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Czym sg wrodzone niedobory odpornosci?

Niniejsza broszura tltumaczy, czym sg pierwotne niedobory odpornosci (PNO)

oraz jak sie je leczy.

PNO stanowig duzg grupe zaburzen spowodowanych niewtasciwym funkcjonowaniem niektérych
elementéw uktadu odpornosciowego (gtéwnie komoérek i biatek). Szacuje sie, ze pierwotny niedobér
odpornosci jest diagnozowany u okoto jednej osoby na 2000, przy czym niektore z form PNO sg o
wiele rzadsze od pozostatych. Niektore z niedoboréw odporno$ci majg stosunkowo tagodng postac,

jednak zdarzajq sie rowniez przypadki o cigzkim przebiegu.
PNO sg z reguty diagnozowane w wieku dziecigcym, cho¢
zdarza sie, ze schorzenie zostaje rozpoznane u 0séb dorostych.
Wyb6r terapii uzalezniony jest od tego, ktéry element uktadu
odpornosciowego jest dotkniety schorzeniem.

Przyczyna wystepowania pierwotnych niedoboréw odpornosci
sq wady dziedziczne lub genetyczne uktadu odpornosciowego.
PNO nie sq zwigzane z AIDS (zespotem nabytego niedoboru
odpornosci), ktory wywotywany jest przez zarazenie wirusem
HIV. Schorzenia te cechuje brak zarazliwo$ci - pierwotnym
niedoborem odporno$ci nie mozna sig zarazi¢, nie mozna

nim réwniez zainfekowac innych osdb. Mozliwe jest jednak
przekazanie schorzenia dziecku, w zwigzku z czym zaleca sig,
aby osoby planujace dziecko uzyskaty porade lekarza specjalisty
immunologii klinicznej w zakresie dziedziczenia pierwotnych
niedoboroéw odpornosci.

Zasadnicza funkcjg uktadu odpornosciowego jest pomoc
organizmowi w zwalczaniu infekcji spowodowanych dziataniem
drobnoustrojéw (zwanych réwniez mikroorganizmami),

takich jak bakterie, wirusy, grzyby i pierwotniaki. W zwigzku z
niewtasciwym funkcjonowaniem uktadu odporno$ciowego osoby,
u ktorych wystepuje pierwotny niedobor odpornosci, sa bardziej
narazone na infekcje, ktére w ich przypadku cechujq sie
wigksza niz zazwyczaj czgstotliwoscig, ciezszym przebiegiem
oraz trudnosciami w leczeniu. Ponadto infekcje takie mogg

by¢ wywotane dziataniem nietypowych organizméw, z reguty
nie powodujacych zadnych dolegliwosci u 0séb z wtasciwie
dziatajgcym uktadem odporno$ciowym. Infekcje takie mogq
wystepowac niezaleznie od pory roku - nawet latem.

Terapie stosowane w leczeniu pierwotnych niedoboréw
odpornosci moga;

«  zmnigjszy¢ czestotliwo$¢ i nasilenie infekcji,

¢« leczy¢ inne objawy,

Pierwotne niedobory odpornodci
mozna podzieli¢ na osiem grup:
niedobory przeciwciat, skojarzone
niedobory limfocytow T- i B, inne dobrze
zdefiniowane zespoly, zaburzenia
regulacji immunologicznej, wrodzone
defekty fagocytozy (liczby i/lub funkcji
komérek zwanych fagocytami),
uposledzenia odpornosci wrodzonej,
choroby autoimmunizacyjne oraz
niedobory uktadu dopefniacza.
Limfocyty B (komorki B) wytwarzajq
immunoglobuliny, zwane rowniez
przeciwciatami. Immunoglobuliny

to biatka mogace neutralizowac

drobnoustroje chorobotwdrcze

oraz pomagajace fagocytom w

rozpoznawaniu, wchtanianiu i zabijaniu

ich.

* Limfocyty T (komorki T) atakujq
drobnoustroje chorobotworcze
Znajdujgce sie we wnetrzu komorek
gospodarza, jak np. wirusy. Limfocyty
T produkujg réwniez cytokiny,
ktére biorg udziat w pozyskiwaniu i
organizowaniu funkcji innych komérek
uktadu immunologicznego.

