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Κλινικές Εκδηλώσεις Ύποπτες 
για Πρωτοπαθή Ανοσοανεπάρκεια

6ο Συμπόσιο Πρωτοπαθείς Ανοσοανεπάρκειες Παιδιατρική Ανοσολογία 



Ανεπάρκεια ανοσοποιητικού συστήματος

 Υγιές παιδί; Επιβαρυντικοί 
παράγοντες;
 Επίκτητη ανοσοανεπάρκεια;
 HIV
 Δυστροφία
 Απώλεια ανοσοσφαιρινών / 

λευκών
 Φάρμακα / ακτινοβολίες

Πρωτοπαθής 
ανοσοανεπάρκεια;



Πρωτοπαθείς Ανοσοανεπάρκειες: 
Η διάγνωση είναι πρόκληση

 Σχετικά σπάνια 
 Κοινά / μη ειδικά σημεία και 

συμπτώματα
Μοριακή βάση με φαινοτυπική 

ετερογένεια
 Εξετάσεις διαλογής μη ειδικές
 Έγκαιρη διάγνωση σώζει ζωές



Προειδοποιητικά σημεία πρωτοπαθούς 
ανοσοανεπάρκειας
 > 8 νέες λοιμώξεις
 > 2 λοιμώξεις αναπνευστικού 
 Aντιβιοτικά > 2 μήνες 
 Ανεπαρκής πρόσληψη βάρους
 Υποτροπιάζοντα αποστήματα ή έκζεμα
 Επίμονη επιφανειακή καντιντίαση > 1 ετών
 Ευκαιριακή λοίμωξη
 Επιπλοκή εμβολιασμού με ζώντες 

εξασθενημένους μικροοργανισμούς
 Ενδοφλέβια αντιβιοτικά
 > 2 διεισδυτικές λοιμώξεις 
 Οικογενειακό ιστορικό
 Βαρύ άσθμα, ρευματολογικό ή αυτοάνοσο 

νόσημα
• 56% ευαισθησία
• 16% ειδικότητα



Τι μετράει;

• Οικογενειακό ιστορικό
• Γονείς συγγενείς
• Ανεξήγητοι θάνατοι 

βρεφών

• Στασιμότητα βάρους
• i.v. αντιβιοτικά



Θήλυ 6 μηνών

Παρούσα νόσος
• Απώλεια βάρους: 400 gr 
• Μειωμένη σίτιση
• Δύο καλλιέργειες ούρων με ουροσυλλέκτη: 

E.coli >100.000 CFU / ml 

Ατομικό αναμνηστικό
• Β.Γ. 2730 g, 39 εβδ. κύηση (IVF). Διπλασίασε 

βάρος στους 5 μήνες



Κλινική εξέταση 

• Βάρος 10η Ε.Θ., Μήκος 25η Ε.Θ., 
Π.Κ. 3-10η Ε.Θ. 

• O2 sat > 95% με 5 lt O2 
• 120 αναπνοές / min

• Φυσιολογικό αναπνευστικό 
ψιθύρισμα άμφω

Ακτινογραφία θώρακος: 
Διάμεση πνευμονίτιδα



Εργαστηριακές εξετάσεις

• Απόλυτος αριθμός 
λεμφοκυττάρων: 5100 / μl 

• IgG 65 mg/dl, IgA < 6 mg/dl, 
IgM 71 mg/dl 

• Ανοσοφαινότυπος 
λεμφοκυττάρων:  καθόλου T 
κύτταρα, υπάρχουν Β και ΝΚ

• BAL: (+) Pneumocystis Jirovecii



Βαριά συνδυασμένη ανοσοανεπάρκεια (SCID)

• ΕΠΕΙΓΟΝ!!!
• Απουσία / δυσλειτουργία Τ 

κυττάρων
• T-B+ SCID / T-B- SCID
• Ευκαιριακές / σοβαρές 

λοιμώξεις
• Χρόνια διάρροια
• Maternal engraftment
• HSCT



Άρρεν 5 ετών
• Παρούσα νόσος: χωλότητα βάδισης από 

24 ώρου
• Ατομικό αναμνηστικό: 36 εβδ., Β.Γ. 3300gr 

Πολλαπλές ωτίτιδες από 11 μηνών 
(6/έτος), 2 με ωτόρροια         
3 πνευμονίες σε ηλικία 1.5 και 4 ετών (x2)  
πλήρως εμβολιασμένος

• Διάχυτη λεμφαδενοπάθεια, 
ηπατομεγαλία (2.5cm), σπληνομεγαλία
(3.5cm) Χωρίς περιορισμό της 
κινητικότητας των άκρων



