTJournalTofTHaematologyVJ2007VJ[afVJdedWfd 4.5 73

336 qonsśnsusJrśćommśndütionsXJBritishTJournalTofTHaematologyVJ2007VJ[afVJdeaWc 4.5 2

335 sααśćtJoαJvonJÉillśąründJdisśüsśJtypśJ]pJündJtypśJ]’JmutütionsJonJthśJsusćśptiąilityJoαJvonJ
ÉillśąründJαüćtorJtoJoro’TSW[aXJ2007VJcVJa][Wf 45

334 ThromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüWlikśJthromąoćytopśniüJćlosślyJrślütśdJtoJurśmiühJrśportJoαJ
twoJćüsśsXJ2007VJ[[VJaf]Wd 2

333 qlinićülJćonsśquśnćśsJoαJintśrruptinβJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJćhildrśnJwithJtypśJ[JuüućhśrJ
disśüsśXJ2007VJ[c[VJ[geW]Z[ 38

332 äqostJrśdućtionJinJthśJtrśütmśntJoαJuüućhśrJsJdisśüsśéXJ2007VJa[VJ[gbWc

331 —utćomśJoαJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJtypśJwXJThśJ§omüniünJ
śxpśriśnćśXJ2007VJaZVJefaWg 12

330 ’ünüβśmśntJoαJnonWnśuronopüthićJuüućhśrJdisśüsśJwithJspśćiülJrśαśrśnćśJtoJprśβnünćyVJ
splśnśćtomyVJąisphosphonütśJthśrüpyVJusśJoαJąiomürkśrsJündJąonśJdisśüsśJmonitorinβXJ2008VJa[VJa[gWad 94

329 qhünβśsJoαJąonśJmśtüąolismJinJsśvśnJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJtrśütśdJćonsśćutivślyJwithJ
imiβlućśrüsśJündJmiβlustütXJ2008VJfaVJbaWcb 20

328 oJąśnćhmürkJünülysisJoαJthśJüćhiśvśmśntJoαJthśrüpśutićJβoülsJαorJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśJpütiśntsJ
trśütśdJwithJimiβlućśrüsśXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2008VJfaVJfgZWc 7.1 63

327 ÃsinβJthśJwntśrnütionülJuüućhśrJrisśüsśJ§śβistryJdütühJćünJwśJdśvisśJüJvirtuousJćirćlśJαorJtrśütśdJ
pütiśntsmXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2008VJfaVJffeWg 7.1 2

326 §śćomąinüntJthśrüpśutićJprotśinshJprodućtionJplütαormsJündJćhüllśnβśsXJ2008VJaVJgZWe 112

325
wmprovśmśntJoαJąonśJdisśüsśJąyJimiβlućśrüsśJRqśrśzymśSJthśrüpyJinJpütiśntsJwithJskślśtülJ
müniαśstütionsJoαJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśhJrśsultsJoαJüJbfWmonthJlonβitudinülJćohortJstudyXJ2008VJ
eaVJbaZWbZ

94

324 vonJÉillśąründJdisśüsśJRÇÉrShJśvidśnćśWąüsśdJdiüβnosisJündJmünüβśmśntJβuidślinśsVJthśJ–ütionülJ
vśürtVJzunβVJündJploodJwnstitutśJR–vzpwSJsxpśrtJPünślJrśportJRÃSoSXJ2008VJ[bVJ[e[W]a] 676
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323 uüućhśrJdisśüsśhJunmśtJtrśütmśntJnśśdsXJ2008VJgeVJfaWe 11

322 ä–śuroloβićülJmüniαśstütionsJinJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJündJinJthśirJrślütivśséXJ2008VJ[a[VJ[ecWg 3

321 äqommśntJonJthśJśditoriülhJzysosomülJstorüβśJdisśüsśsXJwsJüJmodiαićütionJinJthśJnüturülJćoursśJoαJ
disśüsśJąśinβJprodućśdméXJ2008VJ[a[VJdadiJüuthorJrśplyJdadWe

320 wmiβlućśrüsśJündJitsJusśJαorJthśJtrśütmśntJoαJuüućhśrQsJdisśüsśXJ2008VJgVJ[gfeW]ZZZ 35

319 PlüsmüJlipidsJürśJültśrśdJinJuüućhśrJdisśüsśhJąioćhśmićülJmürkśrsJtoJśvüluütśJthśrüpśutićJ
intśrvśntionXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2008VJbZVJb]ZWe 2.1 23

318 PhśnotypśVJdiüβnosisVJündJtrśütmśntJoαJuüućhśrQsJdisśüsśXJ2008VJae]VJ[]daWe[ 409

317 SuććśssαulJtrśütmśntJoαJthromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüJwithJrśpśütśdJplüsmüJśxćhünβśJinJ
üJpütiśntJwithJmićrosćopićJpolyünβitisXJ2008VJ[fVJdbaWdbd 12

316 vistioćytićJündJrśndritićJqśllJrisordśrsXJ2008VJbfgWc[] 1

315 vypśrćoüβulüąlśJstütśsJinJćürdiovüsćulürJdisśüsśXJ2008VJ[[fVJ]]fdWge 93

314 ThśrüpśutićJoptionsJαorJćhildhoodWonsśtJlysosomülJstorüβśJdisordśrsXJ2008VJ]VJ][Wa] 1

313 oJnśwJsśvśrityJsćorśJindśxJαorJphśnotypićJćlüssiαićütionJündJśvüluütionJoαJrśsponsśsJtoJtrśütmśntJ
inJtypśJwJuüućhśrJdisśüsśXJ2008VJgaVJ[][[Wf 45

312 ovüliüˆ§ˆ£oJdśJdoisJünosJdśJtrütümśntoJdüJdośnˆ§üJdśJuüućhśrJtipoJ[JćomJtśrüpiüJdśJrśposiˆ§ˆ£oJ
śnzimˆ¡tićüJśmJpüćiśntśsJdoJśstüdoJdśJSˆ£oJPüuloVJprüsilXJ2008VJaZVJ 2

311 ThśJśmśrβinβJrolśsJoαJoro’TSWeJündJoro’TSW[]JmütrixJmśtülloprotśinüsśsXJ2009VJ[VJ[][W[a[ 9

310 §śviśwJoαJthśJsüαśtyJündJśααićüćyJoαJimiβlućśrüsśJtrśütmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśXJBiologics:TTargetsT
andTTherapyVJ2009VJbZe 4.4 6

