ODPORNOSCIA
MOZNA SIE DZIELIC

WRODZONE BLEDY ODPORNOSCI

Wrodzone btedy odpornosci, zwane do niedawna pierwotnymi niedoborami odpornosci (PNO), to grupa
niemal 500 rodzajow chordb zwigzanych z nieprawidtowym funkcjonowaniem jednego lub kilku elementow
uktadu odpornosciowego.

Wczesne wykrycie choroby oraz wdrozenie odpowiedniego leczenia pozwalajg zmniejszy¢ ryzyko

ciezkich, zagrazajacych zyciu zakazen lub nieodwracalnych zmian narzagdowych.

do diagnozy wrodzonych btedéw odpornosci jest O
wstepne rozpoznanie przez pediatre, a nastepnie przekierowanie dziecka
z podejrzeniem choroby do immunologa w celu dalszej diagnostyki. ,

Rozpoznanie PNO
W Polsce opéznienie diagnostyczne wynosi $rednio: fN‘

U pacjentéw dorostych (218 r.z.) 11,63 * 11,35 roku; o._..’

U pacjentow pediatrycznych (<18 r.z.) 5,22 * 4,82 roku.
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ZADANIE RODZICOW
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WYWIAD Z PACJENTEM

dotychczas przebyte choroby oraz ich przebieg, wystepowanie
w rodzinie wrodzonych bteddw odpornosci, ciezkich chordb,
Zgonow o nieustalonej przyczynie, poronien, martwych porodow.
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BADANIA FIZYKALNE:
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ocena wygladu dziecka oraz pomiar morfologia krwi z rozmazem (ocena krwinek biatych
masy ciata i wzrostu (wsréd oséb granulocytow czy limfocytow oraz krwinek ptytkowych
z wrodzonymi btedami odpornosci i parametréow czerwonokrwinkowych);

BADANIA LABORATORYJNE:

czesto obserwowana jest obnizona
Masa ciata oraz niskorostosc);

proteinogram (w koszyku $wiadczen gwarantowanych)
pozwoli na ocene poziomu frakcji gammaglobulin;
zwrécenie uwagi na zaburzenia
anatomiczne (proporcje ciata, dtugosc
konczyn, osadzenie uszu itp.);

badanie stezenia gammaglobulin IgG, IgM, IgA -
podstawowych biatek odpornosciowych

(odptatnie w dowolnym laboratorium diagnostycznym).
zbadanie gtowy i szyi pod katem

oceny stanu narzadow limfatycznych;

Pierwszym najwazniejszym badaniem diagnostycznym
U pacjenta z podejrzeniem wrodzonych btedow
odpornosci jest morfologia krwi z rozmazem.

Czesto, niezalezng od tych wynikow, przyczyna
objawow chorobowych moga okazac sie niedobory

badanie jamy ustnej (dzieci

z wrodzonymi btedami odpornosci
czesto maja grzybice jamy ustnej lub
zapalenia przyzebia);

badanie narzadu wzroku; immunoglobulin. Gdy u pacjenta pojawia sie duza liczba
zwrécenie uwagi na zmiany skérne zakazen, nalezy wykona¢ badanie stezenia gtéwnych
jako jedno z kryteridow rozpoznania klas immunoglobulin. Jesli IgG jest w normie, a pacjent
wrodzonych bteddw odpornosci nadal choruje, zaleca sie wykonanie badania stezenia

u noworodkow. podklas IgG.

9 Jezeli w badaniach laboratoryjnych \

nalezy
SKIEROWAC DZIECKO DO IMMUNOLOGA
W CELU DALSZYCH BADAN SPECJALISTYCZNYCH.
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Krajowe Forum na rzecz terapii chorob rzadkich
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