IgG <7.50mg/dL, IgA <6.38mg/dL, IgM: 4390.0mg/dL



Ανεπάρκειες αντισωμάτων

 Διάγνωση 3 μηνών – 2 ετών
 Υποτροπιάζουσες λοιμώξεις 

αναπνευστικού, σοβαρές 
βακτηριακές λοιμώξεις
 Αγαμμασφαιριναιμία
 85% ανεπάρκεια BTK

 Υπογαμμασφαιριναιμία
 Παροδική αυτοπεριοριζόμενη
 Κοινή ποικίλη ανοσοανεπάρκεια



4 ½ μηνών ♂
Παρούσα νόσος
• Ταχύπνοια από ωρών
• Ρινίτιδα από εβδομάδος

Ατομικό αναμνηστικό 
• Β.Γ. : 3800 gr , 40 εβδ.
• 3η ημέρα ζωής: ίκτερος, 4η ημέρα ζωής: αιμορραγικές κενώσεις και 

θρομβοπενία (PTL:70000/μl), αρνητικές καλλιέργειες
• Αιμορραγικές κενώσεις παρά το στοιχειακό γάλα

• Σε ηλικία 2 μηνών
• NPO, σε TPN για > 1 μήνα χωρίς βελτίωση
• iv methylprednisolone (2mg/kg/ημέρα) με βελτίωση και αύξηση 

στοιχειακού γάλακτος με μείωση των στεροειδών
• Κολονοσκόπηση: οιδηματώδης και αιμορραγικός βλεννογόνος με 

εξάλειψη του αγγειακού δικτύου



Κλινική εξέταση

• Βάρος 50η -75η Ε.Θ., Μήκος 90η Ε.Θ.,
Π.Κ. 75η Ε.Θ.

• Γογγυσμός

• O2 sat < 90% στον αέρα

• RR:80/min, μειωμένη είσοδος αέρα 
με τρίζοντες άμφω

Ακτινογραφία θώρακος: 
Διάμεση πνευμονίτιδα



Εργαστηριακές εξετάσεις

• PTL:44000/μl (MPV:8,4)
• LDH:350U/L
• BAL: (+) Pneumocystis Jirovecii
• IgA: 115mg/dl ,IgG:1040mg/dl,   

IgM:331mg/dl



Σ. Wiscott – Aldrich
Συνδρομικές μορφές ανοσοανεπάρκειας

Μικροθρομβοπενία, λοιμώξεις, ατοπική δερματίτιδα



Θήλυ 2 ετών

• Παρούσα νόσος: αδενοφλέγμονας 
υπό i.v. αγωγή

• Ατομικό αναμνηστικό:
στασιμότητα βάρους, τροφικές    
αλλεργίες, πολλαπλά επεισόδια 
πυρετού, αδενοφλέγμονας, 
δερματική λοίμωξη, κολίτιδα
• Γ/Α ε.φ.ο., Igs ε.φ.ο., 

ανοσοφαινότυπος ε.φ.ο., έλεγχος 
για αυτοφλεγμονώδη νοσήματα (-) 



Serratia marcescens



Χρόνια κοκκιωματώδης νόσος

 Πτωχή επούλωση, αποστήματα, 
μυκοβακτηριδιακές / μυκητιασικές
λοιμώξεις
 Φυλοσύνδετη, αυτοσωματική 

υπολειπόμενη



Εργαστηριακή διερεύνηση

• Εξαρτάται από την κλινική υποψία! 
• Εξειδικεύεται
• Συνεννόηση με βιοπαθολόγο & ανοσολόγο
• Μοριακή διάγνωση



Πρόγνωση

• Ηλικία στην διάγνωση!!!
• Ηλικία στην θεραπεία!!!
• Λοιμώξεις
• Επιπλοκές π.χ. πνευμονική νόσος, λεμφοϋπερπλασία, κοκκιώματα ή 

αυτοανοσία
• Άλλες συννοσηρότητες 



Συμπεράσματα

 Αναγνώριση κλινικών προβολών 
πρωτοπαθούς ανοσοανεπάρκειας
 Ιστορικό, κλινική εξέταση, απλές 

εξετάσεις
 Γιατί να διερευνήσουμε ή γιατί να 

μην διερευνήσουμε; 
 Ταχεία διάγνωση και θεραπεία 

σώζει ζωές, προλαμβάνει τη 
θνησιμότητα και βελτιώνει την 
ποιότητα ζωής των ασθενών



Ευχαριστώ!
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