309 ThromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurühJthśJmüsquśrüdśrXJ2009VJ[Z]VJcZbWg 7

308 zQüpproćhśJhˆ'mütoloβiquśJdś´ lü´ mülüdiśJdś´ uüućhśrXJ2009VJ[cVJ]e]W]fZ

307 snzymśJthśrüpyJαorJthśJtrśütmśntJoαJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśhJćlinićülJoutćomśsJündJdosśJWJrśsponsśJ
rślütionshipsXJ2009VJ[ZVJ]db[Wc] 21

306 uoülWoriśntśdJthśrüpyJwithJmiβlustütJinJuüućhśrJdisśüsśXJ2009VJ]cVJ]aWae 32
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305 oćidJąśtüWβlućosidüsśJ[JćountśrüćtsJpafdśltüWdśpśndśntJindućtionJoαJintśrlśukinWdhJpossiąlśJrolśJ
αorJćśrümidśJüsJünJüntiWinαlümmütoryJlipidXJ2009VJ]fbVJ[]gegWff 44

304 snzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJαorJuüućhśrJdisśüsśXJ2009VJgVJ[][Wa[ 30

303 §śćommśndütionsJonJdiüβnosisVJtrśütmśntVJündJmonitorinβJαorJuüućhśrJdisśüsśXJ2009VJ[ccVJS[ZWf 37

302 snzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJαorJmildJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśXJAmericanTJournalTofT
HematologyVJ2009VJfbVJ]Z]Wb 7.1 21

301 ’ünüβśmśntJoαJnśuronopüthićJuüućhśrJdisśüsśhJrśvisśdJrśćommśndütionsXJ2009VJa]VJddZWddb 78

300 olphüJvśrsusJąśtühJürśJwśJonJthśJwüyJtoJrśsolvśJthśJmystśryJüsJtoJwhićhJisJthśJśndoβśnousJliβündJ
αorJnüturülJkillśrJTJćśllsmXJ2009VJ[cfVJaZZWe 15

299 ulućoćśrśąrosidśhJünJśvolutionüryJüdvüntüβśJαorJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJündJüJnśwJ
immunomodulütoryJüβśntXJ2009VJfeVJc[bW]b 27

298 ThśJαśmülśJuüućhśrJpütiśnthJthśJimpüćtJoαJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJüroundJkśyJrśprodućtivśJ
śvśntsJRmśnstruütionVJprśβnünćyJündJmśnopüusśSXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2009VJbaVJ]dbWff2.1 44

297 snzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJpśdiütrićJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśhJwhütJshouldJwśJusśJüsJ
müintśnünćśJdosüβśmXJMolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2009VJgdVJeaWd 3.7 4

296 rˆ'ćouvśrtśJdâ��unśJsćhizoćytosśJćirćulüntś´ hJoriśntütionJdiüβnostiquśXJ2009VJ]bVJ]d[W]dd

295 uüućhśrQsJrisśüsśXJ2009VJc]ZWc]f 1

294 snćyćlopśdiüJoαJ’olśćulürJ’śćhünismsJoαJrisśüsśXJ2009VJ][e]W][e]

293 PrśβnünćyJwithJqriβlśrW–üjjürJsyndromśJtypśJwwXJ2009VJ]gVJ]b]Wb 5

292 uüućhśrJdisśüsśJündJprśβnünćyXJ2009VJ]gVJ]bZW] 1

291 äuüućhśrJdisśüsśJündJprśβnünćyéXJ2009VJafJSupplJ]VJ]S[eW]a 0

290 äuüućhśrJdisśüsśJinJćhildrśnéXJ2009VJafJSupplJ]VJ]S]bWe

289 äriüβnosisJoαJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśhJαollowWupJinJintśrnülJmśdićinśVJdisśüsśJćoursśJüspśćtsJinJ[eJ
yśürséXJ2009VJafJSupplJ]VJ]Sd[Wb

288 äpśnśαitsJoαJśürlyJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJtwoJćhildrśnJwithJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśéXJ2009VJ
afJSupplJ]VJ]SdcWe

(2009-2009)
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287 oJrśviśwJoαJthśJoro’TSJαümilyVJphürmüćśutićülJtürβśtsJoαJthśJαuturśXJCurrentTPharmaceuticalT
DesignVJ2009VJ[cVJ]acgWeb 3.3 58

286 ProdućtionJoαJrśćomąinüntJhumünJvonJÉillśąründJαüćtorJinJthśJmilkJoαJtrünsβśnićJpiβsXJ2009VJccVJbfbWgZ 15

285 ploodJćoüβulütionhJhśmostüsisJündJthromąinJrśβulütionXJ2009VJ[ZfVJ[baaWbd 234

284 §śülWworldJćlinićülJśxpśriśnćśJwithJlonβWtśrmJmiβlustütJmüintśnünćśJthśrüpyJinJtypśJ[JuüućhśrJ
disśüsśhJthśJãouozJprojśćtXJ2009VJgbVJ[ee[Wc 55

283 SuććśssαulJtrśütmśntJwithJrituximüąJinJüJpütiśntJwithJTTPJsśćondüryJtoJsśvśrśJo–qoWüssoćiütśdJ
vüsćulitisXJInternalTMedicineVJ2010VJbgVJ[cfeWg[ 1.1 13

282 PhüsśJ[Y]JündJśxtśnsionJstudyJoαJvślüβlućśrüsśJülαüJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJüdultsJwithJtypśJ[J
uüućhśrJdisśüsśhJbfWmonthJśxpśriśnćśXJ2010VJ[[cVJbdc[Wd 99

281 oJphüsśJ]JstudyJoαJśliβlustütJtürtrütśJRuśnzW[[]dafSVJünJorülJsuąstrütśJrśdućtionJthśrüpyJαorJ
uüućhśrJdisśüsśJtypśJ[XJ2010VJ[[dVJfgaWg 124

280 wmprovśmśntJinJhśmütoloβićülVJvisćśrülVJündJskślśtülJmüniαśstütionsJoαJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[JwithJ
orülJśliβlustütJtürtrütśJRuśnzW[[]dafSJtrśütmśnthJ]WyśürJrśsultsJoαJüJphüsśJ]JstudyXJ2010VJ[[dVJbZgcWf 132

