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Diagnostyka pierwotnych niedoboréw odpornosci

Wprowadzenie

Niniejsza broszura przybliza klasyfikacje oraz diagnostyke pierwotnych niedoboréw odpornosci
(PNO).

Pierwotne niedobory odporno$ci stanowia duza grupe zaburzen spowodowanych przez niewtasciwe
funkcjonowanie niektorych elementéw (gtownie komorek i biatek) uktadu odpornosciowego. Zasadniczg,
funkcjg uktadu odpornosciowego jest pomoc organizmowi w zwalczaniu infekcji spowodowanych
dziataniem drobnoustrojéw, takich jak bakterie, wirusy i grzyby. W zwigzku z niewlasciwym
funkcjonowaniem uktadu odpornosciowego osoby, u ktérych wystepuje pierwotny niedobor odpornosci, s
bardziej narazone na infekcje.

Uktad odpornosci skiada sie w istocie z dwoch uktadéw: wrodzonego i nabytego.

+ Odporno$c¢ wrodzona (nazywana takze nieswoista) to wiele rodzajow komorek btyskawicznie
reagujacych na pojawienie si¢ mikroorganizméw chorobotworczych niezaleznie od tego, czy organizm
miat jakikolwiek wczesniejszy z nimi kontakt. Do komérek tego uktadu zaliczamy: fagocyty (tzn.
neutrofile i makrofagi) ktére rozpoznaja, wchtaniajg i zabijajg atakujace organizm drobnoustroje; 2) inne
leukocyty (np. eozynafile, bazofile i komérki tuczne) uwalniajace czynniki powodujace zapalenie, kiore
dla drobnoustrojow atakujacych organizm sa toksyczne; oraz 3) komorki NK (z ang. natural killers -
,naturalni zabdjcy”), ktdre zabijajg zainfekowane komorki organizmu.

+ Nabyta (adaptacyjna, swoista) odpornos¢ dziatajgca na zasadzie uktadu pamieci - przy ekspozycii
na nowg czasteczke, uktad ten rozpoznaje jq jako obca (antygen) a nastepnie wywotuje specyficzng,
reakcje obronng, ktéra moze by¢ szybko uruchamiana jesli organizm napotka ten sam antygen
ponownie. Gtownymi komérkami tego uktadu sg limfocyty T'i B. Limfocyty T atakujg drobnoustroje
chorobotworcze w $rodku wiasnych komérek organizmu oraz wytwarzaja substancije chemiczne
zwane cytokinami, ktére pomagajq zebra¢ i zorganizowac pozostate komoérki uktadu odpornosciowego.
Limfocyty B wytwarzajg immunoglobuliny (,przeciwciata”), ktore zabijaja specyficzne drobnoustroje
oraz pomagajg w funkcjonowaniu komorek fagocytowych.

Wszystkie wymienione rodzaje komorek wspétdzialajg ze sobg na wiele sposobow (wraz z innymi
elementami uktadu immunologicznego, takimi jak omdwiony w dalszej czesci ,dopetniacz” ) celem
zwalczania infekgji, a takze ochrony organizmu przed pojawieniem sie nowotworéw. Do tej pory
sklasyfikowano ponad 200 roznych pierwotnych niedoboréw odpornosci, w zaleznosci od tego, ktéra
cze$¢ uktadu immunologicznego nie pracuje prawidtowo (zob. tabela).

Pierwotne niedobory odpornosci sg rozpoznawane zaréwno u dzieci jak i osob dorostych. W niektdrych
przypadkach pacjenci zyja ze schorzeniem przez wiele lat zanim odpowiednie testy pozwolg postawi¢
wiasciwg diagnoze. Sprawg zasadnicza jest, by lekarze badajac pacjenta zglaszajacego pewne
szczegblne objawy rozwazali mozliwo$¢ wystapienia pierwotnego niedoboru odpornosci u dziecka lub
dorostego chorego, a nastepnie kierowali pacjenta na odpowiednie badania. Wiele prostych testow jest
szeroko dostepnych dla wiekszosci lekarzy, pod warunkiem, ze posiadaja oni $wiadomo$¢ wystepowania
pierwotnych niedoboréw odpornosci. Inne, doktadniejsze badania, sg dostepne wytacznie dla specjalistow
immunologéw. Niniejsza publikacja opisuje testy najczesciej wykorzystywane w diagnostyce PNO.
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Skojarzone niedobory limfocytéw T i B
Dobrze zdefiniowane zespoty nie-

doboru odpornosci

Niedobory przeciwciat

Choroby dysregulacji immunologicznej

Wrodzone zaburzenia fagocytozy
(liczby iflub funkcji fagocytow)

