Zespot limfoproliferacyjny sprze¢zony z chromosomem X D 82.3
X-Linked Lymphoproliferative Syndrome - XLP

Rozpoznanie pewne

Chtopiec z chtoniakiem nieziarniczym lub ziarnica zto§liwa, $§miertelnym przebiegiem
zakazenia wirusem Epsteina-Barr, niedokrwistoscia aplastyczna lub choroba
limfohistiocytarno - proliferacyjna, u ktérego stwierdzono mutacj¢ w jednym z nastgpujacych
genéw: SH2D1A / SAP / DSHP.

Rozpoznanie prawdopodobne

Chlopiec, ktéry zmarl, badZz rozwinat chloniak nieziarniczy lub ziarnicg ztosliwa, niedob6r
odpornosci, niedokrwisto$¢ aplastyczna lub chorobe limfohistiocytarno - proliferacyjna, po
przebyciu ostrego zakazenia wirusem Epsteina-Barr, a jego kuzyni, wujkowie lub siostrzency
ze strony matki, mieli podobne schorzenia w nastgpstwie ostrego zakazenia wirusem
Epsteina-Barr.

Rozpoznanie mozliwe

Chtopiec, ktéry zmart, badz rozwinat chtoniak nieziarniczy lub ziarnice ztosliwa, niedobor
odpornosci, niedokrwistos¢ aplastyczna lub chorobg limfohistiocytarno - proliferacyjna, po
przebyciu ostrego zakazenia wirusem Epsteina - Barr.

Spektrum choroby

Chtopcy z XLP sa zwykle bezobjawowi dopdki nie rozwing zakazenia wirusem Epsteina -
Barr, ktéry spowodowaé moze piorunujace zapalenie watroby (60% chorych), szczegdlnie u
matych dzieci.

Chloniaki ziarnicze i nieziarnicze (30%), i/ lub niedob6r odpornosci z niskim stgzeniem IgG
w surowicy oraz nieprawidtowa funkcja komorek NK (30%) sa czg$ciej obserwowane u
starszych pacjentow.

Do rzadziej obserwowanych manifestacji klinicznych nalezy zespét hemofagocytarny
zwiazany z zakazeniem EBV oraz zapalenie naczyn.

Przewazajaca czg$¢ chorych ginie w dziecinstwie, bardzo zle rokowanie maja chlopcy z
piorunujacym zapaleniem watroby (przezycie< 5%), lepiej rokuja postaci z izolowana
dysgammaglobulinemig ( przezycie okoto 50%).



