Agammaglobulinemia sprze¢zona z plcia D 80.0
X-linked agammaglobuliaemia - XLA

Rozpoznanie pewne
Chtopiec z obnizonym odsetkiem limfocytéw B CD19+ ponizej 2% oraz przynajmniej jedng z
nastepujacych cech:

mutacja w obrgbie genu dla Btk

brak Btk mRNA w neutrofilach lub monocytach w badaniu metoda Northern blot
brak biatka Btk w monocytach lub ptytkach krwi

obnizony odsetek limfocytow B ponizej 2% u kuzyndéw pici megskiej ze strony matki:
wujkéw, bratankéw
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Rozpoznanie prawdopodobne
Chtopiec z obnizonym odsetkiem limfocytéw B CD19+ ponizej 2% oraz wszystkimi z
ponizszych cech:

poczatek nawracajacych zakazen bakteryjnych w pierwszych 5 latach zycia
stezenia IgG, IgM oraz IgA w surowicy krwi ponizej 2 SD normy dla wieku
brak izohemaglutynin i/lub staba odpowiedz na antygeny szczepionkowe
wykluczenie innych przyczyn hipogammaglobulinemii (patrz tabela)

el s

Rozpoznanie mozliwe

Chtopiec z obnizonym odsetkiem limfocytéw B CD19+ ponizej 2%, u ktérego wykluczono
inne przyczyny hipogammaglobulinemii (patrz tabela) oraz obecna jest przynajmniej jedna z
ponizszych cech:

1. poczatek nawracajacych zakazen bakteryjnych w pierwszych 5 latach zycia
2. stezenia IgG, IgM oraz IgA w surowicy krwi ponizej 2 SD normy dla wieku
3. brak izohemaglutynin

Spektrum choroby

Wigkszos¢ pacjentéw z XLLA rozwija nawracajace zakazenia bakteryjne, szczegdlnie uszu,
zatok i zapalenia ptuc w pierwszych 2 latach zycia. Do najczgstszych patogenéw naleza S.
pneumoniae i H. influenzae. Stezenie IgG w surowicy jest zwykle ponizej 200 mg/dl (2g/L),
natomiast st¢zenia IgM i1 IgA - ponizej 20 mg/dl (0,2g/L). Okoto 20% chorych prezentuje
ciezkie, uogdlnione zakazenia, czgsto przebiegajace z neutropenia. Kolejne 10-15% chorych
ma wyzsze od oczekiwanych stezenia immunoglobulin lub niedobdér odpornosci nie jest
rozpoznany przed ukonczeniem 5 roku zycia.

Rozpoznanie réznicowe
Inne przyczyny hipogammaglobulinemii uj¢to w tabeli:

1. niedobdr taficucha cigzkiego Mu
2. niedobdr lambda 5
3. niedobdr IgA