Zaburzenia wrodzonego uktadu im-
munologicznego

Choroby autoimmunologiczne

Niedobory uktadu dopetniacza

Ciezkie ztozone niedobory odpornosci (SCID)
Petnoobjawowy zespét DiGeorge’a
Niedobory ligandéw CD40 i CD40L"

Zespdt Wiskotta-Aldricha
Ataksja-teleangiektazja
Zespot hiperimmunoglobulinemii E

Pospolity zmienny niedobér odpornosci
Niedobory immunoglobulin, np. agammaglobu-
linemia sprzezona z chromosomem X (XLA,
choroba Brutona) oraz selektywny niedobér IgA
Niedobory ligandéw CD40 i CD40L?

Zespoty limfoproliferacyjne
Rodzinna limfohistiocytoza hemofagocytarna
Niedobor CD24

Zaburzenia réznicowania neutrofili (np. ciezka
wrodzona neutropenia, neutropenia sprzezona z
chromosomem X)

Przewlekta choroba ziarniniakowa sprzezona z
chromosomem X (CGD)

Zespot zaburzonego przylegania leukocytéw
(ang. LAD)

Wady molekularne predysponujace do zakazen
wirusowych (np. opryszczkowe zapalenie mozgu)
lub grzybiczych (np. przewlekta kandydoza)
Anhydrotyczna dysplazja ektodermalna z niedo-
borem odpornosci

Rodzinna goraczka $rédziemnomorska
Okresowy zespot zwigzany z mutacjg receptora
TNF (ang. TRAPS)

Rézne niedobory uktadu dopetniacza

' Klasyfikacja Miedzynarodowej Unii Towarzystw Immunologicznych z roku 2011 (zob. Dalsze informacje i wsparcie)
2 Niedobory ligandéw CD40 i CD40L sa ujete w obu kategoriach. TNF -czynnik martwicy nowotworu
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Przeglad diagnostyki PNO

Pierwsze podejrzenia co do wystapienia PNO budza przewaznie infekcje. Pierwotnych niedoboréw
odpornosci nalezy sie spodziewaé u dzieci lub osdb dorostych, u ktérych wystepujg infekcje cechujace
sie wigkszg niz zwykle czestotliwoscig, natezeniem lub uporczywoscig, a takze wowczas, gdy
zakazenia te wywotujg drobnoustroje nie powodujace powikfan u oséb zdrowych. Rodzaje infekcji,
jakie maja miejsce, moga wskazywac na okreslone typy pierwotnych niedoboréw odporno$ci.

Pierwotne niedobory odpornosci moga réwniez spowodowac reakcje polegajacq na zaatakowaniu
organizmu przez jego wiasny uktad odpornosciowy, co okresla si¢ mianem autoimmunizacji. Moga,
wowczas wystapi¢ rézne objawy, w tym bélu i zapalenie stawdw, wysypki skérne lub spadek liczby
czerwonych krwinek (niedokrwisto$¢). Niektore ciezkie postacie PNO daja objawy widoczne wkrotce
po urodzeniu. Przyktadem takiego schorzenia jest zespot DiGeorge’a, ktory powoduje znieksztatcenia
twarzy, choroby serca oraz problemy z ukladem nerwowym, ktére obserwuije sie w chwili urodzenia.
Istotne informacje mozna réwniez uzyska¢ z wywiadu rodzinnego ukierunkowanego na pierwotne
niedobory odpornosci lub z wynikéw podstawowych badan krwi.

W dalszej kolejnosci przeprowadza si¢ bardziej szczegétowe badania uktadu odpornosciowego (zob.
tabela). Zazwyczaj wykonywane sg one stopniowo tak, by na samym poczatku wykluczy¢ najcigzsze
postacie PNO, takie jak ciezki ztozony niedobdr odporno$ci (SCID). Najwazniejsze z testow, o jakich
tu mowa, obejmuja;

+ morfologie krwi z oznaczeniem wzoru odsetkowego krwinek biatych (rozmaz)

+ okreslenie poziomu immunoglobulin.

W dalszej czgsci niniejszego opracowania omowione zostaty poszczegdlne badania.

