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ALT Aminotransferaza alaninowa

AST Aminotransferaza asparaginianowa
BUN Azot mocznikowy

CBC Morfologia krwi obwodowej

cT Tomografia komputerowa

GGT lub
HHREIE Gamma-glutamylotransferaza

GT

IG Immunoglobuliny (przeciwciata)

IVIG Dozylne preparaty immunoglobulin
MRI Rezonans magnetyczny

PNO Pierwotny niedobér odpornosci

SCIG Podskérne preparaty immunoglobulin
UTI Zakazenie drog moczowych
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WSTEP

Niniejsza ulotka ukazuje sposéb, w jaki rutynowe badania medyczne umozliwiaja
lekarzowi dbanie o twéj stan zdrowia, jesli cierpisz na jeden z pierwotnych
niedoboréw odpornosci.

Pierwotne niedobory odpornosci (PNO) to rzadkie choroby, wystepujace, gdy
poszczegdlne elementy uktadu odpornosciowego nie funkcjonujg poprawnie lub po
prostu ich brak. Wyrézniamy ponad dwiescie odmian tego schorzenia, w istotnym
stopniu réznigcych sie od siebie, jesli chodzi o objawy kliniczne.

Jedli stwierdzono u ciebie wystepowanie PNO, regularne konsultacje z twoim
lekarzem i innymi specjalistami beda prawdopodobnie istotnym elementem procesu
monitorowania zdrowia. Zapewne bedziesz sie widywac z lekarzami regularnie

w okresach zdrowotnej stabilizacji i jeszcze czesciej w przypadku pojawienia sie
jakichkolwiek komplikacji. Standardowo wykonywane beda rutynowe badania krwi,
moczu i badania obrazowe, moga tez by¢ zalecane inne badania, zalezne od rodzaju
schorzenia i stanu twojego zdrowia. Zasadne moga sie okazac regularne wizyty
takze u innych specjalistow, np. zajmujacych sie schorzeniami uktadu oddechowego,
w celu oceny okolicznosci majacych wptyw na twoja chorobe i podjecia decyzji o
przeprowadzeniu bardziej szczegétowych badan.

JAKA JEST ZASADNOSC WYKONYWANIA BADAN?
Wyniki rutynowych badan medycznych pomocne sg przy:
- $§ledzeniu rozwoju choroby,

- podejmowaniu decyzji, co do rodzaju niezbednego leczenia, np. terapii
immunoglobulinami (przeciwciatami), przeszczepu szpiku kostnego, terapii genowej czy
dodatkowej kuracji lekami,

- kontroli stanu funkcjonowania najwazniejszych uktadéw i narzadéw w organizmie,
takich jak uktad odpornosciowy, krwionosny, nerki, watroba, ptuca,

- ocenie skutkéw ubocznych zwigzanych z leczeniem.

Twoj lekarz bedzie sprawdzat, czy wyniki mieszcza sie w przyjetych normach,
otrzymane wyniki beda przydatne podczas podejmowania decyzji o rodzaju terapii oraz
koniecznosci dodatkowych badan, niezbednych do otrzymania pogtebionej informacji.
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BADANIA KRWI

Badania krwi to analizy laboratoryjne powszechnie przeprowadzane podczas
standardowych wizyt kontrolnych, wykonywanych w zwigzku z wieloma schorzeniami.
Sa szybkie i tatwe do wykonania, zazwyczaj nie wymagaja szczegdlnych przygotowan.
Niewielka probka krwi pobierana jest z zyty w rece przy uzyciu igty i probéwki.

Prébki krwi sg zazwyczaj badane i sprawdzane raczej w laboratorium, poza klinika
lekarska, co wydtuza czesto czas oczekiwania na wyniki. Probka wykorzystywana jest do
sprawdzenia poziomu krwinek oraz substancji znajdujacych sie w czesci ptynnej krwi - w
0soczu.

