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A magzat és az ujszilott immunrendszerének kialakulasa

A magzatban a vérképzés elemei a 3. gesztacids héten, az &ssejtek kialakuldsa az 5. héten kezdddik. Ezek a
6. héttdl a majba vandorolnak, és onnan a 8—10. héten bejutnak a thymusba, a lépbe, a csontvelébe és a
csoves csontokba. A thymusban a sejtek immunkompetenciat szereznek, és ezek a sejtek a nyirokszervekbe
(Iép, nyirokcsomd, appendix, tonsilla) kerllnek.

A magzat immunrendszere a 2. trimenontdl mar képes antigénekre reagalni, azonban a placenta mint véddgat a
magzat szaméra antigénszegény kérnyezetet teremt. Altalaban a magzatba nem jutnak mikrobakbdl szarmazé
antigéningerek, de bizonyos fertézések (Toxoplasma, rubedla, herpes simplex, cytomegalia stb.) elérhetik. A 2.
trimenontdl kezdve ezekre az antigéningerekre elsésorban IgM tipusu valaszt tud adni a magzat, de az anyatdl
placentarisan atkerUlt 1gG is segiti a védelemben. Az anyai IgG mar a 6. héten megjelenik a foetusban,
mennyisége féleg a 22-26. héttdl jelentds, és a 32. hét utan fokozatosan kialakul az anyaival kdzel azonos 1gG-
szint. A terhesség utolsd 3—4 hetében a placentan keresztll az anyai IgG aktlv transzportja jon Iétre, igy az érett
Ujszllott 1gG-szintje 5—10%-kal meghaladhatja az anyai szintet. A terhesség |7-21. hete kozott a bejutott
allergénekre szenzibilizacid is bekdvetkezhet. A magzat és az anya kozotti immunoldgiai viszony — figyelembe
véve a magzatban lévé apai eredetl alloantigéneket — olyan, mint egy transzplantalt allograft és a recipiens
kozotti viszony. A magzat védelmét elsdsorban a T-helper-2 sejtek altal termelt citokinek biztosftjak.

Az UjszUlottnél mar kialakult bizonyos mértékl sejtes védelem, az IgG-bdl az anyai szintnek megfeleld
mennyiséggel rendelkezik, az IgM mennyisége jelentéktelen, kivéve, ha a mar emlitett infekcidkra vald valasz
miatt ez a termelés beindult; IgA praktikusan nincs az UjszUldttben, ezt elsésorban az IgA-ban nagyon gazdag
colostrumbdl kapja majd meg. Az anyai eredettli I1gG a méhen kivili életben fokozatosan lebomlik, igy az elsé
néhany hdnapban atmeneti fizioldgias immunhianyos allapot jon létre. A csecsemd és a kisgyermek
immunglobulintermelése csak lassan emelkedik, a szérumértékek 5-6 éves korban kdzelitik meg a
felnéttértékeket, és az immunrendszer teljes érése csak a pubertasban fejezédik be.

Immunglobulinok szérumszintje

Eletkor G (g/)) IgM (g/1) IgA (/)
Ujszailstt 10,31+2,00 0,11+0,05 0,02+0,03
6 hé 427+1,86 0,43%0,17 0,28+0,18
12 hé 6,61+2,19 0,54+0,23 0,37+0,18
24 7,62+2,09 0,58+0,23 0,50+0,24
8 év 9,23+2,56 0,65+0,25 |,240,45
16 év 9,46+ 1,24 0,59+0,20 |,48+0,63
Felndtt | 1,58+3,05 0,99+0,27 2,00+0,61
Colostrum 0,10 0,61 12,34

2003. JUNIUS  KULONSZAM

UTMUTATO




B GYERMEKGYOGYASZAT |

A filogenetikailag fiatalnak szamfté immunrendszernek a méhen kivili életben még hosszd tanulasi folyamaton
kell atesnie, melynek soran elsésorban a bélrendszeren keresztil érik el az ilyen szempontbdl fontos ingerek
(Lactobacillus-flora, baktériumok tokjaibdl szarmazdé antigének stb.).

Az immunrendszer defektusai
Az immunrendszer defektusait az alabbi felosztasban targyaljuk:

n UjszUlott- és csecsemdkori dtmeneti fizioldgias immunhiany;
n az immunrendszer genetikai defektusain alapuld elsédleges immunhianyos allapotok;
n az immunrendszer szerzett hianyallapotai.