Infekcje
Historia pacjenta Inne oznaki pierwotnego niedoboru odpornosci
Obraz kliniczny Wywiad rodzinny
Badanie fizykalne
Podstawowe badania krwi (hematologia/sktad chemiczny)

Diagnostyczny protokoét badawczy zgodnie z obrazem klinicznym
Priorytety: wykluczenie cigzkich niedoboréw przeciwciat, neutropenii, ciezkiego ztozonego niedoboru
odpornosci oraz AIDS

Dalsze kroki:
Wykonanie badan celem wykluczenia innych przyczyn niskiego poziomu immunoglobulin, neutropenii etc.

Dalsze testy immunologiczne, zgodnie z wynikami dotychczasowej diagnostyki, moga obejmowac:
Ocena wytwarzania immunoglobulin w odpowiedzi na szczepienie przypominajace

Podklasy przeciwciat IgG

Subpopulacje limfocytow

Proliferacja limfocytow

Dojrzewanie limfocytow B

Badania czynnosci fagocytow

+  Komunikacja migdzy limfocytami T i makrofagami

+ Elementy uktadu dopetniacza

Na podstawie protokotu Europejskiego Towarzystwa Niedoboréw Odpornoéci (ESID), 2011 (zob. ,Dalsze informacje i wsparcie”)
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Badania krwi
Morfologia

Krew zdrowej osoby zawiera rozne rodzaje komorek, z ktorych wiele bierze udziat w procesach
immunologicznych. Badanie morfologiczne krwi pokazuje liczbe kazdego rodzaju komérek obecnych
w niewielkiej probce krwi pobranej od pacjenta. Dla celéw diagnostyki pierwotnych niedoborow
odpornosci konieczne jest wykonanie petnej morfologii z rozmazem, ktéry uwzglednia rézne rodzaje
krwinek biatych (leukocytéw) obecnych we krwi. Wyniki badania poréwnywane s z zakresem
odniesienia okreslajacym wartosci prawidiowe u 0sdb zdrowych.

Badanie morfologiczne krwi, dostepne dla wigkszo$ci lekarzy, jest podstawowym badaniem
pozwalajacym na wykrycie nieprawidtowosci krwi, ktorych przyczyng moga by¢ pierwotne niedobory
odpornosci. Przyktadem sg pacjenci z cigzkim ztozonym niedoborem odpornosci, uznanym za
jedng z najpowazniejszych form pierwotnego niedoboru odpornosci, ktdrych cechujg bardzo

niskie poziomy limfocytow T we krwi. Cigzki ztozony niedob6r odpornosci jest uznawany za stan
powaznego zagrozenia zdrowia, zwtaszcza u dzieci, w przypadku ktorych zagraza zyciu pacjenta.
Wezesne rozpoznanie i wdrozenie odpowiedniego leczenia sg niezbedne dla poprawy szans na
przezycie. International Patient Organisation for Primary Immunodeficiencies (IPOPI) prowadzi wysitki
zmierzajgce do wprowadzenia w Europie rutynowej kontroli niemowlat pod katem obecnosci cigzkiego
ztozonego niedoboru odporno$ci. Innym niedoborem odporno$ci, ktory cechuje sie obnizonym
poziomem limfocytdw T jest ataksja teleangiektazja, jednak w jej przypadku spadek ich liczby rozciaga
sig w czasie.

Ciezki ztozony niedobér odpornosci (SCID) jest stanem powaznego zagrozenia zdrowia pacjenta.

Morfologia krwi pozwala réwniez na wykrycie ,neutropenii”, czyli niskiego poziomu neutrofili,

ktory moze by¢ wywotany przez wiele réznych pierwotnych niedoboréw odpornosci (np. ciezka
neuropenia wrodzona lub neutropenia sprzezona z chromosomem X). Badanie morfologiczne moze
réwniez wykaza¢ problemy zwigzane z ptytkami krwi, ktore biorg udziat w procesie jej krzepnigcia.
Pacjenci, u ktérych wystepuje zespdt Wiskotta-Aldricha narazeni s na czeste krwotoki w zwigzku z
niskim poziomem ptytek krwi. Morfologia krwi pomaga réwniez zdiagnozowac¢ niedokrwisto$¢, czyli
nieprawidtowo niski poziom czerwonych krwinek, ktorych funkcja jest rozprowadzanie tlenu do tkanek
ciata.