279 onJovśrviśwJonJąonśJmüniαśstütionsJinJuüućhśrJdisśüsśXJ2010VJ[dZVJdZgW]b 62

278 ThśJrolśJoαJoro’TSsJinJürthritisXJ2010VJ[VJaaWbe 61

277
SuććśssαulJprśβnünćyJündJlüćtütionJoutćomśJinJüJpütiśntJwithJuüućhśrJdisśüsśJrśćśivinβJśnzymśJ
rśplüćśmśntJthśrüpyVJündJthśJsuąsśquśntJdistriąutionJündJśxćrśtionJoαJimiβlućśrüsśJinJhumünJ
ąrśüstJmilkXJ2010VJa]VJ]ZbfWc]

11

276 ulućoćśrśąrosidüsśJdśαićiśnćyJdrümütićüllyJimpüirsJhumünJąonśJmürrowJhüśmütopoiśsisJinJünJinJ
vitroJmodślJoαJuüućhśrJdisśüsśXJBritishTJournalTofTHaematologyVJ2010VJ[cZVJgaW[Z[ 4.5 22

275 ÇślüβlućśrüsśJülαüXJ2010VJgVJfaeWf 23

274 —ptimülJthśrüpyJinJuüućhśrJdisśüsśXJ2010VJdVJa[cW]a 13

273 qompürütivśJthśrüpśutićJśααśćtsJoαJvślüβlućśrüsśJülαüJündJimiβlućśrüsśJinJüJuüućhśrJdisśüsśJmousśJ
modślXJ2010VJcVJś[ZecZ 34

272 uüućhśrJdisśüsśhJćlinićülJproαilśJündJthśrüpśutićJdśvślopmśntsXJBiologics:TTargetsTandTTherapyVJ2010
VJbVJ]ggWa[a 4.4 79

271 ThśJmünüβśmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśJinJdśvślopinβJćountriśshJüJsuććśssαulJśxpśriśnćśJinJSouthśrnJ
prüzilXJ2010VJ[aVJ]eWaa 3

270 snzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśJündJüJrśviśwJoαJthśJlitśrüturśXJ2010VJ]eVJ[gZWc 1
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269 ThśrüpśutićJβoülsJinJthśJtrśütmśntJoαJtüąryJdisśüsśXJGeneticsTinTMedicineVJ2010VJ[]VJe[aW]Z 8.1 26

268 §śćomąinüntJβlućoćśrśąrosidüsśJRimiβlućśrüsśSJüsJüJthśrüpyJαorJuüućhśrJdisśüsśXJ2010VJ]bVJb[We 26

267 PlütślśtWÇśssślJÉüllJwntśrüćtionsJinJvśmostüsisJündJThromąosisXJ2010VJ]VJ[Wec 31

266 PśdiütrićJuüućhśrJdisśüsśJtypśJwJündJmildJβrowthJhormonśJdśαićiśnćyhJüJnśwJαśüturśmXJ2010VJaaJ
SupplJaVJSc[Wb 59

265 ThśJβlomśrulusWWüJviśwJαromJthśJinsidśWWthśJśndothśliülJćśllXJ2010VJb]VJ[affWge 47

264 püsślinśJćhürüćtśristićsJündJoutćomśJinJ§omüniünJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[XJ2010VJ][VJ[ZbW[a 4

263 ProtśinüsśWüćtivütśdJrśćśptorJRPo§[SJpolymorphićJvüriüntJćorrślütśsJwithJthromąoćytopśniüJinJ
uüućhśrJdisśüsśXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2010VJbbVJegWf[ 2.1 2

262 SpontünśousJrśβrśssionJoαJdisśüsśJmüniαśstütionsJćünJoććurJinJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśiJrśsultsJoαJüJ
rśtrospśćtivśJćohortJstudyXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2010VJbbVJ[f[We 2.1 12

261 ThromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüJüsJthśJαirstJmüniαśstütionJoαJmśtüstütićJüdśnoćürćinomüJinJ
üJyounβJwomünXJ2010VJb]VJagWb] 9

260 PostopśrütivśJthromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüJüαtśrJopśnJhśürtJopśrütionsXJ2010VJfgVJ[[gW]a 32

259 oJvülidütśdJdisśüsśJsśvśrityJsćorinβJsystśmJαorJüdultsJwithJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśXJGeneticsTinT
MedicineVJ2010VJ[]VJbbWc[ 8.1 51

258 ’ülüdiśJdśJuüućhśr´ hJdiüβnostićVJsuiviJśtJtrüitśmśntXJRevueTDuTRhumatismeTMonographiesVJ2011VJefVJ]bdW]ca0

257 PivotülJtriülJwithJplüntJćśllWśxprśssśdJrśćomąinüntJβlućoćśrśąrosidüsśVJtüliβlućśrüsśJülαüVJüJnovślJ
śnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJαorJuüućhśrJdisśüsśXJ2011VJ[[fVJcedeWea 157

256 onülysisJoαJβlućoćśrśąrosidüsśJüćtivityJinJdryJąloodJspotsJusinβJtündśmJmüssJspśćtromśtryXJ2011VJ
b[]VJabaWd 15

255 oćutśJkidnśyJinjuryJinJpütiśntsJwithJsystśmićJsćlśrosisJpürtićipütinβJinJhśmütopoiśtićJćśllJ
trünsplüntütionJtriülsJinJthśJÃnitśdJStütśsXJ2011VJ[eVJdebWf[ 18

254 sürlyJüćhiśvśmśntJündJmüintśnünćśJoαJthśJthśrüpśutićJβoülsJusinβJvślüβlućśrüsśJülαüJinJtypśJ[J
uüućhśrJdisśüsśXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2011VJbdVJ[[gW]a 2.1 30

253 ÉholśJąodyJ’§wJinJtypśJwJuüućhśrJpütiśntshJśvüluütionJoαJskślśtülJinvolvśmśntXJBloodTCellsmT
MoleculesmTandTDiseasesVJ2011VJbdVJcaWg 2.1 20

252 wmprovinβJthśJüććurüćyJoαJ’§wJsplśśnJündJlivśrJvolumśJmśüsurśmśntshJüJphüsśJwwwJuüućhśrJdisśüsśJ
ćlinićülJtriülJsśttinβJüsJüJmodślXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2011VJbdVJbeWc] 2.1 14

(2011-2010)
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251 PotśntiülJąiomürkśrsJoαJostśonśćrosisJinJuüućhśrJdisśüsśXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2011
VJbdVJ]eWaa 2.1 37

