Procvicovani:Primarni imunodeficience

Kazuistika
Tento ¢lanek obsahuje modelovy priklad klinického problému uréeny ke studiu a
zkouseni na 3. LF UK.
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NO
Ve véku 4 tydnl se chlapci v axile objevil absces, ktery se spontdnné zhojil. Byl vSak nasledovan
stafylokokovym abscesem hrudni stény, ktery vyzadoval chirurgickou incizi a Ié¢bu flucloxacilinem. Mél
leukocytézu 45x109%/1, 90 % neutrofild. Ve véku 3 a 7 mésicl byl opakované odeslén k hospitalizaci s velkymi
stafylokokovymi abscesy nejdrive v obli¢eji a pak na pravé hyzdi. Oba byly |é¢eny chirurgickou incizi a pacient
byl 10 dnd Ié¢en antibiotiky. Do dvou let véku byl poslan do nemocnice jésté pétkrat se stejnou diagndzou.
OA
Chlapec se narodil per s.C. jako Sesté dité zdravym, nepfibuznym, bilym rodi¢@m. Vazil 3,1 kg.
RA
Markovi tfi starsi bratri zemreli ve véku od 7 mésicl do 3 let. Jejich rodic¢e a sestry vSak byli zdravi.
Vysetreni
Pri fyzikdlnim vysSetreni byl chlapec bledy a trvale febrilni. Jeho vySka a véaha se pohybovala pod 3.
percentilem. Mél zfetelnou axilarni a inguindini lymfadenopatii a hepatosplenomagalii.
Laboratorni nalezy
Prokazaly mirnou anémii (Hb 104 g/l), Leu 18 tis, 78 % neutrofilnich granulocytd.

Protilatka Namérena hodnota Normalni hodnoty

I9G 17,8 (5,5-10,0) g/l
IgA 4,8 (0,3-0,8) g/l
IgM 2,0 (0,4-1,8) g/l
Aktivita protildtek

19G toxoid tetanu 89 |(nad 1,0)
toxoid diphterie |3,0 (nad 0,6)

Bunécné testy

Schopnost ingesce granulocytl nebyla porusena. Metabolické vzplanuti granulocytl, schopnost nitrobuné¢ného
zabijeni po stimulaci:

stimulovany vzorek |12 %|(norma nad 80)

nestimulovany vzorek|10 %
Motilita neutrofili

v médiu 18 |zdrava kontrola 17um
za pritomnosti chemoatraktantu|129|zdrava kontrola 148 um

Otazky a ukoly

Které nalezy klinické a laboratorni jsou diagnosticky nejvyznamnéjsi?

Opakované stafylokokové infekce — poukazuji na primarni imunodeficit

Rodinna anamnéza

Kompenzatorni leukocytdza (norma 4-9 tis.) a diferencial (zvy$ené zastoupeni neutrofilll, norma 60-70 %)
Metabolické vzplanuti fagocytd

Vék pacienta

Dominantni koZni symptomatologie

Popiste patogenezu pFiznaki

Fagocytujici buriky jsou schopné pohltit, ale ztraceji schopnost degradace.

Vyskytuje se zde porucha genu kdédujici podjednotku cytochromu b — soucast enzymového vybaveni NADPH-
oxidazy. Toto vede k poruse metabolismu kysliku, pfi kterém vznikaji aktivni metabolity (H,05, singletovy kyslik,
volné radikdly: superoxidovy anion — 05", hydroxylovy radikdl — OHe). Pokud nejsou vytvoreny tyto tzv. reaktivni
kyslikové intermediaty, ztraci se schopnost tzv. respira¢niho vzplanuti. Dlsledkem je sniZzena baktericidni


https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:Question_book.png
https://www.wikiskripta.eu/w/Lymfadenopatie
https://www.wikiskripta.eu/w/An%C3%A9mie
https://www.wikiskripta.eu/w/Prim%C3%A1rn%C3%AD_imunodeficience
https://www.wikiskripta.eu/w/Reaktivn%C3%AD_formy_kysl%C3%ADku_a_dus%C3%ADku_(RONS)_v_organismu

schopnost vi¢i nékterym mikroorganizm@m (nékteré jsou rezistentni — syntetizuji kataldzu degradujici peroxidy
kysliku) a téz dysfunkce lysozomalnich a degradacnich enzym(. Tyka se neutrofilnich granulocytll, monocytl a
makrofagd.