Na opisane powyzej rozne typy komorek krwi moze mie¢ wptyw wiele schorzen i lekarstw, w tym
takze pierwotne niedobory odpornosci. Wyniki morfologii krwi powinny by¢ interpretowane z duzg,
ostroznoscia, biorgc pod uwage obecnos$¢ wszelkich opisanych wezesniej czynnikéw. Ponadto, w
zwigzku z rozwojem systemu immunologicznego w okresie dzieciecym, wyniki badania powinny by¢
interpretowane w odniesieniu do wieku pacjenta.

Badanie morfologiczne krwi jest gtdwnym wskaznikiem nieprawidtowosci zwigzanych z uktadem
odpornosciowym, jednak nie jest ono wystarczajace do wtasciwego zdiagnozowania pierwotnego
niedoboru odpornosci. Wyniki morfologii krwi sg raczej wskazaniem do przeprowadzenia
doktadniejszych testoéw dla poszczegoinych typdw komorek. Badania takie wykonywane sg
przewaznie przez specjalistdw immunologdw.

Diagnostyka pierwotnych niedoboréw odpornosci

Pozostate badania krwi

Badanie subpopulaciji i proliferacji limfocytow: Limfocyty (czyli komérki T i B) mozna podzieli¢ na
kilka grup zwanych subpopulacjami, np.: subpopulacja pomocniczych limfocytow T (zwanych réwniez
komdrkami CD4) oraz grupa cytotoksycznych limfocytéw T (komérek CD8). Oznaczenie liczby réznych
rodzajéw limfocytéw we krwi moze poméc w doktadnym ustaleniu rodzaju niedoboru odporno$ci, jaki
wystapit u danej osoby, jednak poza samym oszacowaniem liczby limfocytow, wazna jest rowniez
jako$ciowa ocena ich stanu. Przyktadem tego typu badania moze by¢ ocena szybko$ci namnazania
(proliferacji) limfocytéw wystawionych na dziatanie $rodkow chemicznych lub antygendw wywotujacych w
warunkach normalnych reakcje immunologiczna,

Badanie czynnosci granulocytow: Neutrofile, eozynofile, bazofile oraz komérki tuczne sg okre$lane
wspdlnym mianem ,granulocytéw”. W warunkach prawidtowych komorki te (gtéwnie neutrofile)
wytwarzajq nadtlenek wodoru (zwany czasem réwniez tlenem reaktywnym), ktéry zabija bakterie i grzyby.
llo$¢ wytwarzanego nadtlenku wodoru jest zazwyczaj mierzona przy pomocy testu laboratoryjnego
zwanego dihydrorodaminowym oznaczaniem wybuchu tlenowego. Jest to wazne badanie w diagnostyce
pierwotnego niedoboru odpornosci znanego jako przewlekta choroba ziarniniakowa sprzezona z
chromosomem X, w ktérej liczba neutrofili pozostaje w normie (lub jest wysoka), jednak komérki te

nie dziatajg prawidtowo. W uzyciu sg réwniez inne testy badajace szybko$¢ migracji tych komorek

w kierunku bodzca wabigcego (proces ten nazywany jest chemotaksja) oraz skuteczno$¢ zabijania i
pochtaniania bakterii.

Badanie dojrzewania limfocytow B w szpiku kostnym: Test ten jest wykorzystywany w diagnostyce
pierwotnych niedoboréw odporno$ci zwanych agammaglobulinemiami (XLA, zwanych réwniez chorobg
Brutona). Schorzenia te wywotywane sg wadami genetycznymi uniemozliwiajacymi rozwéj limfocytéw B,
ktore w warunkach normalnych sg odpowiedzialne za produkcje immunoglobulin. Pacjentéw, u ktdrych
wystepuja te zaburzenia, cechuje bardzo niski poziom immunoglobulin (zob. ,Oznaczenie poziomu
immunoglobulin”), jak réwniez niski poziom limfocytéw B.

Badanie ekspres;ji bialek komérkowych: Badania moga wykry¢ niedobory pewnych biatek, ktore u
zdrowych 0s6b znajdujq sie na powierzchni krwinek biatych. Przykladowo, biatka CD40 i CD40L wspélnie
umozliwiajg limfocytom pomocniczym T wywotaé reakcje obronng przez komoérki typu B. Niedobory
czastek CD40 oraz CD40L to ciezkie schorzenia uktadu odporno$ciowego, zwane réwniez pod nazwg,
zespotu hiperlgM. Wady w biatkach CD11 i CD18 moga wywota¢ zesp6t zaburzonego przylegania
leukocytow.