Az immundefektus fogalma

Az immundefektus a szervezet immunrendszerének hidnyos mikddése, amely szarmazhat e bonyolult
apparatus atmeneti, elsédleges vagy szerzett hianyabdl. A zavar elsésorban a mikrobak okozta
megbetegedésekkel szembeni csokkent védekezéképességben jelentkezik, de a fizikai, kémiai, onkogén
ingerekkel szembeni csdkkent védekezdképességet is jelenti. A fertézésre vald fokozott érzékenységet az
atlagosnal és a megszokottnal gyakoribb, sulyosabb, szokatlan megjelenést, kréonikus vagy visszatérd
fertézések jellemzik.

Epidemiologia

Az immunrendszer defektusai kozUl az d&tmeneti fizioldgias immunhiany minden megszUletett gyermeket elér,
az elsédleges immunhianyok viszont ritka kérallapotok. Nagyjabdl 5000—10 000 Ujsziléttre esik egy definitiv
veleszUletett immunhiany. Ennél Iényegesen gyakoribb a szelektiv IgA-hidny. Az immundefektusok kézul a B-
rendszerbdl| kiinduld humoralis immundefektusok 64,7%-ot, a kombinalt vagy T-sejtes defektusok 20,2%-ot,
a komplementdefektusok 3,6%-ot, a fagocitarendszer hidnyai 8,7%-ot és a megmaradt 2—3%-ot egyéb
ritkdbb vagy nehezebben besorolhatd hidnyossagok teszik ki (European Society for Immunodeficiency adatai).

A szerzett immunhianyos allapotok gyakorisagat meghatarozzak a lakossag taplalkozasi lehetdsegei
(fehérjehiany), az immundefektust okozd betegségek (morbilli, EBV, AIDS) el&fordulasi gyakorisaga, illetve
azon veseeredet( (nephrosis), autoimmun, tumoros kérképek eléforduldsa, amelyek dGnmagukban is
immunszuppressziét okoznak, illetve kezelésik (szteroid, citosztatikumok, besugarzas stb.) ilyet alakit ki. A
gyakori fertézésben megbetegedd gyermekek elsésorban — és az esetek tébbségében — a
gyermekkdzdsségbe (bolcséde, dvoda) kerlles utani egy-két esztendd soran fordulnak eld, majd utana a
szokasos infekcidkkal szemben immunizalddnak, és ez a helyzet megszUnik.
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UiszULOTT- ES CSECSEMGKORI ATMENETI FIZIOLOGIAS IMMUNHIANY

Az Gjszilétt immunstatusanak jellemzgéi

n A T-sejt-dependens antigének hatdsara az immunglobulintermelés 1gG, IgA és I1gM formajaban lehetséges,
de ennek mértéke messze elmarad a késébbi életkorra jellemzétdl, és dontden IgM jellegl valaszra
vonatkozik.

n Az UjszUlott bizonyos sulyos bakteridlis fertézésekre, mint amilyen a B csoportu Streptococcus vagy az E.
coli, tovabbd a Klebsiella pneumoniae (ezek poliszacharidatokkal rendelkeznek), megfelel& immunvalaszt
nem tud adni. Az Ujszllottek T-lymphocytai altal termelt gamma-interferon, migraciot gatlé faktor,
interleukinek stb. kisebb mertekben keletkeznek, mint a késébbi életkorban.

n BCG-vakcindval mar az Ujszlldttkorban is megfeleld immunvélasz érhetd el.

n A természetes olésejtek (natural killer, NK) szama nem kulénbozik a felndttkorétdl, de a funkciondlis
aktivitasuk elmarad a késébbi életkorra jellemz&tdl.

n A fagocitasejtek aktivitasa lényegesen alacsonyabb, mint a nagyobb gyerekeknél, és hamar alakul ki
funkciondlis elégtelenség.

n Komplementfunkcidk: a komplement a human placentdn nem jut &t, igy az intrauterin szintézisnek
megfeleld szintet taldljuk az UjszUlottben; ez vonatkozik a klasszikus és még inkdbb az alternativ
komplementdtra. Ennek megfeleléen az aktivitas is Iényegesen alacsonyabb szintd.