250
SiβniαićüntJündJćontinuousJimprovśmśntJinJąonśJminśrülJdśnsityJümonβJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśJ
pütiśntsJtrśütśdJwithJvślüβlućśrüsśJülαühJdgWmonthJśxpśriśnćśVJinćludinβJdosśJrśdućtionXJBloodT
CellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2011VJbeVJcdWd[

2.1 30

249 oJnovślJtoolJαorJmüppinβJdisśüsśJsśvśrityJündJoutćomśsJinJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJutilisinβJ
thśJthśrüpśutićJβoülsXJMolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2011VJ[Z]VJSbd 3.7

248 oβülsidüsśJolαüJündJoβülsidüsśJąśtüJvüvśJSimilürJsααśćtsJonJ—utćomśsJinJtüąryJdisśüsśâ��JrśsultsJ
αromJthśJćünüdiünJtüąryJdisśüsśJinitiütivśXJMolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2011VJ[Z]VJSbd 3.7 3

247 tśwJαśmülśsJdśvślopJüntiW˛–WβülüćtosidüsśJoJwβuJüntiąodiśsJinJrśsponsśJtoJüβülsidüsśJąśtüJ
trśütmśnthJdütüJαromJthśJtüąryJ§śβistryXJMolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2011VJ[Z]VJSbdWSbe 3.7 2

246 ThśrüpśutićJüpproüćhśsJtoJąonśJpütholoβyJinJuüućhśrJdisśüsśhJpüstVJprśsśntJündJαuturśXJMolecularT
GeneticsTandTMetabolismVJ2011VJ[ZbVJbafWbe 3.7 46

245 uüućhśrQsJdisśüsśhJthśJćhünβinβJpürüdiβmJoαJüJlysosomülJdisordśrXJ2011VJ[aeJSupplJ[VJaWc

244 äqlinićülJoutćomśsJoαJ]JpśdiütrićJpütiśntsJwithJuüućhśrQsJdisśüsśJinJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJ
αorJgJyśürséXJ2011VJ[aeJSupplJ[VJbaWc

243 äThśrüpśutićJtürβśtsJinJuüućhśrQsJdisśüsśéXJ2011VJ[aeJSupplJ[VJbdWg 5

242 äuuidślinśsJαorJtypśJ[JuüućhśrQsJdisśüsśéXJ2011VJ[aeJSupplJ[VJccWdZ 7

241 PrśvülśnćśJündJmünüβśmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśXJ2011VJcg 3

240 wmüβinβJαindinβsJinJpśdiütrićJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśhJwhütJthśJćlinićiünJnśśdsJtoJknowXJ2011VJaaVJaZ[Wc 2

239 ÇślüβlućśrüsśJülαüJüsJüJthśrüpśutićJoptionJαorJuüućhśrJdisśüsśXJ2011VJdVJ[aW]Z

238 ÇślüβlućśrüsśJülαüJinJthśJtrśütmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[XJ2011VJ[VJ]fcW]ga 23

237 wndividuülizśdJlonβWtśrmJśnzymśJthśrüpyJαorJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[JinJSlovśniüXJ2011VJcaVJ[Z[fW]] 1

236 ’isćśllünśousJnonWinαlümmütoryJmusćuloskślśtülJćonditionsXJuüućhśrJdisśüsśJündJąonśXJ2011VJ]cVJddcWf[ 24

235 PhürmüćoloβićülJćhüpśronśJthśrüpyJαorJuüućhśrJdisśüsśhJüJpütśntJrśviśwXJ2011VJ][VJffcWgZa 94

234 –śuroloβićülJmüniαśstütionsJinJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJündJthśirJrślütivśsVJitJisJjustJüJ
ćoinćidśnćśmXJ2011VJabVJef[We 14
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233 piomürkśrsJinJthśJdiüβnosisJoαJlysosomülJstorüβśJdisordśrshJprotśinsVJlipidsVJündJinhiąodiśsXJ2011VJ
abVJdZcW[g 80

232 uüstrointśstinülJdisturąünćśsJündJthśirJmünüβśmśntJinJmiβlustütWtrśütśdJpütiśntsXJ2011VJabVJgg[W[ZZ[ 55

231 ÇśrtśąrülJαrüćturśsJinJuüućhśrJdisśüsśJtypśJwhJdütüJαromJthśJtrśnćhJL—ąsśrvütoirśLJonJuüućhśrJ
disśüsśJRt§—uSXJ2011VJ]]VJ[]ccWd[ 14

230 qlinićülJαśüturśsJoαJsśvśrśJüćquirśdJoro’TS[aJdśαićiśnćyJinJthromąotićJthromąoćytopśnićJ
purpurühJthśJyorśünJTTPJrśβistryJśxpśriśnćśXJ2011VJgaVJ[daW[dg 26

229 §śdućinβJsślśćtionJąiüsJinJćüsśWćontrolJstudiśsJαromJrürśJdisśüsśJrśβistriśsXJOrphanetTJournalTofT
RareTDiseasesVJ2011VJdVJd[ 4.2 17

228 oJrśüpprüisülJoαJuüućhśrJdisśüsśWdiüβnosisJündJdisśüsśJmünüβśmśntJülβorithmsXJAmericanTJournalT
ofTHematologyVJ2011VJfdVJ[[ZWc 7.1 98

227 —rβünJvolumśJąyJćomputśdJtomoβrüphyJćorrślütśsJwithJlonβitudinülJüxisJonJultrüsoundJinJpütiśntsJ
withJuüućhśrJdisśüsśXJ2011VJ]eVJ]]cWf 7

226 ulyćomićsXJ2011VJb]eWbbd

225 vowJwJtrśütJuüućhśrJdisśüsśXJ2011VJ[[fVJ[bdaWe[ 114

224 SystśmićJlupusJśrythśmütosusJprśsśntinβJüsJthromąotićJthromąoćytopśniüJpurpurühJhowJćlosśJisJ
ćlosśJśnouβhmXJ2011VJ]Z[[VJ]decZf 6

223 SśvśrśJdśnβuśJisJüssoćiütśdJwithJćonsumptionJoαJvonJÉillśąründJαüćtorJündJitsJćlśüvinβJśnzymśJ
oro’TSW[aXJ2012VJdVJś[d]f 40

222 —utćomśJündJrślüpsśJrisksJoαJthromąotićJthromąoćytopüśnićJpurpurühJünJsβyptiünJśxpśriśnćśXJ
2012VJffVJbaaWd 1

