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Deficiencia adenozin-deamindzy 2. typu (DADA?): klinicky obraz, diagnostika a lietba

Medzi potencidlne terapeutické ciele patri aj moduldcia adenozi-
novych receptorov, ovplyvnenie adenozin-specifickych NET-6z alebo
interakcii medzi medidtormi NET-6z a makrofagmi (15). Recentné studie,
ktoré hibkovo skimali patofyziologické mechanizmy pri DADA2, pouka-
zali na zvysenu aktivitu interferonovych signdlnych drah typu I aj ll, ¢im
nastoluju otazku potencidlneho terapeutického vyuzitia JAK inhibitorov
u pacientov s tymto ochorenim (53, 62).

Zaver

Od publikovania prvych pripadov DADA2 (2, 3) sa poznatky o tomto
zriedkavom ochoreni vyznamne rozsirili. Ochorenie sa zvyc¢ajne mani-
festuje v detstve, ale u 25,4 % pacientov sa prvé priznaky objavia az po
10. roku Zivota a u 8,5 % dokonca a7 v dospelosti (63).

Vzhladom na vysoku fenotypovu variabilitu, ako aj pomerne nedav-
ny opis tejto choroby, ostavaju pacienti s DADA2 ¢asto nerozpoznani,
resp. sa mozu skryvat pod inymi diagndzami v réznych pediatrickych,
ale aj Specializovanych ambulancidch pre dospelych. Diagnézu DADA2
je potrebné zvazit u pacientov s rekurentnymi hortckami, koznymi ne-
krotickymi léziami charakteru polyarteritis nodosa a pri livedo racemosa;
taktiez u pacientov s hematologickymi abnormalitami rezistentnymi na
lie¢bu, ako aj s imunologickymi zmenami spojenymi s koznou alebo
systémovou vaskulitidou (63). Cievna mozgova prihoda méze byt prvym
a izolovanym prejavom tohto ochorenia a jej vyskyt v detskom veku
a u mladych dospelych by mal vzdy vzbudit podozrenie na DADA2
(64). Prave cievne mozgové prihody sa spéjaju so zavaznou morbiditou
a mortalitou.

VEasné stanovenie spravnej diagndzy a adekvatna terapia dokdzu
zabranit najzavaznejsim neurologickym komplikaciam. Diagndzu je mozné
potvrdit stanovenim enzymatickej aktivity ADA2 a genetickym vysetrenim.
Idedlnou pre budiicnost sa ukazuje moznost skriningového vysetrenia
aktivity ADA2 zo suchej kvapky krvi (43), ktorej metodika sa vo viacerych
eurdpskych krajindch prave validuje, ale aktudlne este v Slovenskej repub-
like ani v Ceskej republike nie je rutinne dostupna. V nasich stc¢asnych
podmienkach je najdostupnejsia geneticka diagnostika zaloZena na sekve-
novanigénu ADA2, ktort dokdzu zabezpecit pracoviska klinickej genetiky.
Idedlne vsak je, ak sa klinické hodnotenie a geneticka analyza pacienta

Tab. 1. Pracoviskd s expertizou pre autoinflamacné ochorenia v Ceskej
republike a na Slovensku

Ceska republika Centrum vysoce specializované péce pro vzacna
détska revmaticka a autoinflamatorni onemocnéni
ERN RITA, Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch
metabolismu, Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2

(Tel.: +420224 967 770, pavla.dolezalova@vfn.cz)
Ustav lékafské imunologie 2. LF a FN Motol, V Uvalu
84

150 06 Praha 5 — ¢len ERN RITA

Ambulance pro dospélé pacienty (Tel:

+420224 435983, e-mail: dospela.imunologie@
fnmotol.cz)

Ambulance pro détské pacienty (Tel:
+420224433737

E-mail: detska.ambulance@fnmotol.cz)

Slovenska
republika

Reumatologickd a/alebo Imunologickd ambulancia,
Detska klinika LFUK - ¢len ERN RITA, Ndrodny Ustav
detskych choréb (NUDCH), Limbova 1,833 40
Bratislava (Tel: +421 259371577, +421 259371 104,
e-mail: reuma@nudch.eu)

Centrum pre periodické horucky/Centrum pre
vrodené poruchy imunity, Klinika deti a dorastu
JLFUK, Univerzitnd nemocnica Martin, Kolladrova
2,036 59 Martin (Tel: +421 434203 305, +421
434203 684, e-mail: deti@jfmed.uniba.sk)

s podozrenim na DADA2 uskutoc¢ruju na pracoviskach so skdsenostami
s diagnostikou a lie¢bou autoinflamacnych ochoreni (Tab. 1).

TNFa-inhibicia je terapeutickou metédou prvej volby, nakolko
preukdzala vysoku Uc¢innost pri prevencii cievnych mozgovych prihod
(4).V pripade zavaznych hematologickych a imunologickych prejavov je
vsak nedostatocna; tieto komplikacie je potrebné riesit transplantaciou
hematopoetickych kmerovych buniek, ktord zna¢ne zlepsuje prognézu
pacientov a zvysuje ich kvalitu Zivota (60). Podla klinickych prejavov
pacienta je lie¢ba v kompetencii reumatoldga a/alebo imunoldga,
vzhladom na variabilitu klinickych prejavov viak idedine na pracoviskach
s moznostou Uzkej spoluprdce oboch odborov.

V rdmci postihnutych rodin je doleZité realizovat vysetrenia s ciefom
odhalit najma asymptomatickych jedincov s bialelickymi patogénnymi
variantmi, ktorym je potrebné ponuknut efektivnu lie¢bu za Ucelom
prevencie komplikacif (52).
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