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HIPER-IgE SZINDROMA

BEVEZETES

Ez a kiadvany bemutatja, hogy mi a hiper-immunglobulin E (IgE) szindréma,
hogyan diagnosztizalhatoé és miként kezelhetd.

A HIES egy, minden egymillié6 emberbdl kérulbelul egyet érint6 elsédleges
immunhianyos kérkép, amelyet igen magas IgE-szinttel jar6 ekcéma, visszatérd
bakterialis és gombas fert6zések, ismétlédd tidégyulladasok és magas vér-
eozinofil szint jellemez, tovabba egyéb, szindromara jellemz§ tlnetek.

A HIES legtobb esetét a STAT3 gén hibaja okozza, és jellemz&en sporadikusan
jelentkezik. Ismert csaladon belili 6roklédése is, autoszomalis dominans (egy
hibas gén is okozhatja) vagy autoszomalis recessziv modon (két hibas gén kell a
betegséghez). Az autoszomalis dominans format tobbek kozott STAT3, ERBB2IP,
TGFBR1, TGFBR2, CARD11 és IL6ST génhibak hozhatjak létre; a recessziv
variaciokhoz DOCKS, TYK2, ZNF341, IL6ST, IL6R, SPINK5 és PGM3 gének
kéros miikddése tarsulhat.

A tovabbiakban attekintést adunk a HIES tlneteirél, diagnosztikajarol, genetikai
hatterérdl, kezelésérdl és a betegséggel vald egyuttélésrél.
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MI AZ HIPER-IGE SZINDROMA?

A HIES-t magas szérum IgE-szinttel jaré ekcéma jellemzi. Az érintett
személyeknél gyakoriak a bdr, a kérom vagy mas lagyrészek bakterialis/jgombas
fertézései, ismételt arclreg, fll- és tidéfertézések, magas vér-eozinofil szint,
jellegzetesek a tejfogak megtartasa felnéttkorban is.

Kialakulhatnak mozgéasszervi vagy kotészoveti eltérések: példaul fokozott
izlleti hajlékonysag, gyakori csonttorések. Gyakran, de nem mindig figyelhetd
meg aszimmetrikus arcvonas: magas homlok, eléreugré all, mélyen Gl6
szemek, széles orr, vastag arcbér, magas boltozatu szajpad — ezek tébbnyire
gyermekkorban valnak igazan jellegzetessé.

Két tipust kilonitenek el:

» Autoszomalis dominans (AD, 1-es tipus): tobbnyire beazonosithaté csont- és
kotészoveti eltérésekkel.

» Autoszomalis recessziv (AR, 2-es tipus): sulyosabb lefolyasu, de a csont- és
kotészoveti eltérések nem jellemzéek, viszont:
- gyakoriak a sulyos, visszatér6 virusfertézések (pl. Herpes simplex, Herpes
zoster, Molluscum contagiosum),
- allergias hajlam (pl. ételallergia),
- autoimmun és gyulladasos szévédmények: példaul hemolitikus anémia,
vasculitis, agyi gyulladas és neuroldgiai tunetek.

GENETIKAI HATTER

A HIES 6rokoélhetd autoszomalis dominans vagy autoszomalis recessziv médon
is. Az utobbi ritkabb, sulyosabb lefolyasu.

Az autoszomalis dominans formak tobbségét STAT3, ERBB2IP, TGFBR1,
TGFBR2, CARD11, IL6ST gének hibaja okozza.

A recessziv formakért DOCKS8, TYK2, ZNF341, IL6ST, IL6R, SPINK5, PGM3
gének felelések.
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DIAGNOZIS

A diagnézis klinikai és laboratériumi (kiemelten: magas szérum IgE-szint)
eredmények alapjan allithaté fel. Ugyanakkor mas tényezék (pl. sulyos ekcéma)
is okozhatnak magas IgE-szintet, ezért a biztos diagnézishoz tovabbi kritériumok
szlkségesek.

