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«Μία θανατηφόροσ νόςοσ θα πρέπει να
θεωρείται ωσ μια «Δπείγοσζα Παιδιαηρική

καηάζηαζη», μια κατάςταςη που
χρειάζεται άμεςη διάγνωςη και
θεραπεία»

Δρ Rebecca Buckley.



«θάζε λενγλό ή βξέθνο κε SCID κπνξεί

λα ζεξαπεπηεί εάλ δηαγλσζζεί αξθεηά

λσξίο.

SCID ζα πξέπεη λα ζεσξεζεί κηα

«Δπείγοσζα Παιδιαηρική καηάζηαζη»



Η έγθαηξε δηάγλσζε ηεο SCID εμαθνινπζεί

λα είλαη αθόκα ζηα ζπάξγαλα δηόηη ε

εμέηαζε δηαινγήο γηα SCID θαη 29 άιια

γελεηηθά λνζήκαηα γίλεηαη ζε ειάρηζηα

θξάηε.

Απηή ε εμέηαζε δηαινγήο ζηα λενγλά πνπ ζα

κπνξνύζε λα πξνεηδνπνηήζεη ηνπο γηαηξνύο

γηα ηελ ύπαξμε ηεο λόζνπ.



California, Colorado,

Connecticut, Delaware,

Florida, Illinois, Iowa,

Maine, Massachusetts,

Michigan, Minnesota,

Mississippi, Nebraska,

New Jersey, New York,

Ohio, Oklahoma, Oregon,

Pennsylvania, Rhode

Island, Texas, Utah,

Washington, West

Virginia, Wisconsin and

Wyoming. District of

Columbia and the Navajo

Nation.

Ontario, Canada

ΔΕΝ ΓΙΝΕΤΑΙ ΣΤΗ
Louisiana και Puerto Rico

21 Μαϊου, 2010



νβαξή ζπλδπαζκέλε αλνζναλεπάξθεηα  SCID

alymphocytosis, 

Glanzmann–Riniker syndrome, 

severe mixed immunodeficiency syndrome, and

thymic alymphoplasia

bubble baby disease



πάληα γελεηηθή αλνζναλεπάξθεηα ησλ

Σ, Β θαη ΝΚ θπηηάξσλ

Υαξαθηεξίδεηαη από ηελ δηαηαξαγκέλε

αλάπηπμε ησλ ιεηηνπξγηθώλ Σ θαη Β

θπηηάξσλ πνπ πξνθαιείηαη από πνιιέο

γελεηηθέο κεηαιιάμεηο πνπ νδεγνύλ ζε

εηεξνγελείο θιηληθέο παξνπζηάζεηο



Κιεξνλνκείηαη ζην 45% κε ηνλ

θπινζύλδεην ραξαθηήξα

αιιά θαη κε ηνλ απηνζσκαηηθό

ππνιεηπόκελν ραξαθηήξα

Γλσζηά 14 γνλίδηα



ΤΥΝΟΣΗΣΑ

είλαη πεξίπνπ 1 ζε 100.000 γελλήζεηο, 

1 ζε 50.000 γελλήζεηο.

1 ζε 65.000 γελλήζεηο έρεη αλαθεξζεί γηα ηελ 

Απζηξαιία.



Λόγσ ηεο γελεηηθήο θύζεο SCID,

κηα πςειόηεξε επηθξάηεζε

βξίζθεηαη ζηηο πεξηνρέο θαη ηνπο

πνιηηηζκνύο κεηαμύ ησλ νπνίσλ

ππάξρεη έλα πςειόηεξν πνζνζηό

όκαηκνπ δεπγαξώκαηνο



ΚΛΙΝΙΚΗ ΕΙΚΟΝΑ. 

Οη εθδειώζεηο νθείινληαη ζε απνπζία ηεο Σ-

θπηηαξηθήο αλνζίαο

Η SCID εθδειώλεηαη ηνπο πξώηνπο κήλεο ηεο δσήο 

κε θαζπζηέξεζε ζηελ αλάπηπμε,

πλεπκνλία, 

ζεςαηκία θαη

ζνβαξέο βαθηεξηδηαθέο ινηκώμεηο ,

κέζε σηίηηδα, 

ρξόληα δηάξξνηα

ζκεγκαηνξξντθή δεξκαηίηηδα ή εξπζξνδεξκία, 

επίκνλε βιελλνγνλνδεξκαηηθή θαληίηηαζε



Υξόληεο ηνγελείο ινηκώμεηο,

ηδηαίηεξα νθεηιόκελεο ζε εληεξντνύο, κπνξεί λα

νδεγήζνπλ ζε βξαδέσο εμειηζζόκελε εγθεθαιίηηδα.

Σα παηδηά κε SCID παξνπζηάδνπλ απιαζία ηνπ

ιεκθηθνύ ηζηνύ θαη ζπλήζσο απνπζία ηεο ζθηάο ηνπ

ζύκνπ αδέλα ζηηο απιέο αθηηλνγξαθίεο.

Ρεπκαηηθά λνζήκαηα ζε παηδηά κε SCID δελ έρνπλ

αλαθεξζεί, πηζαλώο επεηδή ηα παηδηά απηά πεζαίλνπλ

ζπλήζσο πξηλ από ην 2ν έηνο ηεο ειηθίαο, εθηόο εάλ

ππνβιεζνύλ ζε κεηακόζρεπζε αξρέγνλσλ θπηηάξσλ.



