Cigzki zlozony niedob6r odpornosci
Severe Combined Immunodeficiency - SCID

D 81.1 SCID z matg liczba limfocytéw T i B
D 81.2 SCID z prawidiowa lub obnizong liczba limfocytow B
Rozpoznanie pewne

Pacjent ptci meskiej lub zenskiej ponizej 2 roku zycia z obecno$cig limfocytéw T
pochodzenia matczynego przekazanych droga przeztozyskowa lub mniej niz 20% limfocytéw
T CD3+, liczba bezwzgledna limfocytéw ponizej 3000/mm” oraz co najmniej jednym z
ponizszych:

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

2) mutacja w genie JAK3

3) mutacja w genie RAGI lub RAG2

4) mutacja w genie IL-7Ra

5) aktywno$¢ ADA mniej niz 2% kontroli lub mutacje w obu allelach genu ADA

Rozpoznanie prawdopodobne

Pacjent ptci meskiej lub zenskiej ponizej 2 roku zycia z mniej niz 20% limfocytéw T CD3+,
liczba bezwzgledna limfocytéw ponizej 3000/mm’ oraz odpowiedzia limfoproliferacyjna na
mitogeny ponizej 10% kontroli; lub obecnos$cia we krwi obwodowej limfocytéw pochodzenia
matczynego.

Spektrum choroby

Pacjenci ze SCID zwykle prezentuja zahamowanie przyrostu masy ciala i przewlekla
biegunkg, objawy ze strony uktadu oddechowego i/lub ple$niawice w ciagu pierwszych 2 do 7
miesigcy zycia. Czgstymi powiklaniami sa: pneumocystozowe zapalenie pluc, cigzkie
zakazenia bakteryjne i uogélnione zakazenie pratkiem BCG. U niektérych pacjentéw nie
obserwuje si¢ zahamowania przyrostu masy ciata i niedobdr odpornosci jest rozpoznawany
dopiero pod koniec pierwszego roku zycia. Pacjenci ze SCID umieraja w ciagu pierwszych 2
lat zycia, jesli nie sa leczeni w warunkach $cistej izolacji, nie otrzymaja leczenia
przeszczepieniem macierzystych komorek krwiotworczych lub terapii genowe;j.

Rozpoznanie réznicowe

1) zakazenie HIV

2) rézyczka wrodzona

3) zespdt DiGeorge’a

4) niedob6r Zap70

5) niedob6r CD3

6) hipoplazja chrzastkowo - wlosowa
7) niedobér MHC klasy II

8) niedobér PNP