221 ThśJśααśćtivśnśssJündJćostWśααśćtivśnśssJoαJśnzymśJündJsuąstrütśJrśplüćśmśntJthśrüpiśshJüJ
lonβitudinülJćohortJstudyJoαJpśoplśJwithJlysosomülJstorüβśJdisordśrsXJ2012VJ[dVJ[Wcba 78

220 qonβśnitülJthromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüJüssoćiütśdJwithJmoyümoyüJsyndromśJinJüJ
aWyśürWoldJβirlhJüJćüsśJrśportXJ2012VJ]eVJ[aa[Wc 0

219 ridJthśJtśmporüryJshortüβśJinJsupplyJoαJimiβlućśrüsśJhüvśJćlinićülJćonsśquśnćśsmJ§śtrospśćtivśJ
oąsśrvütionülJstudyJonJabJitüliünJuüućhśrJtypśJwJpütiśntsXJ2013VJeVJ[[eW]] 18

218 ’inimülJdisśüsśJüćtivityJinJuüućhśrJdisśüsśhJćritśriüJαorJdśαinitionXJMolecularTGeneticsTandT
MetabolismVJ2012VJ[ZeVJc][Wc 3.7 4

217
poostśrWśααśćtJwithJvślüβlućśrüsśJülαüJinJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJswitćhśdJαromJlonβWtśrmJ
imiβlućśrüsśJthśrüpyhJśürlyJoććśssJProβrümJrśsultsJαromJxśrusülśmXJBloodTCellsmTMoleculesmTandT
DiseasesVJ2012VJbfVJbcWcZ

2.1 19

216 oćupunćturśJαorJsymptomsJoαJuüućhśrJdisśüsśXJ2012VJ]ZVJ[a[Wb 5

(2012-2011)
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215 wnitiütionJtrśütmśntJwithJimiβlućśrüsśJśvśryJaJwśśksJinJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśXJ2012VJ]aVJśe[W]

214 ’üppinβJthśJβśnśtićJündJćlinićülJćhürüćtśristićsJoαJuüućhśrJdisśüsśJinJthśJwąśriünJPśninsulüXJ
OrphanetTJournalTofTRareTDiseasesVJ2012VJeVJ[e 4.2 33

213 —vśrviśwJündJqlüssiαićütionJoαJopprovśdJ§śćomąinüntJrruβsXJ2012VJ[caW[ef 2

212 wnćrśüsśdJoro’TS[aJüćtivityJinJpütiśntsJwithJvśnousJthromąośmąolismXJThrombosisTResearchVJ
2012VJ[aZVJffgWga 8.2 22

211 sndothśliülJćśllsJündJthromąotićJmićroünβiopüthyXJ2012VJa]VJ]ZfW[b 15

210
svüluütionJoαJmiβlustütJüsJmüintśnünćśJthśrüpyJüαtśrJśnzymśJthśrüpyJinJüdultsJwithJstüąlśJtypśJ[J
uüućhśrJdisśüsśhJüJprospśćtivśVJopśnWlüąślJnonWinαśriorityJstudyXJOrphanetTJournalTofTRareTDiseasesVJ
2012VJeVJ[Z]

4.2 38

209
SśquśntiülJoććurrśnćśJoαJthromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüVJśssśntiülJthromąoćythśmiüVJündJ
idiopüthićJthromąoćytopśnićJpurpurüJinJüJb]WyśürWoldJoαrićünWomśrićünJwomünhJüJćüsśJrśportJündJ
rśviśwJoαJthśJlitśrüturśXJ2012VJdVJga

6

208 wndićütorsJoαJüćutśJündJpśrsistśntJrśnülJdümüβśJinJüdultJthromąotićJmićroünβiopüthyXJ2012VJeVJśaZffd 10

207 wmiβlućśrüsśJinJthśJtrśütmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśhJüJhistoryJündJpśrspśćtivśXJ2012VJdVJf[W[Zd 25

206 ponśJturnovśrJmürkśrsJinJpütiśntsJwithJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśXJ2012VJbVJś][ 17

205 SouthJoαrićünJβuidślinśsJαorJthśJmünüβśmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśVJ]Z[[XJ2012VJ[Z]VJdgeWeZ] 1

204 §iskJαüćtorsJαorJαrüćturśsJündJüvüsćulürJostśonśćrosisJinJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśhJüJstudyJαromJthśJ
wntśrnütionülJqollüąorütivśJuüućhśrJuroupJRwquuSJuüućhśrJ§śβistryXJ2012VJ]eVJ[fagWbf 64

203 ÇślüβlućśrüsśJülαüJαorJthśJmünüβśmśntJoαJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśXJ2012VJabVJ]cgWe[ 15

202 ÃsśJoαJüJmousśJmodślJtoJślućidütśJthśJphśnotypićJśααśćtsJoαJthśJvonJÉillśąründJαüćtorJćlśüvüβśJ
mutüntsVJá[dZcoY’[dZdoJündJ§[cgeÉXJ2012VJ[ZVJgbZWcZ 17

201 qhürüćtśristićsJoαJtypśJwJuüućhśrJdisśüsśJüssoćiütśdJwithJpśrsistśntJthromąoćytopśniüJüαtśrJ
trśütmśntJwithJimiβlućśrüsśJαorJbWcJyśürsXJBritishTJournalTofTHaematologyVJ2012VJ[cfVJc]fWaf 4.5 28

200 sααśćtsJoαJimiβlućśrüsśJonJthśJβrowthJündJmśtüąolismJoαJuüućhśrJdisśüsśJtypśJwJpütiśntshJüJ
systśmütićJrśviśwXJ2013VJ[ZVJab 18

199 xw’rJ§śportsJWJqüsśJündJ§śsśürćhJ§śportsVJ]Z[]YbXJ2013VJ

198 §śvisśdJrśćommśndütionsJαorJthśJmünüβśmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśJinJćhildrśnXJ2013VJ[e]VJbbeWcf 64
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197 SüαśtyJündJśααićüćyJoαJvślüβlućśrüsśJülαüJrśplüćśmśntJthśrüpyJαorJpütiśntsJwithJtypśJ[JuüućhśrJ
disśüsśXJ2013VJfVJaaaWaag

196 ’iβlustütJthśrüpyJinJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśhJćlinićülJündJsüαśtyJoutćomśsJinJüJmultićśntśrJ
rśtrospśćtivśJćohortJstudyXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2013VJc[VJ[[dW]b 2.1 51