SKLADNIKI KRWI

Gtéwnymi sktadnikami krwi sa:
Krwinki czerwone (erytrocyty) Przenosza tlen z ptuc po catym organizmie

Krwinki biate (leukocyty) Tworza czes¢ systemu odpornosciowego, pomagaja w
obronie organizmu przed zakazeniem

Ptytki krwi (trombocyty) Wspomagaja proces krzepniecia krwi

Osocze Ptynna cze$¢ krwi, stanowigca mieszanke wody i
substancji chemicznych, takich jak biatka, glukoza i sol
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KLUCZOWE SKLADNIKI KRWI

Rodzaje krwinek

Rodzaje krwinek biatych

Rodzaje limfocytow

BADANIA KRWINEK

Najczesciej zlecanym przez lekarzy badaniem jest hemogram lub badanie morfologiczne
krwi (CBC). Jego wyniki powiedzg nam o krwinkach w naszej krwi, wskazujac poziomy
wystepowania ich trzech gtéwnych typéw: krwinek czerwonych, biatych i ptytek krwi. Dla
wielu pacjentéw z pierwotnymi niedoborami odpornosci istotna jest liczba limfocytéw,
gdyz problemy z tym rodzajem biatych krwinek moga powodowac chorobe.

BADANIA IMMUNOGLOBULIN (PRZECIWCIAL)

Lekarz moze takze zleci¢ badania mierzace poziom IG (przeciwciat) w surowicy krwi.
Wyrézniamy piec ich rodzajéw: IgA, IgD, IgE, IgG oraz IgM. Wyniki pozwolg lekarzowi
zdecydowac o zasadnosci podjecia terapii preparatami immunoglobulin, jesli wczesniej
nie zostata ona przepisana.

Jezeli jestes$ juz w trakcie takiego leczenia, lekarz moze czerpac informacje niezbedne do
doboru odpowiedniej dawki na podstawie pomiaru minimalnego poziomu przeciwciat
we krwi. Odbywa sie to tuz przed kolejnym wlewem zgodnie z zatozeniami dozylnej
terapii IG. W przypadku terapii podskérnej moze by¢ on mierzony w dowolnym czasie
pomiedzy wlewami.
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BADANIA WATROBY

Prébka twojej krwi moze by¢ tez uzyta do sprawdzenia poprawnosci dziatania watroby.
Zdrowa watroba wydziela do krwi rézne substancje, ktérych poziom moze wzrosnaé

w razie pojawienia sie jakiegokolwiek schorzenia watroby lub w okresie stosowania
antybiotykéw. Badania znane sa pod nazwa badania funkcji watroby i zazwyczaj
obejmuja pomiar:

- aminotransferazy alaninowej (ALT) - w razie uszkodzenia lub zapalenia watroby, poziom
tego enzymu zazwyczaj rosnie,

- aminotransferazy asparaginianowej (AST) - podwyzszony poziom tego enzymu
wystepuje w przypadku uszkodzen watroby, serca lub innych miesni,

« gamma-glutamylotransferazy (GGT lub gamma GT) - wysokie poziomy maja zwiazek ze
spozywaniem wigkszych ilosci alkoholu lub probleméw z watroba,

- bilirubiny - podwyzszone poziomy wskazuja na problemy z funkcjami watroby lub drég
z6tciowych.

BADANIA NEREK

W celu sprawdzenia stanu nerek, lekarz moze zleci¢ badania kontrolujace poziom azotu
mocznika (BUN) i kreatyniny:

« azot mocznika to produkt uboczny tworzony w wyniku trawienia biatek. Jego wysoki
poziom wskazuje, ze nerki nie pracuja poprawnie (moze takze sugerowac po prostu
odwodnienie),

« kreatynina jest rowniez produktem ubocznym, tworzonym przez miesénie, jej wysoki
poziom moze wskazywac na problemy z praca nerek.

INNE BADANIA KRWI

Powyzej opisano badania rutynowo zlecane przez lekarzy dla pacjentéw z pierwotnymi
niedoborami odpornosci. Jednak wiele innych badan, ktére moga zosta¢ zlecone, moze
dostarczy¢ przydatnych szczegétowych informaciji.






