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CT Komputertomografia

CVID Gyakori variabilis immunhiany
DLCO Szén-monoxid diffuziés kapacitas
Ig Immunglobulin

MRI Magneses rezonancia vizsgalat
PID Elsédleges immunhiany

WES Teljes exom szekvenalas

WGS Teljes genom szekvenalas

IPOPI — NEMZETKOZI BETEGEK SZERVEZETE AZ ELSODLEGES IMMUNHIANYOKKAL
ELOKERT (1. kiadas).
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BEVEZETES

Ez a fiizet ismerteti, hogy a klinikai tiinetek, csaladi anamnézis, vizsgalatok
és genetikai elemzések hogyan alkalmazhaték az els6dleges immunhianyok
diagnosztikajaban.

Az els6dleges immunhianyok (PID-ek) ritka betegségek, amelyek akkor fordulnak
eld, ha az immunrendszer valamely 0sszetevéje hianyzik vagy nem muikodik
megfeleléen, igy a beteg fogékony lesz akar életveszélyes fert6zésekre. A PID-
ek genetikai hibak miatt jonnek Iétre, melyek az immunrendszer fehérjéit kddold
géneket érintik.

PID barmely életkorban felismerhetd, de a legsulyosabb formakat altalaban
gyermekkorban diagnosztizaljak. A miel6bbi diagndzis és a hosszu tavu kezelés
(példaul antibiotikum profilaxis és/vagy immunglobulin-pétlas) kiemelten

fontos a betegek esélyeinek javitasa érdekében. Az alabbiakban bemutatjuk a
diagnozishoz sziikséges lépéseket.
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A PID DIAGNOSZTIZALASA

A PID-ek megjelenése rendkivil valtozatos: az enyhétdl az életveszélyesig
terjednek, sokszor komplex tlinetekkel. A diagnozis gyakran a visszatérd,
szokatlan fert6zések, autoimmun betegségek, gyulladasos folyamatok, sulyos
allergiak és/vagy daganatok 6sszképébdl all 6ssze.

Ha felmertl a PID gyanuja, el kell végezni a klinikai és (szliikség szerint)
patoldgiai vizsgalatokat. Ez magaban foglalja a csaladi kortorténet értékelését
(PID-ek, gyakori vagy elhtiz6do fertézések, bronchiektazia, terapiara nem
reagalo asztma vagy egyéb allergia, autoimmun vagy gyulladasos allapotok,
daganatok vagy megmagyarazatlan halélesetek), tovabba az autoimmunitas,
gyulladas és limfoproliferacié tiineteit is keresni kell, amelyek konkrét PID-re
utalhatnak.

El kell végezni a teljes vérképet, beleértve a vérkenet vizsgalatat, a plazma

IgG, IgA, IgM és IgE szintek meghatarozasat, lehetéség szerint tetanusz és
pneumococcus szeroldgiai vizsgalatot. CT-vizsgalat indokolt lehet visszatérd
tudégyulladas (vagy barmely Iéguti tiinet) esetén a tid6karosodas értékeléséhez,
tovabba helyi gyulladas gyanuja esetén fej-, nyak-, has- és kismedencei

CT, hogy egyéb okokat is kizarhassunk (pl. gyulladasos bélbetegség,
limfoproliferacio, talyog az agyban, majban/szlépben, arciireggyulladas).
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1. TABLAZAT

A PID-RE UTALO KLINIKAI JELEK GYERMEKEKNEL

Egy éven belll négy vagy tébb Uj kdzépfilgyulladas

Egy éven belil ketté vagy tébb komoly arcureggyulladas

Két vagy tobb hénapon at szedett antibiotikum, melyek alig hatnak
Egy éven belil ketté vagy tobb tidégyulladas

A csecsem6 képtelen megfeleléen hizni vagy fejlédni

Visszatérd, mély bor- vagy szervi talyogok

Tartés szajpenész vagy makacs gombas bérfert6zés

Intravénas antibiotikumra van szikség a fert6zés gyogyitasahoz
Két vagy tobb mélyen fekvd fertézés, beleértve a vérmérgezeést

Csaladban el6fordult els6dleges immunhiany

Fontos: a PID-ek nagyon valtozatosak; a betegek kb. 25%-a az itt felsorolt
tunetek kozul egyet sem mutat. Ezért PID-et nem lehet kizarni ezen tlinetek
hianyaban sem. Gyermekek esetében kiemelten fontos a testsuly- és
magassagdiagram elemzése, mivel a fejlédési elmaradas sulyos betegség jele
lehet. Forras: ESID 10 figyelmeztetd jel
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PID GYANU ESETEN