Badanie ,,przetaczania” limfocytow B pamieci immunologicznej [ang. Switched memory B-cells]:
limfocyty B pamieci immunologicznej to grupa limfocytow B, ktére potrafig ,zapamigtywa¢” antygeny,
jakie organizm zwalczat w przesztosci. Przy ponownej ekspozycji na dziatanie takiego antygenu limfocyty
B pamigci immunologicznej ,przetaczajg” sie na produkcje przeciwciata zwalczajacego podany antygen.
Pomiar ,przetaczonych” limfocytéw B pomaga w diagnozowaniu schorzen takich jak pospolity zmienny
niedobor odpornosci (CVID), zespét hiper-IgE oraz niedobory ligandéw CD40/CD40L.
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Oznaczenie poziomu immunoglobulin

Poziomy immunoglobulin

Immunoglobuliny (zwane tez przeciwciatami) to biatka, ktore rozpoznajg drobnoustroje
chorobotwdrcze oraz pomagajg komoérkom uktadu odpornosciowego zwalczy¢ je. W wiekszo$ci
przypadkéw pierwotne niedobory odporno$ci sprawiaja, ze organizm nie jest w stanie wytworzy¢
wystarczajacej ilosci immunoglobulin, lub tez nie wytwarza ich wcale. Z tego powodu oznaczenie
poziomu immunoglobulin G (IgG), A (IgA), E (IgE) oraz M (IgM) jest niezwykle wazne w diagnostyce
zaburzen odpornosci.

Poszczegolne typy pierwotnych niedobordw odpornosci maja rézny wptyw na poziomy
immunoglobulin (zob. tabela). U pacjentéw z chorobg Burtona obserwuije sie niskie poziomy
wszystkich klas immunoglobulin. Wybidrczy niedobér przeciwciat IgA, jak sama nazwa wskazuije,
wywotuje spadek poziomu wytgcznie immunoglobuliny A. Pacjentéw z izolowanym niedoborem
podklas przeciwciata IgG cechuje prawidtowe catkowite stezenie immunoglobuliny G przy niskich
poziomach jednego lub wigcej z jej typéw (podklas). Oznaczenie poziomu podtypéw przeciwciata IgG
pozwala trafnie zdiagnozowac to schorzenie.

Przyktad PNO IgG IgA IgE IgM
Ataksja teleangiektazja g;x%fh&if:las czgsto niski czesto niski ‘("I’nygﬁg'm ery)
g‘;arma%jg};ﬁemia) niski niski niski niski
Niedobér ligandu CD40/ - A0 o prawidtowy
CD40L niski niski niski iub wysoki
(bl oqpomosgy |+ 1k nski bywa nisk
Zespot hiper-IgE prawidtowy prawidtowy wysoki prawidtowy
poziom catkowity
Niedobér przeciwciat prawidfowy, : ; ;
podKlas IgG niski w jednej lub prawidtowy prawidtowy prawidtowy
wiecej podklas
Ciezki ztozony niedobor Cn zazwyczaj zazwyczaj zazwyczaj
odpornosci zazwycza niski niski niski niski
\;Vr%lgicc’i)x:;ér}i;gobér prawidtowy niski lub brak prawidtowy prawidtowy
Zespst Wiskotta-Aldricha @nyggl @Zy‘?;fl‘(’l niski
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Niektore pierwotne niedobory odpornosci (np. te zakwalifikowane do grupy chordb dysregulacii
immunologicznej) nie wptywajg na poziomy immunoglobulin, dlatego tez prawidtowe wyniki nie muszg
wyklucza¢ obecnosci schorzenia.

Nalezy pamigta¢, ze w zwigzku ze zmianami poziomu immunoglobulin w okresie dzieciecym wyniki
badan powinny by¢ zawsze interpretowane w odniesieniu do wieku pacjenta.

Reakcje przeciwciat na szczepienia

Powszechnie stosowane szczepionki wytwarzane sg z wykorzystaniem drobnoustrojow, ktre
zostajq zabite badz zdezaktywowane przy uzyciu szczegdlnych metod. W warunkach normalnych
szczepionka pobudza wytwarzanie przeciwciat przeciwko danemu drobnoustrojowi, a tym samym
przygotowuje organizm na zwalczanie podobnego zakazenia w przyszto$ci.