195 ThromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüJRTTPSJlśüdinβJtoJpsśudotumourQsJüutoimmunśJpünćrśütitisJ
RowPShJüJćüsśJrśportXJ2013VJ[aVJgZWb 4

194 qoJhśmütoloβJpowiniśnJwiśdziś˜�JoJćhoroąiśJuüućhśrüXJ2013VJbbVJaZ[WaZd 8

193 ’üliβnünćiśsJündJmonoćlonülJβümmopüthyJinJuüućhśrJdisśüsśiJüJsystśmütićJrśviśwJoαJthśJ
litśrüturśXJBritishTJournalTofTHaematologyVJ2013VJ[d[VJfa]Wb] 4.5 84

192 snzymśJrśplüćśmśntJündJsuąstrütśJrśdućtionJthśrüpyJαorJuüućhśrJdisśüsśXJ2013VJ 1

191 ossśssmśntJoαJindividuülJorβünshJothśrJorβünsXJ2013VJ]Z]W][a

190 vüśmütoloβićülJmüniαśstütionsJündJćomplićütionsJoαJuüućhśrJdisśüsśXJ2013VJ]ZVJb[We 13

189 oćhiśvśmśntJoαJthśrüpśutićJβoülsJwithJlowWdosśJimiβlućśrüsśJinJuüućhśrJdisśüsśhJüJsinβlśWćśntśrJ
śxpśriśnćśXJ2013VJ]Z[aVJ[c[cZd 7

188 ThśJimportünćśJoαJpütiśntJrśβistriśsJαorJrürśJdisśüsśsXJ2013VJ[VJedgWee] 5

187 SüαśtyJündJśααićüćyJoαJvślüβlućśrüsśJülαüJinJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[JpütiśntsJprśviouslyJtrśütśdJwithJ
imiβlućśrüsśXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2013VJffVJ[e]Wf 7.1 43

186 uüućhśrsJdisśüsśWWüJrśüpprüisülJoαJhśmütopoiśtićJstśmJćśllJtrünsplüntütionXJ2013VJaZVJd[WeZ 22

185 oJprospśćtivśJstudyJoαJąonśJmürrowJhśmütopoiśtićJündJmśsśnćhymülJstśmJćśllsJinJtypśJ[JuüućhśrJ
disśüsśJpütiśntsXJ2013VJfVJśdg]ga 21

184 uüućhśrJdisśüsśhJüJćomprśhśnsivśJrśviśwXJ2013VJ[fVJ[daWec 91

183 ’ünüβśmśntJoαJąonśJdisśüsśJinJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[hJćlinićülJprüćtićśXJ2014VJa[VJ[[geW][] 21

182 sürlyJdiüβnosisJoαJuüućhśrJdisśüsśJinJpśdiütrićJpütiśntshJproposülJαorJüJdiüβnostićJülβorithmXJ2014VJ
d[VJ[gZcWg 25

181 sliβlustütJtürtrütśhJünJorülJthśrüpśutićJoptionJαorJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[XJ2014VJbVJbcWca 2

180 vśmorrhüβićJüspśćtsJoαJuüućhśrJdisśüsśXJ2014VJcVJśZZag 14
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179 sliβlustütVJünJinvśstiβütionülJorülJthśrüpyJαorJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[hJPhüsśJ]JtriülJrśsultsJüαtśrJbJ
yśürsJoαJtrśütmśntXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2014VJcaVJ]ebWd 2.1 58

178 uüućhśrJdisśüsśXJ2014VJbVJaeWcZ 57

177 viβhJαrśquśnćyJoαJüćquirśdJoro’TS[aJdśαićiśnćyJüαtśrJhśmolysisJinJvśmisćorpiusJzśpturusJ
RsćorpionSJstunβJćhildrśnXJ2014VJf[VJddcWg 7

176 uüućhśrJdisśüsśhJhüśmütoloβićülJprśsśntütionsJündJćomplićütionsXJBritishTJournalTofTHaematologyVJ
2014VJ[dcVJb]eWbZ 4.5 68

175 wmpüćtJoαJvślüβlućśrüsśJülαüJonJąonśJmürrowJąurdśnJsćorśJinJüdultJpütiśntsJwithJtypśJ[JuüućhśrJ
disśüsśhJeWyśürJαollowWupXJBloodTCellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2014VJcaVJcdWdZ 2.1 12

174 uüućhśrJdisśüsśhJüJdiüβnostićJćhüllśnβśJαorJintśrnistsXJ2014VJ]cVJ[[eW]b 29

173 piotrünsαormütionJoαJÉüstśJpiomüssJintoJviβhJÇüluśJpioćhśmićülsXJ2014VJ 29

172 uüućhśrJdisśüsśJündJąonśJmüniαśstütionsXJ2014VJgcVJbeeWgb 40

171 ’odśllinβJuüućhśrJdisśüsśJproβrśssionhJlonβWtśrmJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJrśdućśsJthśJ
inćidśnćśJoαJsplśnśćtomyJündJąonśJćomplićütionsXJOrphanetTJournalTofTRareTDiseasesVJ2014VJgVJ[[] 4.2 29

170 svolućiˆ‡nJćlˆ›nićüJyJpürüćlˆ›nićüJdśJgJśmąürüzosJśnJbJpüćiśntśsJćonJśnαśrmśdüdJdśJuüućhśrJtipoJ[JśnJ
ślJsśrvićioJdśJhśmütoloβˆ›üJdśJunJhospitülJdoćśntśJüsistśnćiülXJ2014VJceVJad]Wade

169 zonβWtśrmJśααśćtivśnśssJoαJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJćhildrśnJwithJuüućhśrJdisśüsśhJrśsultsJ
αromJthśJ–qSWzSrJćohortJstudyXJ2014VJaeVJgd[Wf 6

168 rśvślopmśntJündJüpplićütionJtoJćlinićülJprüćtićśJoαJüJvülidütśdJvPzqJmśthodJαorJthśJünülysisJoαJ
˛†WβlućoćśrśąrosidüsśJinJuüućhśrJdisśüsśXJ2014VJg[VJ[]aWaZ 5