* Fagocyty wchfaniajq i zabijajg
drobnoustroje chorobotworcze.

* Dopetniacz to biatka biorgce udziat
w zabijaniu mikroorganizméw oraz
wspomagajace dziatanie innych
komorek uktadu odpornoSciowego.

+  pomdc wielu dzieciom i osobom dorostym, cieszy¢ sie w mozliwie najwiekszym stopniu petnig,

zycia.
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Osoby z pierwotnym niedoborem odporno$ci pozostajg zazwyczaj pod opiekg specjalistow
immunologdw. Forma i przebieg leczenia zalezy nie tylko od typu schorzenia, lecz takze od wielu

dotyczace dostepnych terapii.

Terapia substytucyjna przeciwciatami

Immunoglobuliny to biatka, ktére potrafig rozpozna¢ mikroorganizmy i pomagaja komérkom
immunologicznym zneutralizowac je. Wiekszo$¢ z pierwotnych niedoboréw odpornosci polega na

tym, ze ciato wytwarza niewystarczajaca ilo$¢ immunoglobulin lub nie wytwarza ich wcale. Zastepcze
podanie immunoglobulin jest najczesciej stosowang forma terapii w tych rodzajach niewydolnosci
uktadu odporno$ciowego, poniewaz w ten sposob udaje sie obroni¢ organizm przed szeregiem infekcji
a takZze zmniejszy¢ nasilenie symptoméw autoimmunologicznych. Immunoglobuliny stosowane sq w
leczeniu réznych PNO, w tym: pospolitego zmiennego niedoboru odpornoéci, agammaglobulinemii
sprzezonej z chromosomem X, zespotu hiperlgM sprzezonego z chromosomem X (zespét HIGM),

Dawki immunoglobuliny sq
specjalnie dostosowane do
potrzeb pacjenta, co zapewnia
wla$ciwe jej stezenie we krwi
oraz pomaga kontrolowac
rozwdj infekcji. Nalezy pamietac,
Ze immunoglobuliny réznych
marek i producentéw mogq Sie
nieznacznie roznic, w zwigzku
Z czym inna moze byc réwniez
ich tolerancja przez pacjenta.
Pacjenci i ich rodzice powinni
zwraca¢ uwage na marke
uzywanych immunoglobulin,
co pozwala otrzymywac
whasciwy produkt.

zespotu Wiskotta-Aldricha oraz ciezkiego ztozonego zespotu niedoboru
odpornosci (SCID). Leczenie musi odbywac sig w sposob regularny,
gdyz kolejne dawki immunoglobulin zapewniajg jedynie tymczasowg
ochrone. Terapia z reguty trwa przez caty okres Zycia pacjenta.

Immunoglobuliny s podawane w formie wlewu, ktéry moze odbywac
sie w dwojaki sposob. Kazdy ze sposobdw podania ma swoje wady i
zalety.

Podanie dozylne: oznacza podanie immunoglobuliny bezposrednio do
krwioobiegu pacjenta poprzez wkiucie sie do zyly. Kazdy wlew trwa
okolo 2 - 4 godzin. Wérdd gtéwnych zalet wlewu dozylnego wymieni¢
nalezy mozliwo$¢ podania duzych dawek immunoglobulin, jesli jest to
niezbedne oraz fakt, ze podania takie nie s wymagane czesciej niz

co 3 - 4 tygodnie. Wada wlewdw dozylnych jest konieczno$¢ wizyty

w szpitalu lub o$rodku zdrowia (nawet przez kilka dni, w zaleznosci

od dawki), gdzie wykonywane sg one przez lekarza lub pielegniarke,

a w przypadku podan domowych - przez pielegniarke lub cztonka
rodziny posiadajacego odpowiednie przygotowanie. Ponadto, niektorzy

pacjenci odczuwajg zte samopoczucie w trakcie lub po zabiegu.

