Zespol Wiskotta — Aldricha D 82.0
Wiskott-Aldrich Syndrome - WAS

Rozpoznanie pewne

Pacjent ptci meskiej z wrodzona matoptytkowoscia (ponizej 70.000 plytek/mm3), mata
objetoscia ptytek i co najmniej jednym z ponizszych:

1) mutacja w genie WASP

2) brak WASP mRNA w badaniu limfocytéw metoda Northern blot

3) brak biatka WASP w limfocytach

4) kuzyni, wujkowie ze strony matki z mala objgtoscia plytek lub matoptytkowoscia

Rozpoznanie prawdopodobne

Pacjent ptci meskiej z wrodzona matoptytkowoscia (ponizej 70.000 plytek/mm3), mata
objetoscia ptytek i co najmniej jednym z ponizszych:

1) wyprysk (egzema)

2) obnizona synteza swoistych przeciwcial w odpowiedzi na antygeny polisacharydowe
3) nawracajace zakazenia bakteryjne lub wirusowe

4) choroby autoimmunizacyjne

5) chioniaki, biataczki lub guzy OUN

Rozpoznanie mozliwe

Pacjent ptci meskiej z wrodzona matoptytkowoscia (ponizej 70.000 plytek/mm3) i mata
objetoscia ptytek lub pacjent ptci meskiej po zabiegu splenektomii z powodu
matoptytkowosci i co najmniej jednym z ponizszych:

1) wyprysk (egzema)

2) obnizona synteza swoistych przeciwcial w odpowiedzi na antygeny polisacharydowe
3) nawracajace zakazenia bakteryjne lub wirusowe

4) choroby autoimmunizacyjne

5) chioniaki, biataczki lub guzy OUN

Spektrum choroby

Wrodzona matoptytkowos¢, z mata objgtoscia ptytek jest charakterystyczng cecha zespotu
Wiskotta-Aldricha. U wielu pacjentow poczatkowym objawem jest krwista biegunka w
pierwszym miesiacu zycia. Wyprysk, ktéry nie wystepuje u wszystkich pacjentéw, moze by¢
dominujacym problemem klinicznym. Zapalenia uszu, zatok, a takze zakazenia wywotane
wirusami Herpes simplex i EBV stanowig istotny problem terapeutyczny. U wielu pacjentéw
obserwuje si¢ podwyzszone st¢zenia IgE i IgA, z niskim stgzeniem IgM. Liczba limfocytow T
i ich funkcja pogarsza si¢ wraz z wiekiem pacjenta. Znacznie zwigkszona jest czgstos¢
wystgpowania powiktan autoimmunizacyjnych (zapalenia naczyn, niedokrwistosci
hemolitycznej, ktgbuszkowego zapalenie nerek) oraz nowotworéw (chtoniakéw, biataczek,
EBYV - zaleznych guzéw OUN) . Sporadycznie obserwuje si¢ przypadki tagodne;j
matoptytkowosci (50.000 do 100.000 ptytek/mm”), bez innej manifestacji klinicznej
schorzenia.



