Zespot hiper IgM sprzezony z chromosomem X D 80.5
X-linked hiper IgM syndrome - XHIM

Rozpoznanie pewne

Chtopiec z obnizonym, ponizej 2 SD normy dla wieku, stgzeniem IgG w surowicy,
spetniajacy jedno z ponizszych kryteriow:
1) Mutacja genu dla ligandu CD40.
2) Kuzyni, wujkowie lub siostrzency ze strony matki z potwierdzonym rozpoznaniem
XHIM.

Rozpoznanie prawdopodobne

Chtopiec z obnizonym, ponizej 2 SD normy dla wieku, stezeniem IgG w surowicy,
spetniajacy wszystkie z ponizszych kryteriow:
1) Prawidtowa liczba i odpowiedz proliferacyjna limfocytéw T na mitogeny.
2) Prawidlowa lub podwyzszona liczba limfocytéw B; brak specyficznych przeciwciat
IgG.
3) Jedno lub wigcej z ponizszych zakazen, badz powiklan:
- Nawracajace zakazenia bakteryjne w ciagu pierwszych 5 lat zycia.
- Zakazenie Pneumocystis carinii w pierwszym roku zycia.
- Neutropenia.
- Biegunka wywotana przez Cryptosporidium.
- Stwardniajace zapalenie drég zétciowych.
- Niedokrwistos$¢ aplastyczna wywotana przez Parwowirus B 19.
4) Brak ekspresji ligandu CD40 na powierzchni aktywowanych limfocytéw CD4+
( stwierdzone przy pomocy wiazania ligandu CD40 z rozpuszczalnym CD40 lub
przeciwcialami monoklonalnymi ).

Rozpoznanie mozliwe

Chtopiec z obnizonym, ponizej 2 SD normy dla wieku, stezeniem IgG w surowicy,
prawidlowa liczba limfocytéw T i B, spetniajacy jedno lub wigcej z ponizszych kryteridw:
1) Stegzenie IgM w surowicy przynajmniej 2 SD powyzej normy dla wieku.
2) Zakazenie Pneumocystis carinii w pierwszym roku zycia.
3) Niedokrwistos¢ aplastyczna wywotana przez Parwowirus B 19.
4) Biegunka wywotlana przez Cryptosporidium.
5) Cigzka choroba watroby (stwardniajace zapalenie drég z6tciowych).

Spektrum choroby

Chtopcy z XHIM choruja na nawracajace bakteryjne i oportunistyczne zakazenia od
pierwszego roku zycia. Zapalenie ptuc o etiologii Pneumocystis carinii jest czgsta
manifestacja kliniczng zespotu. Niektorzy chorzy maja przewlekta, cigzka biegunke,
nierzadko wymagajaca zywienia pozajelitowego. Ponad 50% pacjentéw ma przewlekta lub
nawracajaca neutropenie, czgsto wywotujaca wrzodziejace zapalenie jamy ustne;j.

Zakazenie Cryptosporidium moze prowadzi¢ do cigzkiej choroby drég zétciowych, a takze
raka watroby. Stezenie IgG w surowicy osiaga zwykle poziomy ponizej 200 mg/dl, natomiast



stezenie [gM moze by¢ niskie, prawidtowe lub podwyzszone. Przypadki nietypowe moga
objawiac si¢ nawracajacymi zakazeniami, niedokrwisto$cia badz zapaleniem watroby w
drugiej lub trzeciej dekadzie zycia.

Kryteria wykluczajace

1) Zaburzenia aktywacji limfocytéw T (np. nieprawidtowa ekspresja CD69 Iub CD25 po
aktywacji limfocytéow T in vitro).

2) Zakazenie HIV.

3) Rézyczka wrodzona.

4) Niedobdr ekspresji antygenéw MHC klasy II.

5) Niedob6r limfocytéw CD4+.

6) Ekspozycja na leki lub czynniki zakazne znane z negatywnego wpltywu na uktad

odpornosci.