Tlinetek:

* Bizonyos fert6zések

* Egyéb PID-jelek, csaladi kértorténet
* Klinikai tlinetek

Vizsgalatok:

* Fizikalis vizsgalat

* Alap vérvizsgalatok (hematoldgia/kémia)

 Diagnosztikai protokoll a tlinetek szerint (pl. sulyos antitestdefektusok,
neutropénia, SCID, AIDS kizarasa)

Kiemelt vizsgalatok:
* Teljes vérkép: fehérvérsejt-differencial
» Immunglobulinszintek (IgG, IgA, IgM, IgE)

Tovabbi lépések:
* Olyan vizsgalatok, amelyek kizarjak az alacsony immunglobulinszintek vagy
neutropénia egyéb okait
» Tovabbi immunoldégiai tesztek pl.:
- Immunvalasz booster-vakcinara
- 1gG alegységek
- Limfocita alcsoportok flow cytometrias vizsgalata
- Limfocitaproliferacios teszt
- B-sejt érés
- Fagocita-funkcio
- T-limfocita/makrofag kélcsénhatas
- Komplement faktorok
» Genetikai vizsgalat a diagno6zis megerdsitéséhez (ha lehetséges)

SZAKORVOSI VIZSGALATOK

Bizonyos PID-ek diagnozisahoz szukség lehet tovabbi szakorvosokra, jellemzden
klinikai immunolégusra, de lehet infektoldgus, onkoldgus, gasztroenterolégus,
hepatolégus, pulmonolégus is. A diagndzis felallitasa utan a multidiszciplinaris
csapat vesz részt a kezelési terv elkészitésében.
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Szakorvosi vizsgalatok lehetnek:

» Légzésfunkciok (spirometria, DLCO, mellkas HRCT, kdpetminta)

» Hasi képalkotas (ultrahang, hasi CT vagy MRI, majbiopszia, majfunkcié)
 Autoantitestek vizsgalata

» Védboltasra adott immunvalasz elemzése visszatérd fertézéseknél

» Mikrobiolodgiai diagnosztika aktiv fert6zés esetén

Az 6sszkép adja a teljes diagnozist és segit a megfelel6 kezelés
meghatarozasaban.

PID-EK GENETIKAI DIAGNOSZTIKAJA

A PID-ek az immunrendszer mikddésében szerepet jatszo fehérjék génjeinek hibai
miatt alakulnak ki, igy genetikai diagndzisra is lehetéség nyilik.

Néhany PID ,spontan” jelenik meg (petesejt megtermékenyllését kdvetden fellépd
Uj mutacio), mig masok 6rokoltek, tobbnyire autoszémalis recesszivan vagy
X-kromoszomahoz kototten, ritkdbban autoszémalis dominans maédon.

A PID-ek mogott rejlé génhibak egyre pontosabb azonositasanak kdszénhetéen,
mara sok PID gyanuja genetikai vizsgalattal igazolhaté. Ujabb technolégiak, mint
a teljes genom (WGS), teljes exom (WES) szekvenalas és specialis génpanelek is
alkalmazhatok olyan PID-ek esetében, ahol a konkrét genetikai eltérés még nem
ismert vagy a klinikai kép nem tipusos. Ehhez jellemz&en vérminta szikséges a
betegtdl (és gyakran a csaladtagoktdl is).

Példaul a gyakori variabilis immunhianynal (CVID) sokféle gén érintett lehet,
igy a genetikai diagnosztika id6- és eréforrasigényes, csak indokolt esetben
alkalmazando.

A genetikai igazolas nem minden PID diagnézisahoz sziikséges, de
Osszetettebb, nehezebben igazolhat6 esetekben vagy személyre szabott terapia
megvalasztdsahoz hasznos lehet. Amennyiben ismert, hogy egy csaladban
genetikai hiba okozza a PID-et, igény szerint lehet6ség van prenatalis (szliletés
elétti) diagnézisra is.

Tovabbi informacié a genetikai diagnosztikarél az IPOPI weboldalan: Genetic-
diagnosis-of-pids. Forras: De Vries E, et al. (2012, Clin Exp Immunol 167:108-19.)
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TOVABBI INFORMACIO ES TAMOGATAS

Ezt a flzetet az International Patient Organisation for Prima
Immunodeficiencies (IPOPI) készitette. Tovabbi tajékoztato flizeteink is
elérheték. Bévebb informacio és betegcsoportok vilagszerte: IPOPl.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

Tamogatast nyujtotta: Grifols




