Ciezki zlozony niedobor odpornosci sprz¢zony z chromosomem X
Severe combined immunodeficiency - XSCID D 81.2

Rozpoznanie pewne

Pacjent ptci meskiej z obecnoscia limfocytow T pochodzenia matczynego przekazanych
droga przeztozyskowa oraz mniej niz 10% limfocytow T CD3+, mniej niz 2% komorek NK
CD16/56+ i powyzej 75% limfocytow B CD19+ oraz co najmniej jednym z ponizszych:

1) mutacja w genie cytokine common gamma chain (gc)

2) brak gc mRNA w badaniu limfocytéw metoda Northern blot

3) brak biatka gc na powierzchni limfocytow

4) kuzyni, wujkowie ze strony matki z rozpoznaniem ci¢zkiego zlozonego niedoboru
odpornosci

Rozpoznanie prawdopodobne

Pacjent ptci meskiej z mniej niz 10% limfocytéw T CD3+, mniej niz 2% komoérek NK
CD16/56+ i powyzej 75% limfocytow B CD19+ oraz wszystkimi z ponizszych:

1) zatrzymanie przysrostu masy ciata przed ukonczeniem 1 roku Zycia
2) stezenia IgG i IgA w surowicy > 2SD ponizej normy dla wieku
3) przewlekla lub nawracajaca biegunka , zakazenia drég moczowych lub ple$niawki

Rozpoznanie mozliwe

Pacjent ptci meskiej z odsetkiem limfocytéw B CD19+ powyzej 40% we krwi obwodowe;j
oraz co najmniej jednym z ponizszych:

1) obecnoscia limfocytéw T pochodzenia matczynego przekazanych droga przeztozyskowa
2) kuzyni, wujkowie ze strony matki z rozpoznaniem cigzkiego ztozonego niedoboru
odpornosci

Spektrum choroby

Pacjenci z XSCID zwykle prezentuja przewlekte zakazenia uktadu oddechowego, biegunki I
brak przyrostu masy ciala przed 4 miesiacem zycia, a rozpoznanie niedoboru odporno$ci
stawiane jest do 6 — 7 miesigca zycia. Bardzo czgsta manifestacja sa plesniawki jamy ustne;.
U wielu pacjentéw obserwuje si¢ prawidlowe stezenie IgM, ale IgG i1 IgA sa zwykle bardzo
niskie. Niektérzy pacjenci z obecno$cia limfocytéw pochodzenia matczynego prezentuja
objawy GVH (przeszczep przeciwko gospodarzowi), takie jak wysypkai podwyzszone
parametry funkcji watroby. U niektérych pacjentéw moze réwniez dochodzi¢ do ekspansji
autologicznych limfocytéw T i/lub komérek NK.

Differential diagnosis
1) JAK3 deficiency

2) IL-7Ra deficiency
3) HIV