Krwinki czerwone

Biate krwinki

Ptytki krwi

Przeciwciata

Mezczyzni:
5-6 milionéw komérek/pL

Kobiety:
4-5 milionéw komorek/pL

4,500-10,000 komérek/uL

140,000-450,000 komorek/pL

IgG: 767-1590 mg/dL
IgA: 61-356 mg/dL

IgM: 37-286 mg/dL

Krwinki czerwone przenosza tlen

z ptuc po catym organizmie. Ich
niski poziom powoduje anemie,
moze by¢ wywotany krwawieniem,
niedoborem witaminy B12, prob-
lemami ze szpikiem kostnym lub
niedoborem Zelaza

Krwinki biate tworza czes¢ ukfadu
odpornosciowego, zwalczajacego
zakazenia i choroby. Poziom
biatych krwinek wykraczajacy
poza granice normy moze
Swiadczy¢ o pojawieniu sie
zapalenia lub schorzeniu uktadu
odpornosciowego

Badanie morfologiczne mierzy
catkowitg liczbe biatych krwinek.
Szczegdtowa analiza biatych
krwinek albo ocena tzw. rozmazu
mierza poziom réznych rodzajow
biatych krwinek

Ptytki krwi to fragmenty

krwinek, tzw. megakariocytéw,
wspomagajace proces krzepniecia
krwi, poprzez taczenie sie w czop
ptytkowy, zamykajacy wszel-

kie uszkodzenia scianek naczyn
krwionosnych

Ich niski poziom moze by¢ powo-
dem krwawien wewnetrznych i
sugerowac zaburzenia krzepniecia
(niedostateczna krzepliwosc).
Wysokie poziomy mogga sugerowac
zaburzenie trombocytéw (zbyt
duza krzepliwos¢)

W normalnej surowicy wystepuje
piec rodzajow przeciwciat (IG),
okoto 80% to IgG, na reszte sktada
sie IgA (15%), IgM (5%), IgD (0.2%)
oraz $ladowe ilosci IgE



Badania funkgji ALT: 7-55 U/L
watroby

AST: 8-48 U/L
GGT lub gamma GT: 9-48 U/L

Bilirubina: 0.1-1.0 mg/dL

Badania funkcji nerek
mmol/L)
Kreatynina: 0.6-1.3mg/dL (53-115
umol/L)

Azot mocznika: 7-20 mg/dL (2.5-7.1
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Badania watroby mierza poziom
pewnych enzymow i biatek we
krwi. Niektdre pokazuja jak dobrze
twoja watroba wykonuje swoje
normalne funkcje. Inne badania
mierza enzymy uwalniane przez
komorki watroby w stanie usz-
kodzenia lub choroby

Badania krwi poswiecone funkcjom
nerek mierzg poziom azotu moc-
znika (BUN) i kreatyniny. Zaréwno
jedno jak i drugie sg produktami
ubocznymi odfiltrowywanymi
przez nerki z ciata. Niemieszczace
sie w granicach normy poziomy
azotu mocznika i kreatyniny moga
sugerowac chorobe nerek lub inne
zaburzenie

Uwaga: normy moga réznic sie w zaleznosci od zakresu odwotan uzywanego przez laboratorium i wieku pacjenta
(normalne zakresy u dzieci beda nizsze). Niektdre laboratoria moga przedstawia¢ wyniki przy uzyciu innych jed-
nostek. Zalecamy poproszenie lekarza o pomoc w interpretacji twoich wynikéw.
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Badanie moczu jest kolejnym rodzajem badania uwzglednianego w rutynowych ocenach
stanu zdrowia. Mocz powstaje w nerkach i sktada sie z wody i produktéw ubocznych,
wymagajacych usuniecia z organizmu. Ma on wiele sktadnikéw, ktérych zawartosc i
poziom zalezy miedzy innymi od naszej diety, wysitku fizycznego oraz sprawnosci nerek.