Niektore z pierwotnych niedoboréw odporno$ci sprawiaja, ze mechanizm ten przestaje dziatac.
Przyktadowo, u pacjentéw z pewna grupa niedoborow nie wystepuje prawidtowy wzrost poziomu
przeciwciata IgG w reakcji na podanie szczepionek ,polisacharydowych”, takich jak szczepionka
przeciw grypie typu B lub szczepionka przeciw bakteryjnym zapaleniem ptuc, wywotanym przez
Streptococcus (pneumokokowe zapalenie ptuc). Do pierwotnych niedoboréw odpornosci, o jakich
tu mowa, zaliczamy Zesp6t Wiskotta-Aldricha, anhydrotyczng dysplazje ektodermalng z niedoborem
odpornosci oraz specyficzne niedobory przeciwciat cechujace sie prawidtowymi stezeniami
immunoglobulin oraz prawidtowymi poziomami komérek B.

Wiecej informaciji dotyczacych uzycia szczepionek u pacjentow z pierwotnym niedoborem

odpornosci znajda Paristwo w broszurze ,Pierwotne niedobory odpornosci. Badz zdrowy! -
poradnik dla pacjentéw i ich rodzin” , wydanej przez IPOPI.

Przy diagnozowaniu pierwotnych niedoboréw odpornosci lekarze oznaczajg poziomy przeciwciat po
uptywie 3 - 4 tygodni od podania szczepionki, co pozwala zweryfikowaé prawidtowe dziatanie uktadu
immunologicznego. W takim samym stopniu jak szczepionki polisacharydowe, badaniu podlegaja
odpowiedzi organizmu na szczepionki biatkowe (np. przeciwko tezcowi czy dyfterytowi). Reakcje te
nalezy zawsze interpretowa¢ w odniesieniu do wieku ( w przypadku dzieci) oraz szczepionek, jakie
pacjent otrzymat w przeszto$ci.

Biatka dopetniacza

Dopetniacz to termin uzywany do opisu grupy biatek surowicy krwi, ktore unicestwiajq drobnoustroje i
wspomagaja dziatanie pozostatych komérek uktadu immunologicznego. Grupa niedoboréw odpornosci
zwana niedoborami uktadu dopetniacza to schorzenia wywotane wadliwym dziataniem tego uktadu.
Do wykrywania niedoboréw uktadu dopetniacza stosuje sie szereg specyficznych testow, z ktérych
gléwny nosi nazwe testu catkowitej aktywnosci hemolitycznej dopetniacza CH50. Innym badaniem
jest test catkowitej aktywnosci hemolitycznej komponentu AH50, skoncentrowany na szczeg6inym
typie dopetniacza.
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Badania innych schorzen

Inne choroby oraz pewne grupy lekéw moga czasem wywotywaé symptomy podobne do tych
bedacych wynikiem pierwotnych niedoboréw odpornosci. Ponizsze badania sg wykonywane celem
wykluczenia innych przyczyn dolegliwo$ci mogacych sugerowaé obecnos¢ pierwotnego niedoboru
odpornosci.

*  Wirus zespotu nabytego uposledzenia odpornosci (HIV): Wirus HIV atakuje system
odpornosciowy organizmu cztowieka, co prowadzi¢ moze do rozwoju choroby zwanej zespotem
nabytego uposledzenia odpornosci (AIDS). Test na obecnos¢ wirusa HIV to proste i tatwo
dostepne badanie krwi.

Pierwotne niedobory odpornosci to schorzenia w wiekszo$ci przypadkéw wystepujace od

urodzenia. Nie sg one w zaden sposob zwigzane z zarazeniem wirusem HIV/AIDS, ktore
powoduje wirus HIV. PNO nie mozna zarazi¢ siebie ani innej osoby.

* Choroby autoimmunologiczne: symptomy autoimmunologiczne moga by¢ spowodowane
wieloma réznymi schorzeniami, dlatego czesto zachodzi potrzeba wykonania badan krwi
wykluczajacych wystepowanie tego typu schorzen. Przyktadowo, test na obecno$¢ czynnika
reumatoidalnego we krwi pozwala wykluczy¢ chorobg reumatyczna.

+ Badania skriningowe pod katem wystepowania nowotworéw: Czesta praktyka jest wykonanie
u pacjenta z symptomami sugerujacymi pierwotny niedobér odpornosci badan wykluczajacych
obecno$¢ choroby nowotworowej. Przykladem takiej procedury moze by¢ obrazowanie medyczne
- badanie weztéw chtonnych z wykorzystaniem rezonansu magnetycznego lub pozytonowej
tomografii emisyjnej PET.

