Niedobor ekspresji antygenow MHC klasy II D 84.8
MHC class 11 deficiency

Rozpoznanie pewne

Dziecko z obnizona ekspresja (mniej niz 5% normy) antygendw HLA-DR lub DP na
limfocytach B, badz monocytach, u ktérego stwierdzono mutacj¢ w jednym z ponizszych
gendw:

CIITA, RFX-B, REN-5 lub RFX-AP.

Rozpoznanie prawdopodobne

Dziecko z obnizong ekspresja (mniej niz 5% normy) antygenéw HLA-DR lub DP na
limfocytach B, badz monocytach, spetniajace wszystkie ponizsze kryteria:
1) Brak przyrostu masy ciata, zakazenia oportunistyczne lub przewlekle zakazenia
wirusowe.
2) Prawidlowa liczba limfocytéw T i B.
3) Prawidlowa odpowiedz proliferacyjna limfocytéw na mitogeny.

Rozpoznanie mozliwe

Dziecko z obnizona ekspresja (mniej niz 5% normy) antygendw HLA-DR lub DP na
limfocytach B, badz monocytach, z prawidtowa liczba limfocytéw T i B, u ktérego
stwierdzono przynajmniej jeden z ponizszych objawow:
1) Hipogammaglobulinemia.
2) Prawidlowa odpowiedz na mitogeny, ale brak proliferacji komérek T w odpowiedzi
na antygeny.
3) Obnizona liczba komoérek CD4.
4) Brak zdolno$ci komoérek jednojadrzastych do stymulowania mieszanej hodowli
limfocytow.

Spektrum choroby

Niedobor ekspresji antygenéw MHC klasy II, obserwowany przede wszystkim u chorych z
basenu M. Srédziemnego, wywotuje obraz kliniczny bardzo podobny do cigzkiego ztozonego
niedoboru odpornosci. Cigzkie zakazenia oraz przewlekta biegunka sa gldéwnymi objawami
choroby w pierwszym poétroczu zycia. Czgste sa takze zakazenia Pseudomonas, HCMV i
Cryptosporidium.

Cztery zaburzenia genetyczne wywolujace ten zespdt sg klinicznie nie do odréznienia.

W wigkszosci przypadkéw catkowicie nie ma ekspresji antygendw klasy II, jednakze u czg$ci
chorych osiaga ona 5% normy. Chorzy z wyzszg ekspresja antygenow MHC klasy Il maja
bardziej tagodny przebieg kliniczny schorzenia i moga przezy¢ wczesne dziecinstwo.
Zaburzenia funkcji watroby, a zwtaszcza stwardniajace zapalenie drog z6iciowych, sa czgsta
patologia obserwowana w tej grupie chorych.



