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TAZKA KOMBINOVANA
IMUNODEFICIENCIA

Tazkd kombinovana imunodeficiencia je zriedkavou primarnou imu-
nitnou nedostatoc¢nostou, pri ktorej je su¢asne narusena funkcia T
aj B lymfocytov. Tazki kombinovani imunodeficienciu spésobuje
mnoZstvo rozlicnych genetickych poruch. Tie vedu k extrémnej na-
chylnosti na vel'mi zavazné infekcie. Toto ochorenie je povazované za
najzavaznejSiu primarnu imunodeficienciu. Nastastie existuje efektiv-
na metoéda liecby - transplantacia kostnej drene, ktora ju dokaze vylie-
Cit. Slubnou lieébou buducnosti by mohla byt génova terapia.

DEFINICIA

Tazka kombinovana imunodeficiencia (SCID, z anglického nazvu Severe
Combined Immunodeficiency) je zriedkavy, potencialne smrtefny syndrom
vznikajuci z rozli€nych genetickych dévodov, pri ktorom sucasne absentuju
funkcie T aj B lymfocytov (a v mnohych pripadoch aj funkcia NK buniek —
prirodzenych zabijakov). Tieto poruchy vedu k extrémnej nachylnosti na za-
vazneé infekcie. V su€asnosti je znamych dvanast genetickych pricin SCID.
Napriek tomu, ze sa liSia konkrétnou poruchou, ktora spésobuje imunode-
ficienciu, niektorymi laboratérnymi nalezmi a spésobom, akym sa dedia, je
pre ne spoloCny zavazny nedostatok funk&nosti T aj B buniek.

DEFICIT SPOLOCNEHO GAMMA RETAZCA 6
ROZNYCH CYTOKINOVYCH RECEPTOROV

NajCastejSiu formu SCID, predstavujucu temer 45% vSetkych pripadoyv,
spbsobuje mutacia génu na chromozome X, ktory kéduje komponent (alebo
retazec) zdielany receptorom rastového faktora T buniek a receptormi os-
tatnych rastovych faktorov. Oznacuje sa ako yc — spolo€ény gamma retazec.
Mutécie tohto génu zapri€ifiuju vefmi nizky po€et T lymfocytov a NK buniek
pri vysokom pocte B lymfocytov (ide o fenotyp T-, B+, NK-). B lymfocyty
vSak napriek svojmu vysokému poctu nedokazu plinit svoje funkcie, pretoze
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T bunky im nie su schopné “poméct*, aby fungovali. Tato imunodeficiencia
sa dedi vo viazanosti na chromozém X, preto postihuje iba muzov. Zeny st
prenasackami génu a s 50% pravdepodobnostou ho odovzdaju kazdému
svojmu synovi.

DEFICIT ADENOZIN DEAMINAZY

Dalsi typ SCID spdsobuji mutacie génu, ktory koéduje enzym nazvany ade-
nozin deaminaza (ADA). ADA je nevyhnutna pre metabolizmus celej Skaly
krvnych buniek, no najma T buniek. Absencia tohto enzymu vedie k tomu, Ze
v lymfocytoch sa hromadia toxické vedfajSie produkty metabolizmu a lymfo-
cyty zomru. Deficit ADA je s 15% pripadov druhym najCastejSim typom SCID.
hodnoty T,B aj NK lymfocytov su velmi nizke. Tato forma SCID sa dedi ako
autozémne recesivna, preto postihuje chlapcov aj dievcata.

DEFICIT ALFA RETAZCA RECEPTORA IL-7 (IL-7RA)

Tento druh SCID je désledkom mutacii génu na chromozéme 5, ktory kdduje
daldi komponent receptora rastového faktora — alfa retazec receptora IL-7
(IL-7Ra). Deti s tymto ochorenim maju B a NK bunky, no ziadne T bunky. B
bunky nefunguju kvéli nedostatku T buniek. Deficit retazca IL-7Ra je tretou
naj¢astejSou pric¢inou SCID, s 11% pripadov. Tato forma SCID sa dedi ako
autozoémne recesivna, preto postihuje chlapcov aj dievcata.