A csecsemo- és gyermekkor immunologiai sajatossagai

Azok a kisgyermekek, akik gyermekkdzdssegben vagy iddsebb testvéreik révén sok infekcidval érintkeznek,
ennek kovetkeztében gyakori léguti infekcidkat mutatnak. Altalaban lyenkor talalkoznak el6szor a

populacidban keringd kérokozdkkal, majd a késébbi években folyamatosan immunizalddnak ezekkel a
szokvanyos koérokozékkal szemben.

A csecsemo- és gyermekkori atmeneti ,,immunhianyos” allapot jellemzgi

n A Haemophilus influenzae felszini antigénjeit csak részben képes felismerni és megfeleld valaszt adni, igy
invaziv korkeépekre kerdlhet sor.

n A mononucleosis infectiosa csecsem&- és kisdedkorban nem a késébbiekben ismert tipusos formaban
zajlik le, ennek ellenére Epstein-Barr-virus elleni antitestek hamar kimutathatok. A hepatitis B okozta
majgyulladas kevéssé jelentkezik jellegzetes icterusos formaban, helyette bérelvattozasokkal,

nyirokcsomd-megnagyobbodassal jard kérképet latunk.

n 10 éves kor korll a gyermekek védekezdképessége mar minden szempontbdl kielégitének mondhaté.
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Az IMMUNRENDSZER GENETIKAI DEFEKTUSAIN ALAPULO ELSODLEGES IMMUNHIANYOS ALLAPOTOK

E ritka korformak jelentéségét a kovetkezék adjak:

n hatékony orvosi segitség nélkdl gyakran vegzédnek korai halallal;

n a betegek igen aktfy, folyamatos, rendkivil koltséges (immunglobulinok, antibiotikumok,
szervtranszplantaciok) kezelést és gondozast igényelnek egész életikon keresztil;

n a krénikus betegség sok pszicholdgial, kdzdsségi, tarsadalmi problémaval jar.

Primmer immunhianyos beteg diagnosztizalasara csak olyan intézmények vallalkozhatnak, amelyek erre
kiképzett szakemberekkel, valamint megfeleld felkésziltséggel rendelkeznek. A gyakorlatban szinte nincs
egyetlen olyan vezetd gyermekintézmény sem, mely az immunhianyos allapotok diagnosztizalasat teljes
egészében sajat falain belll el tudnd végezni. A ol felkészilt személyeknek és intézményeknek az a feladatuk,
hogy a betegek szamara szlkséges vizsgalatokat akar az orszag nagy részének specidlis szakembereit igénybe
véve megszervezzék, elvégezzek, és a bonyolult esetekben jelentds Iétszami konziliumok segitsegével
jussanak el diagndzishoz, terapias terv feldllitasdhoz.

A beteggel taldlkozé altalanos felkészlltségli gyermekorvosnak a feladata az immunhiany gyantjanak
felismerése és a betegnek valamely megfeleld szakintézetbe vald eljuttatasa.

Az idetartozo kérképek gyanuja akkor meriil fel, ha:

n a betegek csaladi anamnézisében koran elhalt, silyos csecsemo- és kisdedkori infekcidkban szenvedd
vérrokonok talalhatok;

n a betegek egyéni anamnézisében kronikus étvagytalansag, lassu fejlédés, gyakori lazas éllapotok, stlyos,
halmozott infekcidk szerepelnek;

n vasculitisszel, purpurakkal jaré allapotok jelentkeznek;

n szisztémas lupus erythematodes, glomerulonephritis 1ép fel;

n sUlyos, hirtelen jelentkezd, esetleg generalizaldédd ddémakat észlelnek;

n ismétlédé Gonococcus- vagy Meningococcus-infekcidkat taldlnak;

n a fizikdlis vizsgalat elsésorban az immunhianyos allapothoz csatlakozé egyéb rendellenességeket tarja fel:
arcelvaltozas, teleangiectasia, pigmenthiany, alacsony névés, ekcéma, vékony szall, ritka haj stb. (ezek
jelentéségét az egyes korképek lefrasandl adjuk meg); a nyirokszervek lathatd része (tonsilla,
nyirokcsomd) hypo- vagy hyperplasias lehet.

