Syndrom hyperimunoglobulinemie IgM/dalsi typy

Kromé nejc¢astéjsi X-vazané formy zplsobené mutaci v genu pro CD40 ligand existuje jesté nékolik vzacnych
forem IgM hyperglobulinemie. Zakladni klinické priznaky (vysoka hladina IgM a Zadndé nebo nizka hladina
ostatnich Ig) jsou u vSech forem stejné.

Syndrom hyperimunoglobulinemie IgM, typ 2

(HIGM2, OMIM: 605258 (https://omim.org/entry/605258))
Tato forma je zpGsobena mutaci AICDA genu (Activation-induced cytidine deaminase, lokalizace 12p13). Na rozdil

od HIGM1 formy je zde pravdépodobné defekt v B-lymfocytech a pacienti nemaji sklon k oportunnim infekcim.
Dédicnost je autosomalné recesivni.

Syndrom hyperimunoglobulinemie IgM, typ 3

(HIGM3, OMIM: 606843 (https://omim.org/entry/606843))

Tato forma je zplsobena mutaci v genu pro antigen CD40 (lokalizace 20q12-q13.2). Dédi se autosomalné
recesivné. NaruSen je tak stejny pochod jako u HIGM1, nedochdzi k izotypovému presmyku a nastavaji obdobné
klinické projevy.

Syndrom hyperimunoglobulinemie IgM, typ 4

(HIGM4, OMIM: 608184 (https://omim.org/entry/608184))

O této formé vime zatim nejméné. Projevy jsou podobné jako u HIGM2 - aktivita AICDA je vSak zachovdna a celkovy

prébéh je lehdi (zachovéna ¢astecnd produkce 1gG). Pravdépodobné pljde o poruchy regulace izotypového
presmyku nebo defekty reperacnich mechanismd DNA.

Syndrom hyperimunoglobulinemie IgM, typ 5

(HIGM5, OMIM: 608106 (https://omim.org/entry/608106))

Tato forma je zplsobena mutaci UNG genu (Uracil-DNA glycosylase, lokalizace 12923-g24.1). | zde nachazime
defekt v izotypovém presmyku a fenotyp nejvice odpovidajici HIGM2 formé.
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