DEFICIT JANUSOVEJ KINAZY 3

Spésobuje ho mutacia génu na chromozéme 19, ktory kéduje enzym Janu-
sova kinaza 3 (Jak3), nachadzajuci sa v lymfocytoch. Tento enzym je nevy-
hnutny pre fungovanie vysSie zmienenej cy. Hodnoty T, B, a NK lymfocytov
su velmi podobné ako u na X viazaného SCID, t.j. ide o T-, B+, NK-. Kedze
ide o autozémne recesivnu poruchu, chorymi mozu byt nielen chlapci, ale aj
dievCata. S deficitom Jak 3 sa stretdvame v menej ako 10% pripadoch SCID.
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DEFICITY RETAZCOV CD3

Dalsie tri formy SCID vznikaju kvéli mutaciam génov kédujdcich tri proteinové
retazce, ktoré vytvaraju CD3, dalSiu zlozku komplexu receptorov T buniek.
Genetické mutacie pri tychto typoch SCID vedu k deficitu retazcov CD35, €
alebo ¢. Aj ony sa dedia ako autozémne recesivne.

DEFICIT CD45

Tento typ SCID vznika v désledku mutacii génu kodujuceho CD45, €o je pro-
tein na povrchu vSetkych bielych krviniek, ktory je potrebny pre fungovanie T
buniek. Dedi sa ako autozémne recesivny.

DALSIE PRICINY SCID

Aj Styri dalSie typy SCID, pri ktorych pozname molekularnu pri¢inu ich vzni-
ku, su désledkom mutacii génov kdédujucich proteiny nevyhnutné na vyvoj
receptorov imunitnej odpovede na T a B lymfocytoch. Su nimi: deficity RAG1
a RAG2 (zname aj ako Omennov syndrom), deficiencia proteinu ARTEMIS
a deficit Ligazy 4. Deti s tymito ochoreniami nemaju T a B lymfocyty, ale maju
NK lymfocyty, ide teda o fenotyp T- B- NK+. VSetky sa dedia ako autozémne
recesivne.

Pravdepodobne existuju aj dalSie mutacie spdsobujuce SCID, ktoré este
nepozname.

MENEJ ZAVAZNE KOMBINOVANE IMUNODEFICIENCIE

Ide o dalSiu skupinu geneticky podmienenych poruch imunitného systému,
ktoré vedu ku kombinovanej imunodeficiencii, zvy€ajne vSak nedosahuju
taky stupen klinickej zavaznosti, aby mohli byt kvalifikované ako tazké kom-
binované imunodeficiencie. Niekolké z tychto pordch vymenuvame v dalSom
texte, mézu sa vSak vyskytnut aj iné syndrémy, ktoré spifaju podmienky
na zaradenie medzi kombinované imunodeficiencie. Medzi menej zavazné
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kombinované imunodeficiencie patri syndrom nahych lymfocytov (imuno-
deficiencia MHC triedy Il), deficit fosforylazy purinovych nukleotidov, deficit
ZAPT70, deficit CD25, Cartilage-Hair hypoplazia a deficit MHC triedy I.

TAZKA KOMBINOVANA IMUNODEFICIENCIA

NajCastejSim prejavom SCID u deti je vyrazne vysoké mnozstvo infekcii. Tie
zvyCajne nie su rovnaké ako u zdravych deti, napr. Casté nadchy. Infekcie
postihujuce dieta s SCID su ovela zavaznejSie a dokonca zivot ohrozuju-
ce, napriklad zapal pfuc, zapal mozgovych blan (meningitida) alebo infekcie
krvného obehu. Znaéné rozsirenie pouzivania antibiotik uz pri najmensSich
infekciach zmenilo spdsob prezentacie SCID, preto lekar vySetrujuci dieta
musi byt vo vySSej miere podozrievavy, aby ochorenie odhalil.