A leirt klinikai jelenségeknél az immunrendszer allapotanak vizsgalata indokolt lehet. Az immunrendszer
kilonbdzé elemeinek zavarai dltaldban jellegzetes klinikai elvaltozasokkal, illetve laboratériumi eltérésekkel

jarnak. Az alabbi tablazatok adatai mutatjak, hogy az elvaltozasok milyen hianyra utalnak. Hagyomanyos
csoportositas alapjan az immunrendszer veleszlletett eltérései a T-sejtes vagy a B-sejtes rendszerhez (vagy e
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kétféle rendszer zavarainak kombinalt megjelenéséhez) tartoznak; a fagocitasejtek és a komplementrendszer
veleszlletett rendellenességei jelentik a tovabbi lehetdséget.

Az immunhiany klinikai jelei
T-sejt-zavarra utal:

n sUlyos, szisztémas betegseg €l6 virus- vagy baktériumoltas utan, illetve rubedla vagy varicella
kovetkeztében;

n kronikus candidiasis a szajban 6 hdnapos kor utan;

n kronikus mucocutan candidiasis;

n graft-versus-host betegség (intrauterin és transzflzié utani formaja);

n UjszUlSttkori hypocalcaemia;

n <1500 lymphocyta/mm3.

B-sejt-zavarra utal:

n ismetlédé igazolt bakteridlis tiddgyulladas, szepszis, meningitis;
n nodularis limfoid hyperplasia;

n a limfoid rendszer (tonsilla, nyirokcsomok) hypoplasidja;

n féleg tokos baktériumok okozta halmozott infekcidk;

n idUltté vald sinusitis, oftitis.

B- és T-sejt-zavarra utal:
na B- és T-sejt-zavar jelei egyittesen (kivéve a mucocutan candidiasist és a nodularis limfoid hyperplasiat).
Fagocitazavarra utal:

n alacsony granulocytaszam (< | 500/mm3);

n primer bérinfekciok;

n kronikus osteomyelitis (Klebsiella vagy Serracea);
n sipolyos nyirokcsomo-gyulladas;

n majtalyog.

A komplementrendszer zavarara utal:

n vasculitisek, purpurak;

n ismetlédé bakteridlis, gombas bdrgyulladas, meningitis;
n Gonococcus-, illetve Meningococcus-infekcidk;

n SLE, krénikus glomerulonephritis;

n 6roklédé angioddéma.
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Diagnoézis

Immunhiany gyan(janal az alabbi szlrdvizsgalatok adnak tampontot a gyani megerdsitéséhez vagy
elvetéséhez:

Vérvizsgdlat:
n abszolUt lymphocytaszam: ha normalis, T-sejt-defektus valdszinGtlen;
n abszolUt neutrofil sejtszdm: ha normdlis, akkor kizarja a congenitalis vagy szerzett neutropeniat;
n thrombocytaszam: ha normalis, kizarja a Wiskott-Aldrich-betegséget;
n vorosvérsejt-stllyedés: a normalérték jorészt kizarja a krénikus bakteridlis és gombas betegséget;
n a flow-citometridval észlelt eltérések (CD3-sejtek, CD4/CD8 arany stb.) nélkllozhetetlenek a korképek
besorolasahoz.

Szlrés B-sejt-defektus irdnydba:
n IgA-, 1eG-, IgM-meghatarozas;
n izohemagglutininek meghatarozasa;
n ellenanyag: tetanusz, diftéria, Streptococcus pneumoniae és Haemophilus influenzaével szemben (oltas
elétt és utan ellenanyagszint meghatarozasa).

Szlrés T-sejt-defektus irdnydba:
n Candidaval szembeni bérteszt-pozitivitads valdszinltlenné teszi a T-sejt-zavart;
n zavartalanul lezajlott és heggel jaré BCG-oltés ellene szdl a veleszlletett T-sejt-zavarnak;
n pozitiv tuberkulinpréba ellene szdl a T-sejt-zavarnak.

Fagocitasejt-defektus:
n abszoldt neutrofilszam;
n NBT (nitro-blue-tetrazolin)-teszt.

A komplementrendszer defektusa:
n 8ssz-komplementmeghatarozas;
n C3-, C4-, CH50-meghatarozas;
n C|-protedz inhibitor meghatarozasa.

A velesziletett immundefektusokhoz ma mar igen nagy szamu, részben nehezen tisztazhatd és besorolhaté
kérkep tartozik. Ezek felsoroldsa, jellegzetességeik bemutatasa a részletes kézi- és tankdnyvekben taldlhatd. A
legfontosabb kérképek révid dsszefoglaldsat a kdvetkezdkben adjuk meg.