Diagnostyka pierwotnych niedoboréw odpornosci

Badania genetyczne

Pierwotne niedobory odporno$ci sq wywotane uszkodzeniami gendw bioracych udziat w rozwoju i
funkcjonowaniu uktadu odporno$ciowego. W przypadku niektorych niedoboréw znane sg doktadne
wady genetyczne odpowiedzialne za wystepowanie choroby - dotyczy to: cigzkiego ztozonego
niedoboru odpornosci, przewlektej choroby ziarniniakowej, zespotu hiper-IgE, zespotu Wiskotta-
Aldricha, agammaglobulinemii sprzezonej z chromosomem X oraz wad uktadu dopetniacza. Wady te
sg w wiekszosci przypadkéw dziedziczone po rodzicach, jednak istniejg rowniez pierwotne niedobory
odpornosci wywotane mutacjami genetycznymi, do ktérych doszto w okresie cigzy. Szczegdtowy
wywiad rodzinny dostarczy wielu informacji waznych z punktu widzenia diagnozy schorzenia.

Analiza DNA pacjenta pozwala lekarzom zlokalizowa¢ istniejace wady, a tym samym potwierdzié
diagnoze danego typu niedoboru odpornosci. Procedura ta, nazywana badaniem genetycznym,
pozwala réwniez:

+ podejmowa¢ wiasciwe decyzje odnoénie leczenia, w tym zastapienie wadliwego genu w krajach,
gdzie takie zabiegi sg wykonywane,

+ przewidywa¢ rozwdj choroby i jej wptyw na pacjenta (,prognoza”),

+ sprawdzi¢ wystepowanie wadliwego genu u ptodu (,badanie prenataine”)

+ udziela¢ rad osobom z pierwotnym niedoborem odporno$ci, ktére planujg urodzenie dziecka.
Pierwotne niedobory odpornosci dziedziczone sg na wiele réznych sposobow. Jesli to mozliwe,
osoby z tym schorzeniem planujgce urodzenie dziecka powinny zwrdcic si¢ 0 pomoc w zakresie
kwestii genetycznych tak, aby byly Swiadome ryzyka przekazania choroby potomstwu.

Badania genetyczne sg wykonywane wytacznie w wyspecjalizowanych osrodkach i nie sg ogdlnie
dostepne. Krajowe organizacje zrzeszajace pacjentow z niedoborami odporno$ci udzielajg dalszych
informacji odno$nie dostepnosci badan genetycznych w poszczegolnych krajach.

Cho¢ badania genetyczne sg niezwykle przydatne w diagnostyce niedoboréw odpornosci, znanych
jest wiele innych schorzen (np. pospolity zmienny niedobdr odpornosci ), o ktérych podiozu
genetycznym niewiele wiadomo.

“This translation was created by an entity other than IPOPI. As such, while every effort is made to ensure the accuracy of the
translation IPOPI does not warrant the accuracy, reliability, or timeliness of any information translated and shall not be liable for any
losses caused by reliance on the accuracy, reliability, or timeliness of such information.”
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Dalsze informacje i wsparcie

Niniejsza broszura zostata opracowana przez International Patient Organisation for Primary
Immunodeficiencies (IPOPI). Dostepne sa réwniez inne broszury z tej serii. Wigcej informacji
odnosnie organizacji zrzeszajacych pacjentow z pierwotnymi niedoborami odpornosci w

43 krajach znajda Panstwo na stronie www.ipopi.org. Dwa szczegdlnie zalecane zrodia
szczegotowych danych dotyczacych omawianych zagadnien:

Miedzynarodowa klasyfikacja pierwotnych niedoboréw odpornosci z roku 2011, opublikowana
jako ogoélnodostepny zasoéb internetowy: Al-Herz W, et al. Primary Inmunodeficiency diseases:
an update on the classification from the International Union of Inmunological Societies Expert
Comnmittee for Primary Inmunodeficiency. Frontiers in Inmunology 2011; vol. 2: article 54

Protokét badawczy wydany przez Europejskie Towarzystwo Niedoboréw Odpornosci z roku
2001: De Vries E, et al. Patient-centred screening for primary inmunodeficiency, a multistage
protocol designed for non-immunologists: 2011 update. Clinical and Experimental Inmunology
2012; vol. 167: p. 108-119
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