)

Mikroorganizmy, vyvolavajuce infekcie u inak zdravych deti mézu spdsobit
infekcie aj u deti so SCID, no pricinou infekcii byvaju aj mikroorganizmy alebo
oCkovacie latky, ktoré su pre inak zdravé deti neSkodné. Medzi najnebezped-
nejSie z nich patri mikroorganizmus Pneumocystis jiroveci, ktory, ak nie je
ihned' diagnostikovany a lieCeny, méze vyvolat’ prudky smrtelny zapal pluc
(pneumoniu). Velmi nebezpedny je aj virus oveich kiahni (varicella). Hoci aj
u zdravych deti su ov€ie kiahne velmi neprijemné a spésobuju znacny dis-
komfort, oby€ajne sa obmedzuju na pokozku a sliznice a po niekolkych dfioch
odozneju. Pre deti so SCID v8ak moézu byt smrtelné, pretoze nevymiznu,
naopak, mozu zasiahnut’ aj pluca, pe€en a mozog. Cytomegalovirus (CMV),
nachadzajuci sa v slinnych Zfazach temer vSetkych ludi, byva u deti so SCID
priginou Zivot ohrozujuceho zapalu plic. Dal§imi virusmi nebezpeénymi pre
tychto pacientov su virus oparu (Herpes simplex), adenovirus, parachripka
3, virus Epstein-Barrovej (EBV alebo virus infekEnej mononukledzy), virus
detskej obrny, osypky (rubeola) a rotavirus.

Niektoré ockovacie latky, ktorymi su deti zaoCkované proti ov€im kiahfam,
osypkam a rotavirusu su zivymi vakcinami, deti so SCID sa nimi mézu ocko-
vanim nakazit. Ak sa v rodine vyskytol alebo vyskytuje SCID, dieta narodené
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do tejto rodiny by nemalo byt tymito vakcinami zaoCkované, az pokym sa
SCID u neho nevylugi.

Infekcie spbsobené hubami (kvasinkové infekcie) su tiez velmi tazko lieci-
tefné. Napriklad kandidové plesnové infekcie v Ustnej dutine (afty) sa u deti
vyskytuju bezne a zvy€ajne aj vymiznu spontanne alebo po nenaro¢nej pero-
ralnej lieCbe. U dietata so SCID vSak afty naopak pretrvavaju napriek lieCbe,
mdbzu sa docasne zlepsit, no nevymiznu Uplne a vratia sa hned po skonceni
lieCby. Zasiahnuta moze byt aj oblast’ pod plienkou. Prilezitostne sa u tychto
deti mdze rozvinut aj kandidézny zapal pluc, abscesy, ezofagealna infekcia
ba dokonca meningitida.

Castym problémom je aj pretrvavajica hnacka, kvéli ktorej dieta neprospie-
va. Moze viest k vaznemu ubytku hmotnosti a podvyzive. Hnacku spdsobuju
rovnaké baktérie, virusy alebo parazity, ktoré napadaju aj inak zdravé deti. Pri
SCID je v8ak velmi tazké sa ich zbavit, ak do organizmu uz prenikli.

Postihnuta moéze byt aj koza. Byva chronicky infikovana rovnakou plesriou
(kandida), ktora v ustach spOsobuje afty. Deti so SCID trpievaju aj vyrazkou,
ktora je nezriedka nespravne povazovana za ekzém, no jej pri¢inou je reak-
cia T buniek matky (ktoré prenikli do krvného obehu plodu pred narodenim)
voCi tkanivam dietata. Ide o reakciu Stepu proti hostitefovi (GVHD, z anglic-
kého nazvu graft-versus-host-disease).

