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Deficiencia adenozin-deamindzy 2. typu (DADA2) - prvé skiisenosti na Slovensku: kazuistiky

U pacientky bola indikovana lie¢ba inhibitorom tumory nekrotizu-
juceho faktora a (TNF-a) — etanercept, ktord uz v priebehu 2 mesiacov
viedla ku kompletnej Uprave zapalovych parametrov a regresii vas-
kulitickych prejavov. Po 5 mesiacoch biologickej lie¢by bolo mozné
Uplné vysadenie kortikoterapie. V priebehu 20 mesiacov lie¢by bolo
dieta okrem pretrvavajiceho mierneho livedo racemosa bez klinickych
tazkosti a nedoslo k vyvoju ndhlej mozgovej prihody.

Kazuistika 2 (imunodeficientny CVID-like
fenotyp)

4,5-ro¢ny chlapec bol akutne hospitalizovany pre nahly vznik di-
plopie a poruchy stability. Jeho osobna a rodinna anamnéza boli
bez pozoruhodnosti, za ostatné 4 tyzdne nemal vaznejsi Uraz, nebol
chory ani oc¢kovany. Pred rokom prekonal ovcie kiahne s dominant-
nym koznym prejavom v tvari a na o¢nych mihalniciach. Pri prijme
na hospitalizaciu bol afebrilny, v neurologickom naleze dominoval
konvergentny strabizmus, midza, pravostranny nystagmus s Uklonom
hlavy doprava. Neurolég stav hodnotil ako paleocerebelarny syndrém
s poruchou okulomotoriky aj s centralnou Iéziou nervus facialis a ner-
vus hypoglossus vpravo. Laboratérne bola zistend hrani¢ne zvysena
zapalova aktivita (CRP 11 mg/l), mierna lymfopénia (1,2 x 10%1) bez
celkovej leukopénie a prechodna trombocytopénia lahkého stupna
(114 x 10%/1). CT mozgu bolo bez nalezu strukturdlnych zmien, ale MRI
vysetrenie odhalilo akitnu mezencefalickd 1éziu velkosti 6 X 7 X 7 mm
parasagitalne vlavo nespecifického obrazu (Obr. 2), ktorej lokalizacii
zodpovedala neurologickd symptomatolégia. Likvor bol biochemicky
negativny s fyziologickou oligocytézou, nebola pritomné intratekalna
oligoklonélna syntéza ani protilatky $pecifické pre autoimunitné ence-
falitidy. U pacienta bola indikovand pulznéa lie¢ba metylprednizolénom
s naslednym prechodom na peroralnu kortikoterapiu. Serologicky nalez
pozitivnej autochtonnej produkcie anti-VZV IgG protildtok v likvore po-
tvrdil intratekélnu reaktivaciu varicella-zoster virusu, do lie¢by sa pridal
intravendzny acyklovir. Neurologicky status sa na lieCbe promptne
upravil, terapia sa po 2 tyZzdiioch ukoncila a na kontrolnom MRI s od-
stupom 5 mesiacov sa mezencefalickd |ézia uz nezobrazila.

Po ukonceni kortikoterapie sa vsak u pacienta zacali objavovat
nepravidelné subfebrility az febrility do 38 °C s trvalo zvysenou zépa-
lovou aktivitou (CRP 53 — 63 mg/I). V klinickom obraze bola pritomna
splenomegdlia, generalizovand lymfadenopatia a mierne livedo race-
mosa. Zvysena zadpalova aktivita pretrvavala aj po empirickom prelie-
¢enf antibiotikami. Vimunologickom profile sa zistila porucha imunity
podobna beznej variabilnej imunodeficiencii (CVID-like) s ndlezom
B-lymfopénie (0,04 x 10%1) a miernej pan-hypogamaglobulinémie
(IgG4,1 g/1,IgM 0,21 g/1,1gA 0,23 g/1) s poruchou protildtkovej imunity.
Imunofenotypizécia lymfocytov preukédzala poruchu diferenciacie
B-lymfocytov s absenciou pamatovych B-lymfocytov. TaktieZ sa zachytil
zvyseny podiel Specifickej populacie CD21low B-buniek. Imunolég
u pacienta zacal pravidelnu substitUciu imunoglobulinov, ale sucasne
indikoval molekulovo-genetické vySetrenie panelu génov asociovanych
s imunodeficienciou.

Napriek uvedenej liecbe febrility a systémovy zapal pretrvavali.
V ramci dalsej diferencialnej diagnostiky sa zrealizovala séria vysetreni
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(Siroké mikrobiologické analyzy, ORL a stomatologické vy3etrenie,
biopsia kostnej drene a kontrolna lumbdlna punkcia, PET-CT), ktoré
nepotvrdili infekény fokus ani maligny proces. CT-vysetrenie brucha
zobrazilo zvd¢senu slezinu (+5 cm) s viacerymi drobnymi hypodenznymi
loZiskami charakteru moznych septickych embolizacii. Negativne echo-
kardiografické vysetrenie spolu s opakovane sterilnymi hemokultirami
vylucili infek¢nu endokarditidu.

Pacient bol s pretrvavajucim systémovym zdpalom (CRP
23 — 49 mg/l, sérovy amyloid — SAA 59 — 188 mg/I) dalej sledovany
imunoldgom. Na pravidelnej substitucii imunoglobulinov bol v dalsom
priebehu afebrilny, klinicky asymptomaticky (s vynimkou ekzému na
kozi), bez zvysenej chorobnosti.

Molekulovo-genetické vysetrenie identifikovalo 2 varian-
ty génu ADA2 v heterozygotnom postaveni: missense patogénny
variant ¢.506G>A(p.Arg169GIn) (9) a druhy, v tom Case neznamy variant
¢.505C>T(p.Arg169Trp) (10), ktory bol podfa ACMG kritérii (11) hodnoteny

Obr. 2. Akdtna mezencefalickd lézia (viavo MRI T2-vdZenie - Iézia s diskrét-
ne zvysenym signdlom, vpravo difiziou vdzené MRI zobrazenie — DWI - lézia
s restrikciou diftizie) — primomanifestdcia DADA2 u pacienta 2
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