Az Amerikai NIH diagnosztikai és sulyossagi pontszamrendszerét STAT3-mutacio
okozta AD-HIES esetén alkalmazzak, amely értékeli a kbvetkezdket:

« Ujsziildttkori kilités

* Ekcéma

» Bdrtalyogok

* Ismételt |éguti fertézések, tidégyulladas
» Tud6elvaltozasok (goécok)

» Candida-fert6zések, egyéb sulyos infekciok
« Jellegzetes arcvonas

* Megmaradt tejfogak

« izlileti lazasag/hajlékonysag

« Kisgyermekkori csonttérések

* Gerincferdulés

» Kbézépvonal-szeri rendellenességek
 Limféma el6fordulas

* Magas IgE-szint

* Eozinofilia

A pontszam alapjan:

* 0—15: nem érintett,

* 16-39: valoszinlleg érintett,
* 40-59: feltehet6en érintett,
* 260: biztosan érintett.

Magas pontszam esetén a recessziv HIES igazolasara a STAT3 vagy DOCK8
gén és a ritkabb gének genetikai vizsgalata sziikséges.
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KEZELESI LEHETOSEGEK

A HIES terapiaja féként tiineti és tamogatd — jelenleg még nincs oki
gyogyulast jelentd eljaras az autoszomalis dominans formaban. Fékuszban a
fertézésmegel6zés és a bérapolas alla kezelés soran.

Folyamatos odafigyelés sziikséges, mert a beteg latszélag jéallapotu is lehet
komoly, akar életveszélyes fert6zés vagy szévédmeény mellett is!

ANTIBAKTERIALIS MEGELOZES

Bértalyogok esetén sziikség lehet miitéti megnyitasra, de a folyamatos szajon at
szedett un profilaktikus antibiotikum is megel&zheti ezek kialakulasat. A tidében
vagy mély lagyrészekben kialakulo talyogok rendkivil nehezen kezelheték, akar
sebészeti beavatkozas is szikséges lehet. Sulyos, visszatéré tudégyulladasok
utan kialakulod kavitasok/gécok fokozhatjak a bakterialis kolonizacio veszélyét.
Krénikus Candida-fertézések altalaban jol reagalnak gombaellenes szerekre.

BORAPOLAS

A megfeleld bérapolas csokkenti a bakterialis terhelést és a fertézésveszélyt.
Sulyos ekcéma esetén hidratalé krémek, alkalmanként szteroid tartalmu
ken8csdk hasznosak. Antiszeptikus bérapolas mellett nem né a rezisztens
kérokozdk aranya.

IMMUNGLOBULIN-POTLAS

Véddoltasokra adott gyenge ellenanyag-valasz indokolhatja az immunglobulin-
potlas alkalmazasat.

DOCKS8-hianyos AR-HIES esetén csontvel6-transzplantacio kurativ lehet, és a
sulyos, életet veszélyezteté szévédmeények miatt javasolt. Az AD-HIES esetén
intenziv tamogato kezelés altalaban elegendd, csontvel§-atultetés nem jelent
elényt a konzervativ kezeléshez képest.
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TOVABBI INFORMACIO ES TAMOGATAS

Ezt a kiadvanyt az International Patient Organisation for Primary
Immunodeficiencies (IPOPI) készitette.

Tovabbi informacié és betegcsoportok vilagszerte:
www.ipopi.org.

P\ BE

Email: pibe@pibe.hu

Ezt a forditast nem az IPOPI készitette. Mint ilyen, bar minden eréfeszitést megtesziink a forditas
pontossaganak biztositasa érdekében, az IPOPI nem garantalja a leforditott informacidk pontossagat,
megbizhatésagat vagy idészerliségét, és nem vallal felel6sséget az ilyen informaciok pontossagabdl,
megbizhatésagabdl vagy idészerliségébdl eredd veszteségekeért.

GRIFOLS

Tamogatok: Grifols és Takeda