167
oJPhüsśJaVJmultićśntśrVJopśnWlüąślVJswitćhovśrJtriülJtoJüssśssJthśJsüαśtyJündJśααićüćyJoαJ
tüliβlućśrüsśJülαüVJüJplüntJćśllWśxprśssśdJrśćomąinüntJhumünJβlućoćśrśąrosidüsśVJinJüdultJündJ
pśdiütrićJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJprśviouslyJtrśütśdJwithJimiβlućśrüsśXJBloodTCellsmT
MoleculesmTandTDiseasesVJ2014VJcaVJ]caWdZ

2.1 44

166 zonβJtśrmJśααśćtsJoαJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJünJwtüliünJćohortJoαJtypśJaJuüućhśrJpütiśntsXJ
MolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2014VJ[[aVJ][aWf 3.7 21

165 ThśJvüriousJstütśsJoαJvonJÉillśąründJαüćtorJündJthśirJαunćtionJinJphysioloβyJündJpüthophysioloβyXJ
2014VJ[[[VJcgfWdZg 61

164 zonβWtśrmJtrśütmśntJoutćomśsJinJuüućhśrJdisśüsśXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2015VJgZJ
SupplJ[VJS[gW]b 7.1 34

163 uüućhśrJdisśüsśJtypśsJ[JündJahJPhśnotypićJćhürüćtśrizütionJoαJlürβśJpopulütionsJαromJthśJwquuJ
uüućhśrJ§śβistryXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2015VJgZJSupplJ[VJS[]Wf 7.1 63

162 SüαśtyJündJśααićüćyJrśsultsJoαJswitćhJαromJimiβlućśrüsśJtoJvślüβlućśrüsśJülαüJtrśütmśntJinJpütiśntsJ
withJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2015VJgZVJcg]We 7.1 11
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161 ÃndśrstündinβJthśJnüturülJhistoryJoαJuüućhśrJdisśüsśXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2015VJgZJ
SupplJ[VJSdW[[ 7.1 51

160 vonJÉillśąründJαüćtorJαiąśrsJpromotśJćünćśrWüssoćiütśdJplütślśtJüββrśβütionJinJmüliβnüntJ
mślünomüJoαJmićśJündJhumünsXJ2015VJ[]cVJa[caWda 86

159 uüućhśrQsJdisśüsśhJrśportJoαJ[[JćüsśsJwithJrśviśwJoαJlitśrüturśXJ2015VJ]ZVJ[f 10

158 qlinićülJmüniαśstütionsJündJmünüβśmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśXJ2015VJ[]VJ[ceWdb 36

157 sliβlustütJćompürśdJwithJimiβlućśrüsśJinJpütiśntsJwithJuüućhśrQsJdisśüsśJtypśJ[JstüąilisśdJonJ
śnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyhJüJphüsśJaVJründomisśdVJopśnWlüąślVJnonWinαśriorityJtriülXJ2015VJafcVJ]accWd] 106

156 ThśJhistoryJündJüććomplishmśntsJoαJthśJwquuJuüućhśrJrśβistryXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ
2015VJgZJSupplJ[VJS]Wc 7.1 14

155 SśvśnWyśürJsüαśtyJündJśααićüćyJwithJvślüβlućśrüsśJülαüJαorJtrśütmśntWnüˆflvśJüdultJpütiśntsJwithJtypśJ
[JuüućhśrJdisśüsśXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2015VJgZVJceeWfa 7.1 18

154 ’ünüβśmśntJoαJwomśnJwithJuüućhśrJdisśüsśJinJthśJrśprodućtivśJüβśXJThrombosisTResearchVJ2015VJ
[acJSupplJ[VJSbgWc[ 8.2 9

153 ãürysJoąjüwˆ‡wJklinićznyćhVJlśćzśniüJorüzJtrudno¯�ćiJwJrozpoznüwüniuJćhoroąyJuüućhśrüXJ2015VJbdVJ[bgW[ce 2

152  uüntiαićütionJoαJponśJ’ürrowJwnvolvśmśntJinJTrśütśdJuüućhśrJrisśüsśJÉithJProtonJ’§J
SpśćtrosćopyhJqorrślütionJÉithJponśJ’ürrowJ’§wJSćorśsJündJqlinićülJStütusXJ2015VJ]ZbVJ[]gdWaZ] 12

151 ThśJüttśnuütśdYlütśJonsśtJlysosomülJstorüβśJdisordśrshJThśrüpśutićJβoülsJündJindićütionsJαorJ
śnzymśJrśplüćśmśntJtrśütmśntJinJuüućhśrJündJtüąryJdisśüsśXJ2015VJ]gVJ]ZcW[f 14

150 wmpüćtJoαJimiβlućśrüsśJsupplyJćonstrüintJonJthśJthśrüpśutićJmünüβśmśntJündJćoursśJoαJdisśüsśJinJ
trśnćhJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[XJOrphanetTJournalTofTRareTDiseasesVJ2015VJ[ZVJd] 4.2 6

149 ÇślüβlućśrüsśJülαüJRÇP§wÇSJśnzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJinJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśhJ
zonβWtśrmJdütüJαromJphüsśJwwwJćlinićülJtriülsXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2015VJgZVJcfbWg[ 7.1 28

148 sliβlustüthJoJ§śviśwJinJuüućhśrJrisśüsśJTypśJ[XJ2015VJecVJ[ddgWef 24

147 SuććśssαulJwithinWpütiśntJdosśJśsćülütionJoαJolipudüsśJülαüJinJüćidJsphinβomyślinüsśJdśαićiśnćyXJ
MolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2015VJ[[dVJffWge 3.7 58

146
StśllunβnühmśJdśrJrśutsćhśnJuśsśllsćhüαtJαˆ…rJuüstrośntśroloβiśVJÇśrdüuunβsWJundJ
StoααwśćhsślkrünkhśitśnJRruÇSSJzurJsliβustütJâ��J–utzśnąśwśrtunβJβśmˆ⁄ˆ�J´§JacüJSupJÇJdśsJuWpoXJ
2015VJcaVJ[Z]eW[Zaa

145 oąsolutśJimmüturśJplütślśtJćountJdynümićsJinJdiüβnosinβJündJmonitorinβJthśJćlinićülJćoursśJoαJ
thromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüXJ2015VJccVJecdWdc 22

144 snzymśJ§śplüćśmśntJorJSuąstrütśJ§śdućtionmJoJ§śviśwJoαJuüućhśrJrisśüsśJTrśütmśntJ—ptionsXJ
2016VJc[VJccaWda 26