Popiste zakladni principy pouzitych imunologickych testu

NBT test — Tento test je pozitivni pokud je vysledkem tmavémodra srazenina, kterd vznika na podkladé reakce
mezi nitro blue tetrazoliem (NBT) a kyslikovymi produkty, kterd dokladaji, Ze probiha oxidativni vzplanuti.

Prosta fagocytoza HEMA partikuli — vysetruje se sledovanim leukocytarni ingesce internich
hydroxymetylmetakryldtovych partikuji (HEMA). Jednda se o orientac¢ni vySetreni z pIné krve.

Cytometrické stanoveni intracelularniho zabijeni — timto laboratornim testem se za pomoci pritokové
cytometrie stanovuje intenzita fluorescence, ktera vznikd preménou dihydrorhodaminu (nefluorescencni substrat)
na rhodamin (fluorescence), coz je vyvolano plsobenim reaktivnich forem kysliku ve fagocytujicich burikach.

v 7

Uvedte klasifikaci a mozné pric¢iny primarnich bunéc¢nych imunodeficienci

= Protildtkové ID
X-vdzana agamaglobulinémie
Selektivni Ig deficience (IgA deficience, IgG podtrid. deficience)
Bézny variabilni ID
X-hyper IgM syndrom
Prechodna hypogamaglobulinemie (nezndmd, v kojeneckém véku)
= Protildtkova deficience (nezndma s normalnimi nebo zvysenymi Ig hladinami)
= Kombinované, predevsim bunécné imunodeficience
= TB*SCID
= T-B"SCID (Deficience rekombindzy RAG, deficience adenosin deaminazy, retikuldrni dysgeneze)
= T*B"SCID
= Defekt purin nucleosid fosphorylazy
= Primarni ID dalsi s jinymi, neimunologickymi priznaky
= Anomalie DiGeorge
= Chronickd mukokutanni candidéza
= Ataxia teleangiectasia
= Wiskot-AldrichGv syndrom
= Primarni defekty nespecifické imunity
= Defekt neutrofil{
= Chronickd granulomatézni choroba (poruch IC zabijeni)
= Hyper IgE
= Chediak Higashi syndrom
= LAD syndrom

Pric¢inou vzniku primarnich imunodeficienci je genova porucha, kterd vede bud k Uplnému chybéni, nebo Spatné
funkci urcité molekuly. Ta je soucasti enzymu, strukturadiniho buné¢ného proteinu nebo napriklad receptoru, které
se uplatiuji na imunologickych dé&jich.

Jakeé jsou terapeutické moznosti bunéc¢nych imunodeficienci a jejich rizika

Prozatim nezndme kauzalni terapii, spocivala by v cilené opravé mutovaného genu. Nejrozsifenéjsi 1é¢bou u
tézkych primarnich deficienci tak zGstavéa transplantace kmenovych bunék kostni dfené. Cilem je nalézt darce s co
mozna nejvétsi shodou v HLA antigenech, kterd byvéa nejlastéji nalezena u pribuznych stejného pohlavi. Substitu¢ni
Ié¢ba zahrnuje intravendzni podavani imunoglobulind; Dalsi moznosti je substituce defektniho enzymu, tato metoda
je pouzivana u deficience ADA. Vhodnou soucdsti terapie byva preventivni poddvani antibiotik, pripadné i virostatik
¢i antimykotik. Podle typu imunodeficience pak Ize uvazovat nékteré nadstandardni vakcinace. Pokud pacienta
ohrozuji autoimunitni projevy choroby, prichazi na radu i imunosupresivni terapie.

PF: Patofyziologie zanétu

PA: Poruchy bunécné imunity
Odkazy

Souvisejici stranky

= Priméarni imunodeficience
= Chronickd granulomatézni choroba
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