Podanie podskorne: polega na podaniu immunoglobulin pod skére koriczyny dolnej, brzucha lub reki,
przy uzyciu igty oraz przeno$nej pompy infuzyjnej lub wykorzystujac technike ,popchniecia” ( z ang.
,rapid push”). Podania podskdrne trwajg nie dtuzej niz 1 - 2 godziny, jednak wymagane sg czesciej
niz podania dozylne - raz lub kilka razy na tydzien. Podania podskoérne sq pomocne w sytuacjach
gdy wystepuja problemy z podaniem dozylnym. Ponadto, wiewy podskdrne moga by¢ wykonywane w
warunkach domowych samodzielnie przez pacjenta, rodzica lub opiekuna. Nalezy jednak pamietac,
Ze sposdb ten nie jest odpowiedni dla kazdego. Pacjenci i ich opiekunowie, decydujac sie na terapie
domowg, powinni przestrzega¢ dawkowania oraz prowadzi¢ dziennik terapii, co mozliwe jest jedynie
po ukonczeniu przeszkolenia badZ przy wsparciu wyspecjalizowanego personelu.
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Mozliwe efekty uboczne

Wigkszos¢ pacjentow nie odczuwa zadnych powaznych skutkéw ubocznych terapii
immunoglobulinami. Niektorzy pacjenci zgtaszaja objawy bélu i zawrotéw gtowy, goraczki,
dreszczy, mdtosci, wymiotdw lub bélu miesni i plecow. Powazniejsze skutki uboczne, do ktorych
zaliczamy ,aseptyczne” zapalenie opon mézgowych, spadek krwinek czerwonych (niedokrwisto$é

,hemolityczna”), epizody zatorowo-zakrzepowe (zatory, np. w
sercu, mozgu lub ptucach) oraz silne reakcje alergiczne zdarzajq
sie niezmiernie rzadko. Objawy te wystepujg czesciej przy podaniu
dozylnym niz podskérnym. Wlew podskérny moze czasami
powodowa¢ opuchlizng i bél w miejscu podania.

Immunoglobuliny podawane leczniczo wytwarzane sg z

ludzkiego osocza otrzymanego od zdrowych dawcdw. Terapie
immunoglobulinami sg niezwykle bezpieczne. Chociaz podanie
wszelkich preparatéw biologicznych wigze si¢ z niewielkim ryzykiem
zarazenia wirusowego, to w przypadku immunoglobulin zagrozenie to
jest zredukowane do minimum dzigki starannemu doborowi dawcow
osocza, doktadnemu badaniu uzyskanego materiatu oraz samemu
procesowi produkcii.

Immunoglobuliny sg dostepne w wiekszo$ci krajéw (zobacz:
www.ipopi.org), jednak czesto otrzymac jg mozna wytacznie

w specjalistycznych osrodkach leczenia zaburzen uktadu
odpornosciowego. Zakres refundacji terapii immunoglobulinami zalezy
od kraju i rodzaju ubezpieczenia. Pacjenci i ich opiekunowie powinni
sprawdzi¢ warunki refundacji dotyczace danego pacjenta oraz zwrdcic
sig 0 porade do lekarza. Potrzebne informacje mozna réwniez uzyskac
od krajowych organizacji zrzeszajacych pacjentéw (poprzez strone
www.ipopi.org).

Chociaz zastepcze podanie
immunoglobulin zapobiega
wystepowaniu wielu
powszechnych i groznych
infekcji, nalezy pamietac, ze

nie chroni ono pacjenta przed
wszystkimi zakazeniami. Pacjenci
otrzymujacy immunoglobuliny
musza przestrzegac zalecen
dotyczacych higieny oraz,

w pewnych przypadkach,
przechodzi¢ leczenie
antybiotykami. Pacjenci lub ich
rodzice powinni skontaktowac sie
Z lekarzem zawsze, gdy zajdzie
podejrzenie wystapienia infekcji.
Lekarz lub pielegniarka wyjasnig
na jakiego rodzaju zakazenia
nalezy zwracac szczegéing
uwage.
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Przeszczep komorek macierzystych
(szpiku kostnego)

Komérki macierzyste to niedojrzate komérki, ktdre moga ulega¢ podziatowi i dojrzewac przybierajac
forme réznych komoérek uktadu odpornosciowego. Przeszczep komorek macierzystych jest
wysokospecjalistycznym zabiegiem, w trakcie ktdrego komorki macierzyste pobrane ze szpiku
kostnego lub krwi pepowinowej zdrowego dawcy sg przekazane niektorym z pacjentéw, u ktorych
wystepujg pewne okreslone typy pierwotnego niedoboru odpornosci, cechujace sie brakiem niektérych
komarek odporno$ciowych lub ich nieprawidtowym dziataniem.