(2016-2015)
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143 ProαilśJoαJśliβlustütJtürtrütśJinJthśJmünüβśmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśXJ2016VJ[]VJcaWf 12

142 wmiβlućśrüsśJinJthśJmünüβśmśntJoαJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[hJünJśvidśnćśWąüsśdJrśviśwJoαJitsJplüćśJ
inJthśrüpyXJ2016VJ[[VJaeWbe 12

141 TimśJoαJwnitiütinβJsnzymśJ§śplüćśmśntJThśrüpyJoααśćtsJwmmunśJoąnormülitiśsJündJrisśüsśJ
SśvśrityJinJPütiśntsJwithJuüućhśrJrisśüsśXJ2016VJ[[VJśZ[df[ac 22

140 TrśütmśntJoptionsJαorJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśXJ2016VJ[eVJ]f[W]fc 10

139 —utćomśJoαJuüućhśrJrisśüsśJinJwndiühJzśssonsJαromJPrśvülśntJriüβnostićJündJThśrüpśutićJPrüćtićśsXJ
2016VJcaVJdfcWf 1

138
StüąilityJisJmüintüinśdJinJüdultsJwithJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[JswitćhśdJαromJvślüβlućśrüsśJülαüJtoJ
śliβlustütJorJimiβlućśrüsśhJoJsuąWünülysisJoαJthśJśliβlustütJs–q—§sJtriülXJMolecularTGeneticsTandT
MetabolismTReportsVJ2016VJgVJ]cW]f

1.8 6

137 zonβWtśrmJśααićüćyJündJsüαśtyJrśsultsJoαJtüliβlućśrüsśJülαüJupJtoJadJmonthsJinJüdultJtrśütmśntWnüˆflvśJ
pütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2016VJg[VJdcdWdZ 7.1 14

136
snzymśJrśplüćśmśntJthśrüpyJwithJtüliβlućśrüsśJülαühJadWmonthJsüαśtyJündJśααićüćyJrśsultsJinJüdultJ
pütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJprśviouslyJtrśütśdJwithJimiβlućśrüsśXJAmericanTJournalTofT
HematologyVJ2016VJg[VJdd[Wc

7.1 16

135 svüluütionJoαJponśJ’inśrülJrśnsityJinJPütiśntsJwithJTypśJ[JuüućhśrJrisśüsśJinJorβśntinüXJ2016VJ[gVJbbbWbbg

134 SkślśtülJinvolvśmśntJinJuüućhśrJdisśüsśhJonJoąsśrvütionülJmultićśntśrJstudyJoαJproβnostićJαüćtorsJ
inJthśJorβśntinśJuüućhśrJdisśüsśJpütiśntsXJAmericanTJournalTofTHematologyVJ2016VJg[VJsbbfWca 7.1 11

133 §ürśJqüsśJoαJvśpütićJuüućhśromüJinJüJqhildJonJsnzymśJ§śplüćśmśntJThśrüpyXJ2017VJa]VJ[Z[W[Zb 5

132 qśllulürJÃptükśJoαJulućoćśrśąrosidüsśJinJuüućhśrJPütiśntsJ§śćśivinβJsnzymśJ§śplüćśmśntJ
TrśütmśntXJ2016VJccVJ[[ZaW[a 2

131 §śthinkinβJαütiβuśJinJuüućhśrJdisśüsśXJOrphanetTJournalTofTRareTDiseasesVJ2016VJ[[VJca 4.2 9

130 uüućhśrJdisśüsśJćüusinβJsuddśnJćürdiüćJdśüthXJ2016VJdfVJ]Z[W]Zb 0

129 qompürisonJoαJponśJ’inśrülJrśnsityJąyJruülWsnśrβyJßW§üyJoąsorptiomśtryJündJponśJStrśnβthJąyJ
SpśśdWoαWSoundJÃltrüsonoβrüphyJinJodultsJÉithJuüućhśrJrisśüsśXJ2016VJ[gVJbdcWbeZ 1

128 PlśurülJtuąśrćulosisJinJüJpütiśntJwithJuntrśütśdJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśXJ2016VJ]]VJcaWe 1

127 qhürüćtśrizütionJoαJthśJćomplśxJαormśdJąyJ˛†WβlućoćśrśąrosidüsśJündJthśJlysosomülJintśβrülJ
mśmąrünśJprotśinJtypśW]XJ2016VJ[[aVJaeg[Wd 33

126 vśmütoloβićülJmüniαśstütionsJündJćomplićütionsJoαJuüućhśrJdisśüsśXJ2016VJgVJc[Wf 18
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125 §śćommśndütionsJαorJthśJusśJoαJśliβlustütJinJthśJtrśütmśntJoαJüdultsJwithJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[J
inJthśJÃnitśdJStütśsXJMolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2016VJ[[eVJgcW[Za 3.7 44

124 PütiśntsJwithJtypśJ[JuüućhśrJdisśüsśJinJSpüinhJoJćrossWsśćtionülJśvüluütionJoαJhśülthJstütusXJBloodT
CellsmTMoleculesmTandTDiseasesVJ2016VJcdVJ]aWaZ 2.1 21

123 rynümićJćhünβśsJinJüąsolutśJimmüturśJplütślśtJćountJsuββśstJthśJprśsśnćśJoαJüJćośxistinβJ
immunśJproćśssJinJthśJsśttinβJoαJthromąotićJthromąoćytopśnićJpurpurüXJ2017VJceVJg[aWg[f 7

122
zonβWtśrmJhśmütoloβićülVJvisćśrülVJündJβrowthJoutćomśsJinJćhildrśnJwithJuüućhśrJdisśüsśJtypśJaJ
trśütśdJwithJimiβlućśrüsśJinJthśJwntśrnütionülJqollüąorütivśJuüućhśrJuroupJuüućhśrJ§śβistryXJ
MolecularTGeneticsTandTMetabolismVJ2017VJ[]ZVJbeWcd

3.7 33

121 xw’rJ§śportsVJÇolumśJa]XJ2017VJ

120 sliβlustütJmüintüinsJlonβWtśrmJćlinićülJstüąilityJinJpütiśntsJwithJuüućhśrJdisśüsśJtypśJ[JstüąilizśdJonJ
śnzymśJthśrüpyXJ2017VJ[]gVJ]aecW]afa 40

119 oJćompürisonJstudyJoαJąioünülytićülJmśthodsJαorJdśtśćtionJündJćhürüćtśrizütionJoαJ
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