X-vazany lymfoproliferativni syndrom

X-vazany lymfoproliferativni syndrom (Purtilllv syndrom, Duncanova nemoc, OMIM: 308240 (https://www.ncbi.
nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=308240)) je X-védzané dédi¢né onemocnéni zplisobené mutaci genu SH2D1A
(téZ zvany SAP, lokalizace Xg25). Tato mutace vede k nekontrolovanym reakcim cytotoxickych T-lymfocytl na
virus Ebsteina-Barrové (EBV). PoSkozena je funkce molekuly SLAM (Signaling lymphocyte activation molecule),
kterd ovliviiuje spolupréaci T a B-lymfocytd.
Postizeni jedinci jsou zdravi az do prvniho kontaktu s EBV, ktery mlze vyustit ve tfi rlzné reakce:

1. Infekéni mononukledza - s tézkymi, ¢asto fatalnimi nasledky, 50 % pripadd.

2. Lymfoproliferativni syndrom - postihujici predevsim B-linii, 25 % pripadd.

3. Hypogamaglobulinémie - 25 % pripadd.

U jednoho pacienta se v prbéhu ¢asu mohou vyskytnout i vSechny tfi stavy. Celkova prognéza neni pfizniva,
70 % chlapct umira do 10 let Zivota.
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