T-sejtes, illetve T- és B-sejtes eredetili immunhianyos kérképek

| Sdlyos, kombinalt immunhianyos allapotok (severe combined immundeficiency, SCID, régebbi néven
svajci tipusl agammaglobulinaemia)

Jellemzi: stlyos, életet veszélyeztetd, csecsemdbkorban jelentkezd fertézések a T- és B-sejtek fejlddésének és

funkcidjanak kimaradasa kdvetkeztében.
Epidemioldgia: 1:66 000—100 000 szlletésre.
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Klinikai tinetek: a T- és B-sejtek zavarara jellemzd legtdbb tlnet, csaladban immundefektus, autoimmun
betegség, fokozott hajlam malignitasokra.

Csatlakozo fejlédési és felszivodasi zavar.

Mellkasrontgen: thymusarnyék nem taldlhatd, hypoplasias nyirokcsomaok.

Tlinetek mar néhany hdnapos kortdl, transzplantacié nélkdl korai halal (csecsemdkorban vagy kdzvetlendl
egyéves kor utan). Az esetek kb. fele X-kromoszémahoz kététt, a tobbi autoszomadlis recessziv droklédést
mutat.

Laboratdriumi vizsgdlatok: lymphopenia, hypogammaglobulinaemia, pozitiv bérprébak (tuberkulin, Candida)
teljes hianya.

Kromoszdmalokalizacio: Xql3.1-3; Xql3; 20q13; Xp|1.22-23.

2. Kombinalt immunhianyos allapot (combined immunodeficiency, CID, régebbi névvel Nezelof-szindréma)

Jellemzi: velesziletett, gyakran 6roklédd (autoszomadlis recessziv), csecsemdkorban jelentkezd, T- és B-sejt-
funkcidk részleges, de sulyos zavara kifejezetten sok infekcids betegséggel.

Epidemioldgia: igen ritka.

Klinikai tiinetek: a SCID-hez hasonldk, de valamivel kevésbé kifejezettek, hosszabb a tulélés.

Laboratériumi vizsgdlatok: mint a SCID-nél, de az immunglobulintermelés zavara kevésbé kifejezett, szintjik
lehet alacsonyabb, néha emelkedett.

Kromoszdmalokalizacio: nem ismeretes.

3. Véltozé immunhiény (common variable immunodeficiency, CVI)

Jellemzi: kilonbdzd életkorokban (a csecsemoékortdl a 20-30 éves korig) megjelend betegségi tiinetek,
legtobbszor sporadikus, olykor csalddi eléforduldssal jelentkezik. A zavar dontéen B-sejtes; ezen sejtek szama
altaldaban normidlis, de antigénstimulusra nem differencidlédik immunglobulinokat termeld plazmasejtekké, az
immunglobulinkoncentracié alacsony.

Epidemioldgia: 1:25 000—100 000 szUletésre.

Klinikai tinetek: ismétlédé sulyos infekcidk, féleg a polysacharidatokos baktériumok (Streptococcus
pneumoniae, Haemophilus influenzae stb.) kdvetkeztében. A halmozott, f8leg I€glti infekcidk mellett

autoimmun korképek, dobverdujjak kialakulasa.
Kromoszdmalokalizacio: nem ismeretes.

4. Porc-haj hypoplasia (cartilage hair hypoplasia, CHH)

Jellemzi: 6roklédd autoszomalis recessziv betegség, mely tdrpeséggel jar. Zart kdzodsségekben (amis szekta,
finnek) gyakrabban Iép fel; T- és B-sejtes zavar.

Epidemioldgia: gyakorisag csak egyes zart k&zdsseégekbd| ismert.

Tlnetek: halmozott sulyos infekcidk, révid végtagok, torpeség, ritka, vékony szall vilagos haj, csont- és
porcelvaltozasok.

Kromoszdmalokalizacio: 9p2 1-23.
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5. Purin-nukleozid-foszforilaz (PNP)-hiany

Jellemzi: kombinalt T- és B-sejtes hiany, alacsony szérum- és vizelethlgysavszint. A PNP-hiany miatt a T-sejt-
felépités zavart, de az immunglobulinok lehetnek normalisak.

Epidemioldgia. igen ritka.

Tlnetek: a sulyos infekcidk mellett az autoimmun megbetegedések és mentdlis retardacid, valamint spasticus
tlnetek a jellemzoék.

Kromoszémalokalizcié: 14q13.1.