Standardowe badanie moczu moze by¢ wykonane w gabinecie lekarskim lub klinice.
Mozesz zosta¢ poproszony o samodzielne pobranie probki w domu i przyniesienie jej z
soba podczas najblizszej wizyty. Lekarz lub pielegniarka zazwyczaj postuguje sie testem
paskowym w celu sprawdzenia prébki, wyniki tego badania sa dostepne natychmiast.
Pasek zmienia kolor reagujac na prébke; zmiany koloru pozwalaja lekarzowi lub
pielegniarce stwierdzi¢ jakiekolwiek odchylenia od normy.

W przypadku pacjentéw z pierwotnymi niedoborami odpornosci lekarze zazwyczaj
sprawdzajg poziom biatych krwinek lub zawartos¢ biatka (biatkomocz). Jesli wyniki
odbiegaja od normy, prébka moze zostac skierowana do laboratorium, by uzyskac na jej
podstawie bardziej szczegétowe informacje.

Krwinki biate Zero Normalnie biate krwinki nie
wystepujg w moczu. Ich obecnos¢
moze sugerowac zakazenie nerek
lub drég moczowych (UTI)

Biatkomocz Stosunek albuminy do kreatyniny Zdrowy dorosty pacjent zazwy-
>30 mg/mmol czaj wydala 80-150 mg biatek w
moczu kazdego dnia. Biatkomocz
Stezenie albuminy: moze by¢ pierwszym symptomem
>200 mg/L choroby nerek

Uwaga: normy moga réznic sie w zaleznosci od zakresu odwotan uzywanego przez laboratorium i wieku pacjenta
(normalne zakresy u dzieci beda nizsze). Niektére laboratoria moga przedstawia¢ wyniki przy uzyciu innych jed-
nostek. Zalecamy poproszenie lekarza o pomoc w interpretacji twoich wynikéw.



Lekarz moze zasugerowac badania obrazowe, jako element rutynowej oceny stanu
zdrowia. Ich cztery gtéwne rodzaje to: ultrasonografia, badanie rentgenowskie, tomografia
komputerowa (CT) oraz rezonans magnetyczny (MRI). Wszystkie stuza tworzeniu obrazéw
narzadow wewnetrznych, takich jak ptuca, watroba i jelita, trudnych do zbadania z
zewnatrz. Pacjenci cierpiacy na pierwotne niedobory odpornosci powinni poprosic¢ o
wykonanie badan z mozliwie najmniejsza dawka promieniowania X (rentgenowskiego).

Ultrasonografia Fale ultradzwiekowe uzywane sg do tworzenia obrazéw
tkanek wewnetrznych. Sposéb przeprowadzenia moze
by¢ typowo zewnetrzny (w celu zbadania organéw
umieszczonych w jamie brzusznej), wewnetrzny (badanie
pochwy i odbytu) lub endoskopowo (przez usta wprowadza
sie sonde do drég oddechowych lub Zzotgdka)

Badanie rentgenowskie Promienie X sa powszechnie stosowane do tworzenia
obrazéw wybranych tkanek wewnetrznych, zwtaszcza kosci.
Sa tez przydatne do ukazywania infekgji, np. zapalenia ptuc,
zwtaszcza u dzieci

Tomografia komputerowa Czasem nazywane badaniem CT (lub TK), polega na
uzyciu promieni X oraz technologii komputerowej do
szybkiego tworzenia bardziej szczegétowych obrazéw
niz te, ktére uzyskiwane sa przy zastosowaniu zwyktych
promieni X. Optymalne przy analizowaniu kosci i organéw
wewnetrznych, szczegélnie przydatne w przypadku leczenia
dzieci

Obrazowanie metoda rezonansu Do tworzenia obrazéw uzywane sg pola magnetyczne oraz

magnetycznego fale radiowe. Cho¢ trwa dtuzej niz tomografia komputerowa,
dawka promieniowania jest znacznie nizsza, a obrazy tkanek
miekkich sg znacznie bardziej szczegétowe

Nie wszyscy pacjenci cierpiacy na pierwotne niedobory odpornosci wymagaja
rutynowych badan obrazowych. U niektérych pacjentéw moga one by¢ przydatne przy
wychwytywaniu objawéw we wczesnym stadium, przed pojawieniem sie objawow
choroby, w celu rozpoczecia terapii.
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