DIAGNOSTIKA

K podozreniu na SCID zvy€ajne vedu vysSie popisané priznaky. V rodinach,
kde sa uz vyskytol pripad SCID, rodinna anamnéza urychli stanovenie diag-
nozy este pred tym, ako sa u dietata objavia akékolvek symptomy. Jednym
z najlahsich spdsobov ako ochorenie diagnostikovat, je vySetrit mnozstvo
lymfocytov v periférnej krvi dietata (alebo v pupocénikovej krvi). Pouzivaju
sa na to dva typy vySetreni — Uplny krvny obraz a diferencialny rozpocet leu-
kocytov (stanovenie percentualneho zastupenia jednotlivych druhov bielych
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krviniek v krvi), na zaklade ktorych lekar urci absolutnu hodnotu lymfocytov
(celkovy pocet lymfocytov v krvi). V krvi zdravého dieta v prvom roku zivota
je obvykle viac ako 4000 lymfocytov (na milimeter kubicky), z ¢oho 70% su
T bunky. KedZe deti so SCID nemaiju ziadne T bunky, mavaju aj nizsi pocet
lymfocytov. Priemerna hodnota pri vSetkych typoch SCID je 1500 lymfocytov
(na milimeter kubicky krvi). Nalez nizkeho poctu lymfocytov by mal byt potvr-
deny opakovanym vySetrenim. Ak je stale nizky, na stanovenie diagnozy je
potrebné bezodkladne vy3etrit poCet T buniek a ich funkénost.

TAZKA KOMBINOVANA IMUNODEFICIENCIA

VyS8etreniami mozno rozlisit jednotlivé druhy lymfocytov a zistit' ich pocet. Tak
uréime celkové mnozstvo T lymfocytov, pomocnych T lymfocytov, T lymfocy-
tov — zabijakov, B lymfocytov a NK lymfocytov. Existuju vSak aj iné ochorenia,
ktoré spbsobuju znizenie poctu jednotlivych druhov bielych krviniek. Najdéle-
zitejSim su preto Specialne vySetrenia, ktorymi sa zistuje funkénost T lymfo-
cytov. NajpresnejSie z nich sa vykonava umiestnenim lymfocytov do kultivac-
nych tub, kde sa k nim pridaju rozli€né stimulatory a nechaju sa niekolko dni
inkubovat. Zdravé T lymfocyty reaguju na tieto stimulatory tym, Zze sa za¢nu
delit. Naopak, lymfocyty pacientov so SCID na ne zvycajne nereaguju.

Pri SCID su hodnoty imunoglobulinov obvykle velmi nizke. Naj¢astejSie (nie
vSak vzdy) su potlacené vsetky triedy imunoglobulinov (IgG, IgA, IgM a IgE).
KedZe IgG matky prechadza do krvi plodu cez placentu, budu jeho hodnoty
aj v krvi novorodenca a velmi malého dietata temer Uplne normalne. Kvoli
tomu je mozné nedostatok imunoglobulinov nerozpoznat' aj niekolko mesia-
cov, az kym sa IgG preneseny od matky nezmetabolizuje.

Diagnézu SCID mozno stanovit’ uz po€as vnutromaternicového vyvoja (pred-
tym, nez sa dieta narodi), ak sa v rodine uz vyskytol pripad SCID a je zna-
ma molekularna porucha, ktora ho spésobila. Ak v minulosti u postihnutého
dietata bola vykonana mutacna analyza génov, diagnostikovat mozno aj za-
rodok (embryo alebo plod s tkanivami, ktoré ho obklopuju), a to na zaklade
molekularneho vySetrenia buniek ziskanych odberom choriovych klkov (CVS
test) alebo amniocentézou, pri ktorej sa z maternice odoberie malé mnozstvo
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tekutiny obsahujucej bunky plodu. Aj v pripade, Zze v rodine nebola presne
uréena konkrétna geneticka abnormalita, existuju vysetrenia, ktorymi sa daju
niektoré defekty vylucit. Napriklad deficit adenozin deaminazy mozno vylucit
alebo potvrdit analyzou enzymov na choriovych klkoch alebo amniénovych
bunkach. Ked vieme, ze typ SCID vyskytujuci sa v danej rodine je dedeny
vo viazanosti na chromozém X a plod je Zenského pohlavia, je isté, Zze ocho-
renim nebude postihnuty. Vo vacsine pripadov, s vynimkou situacie, ked by
pri potvrdeni SCID rodic¢ia zvazovali ukoncenie tehotenstva, je s diagnosti-
kou lepsSie pockat az kym sa dieta nenarodi a robit ju s pouzitim lymfocytov
z pupocnikovej krvi, kedZe v3etky tieto vySetrenia predstavuiju pre plod v ma-
ternici urcité riziko.