Zagrozenia dla pacjenta zwigzane z przeszczepem polegajg na mozliwym zaatakowaniu
przeszczepionych komérek przez jego uktad odporno$ciowy lub
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Interferon gamma: Interferon gamma jest biatkiem, ktére wspomaga uktad odpornosciowy w zwalczaniu
mikroorganizmdw atakujacych organizm. Pacjenci z niektdrymi niedoborami odpornosci (zwtaszcza z
przewlekig choroba ziarniniakowa) moga otrzymywac interferon gamma celem ochrony organizmu przed
infekcjami. Interferon gamma podawany jest w formie zastrzyku podskérnego.

Dezaminaza adenozynowa PEG (ADA): Pacjenci z cigzkim ztozonym zespotem niedoboru odpornosci
(SCID) wywotanym niedoborem enzymu ADA wymaga¢ moga zastepczej terapii enzymem PEG-ADAw
formie zastrzyku domie$niowego.

Terapia genowa: obejmuje korekcje wadliwego genu w komorkach macierzystych pacjenta. Obecnie
metoda ta zostata zastosowana wytacznie w leczeniu ciezkich niedoboréw odpornosci, w przypadku

Przeszezep kombrek zaatakowaniu organizmu pacjenta przez otrzymane komorki. Aby ktérych udato sie zidgntyﬁkowaé odpovyigdzialny zaich vyystepowaqie dgfekt gepetyczny -np. ciezkiegg
macierzystych moze by¢ bardzo 89 uniknag, dawcow do przeszczepu szuka sig wérod rodzefistwa z{ozon_ego zespotu ,n_lec_iot_>oru od,po_rnosa czy przewleklej choroby ziarniniakowej. Terapia ta przechodzi
skuteczng metoda walki z pacjenta, co pozwala na przeszczep komérek pozostajacych w obecnie etap badar i nie jest oglnie dostepna.

PNO, jednak stosowany jest mozliwie najwigkszej zgodnosci z komérkami pacjenta. Zdarza

on wyfgcznie w niektérych si¢ jednak, ze dawca jest krewny niezgodny immunologicznie lub Fizjoterapia: Osobom, u ktdrych stwierdzono pierwotny niedobdr odpornosci, zaleca sie niekiedy
typach nasilonych niedoboréw osoba niespokrewniona z wysokim stopniem zgodnosci. Niektorzy fizjoterapie, ktora przynosi ulge w oddychaniu, zwlaszcza w przypadku uszkodzen piuc wywotanych
odpornosci, takich jak ciezki pacjenci wymagaja chemioterapii celem przygotowania uktadu infekcjami uktadu oddechowego.

zlozony zespéf niedoboru odpornosciowego na przyjecie komérek macierzystych.

odporno$ci (SCID), zespot
HiperlgM, przewlekta choroba
Ziarniniakowa, zespét Wiskotta-
Aldricha czy zespét Duncana.

Terapia komérkami macierzystymi prowadzona jest wytacznie w
osrodkach transplantacji szpiku, a ich dostepnos¢ jest rézna w réznych
krajach. Pacjenci i ich opiekunowie powinni dowiedzie¢ si¢ o

Terapie objawow autoimmunologicznych: Pierwotne niedobory odporno$ci moga rowniez
spowodowac reakcje polegajaca na zaatakowaniu organizmu przez jego wiasny uktad odpornosciowy, co
okresla sig mianem autoimmunizaciji. Reakcja taka moze doprowadzi¢ do wystapienia bélu i puchnigcia

dostepnych mozliwosciach terapii oraz porozumie¢ si¢ z lekarzem.

Antybiotyki i inne terapie

Wiele osob, u ktorych wystepuje pierwotny niedobdr odpornosci, wymaga antybiotykoterapii, ktdrej
celem jest leczenie infekcji lub zapobieganie im. Antybiotyki s skuteczne w walce z zakazeniami
wywotanymi przez bakterie. Konieczne moze by¢ rowniez zastosowanie innych grup lekéw do
zwalczania infekcji spowodowanych przez grzyby (np. plesniawki) lub wirusy (np. ospa wietrzna).