ΕΡΓΑΣΗΡΙΑΚΑ ΕΤΡΗΜΑΣΑ. 

Σα βξέθε κε SCID παξνπζηάδνπλ ιεκθνπελία

(<2.000/mm3) θαη

απνπζία ησλ ιεκθνθπηηαξηθώλ ππεξπιαζηηθώλ

απνθξίζεσλ ζε κηηνγόλα in vitro.

Οη αζζελείο κε αλεπάξθεηα ηεο απακηλάζεο ηεο

αδελνζίλεο (ADA) έρνπλ ηνλ ρακειόηεξν απόιπην

αξηζκό ιεκθνθπηηάξσλ, ζπλήζσο <500/mm3.



Οη IgA θαη IgM ζρεδόλ δελ αληρλεύνληαη, ελώ ε IgG

είλαη <200 mg/dl.

πάληα, ηα επίπεδα ησλ ηζόηππσλ ησλ

αλνζνζθαηξηλώλ ηνπ νξνύ είλαη απμεκέλα.

Σα Σ-ιεκθνθύηηαξα είλαη πνιύ ρακειά ή

απνπζηάδνπλ.

Σα πεξηζζόηεξα αγόξηα κε X-SCID έρνπλ απμεκέλν

πνζνζηό Β-ιεκθνθπηηάξσλ ζην πεξηθεξηθό αίκα,

αιιά ηα θπζηθά θύηηαξα-θνλείο απνπζηάδνπλ. ηνπο

αζζελείο απηνύο (Σ - Β+ SCID), ε

αγακκαζθαηξηλαηκία είλαη άκεζε ζπλέπεηα ηεο

αλεπάξθεηαο ησλ βνεζεηηθώλ Σ-ιεκθνθπηηάξσλ.























ΘΕΡΑΠΕΙΑ

πκπησκαηηθή ζεξαπεία

Υνξήγεζε ηνπ ελδύκνπ PEGADA



ΘΕΡΑΠΕΙΑ

Μεηακόζρεπζε

Γνληδηαθή ζεξαπεία





Ο David Phillip Vetter

ήηαλ έλα αγόξη από ην

Σέμαο ησλ ΗΠΑ πνπ

έπαζρε από SCID.

Έπξεπε αλαγθαζηηθά

λα δεη ζε

απνζηεηξσκέλν

πεξηβάιινλ θαη έγηλε

γλσζηόο σο ην

«αγόρι ποσ ζει ζε

πλαζηική θσζαλίδα».





Ο πξώηνο γηνο ησλ γνληώλ ηνπ David

πέζαλε επηά κήλεο κεηά ηε γέλλεζή ηνπ.

Οη γηαηξνί είραλ δηαγλώζεη ηόηε πσο ην

βξέθνο είρε γελλεζεί κε ειαηησκαηηθό

ζύκν, έλαλ αδέλα πνπ είλαη ζεκαληηθόο γηα

ηε ιεηηνπξγία ηνπ αλνζνπνηεηηθνύ

ζπζηήκαηνο, ιόγσ κίαο γελεηηθήο

πάζεζεο, ηεο SCID.



Όηαλ ν David ήηαλ 4 εηώλ, αλαθάιπςε πσο κπνξεί λα 

αλνίμεη ηξύπεο ζηε θπζαιίδα ηνπ κε κία ζύξηγγα 

πεηαινύδα πνπ είραλ αθήζεη θαηά ιάζνο νη γηαηξνί ζηελ 

θαηνρή ηνπ. Σόηε ήηαλ πνπ ν γηαηξόο ηνπ αλαγθάζηεθε 

λα ηνπ κηιήζεη γηα πξώηε θνξά γηα ηα κηθξόβηα θαη ηε 

ζπάληα αζζέλεηά ηνπ.



Σν λεξό, ν αέξαο, ην θαγεηό, νη πάλεο θαη ηα 

ξνύρα, όια απνζηεηξώλνληαλ κε εηδηθά 

απνιπκαληηθά πξηλ λα κπνπλ κέζα ζηε 

θπζαιίδα. 

Οη γηαηξνί θαη νη

γνλείο ηνπ ηνλ

θξόληηδαλ κόλν κέζσ

ησλ εηδηθώλ

πιαζηηθώλ γαληηώλ,

πνπ ήηαλ

ελζσκαησκέλα ζηα

ηνηρία ηεο

θπζαιίδαο.





Κάπνηα ζηηγκή είρε 

δειώζεη ν ίδηνο: «Ό,ηη 

θη αλ θάλσ εμαξηάηαη από 

ην ηη ζα απνθαζίζεη 

θάπνηνο άιινο λα θάλσ. 

Γηαηί λα πάσ ζρνιείν; 

Γηαηί λα κάζσ λα 

δηαβάδσ; Ση θαιό ζα 

κνπ θάλεη; Ούησο ή 

άιισο δελ κπνξώ λα 

θάλσ ηίπνηα, επνκέλσο 

γηαηί; Πείηε κνπ γηαηί.»



Πέζαλε ζηηο 22 Φεβξνπαξίνπ ηνπ 1984, 

από ιέκθσκα, ζε ειηθία 12 εηώλ.



ΔΤΥΑΡΙΣΩ ΠΟΛΤ