V¢asné stanovenie diagnézy, t.j. eSte predtym nez sa u dietata objavia in-
fekcie, je extrémne prinosné, kedZe transplantacia kostnej drene v prvych
troch mesiacoch Zivota ma 96% uspesnost. Vdaka su¢asnému vedeckému
pokroku je technicky mozné vySetrit vSetkych novorodencov na SCID bez-
prostredne po narodeni.

DEDICNOST

Pravdepodobne vSetky typy SCID spOsobuju genetické poruchy. Mézu sa
dedit' od rodi€ov alebo su désledkom novej mutacie, ktora vznikla u postih-
nutého dietata. Uz sme zmienili, Zze tieto mutacie sa dedia bud’ vo viazanosti
na chromozom X (viazané na pohlavie), kedy je gén zdedeny od matky alebo
ako jeden z mnohych druhov autozémne recesivnych poruch, kedy su prena-
Sacmi poSkodeného génu obaja rodicia. Rodicia by mali podstupit’ genetické
vySetrenie, aby spoznali rizika buducich tehotenstiev.

Zdéraziiujeme, ze rozhodnutie mat’ dalSie deti nema spravne ani nespravne
rieSenie. Rozhodnutie by malo zohladriovat’ konkrétne pomery danej rodiny,
hodnotové nastavenie rodi¢ov, ich nabozenské presvedcéenie a zazemie, vni-
manie vplyvu ochorenia na ich Zivot a Zivoty dalSich ¢lenov rodiny. Existuje
mnozstvo faktorov, ktoré sa mézu lisit od rodiny k rodine.

1
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Deti so Zivot ohrozujucim ochorenim potrebuju vSetku lasku a podporu, aku
im len vedia rodicia poskytnut. Musia zna8at opakované hospitalizacie a ¢as-
té bolestivé procedury. Rodicia budu potrebovat vSetku svoju vnutornu silu,
aby zvladli uzkost’ a stres, ktoré tento zni€ujuci problém prinesie. Musia po-
znat presné a uzitocné spOsoby na prekonavanie zataze a mat k dispozicii
podporné skupiny. Naroky na €as a energiu rodi¢ov starajucich sa o dieta
so SCID byvaju nesmierne. Ak ma dieta surodencoyv, rodi€ia by im nemali
zabudat' poskytovat' lasku a starostlivost. Mali by tiez dbat na udrziavanie
svojho vzajomného vztahu. Ak stres z ochorenia a lie€by znici rodinu, Uspes-
ny vysledok lieCby je naozaj Pyrhovym vitazstvom.

Pacient so SCID musi byt izolovany od deti nepatriacich do rodiny, predo-
vSetkym od malych deti. Ak surodenci chodia do jasli, $kélky, Skoly alebo
letného tabora, najvacsim rizikom je, Ze domov prinesu virus ovc€ich kiah-
ni. Toto riziko je naStastie minimalizované povinnou vakcinaciou proti ovéim
kiahham. Aj tak by rodiCia mali upozornit’ Skolské zariadenia na toto nebez-
pec€enstvo, aby ich informovali vzdy, ked sa v Skole objavia ov€ie kiahne.
V pripade, Ze surodenci uz boli zaoCkovani alebo prekonali ovcie kiahne,
Ziadne nebezpecenstvo nehrozi. Ak vSak boli v blizkom kontakte s virusom
a neboli eSte zaoCkovani alebo ov€ie kiahne neprekonali, je potrebné, aby
pocas inkubacnej doby (11 az 21 dni) zili v inom obydli ako pacient so SCID.
Blizkym kontaktom je napriklad sedenie v spolo¢nej lavici v Skole, jedenie
alebo hranie sa s dietatom, u ktorého sa rozvinuli ovCie kiahne kedykolvek
poc¢as 72 hodin od tohto kontaktu. Ak sa u surodenca prejavia kiahne doma
a je v styku s pacientom, ten by mal okamZite dostat’ imunoglobulin proti
varicella zoster (VZIG) alebo substitu¢nd imunoglobulinovu lie¢bu. Ked sa
napriek tomu u dietata so SCID objavia prejavy ovcich kiahni, malo by byt
hospitalizované a lieCené intravendzne podavanym acyclovirom po dobu 5-7
dni. Deti zaoCkované zivou vakcinou proti obrne mézu vylu€ovat zivy virus,
ktory je pre pacientov so SCID nebezpecny. Preto by surodenci pacienta
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a iné deti, ktoré s nim prichadzaju do kontaktu, mali byt zaoCkované nezivou
vakcinou.