6. Wiskott-Aldrich-szindréma (WAS)

Jellemzi: X-hez kétott megbetegedés, immunhiannyal.

Epidemioldgia: filknal fordul eld, ritka megbetegedés.

Tlnetek: ekcéma, immunthrombocytopenia, halmozott infekcidk, killéndsen tokos baktériumokkal; oftitis,
sinusitis, autoimmun betegségek halmozddasa.

Kromoszémalokalizacid: Xpl |.22-23.

7. Ataxia-teleangiectasia

Jellemzi: T- és B-sejtes eltérések, melyek egyéb rendellenességekkel kombinalddnak, csaladi autoszomalis
recessziv halmozddas.

Epidemioldgia: egy eset 20—100 ezer szUletésre.

Klinikai tinetek: 1-2 éves korban jelentkeznek, visszatérd sinopulmonalis infekcid, cerebellaris ataxia,
conjunctivan és bdéron teleangiectasiak és egyéb bdrelvaltozasok, pigmentzavarok.

A haldl legkésébb 20 éves kor koril bekdvetkezik az infekcidk miatt, a betegek 10%-anal neoplazma
(lymphoreticularis vagy egyéb).

Kromoszémalokalizacio: 10q22-23.

8. Di George-szindréma

Jellemzi: valtozé immundefektus, jellegzetes arcelvaltozasok, szivhibak és parathyreoideahiany, a kopoltydivek
és a beldltk fejlédé szervek rendellenessége.

Epidemioldgia: ritka, pontosan nem ismert.

Klinikai tinetek: jellegzetes arc (hypertelorismus, vékony ajak, ,halszaj”, micrognathia, hasadt szajpad|as,
fUlkagyl6-rendellenesség és alacsonyan illeszkedd fulek, velesziletett szivhiba: VSD, Fallot-tetraldgia stb.).
Hypoparathyreosis kdvetkeztében hypocalcaemia, infekcidk a CID-nél lefrtaknak megfeleléen (egyes
esetekben a thymus érintettsége hianyzik, és ekkor az immunhiany nem jellegzetes).
Kromoszémalokalizacié: 22q11.2.

9. Krénikus mucocutan candidiasis
Jellemzi: T-sejtes részleges zavar: a Candida-antigénekre csdkkent valasz, autoimmun endocrinopathiak,

csaladi halmozddas.
Epidemioldgia: nem ismert.
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Klinikai tinetek: nyéalkahartyan és béron stlyos krénikus Candida albicans-fertézés; endokrin csatlakozd
korképek: pajzsmirigy, mellékpajzsmirigy, mellékvese, diabetes mellitus. Gyakori malignus betegségek.
Kromoszémalokalizacio: nem ismert.

|0. Hyper-lgM-szindréma

Jellemzi: X-kromoszémahoz kotodtt T-sejtes zavar; magas IgM-, alacsony IgA- és I1gG-szintek, hajlam a pyogen
infekcidkra.

Epidemioldgia: nincsenek adatok.

Klinikai tiinetek: gennyes bérinfekcidk, 1égzdszervi infekcidk, otitis media, a tlinetek a fidknal jelentkeznek |-2

éves korban, limfoid hyperplasia gyakori. A B-lymphocytak szama normalis, thrombocytopenia, neutropenia,

haemolyticus anaemia gyakori.

Kromoszdmalokalizacio: Xq26-27.

B-sejt eredetli immunhianyos korképek
Az dsszes velesziletett immunhidnyos allapot 2/3-a tartozik ide.
Altaldnosan jellemzé:

n az immunglobulinok részleges vagy kozel teljes hianya, halmozott bakteridlis, protozoon, gyakran
virusinfekcidhoz vezet;

n autoimmun betegségek, kilondsen polyarthritis gyakran fordul eld naluk;

n a nyirokszévetek mennyisége lathatdan kevés (tonsilla nem lathatd, nyirokcsomodk nem tapinthatok);

n a betegségek patomechanizmuséaban a T-sejtes eltérések, szabalyozasi interferenciak miatt a killénbodzd
szerz&k mas és mas korképeket sorolnak a ,tiszta” B-sejtes és a ,vegyes” T- és B-sejtes
immundefektusok kézeé.

