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Humoralni deficience

Pricina: Poruchy tvorby protilatek a diferenciace B lymfocyt(
Konkrétni dopady: Chybi nebo jsou snizeny: B lymfocyty
vsechny izotypy protilatek
nekteré izotypy protilatek
Pojmy: agamaglobulinemie, hypoglobulinemie, hyperglobulinemie

Projevy: chronické opakované bakterialni infekce
virové nakazy probihaji normalné, vyjimkou pouze enteroviry!

Priklady:

Brutonova agamaglobulinemie:

(agamaglobulinemie vazana na X chromosom)
popsano 1952, prevalence 1 na 50-100 000 obyvatel

Selektivni deficit IgA: v séru méné nez 0,05 g/l sekrecni chybi Uplné.
prevalence 1 : 500, problém ochrany sliznic



Prenos signalu BCR
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Obr. 7 Signalizace prostiednictvim receptoru BCR

Pre-B a B-receptor jsou struktury tvoifené imunoglobulinovou molekulou (v pripadé
pre-BCR je t&€Zky fetézec asociovidn s tzv. ndhradnim lehkym fetézcem). Signalizaci do
buriky zajiStuje spojeni BCR s fetézci Ig a a 3, které intracytoplazmatickou &asti aktivuji
tyrosinove kindzy, napt. Syk. Signdl se ddle pfendsi pies adaptorovy protein BLNK na
Brutonovu tyrosinovou kindzu. Deficience Btk i BLNK vedou k zdstavé diferenciace
lymfocytl B na trovni pre-B a k hypogamaglobulinemii.



Humoralni deficience — dalsi priklady

Deficity IgG: tyka se podtfid IgG1 — 1gG4, pomérné snadno |éCitelné
Prechodna hypogamaglobulinemie v détstvi

CVID (common variable imunodeficiency): prevalence 1: 10 - 50 000 bud v
détstvi (1 — 5 rok) nebo mezi 16 — 20 lety, pravdépodobny vliv vnéjsiho
Cinitele  (infekce  nebo  Iéky), projevy  podobné  Brutonove
agamaglobulinemii.

Defekty z nadprodukce Ig:

IgE — nelze |&Cit, rozhodujici je postizeni plic infekci

IgD — ,periodicka horeCka danského typu“, defekt mevalonat kinazy —
ucCast v syntéze cholesterolu



Bunécné a kombinované deficience

Tézké kombinované defekty imunity (SCID — severe combined imunodeficiency)
Incidence 1 na 50 — 100 000 porodd, bez |é¢by smrt do 1 roku.
Do této souhrné skupiny patfi:
- defekty adenosindeaminazy: hromadéni toxickych produkt
purinového metabolismu v lymfocytech
a nasledna lymfopenie
- defekty T, B lymfocytl: T - B+ nejcastéjsi — 60% vsech SCID
- Omennlv syndrom: infiltrace klze a sliznic stfeva Th2 lymfocyty

Kombinované defekty imunity (CID)

Poruchy v antigenni prezentaci

Di Georgeliv syndrom

defekt 3. a 4. Zaberniho oblouku, delece na 22. chromozomu
redukce thymu, morfolog. abnormality, srdecni vady



Poruchy fagocytozy

Neutrofily, monocyty, makrofagy
Projevy: infekce stafylokoky, enterobakterie, plisné, mykobakterie
Mechanismy: poruchy mikrobocidnich mechanismu
poruchy poctu a adheze neutrofill
Priklady:
Vrozena agranulocytdza (Kostmanntlv syndrom)
Chronicka granulomatézni nemoc
Defekty adhezivnich molekul

Poruchy komplementu a MBP

nejCastéji postizena slozka C2

Jiné projevy pri defektech C1 —C4
C6—-C9

Nejvyznamnéjsi:

Hereditarni angioedém

Defekt MBP protein vazajici mandzu