ZvyCajne sa neodporu€a navstevovat s dietatom trpiacim SCID verejné
priestranstva (detské ihriska, kostol, Cakarne u lekara), kde sa stretnu s det-
mi, ktoré na ne mézu preniest infekcie. Kontakt s pribuznymi je tiez nutné
obmedzit, najma pokial maju malé deti. Rodi¢ia doma nemusia nosit' rusko
ani plast. Casté umyvanie ruk je véak zaklad. Aj ked pri SCID nepomaha ni-
jaka Specialna strava, spravna vyziva je urcCite velmi délezita. Niektoré deti so
SCID nedokazu normalne spracovavat potravu, o by mohlo viest k podvy-
zive. V urcitych pripadoch je preto potrebné intravendzne podavanie vyzivy.
Choré deti vo vSeobecnosti trpia nechutenstvom, bezné spdsoby stravovania
preto niekedy nie su mozné.

Castou priginou umrtia pacientov so SCID byvala infekcia spdsobena Pne-
umocystis jiroveci, €o je hojne rozSireny mikroorganizmus, ktory u zdravého
jedinca zriedkavo vyvola infekciu, no u deti so SCID spOsobuje zapal pluc
(pneumoniu). Pneumoénii od tohto mikroorganizmu mozno predist’ preven-
tivnou kombinovanou lieCbou trimetoprimom a sulfametoxazolom. Tato pre-
ventivna lieCba sa podava vsetkym detom trpiacim SCID az kym sa neod-
strani porucha T buniek.

ZIVE VIRUSOVE VAKCINY A NEOZIARENE TRANSFU-
ZIE KRVI A KRVNYCH DOSTICIEK SU NEBEZPECNE.

Ak mate vy alebo lekar podozrenie, Ze dieta ma tazka kombinovana imuno-
deficienciu, nesmiete ho nechat zaockovat BCG vakcinou a Zivou vakcinou
proti obrne, ani proti rotavirusu, ov€im kiahfiam, mumpsu, osypkam, az kym
nebude vysSetreny jeho imunitny systém. Ako sme uz spominali, pacientovi
surodenci nesmu byt zaoCkovani Zivou vakcinou proti obrne ani novou vak-
cinou proti rotavirusu. Iné Zivé vakciny, ktorymi bol surodenec zaockovani,
by nemali spésobit’ prenos virusu na pacienta. Vynimkou z tohto pravidla su
ovCie kiahne, ak sa u surodenca objavi vyrazka s pluzgiermi.

13
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Ak dieta so SCID potrebuje transfuziu krvi alebo krvnych dostiCiek, ta musi
byt vzdy ozZiarena (negativna na CMV, ocistena od leukocytov). Tymto opat-
renim sa predchadza smrtelnej reakcii Stepu proti hostitelovi (GVHD) z T bu-
niek v krvnych produktoch a infekcii spésobenej CMV.

TAZKA KOMBINOVANA IMUNODEFICIENCIA

Substituéna lieCba imunoglobulinom (IVIG) by mala byt podavana detom
so SCID starSim ako tri mesiace a/alebo pacientom, ktori uz mali infekcie.
Imunoglobulin nezabezpedi fungovanie poSkodenych T lymfocytov, nahradi
vSak protilatky chybajuce v désledku poruchy B lymfocytoy, tato liecba preto
prinesie urcity uzitok.