B-sejt eredetd kérképek
|. X-kromoszébméhoz kététt agammaglobulinaemia, Bruton tipust (X linked) agammaglobulinaemia

Jellemzi: a citoplazma protein-tirozin-kindz az Un. Bruton-tirozin-kindz (BTK) defektusa; a tipusos esetekben
valamennyi szérumimmunglobulin (IgG, 1gM, IgA) kozel teljes hidnya, az enyhébb fenotipusok: 1gG<2,0
g/liter; dsszimmunglobulin <3,5 glliter. Ritkan eléfordul a lanyoknal is fellépd nem X-kromoszdémahoz kétott
betegseg.

Epidemioldgia: bizonytalan adatok.

Klinika tinetek: az anyai IgG lebomlasa utan, negyed-egy éves korban fellépé tinetek, stlyos bakteridlis,
protozoonos és eléggé gyakran virusos infekciok. Evek multan bronchiectasidhoz vezetd pulmonolégiai
infekciok.

A B-sejtek nem képesek immunglobulint termeld B-sejtekké differencialddni. Juvenilis rheumatoid arthritis €s
polyarthritis gyakran.

Kromoszdmalokalizacid: Xq21.3.-22.
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2. lgG-alosztaly-hiany

Jellemzi: egyes 1gG nehézlanc gének homozigdtadeletidja. Egyltt jarhat az IgA és az IgM csdkkent
termelédésével. Fizioldgiasan az 1gG | 65%, az 1gG2 20%, az 1gG3 10%, az IgG4 5%. Az 6ssz-1gG altaldban
fizioldgids hatarokon belll van, és pdtlasra nincs szikség. Masik formaban az IgG-alosztaly-hiany az
izotipusdifferencialédas zavara miatt keletkezik.

Epidemioldgia: részletesen nem ismert.

Klinika tinetek: gyakoribb infekcidk, kuléndsen az IgA-hiannyal jard esetekben. Az IgG-hiany vagy az 1gG | -re,
vagy az |gG2 +4-re vonatkozik.

Kromoszémalokalizacio:

n 14q32 (nehézlanczavar);

nbizonytalan (altipushiany).

3. IgA-izolalt hiany

Jellemzi: a leggyakoribb immunzavar; lehet klinikailag tlinetmentes is. Az IgA-t termeld B-sejtek termindlis
differencidlddasanak hianya; az IgAl és IgA2 egyarant csdkkent. Kombinalédhat egyéb immunhianyokkal (pl.
lgG-alosztaly-hiany).

Epidemioldgia: 1:600—1000 sziletésre.

Klinikai tinetek: tinetmentességtdl a sulyos alsé 1églti fertdzésig kdvetkezményes bronchiectasidval; krénikus
hasmenés, viszonylag gyakran talalhato egyUtt felsd leguti infekcidkkal. IgA-t is tartalmazd vér vagy
vérkészftmény addsa anafilaxiaval jarhat.

Asztmaval, autoimmun betegségekkel tarsulhat.

Fagocitasejt-defektus eredetii immunhianyos kérképek
Altalénos Jellemzés

A szervezet bakteridlis és gombas infekcidkkal szemben fokozattan érzékennyé Valik, igy visszatérd, illetve
kronikussa vald gennyedések fordulnak eld. A gyulladasok granulumokat és talyogokat okoznak a bérben,
nyirokcsomaokban, ttidében és majban.

A legfontosabb idetartozé korképek a kdvetkezdk:

| . Congenitalis neutropenia

I 500/mm3-nél kevesebb neutrofil granulocyta a periférias vérben, a betegség ciklikus forméban is zajlik (3—4
hetenként kritikus érték), pyogen bdr- és nyalkahartya-folyamatok.

2. Krénikus granulomatosis betegség
A baktericid mUkodéshez sziikséges toxikus oxigénmetabolitok (O,-, H,O,, OH-) nem keletkeznek.
Jellemzd: a halmozott gennyes betegségek fellépése: arthritis, osteomyelitis, furunkulus, tidé, maj- és

nyirokcsomotalyogok stb.
Kromoszémalokalizacid: Xp2 1.1, tovabba szerepe van az |, 7, |6 kromoszémanak.
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3. Hyper-IgE-szindréma (Job-szindréma)

Bizonytalan etiolégia €s patomechanizmus, baktériumok és gombék (Candida albicans) okozta 1égiti és
bérkisebesedéssel jard hidegtalyogok, magas IgE-szint jellemzi. Az elnevezés a bibliai Jobra utal, aki viszketd
gennyes sebeit vakargatta.