Lekarstwa te sg z reguly przyjmowane doustnie, jednak w niektdrych przypadkach niezbedne
jest podanie bezposrednie w formie wlewu lub zastrzyku. Zdarza sie, Ze pacjenci z pierwotnymi
niedoborami odporno$ci musza przyjmowac leki przez dtuzszy okres. Podobnie jak w przypadku
wszystkich lekéw wydawanych na recepte wazne jest, by przyjmujac je stosowac sie do zalecen
lekarza, pielegniarki lub farmaceuty.

Wsrod innych mozliwych terapii wymieni¢ mozna:

Czynnik stymulujacy kolonie granulocytarne: stosowany do pobudzenia produkcji komorek
odpornosciowych zwanych granulocytami u pacjentow z niektdrymi niedoborami odpornosci, np.
przewlekig choroba ziarniniakowa czy syndromem HiperlgM. Czynnik stymulujacy kolonie granulocytame
podawany jest w formie zastrzyku podskérmego.

stawow (artretyzmu), a takze wysypki skomej, spadku liczby czerwonych krwinek (niedokrwisto$ci) lub
ptytek krwi odgrywajacych role w procesie krzepniecia krwi, zapalenia naczyn krwiono$nych, biegunki
oraz chordb nerek. Pacjenci z niektorymi formami pierwotnego niedoboru odpornosci sa rowniez bardziej
podatni na alergie oraz astme.

Problemy autoimmunologiczne (takie jak zapalenie stawdw) sg leczone przy uzyciu réznych lekow,
majacych za zadanie powstrzymanie komérek immunologicznych przed atakowaniem wiasnego
organizmu. Substancjami najcze$ciej uzywanymi w tym celu sg sterydy. Poniewaz leki te hamujg dziatanie
uktadu odpornosciowego, ich podanie moze zwiekszy¢ ryzyko wystapienia infekcji. Z tego wzgledu terapia
sterydowa moze by¢ prowadzona wytacznie pod kontrolg lekarza specjalizujacego sie w pierwotnych
niedoborach odpornosci. Wazne jest uwazne przestrzeganie instrukcji dotaczonych do tych, jak i do
kazdych innych lekéw wydawanych na recepte.

Medycyna alternatywna: Medycyna alternatywna (zwana réwniez ,niekonwencjonalng”) nie moze
zastapi¢ leczenia prowadzonego w szpitalu czy klinice. Pacjenci lub ich rodzice powinni skonsultowac
zamiar podjecia takiej terapii z lekarzem prowadzacym.

“This translation was created by an entity other than IPOPI. As such, while every effort is made to ensure the accuracy of the
translation IPOPI does not warrant the accuracy, reliability, or timeliness of any information translated and shall not be liable for any
losses caused by reliance on the accuracy, reliability, or timeliness of such information.”
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Personel medyczny

Pacjenci z pierwotnymi niedoborami odporno$ci w wiekszosci przypadkow przechodza terapie

w klinikach lub o$rodkach leczenia choréb uktadu immunologicznego. W zaleznosci od rodzaju
niedoboru oraz stosowanej formy terapii pacjent moze wymagac regularmych wizyt w o$rodku zdrowia.
Oprocz lekarza specjalisty, pomoc w opiece nad chorym zapewniajg inni cztonkowie personelu
medycznego, w tym wyspecjalizowane pielegniarki, fizjoterapeuci, dietetycy i farmaceuci.

Osrodek leczenia choréb immunologicznych informuje lekarza rodzinnego o prowadzonym leczeniu.
Pacjenci oraz ich rodzice powinni zadbac o to, by o schorzeniu pacjenta poinformowani byli pozostali
cztonkowie personelu medycznego - w tym chirurdzy, lekarze-stomatolodzy, pielegniarki oraz
farmaceuci.

Dalsze informacje i wsparcie

Niniejsza broszura zostata opracowana przez International Patient Organisation For Primary
Immunodeficiences (IPOPI). Dostepna jest réwniez broszura uzupetniajaca ,Pierwotne niedobory
odpornosci. Badz zdrowy! - poradnik dla pacjentéw i ich rodzin”. Wigcej informacji odnosnie
organizaciji zrzeszajacych pacjentéw z niedoborami odpornosci w 40 krajach na catym $wiecie znajdg
Panstwo pod adresem www.ipopi.org.
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