U pacientov so SCID spdsobenym deficitom adenozin deaminazy sa s ur-
Citym uspechom pouziva substitu¢na lieCba modifikovanou formou enzymu
(ziskava sa z kravy, nazyva sa PEG-ADA). Obnova imunity je pri lieCbe PEG-
ADA iba docCasna, pacient musi dostavat’ dve podkozné injekcie tyzdenne
po zvySok zivota. Tato metdéda sa neodporuca, ak ma dieta HLA zhodného
surodenca, ktory mu méze darovat kostnu dreri.

NajuspesnejSou lieCbou SCID je obnova imunitného systému prostrednic-
tvom transplantacie kostnej drene. Transplantacie pacientov so SCID sa vy-
konavaju v zdravotnickych centrach, ktoré maju skusenosti so SCID a ich
lieCbou a kde na priebeh transplantacie dohliadaju imunolégovia Speciali-
Zujuci sa na detskych pacientov. Pri transplantacii kostnej drene su bunky
kostnej drene zdravého darcu podané pacientovi s imunodeficienciou, aby
zdravé bunky darcu nahradili poSkodené lymfocyty v imunitnom systéme pa-
cienta. Cielom transplantacie je obnovit pacientovu imunitu. Inak je to pri
transplantaciach v pripade onkologickych ochoreni, kde je ciefom znicit rako-
vinové bunky, preto su pri nich pouzivané lieky, ktoré silne potla¢aju imunitny
system.

Idealnym darcom pre dieta so SCID je dokonale HLA zhodny brat alebo ses-
tra. Pokial ho niet, je mozné ako darcu vyuzit na polovicu zhodného darcu
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(ako je matka alebo otec). S pomocou technik vyvinutych v ostatnych troch
desatroCiach ma aj takato transplantacia slusnu $ancu na uspech. Pred trans-
plantaciou zvyc€ajne nie je potrebné podavanie chemoterapie. Za ostatnych
30 rokov bolo transplantovanych niekolko stoviek deti trpiacich SCID s celko-
vou mierou prezitia 60 -70%. Prognéza je vSak lepSia, ak je darcom zhodny
surodenec (>85% miera uspesnosti), a ak transplantaciu mozno uskuto&nit
skoro po pdérode, najneskdr do 3,5 mesiaca zZivota (>96% prezitie, aj pri iba
na polovicu zhodnom darcovi). Uspe$né moézu byt aj transplantacie kostnej
drene alebo pupocnikovej krvi od zhodnych nepribuzenskych darcov.

Transplantacia vykonana pocas vnutromaternicového zZivota nepriniesla ziad-
ne vyhody oproti transplantacii realizovanej inned po narodeni. Pri transplan-
tacii pocas tehotenstva matka navySe neméze byt darcom. Anestézia je pre
plod rizikova, aj samotna transplantacia so sebou nesie urcité riziko pre mat-
ku aj plod a nevieme pri nej odhalit reakciu Stepu proti hostitelovi (GVHD).

V ostatnych dvoch desatro€iach sa vyskum sustredil na novy typ lieCby — gé-
novu terapiu. Zaznamenali sme uspechy v lieCbe tak X viazanej, ako aj ADA
deficientnej SCID. Vyskum vSak eSte musi pokraCovat, aby sa overila bez-
pecnost tejto metddy. Génova terapia nie je mozna bez poznania konkrét-
neho abnormalneho génu, preto je velmi dbleZita molekularna diagnostika.

PROGNOZA

Syndrom tazkej kombinovanej imunodeficiencie je vSeobecne povazovany
za najzavaznejSiu primarnu imunodeficienciu. Bez uspesnej transplantacie
kostnej drene alebo génovej terapie je pacient v neustalom riziku vaznej smr-
tefnej infekcie. Ak je transplantacia kostnej drene Uspesna, pacientov viast-
ny poskodeny imunitny systém je nahradeny zdravym imunitnym systémom
a obnovi sa normalna funkcia T lymfocytov. Prva transplantacia kostnej drene
pri SCID bola vykonana v roku 1968. Pacient, ktory ju podstupil, je dodnes
Zivy a zdravy.
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