Komplementrendszer eredetili immunhianyos korképek

A CI—C4-ig terjed komplementkomponensek hidnya SLE és glomerulonephritisek hatterében allhat.

A C5-CB8-ig terjedd komplementkomponensek hidnya

Halmozott infekcidk (elsésorban Meningococcus, illetve Gonococcus) hatterében taldlhatd. Elsésorban az
elégtelen opszonizacié és immunadhaerentia a halmozott infekcidk oka.

A Cl-eszterdz inhibitor hidnya vagy csokkent aktivitasa életveszélyes (gégeddéma) 6démak hatterében all.
A komplementrendszer zavarai autoszomalis recessziv 6roklédésmenetet mutatnak, kivéve az autoszomalis
dominans C-eszterdz inhibitor hianyt.

Az elsodleges immunhianyos allapotok kezelése

Kezelési alapelvek

n A betegek allandd, élethosszig tartd gondozasra szorulnak.

n A kezelés irdnyftasa az ilyen tipust probléméaknal killéndsen felkésziilt orvosokra és intézményekre
tartozik.

n A T-sejtes, valamint a T- és B-sejtes defektusoknal a csontveld-, illetve Gssejt-transzplantacié a
legfontosabb beavatkozés; ez alkalmas lehet az immunkompetencia helyredllitasara. Szoba jon: SCID-nél,
krénikus granulomatosisnal, Wiskott-Aldrich-szindrémanal, Di George-szindromanal stb.
Thymustranszplantacié Di George-szindrémanal merl fel.

n Immunglobulin rendszeres adasa: X-hez k&tétt agammaglobulinaemia, CVI-nél, hyper-lgM-szindromanal,
lgG-alosztaly-hianynal kerdl erre sor. Havi kb. 400-500 mg/kg intravénasan és rendszeresen adandd. Sok

mellékhatassal jar.

n Citokinek adasa: granulocyta koldniastimulaléd faktora (G-CSF), granulocyta-monocyta koldniastimulald
faktora (GM-CSF) granulocytopeniaban.

n Gamma-interferon-kezelés: krénikus granulomatosisnal.
n Infekcidk korai, erdteljes kezelése antibiotikumokkal, antivirdlis szerekkel, antimycoticumokkal.

n Bl kdérokozdkkal torténd oltas elkeriilése.

2003. JUNIUS « KULONSZAM 19 UTMUTATO



B GYERMEKGYOGYASZAT |

Az immunhianyos betegeknél egyes fenyegetd infekcidk megelézésére az alabbi rendszabalyok lehetségesek:

Infekcid MegelSzés

Pneumococcuspneumonia Pneumococcus véddoltés, p. os penicillinprofilaxis
Influenza Fvenként véddoltas

H. influenzae Hib-véddoltas

Tuberkuldzis INH-profilaxis

M. avium Rifabutinprofilaxis

Pneumocystis carinii pneumonia P os trimethroprim-szulfamethoxazol, pentamidin aeroszol
CMV pneumdonia Donorszeroldgia, CMV-immunglobulin

Aspergillosis Légszrd

Candida ltraconazol

AZ IMMUNRENDSZER SZERZETT HIANYALLAPOTAI

Ezekben az esetekben kildn okok, egyéb betegségek és beavatkozasok kdvetkezménye a masodlagosan

kialakulé immunhianyos allapot. Ezek kezelése a kivaltd artalom megoldasa, eliminacidja — ha lehetséges.

Gyakrabban el6fordulé és szerzett immundefektust okozo6 kérallapotok

Immunanyagok elvesztése:
n nephrosis;
n fehérjevesztéses enteropathia;
n nyirokrendszer sértlése.

Protein-kaldria hidnyos taplalas:

n kvantitativ és kvalitatlv éhezés (kwashiorkor), anorexia nervosa;

n vitaminokban és nyomelemekben (szelén, cink) szegény taplalék.

Kémiai vagy fizikai immunszuppresszié:
ntumorellenes kezelés (szteroid, citosztatikumok, besugarzas);
n transzplantacié (immunszuppresszids kezelés);
n kiterjedt éges.

Jelent&s sebészi beavatkozas, splenectomia

Mikrobék okozta immunhiany:

n morbilli, EB-virus, AIDS;

n kronikus bakteridlis betegségek okozta immunhiany: tuberkulézis, lepra.
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