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

0br. &. Dedicnost, genotyp a aktivita enzymu ADA2 v rodindch opisanych
pacientov

ND - ,not done”, nerealizované. *aktivita enzymu ADA2 u pacienta je vyhodnoco-
vand vzhladom na zdravi kontrolu v rdmci jednotlivej analyzy, absolitne hodno-
ty a teda aj cut-off hodnoty sa preto mézu medzi jednotlivymi analyzami lisit

koncentraciou ADA2 v pdsme medzi postihnutymi jedincami a zdravymi
kontrolami (22).

Otdzkou ostdva, ¢i mozno pribuzného - heterozygotného nosica
patogénneho variantu génu ADA2 v pripade HLA zhody povazovat za
vhodného darcu krvotvornych buniek. Hashem a kol. v kohorte 30 pa-
cientov transplantovanych pre DADA2 preukazali povzbudivé vysledky
pouzitia stepov od takychto darcov, avsak predpokladé sa, Ze v takomto
pripade existuje istd minimalna poZzadovana hodnota darcovského chi-

mérizmu, ktord doposial nie je presne stanovena (23). Kazdy potencialny
pribuzensky darca musi byt bezpodmienecne vysetreny segregacnou
analyzou, rovnako sa odporuca vysetrenie plazmatickych koncentracif
ADA2 (24). VyuZitie heterozygotného darcu, a to aj v pripade vyhovujlcej
enzymatickej aktivity ADA2, viak stéle vyvoldva obavy z potencidlneho
neskorsieho rozvoja prejavov ochorenia u prijemcu Stepu, a to aj v kon-
texte pIného darcovského chimérizmu. U nasho pacienta v kazuistike 3
sa AIHA, ktord sme hodnotili ako prejav zékladného ochorenia, rozvinula
v Case prevahy autoloégnej hemopoézy na Urovni 71 % s opatovnym
poklesom aktivity enzymu ADA2.

Zaver

S narastajucim pokrokom v medicine sme neustale svedkami ob-
jasnenia podstaty novych vzacnych ochoreni. Tie je v rdmci expldzie
pribUdajucich diagndz ¢asto néro¢né plne uchopit. Avsak, poznanie
ich patogenézy, moznosti diagnostiky a efektivnej lie¢by predstavuju
obrovsku nadej pre jednotlivych pacientov a ich ndro¢né Zivotné osudy.

Deficiencia adenozin-deamindzy 2. typu (DADA2) je jedine¢nym
autoinflamac¢nym ochorenim mnohych tvari. Méze sa prejavit Sirokou
paletou priznakov, od rekurentnych febrilit, prejavov kozZnej i systémo-
vej vaskulitidy, poruchami imunity az po zlyhanie kostnej drene (5, 14).
Cievna mozgové prihoda méze byt zarovenr prvym aj izolovanym preja-
vom tohto ochorenia (25). Vzhladom na vysoku fenotypovu variabilitu,
rézny vek manifestacie, ako aj pomerne nedavny opis tejto choroby,
sa pacienti s DADA2 mézu skryvat pod inymi diagnézami v réznych
$pecializovanych ambulancidch pre deti i dospelych.

Diagndzu DADA2 je mozné urcit na zéklade vysetrenia enzymatickej
aktivity ADA2 alebo molekulovo-genetickou analyzou (18). Pacienti
s DADA2 vyzaduju multidisciplindrnu Specializovant starostlivost a nad-
standardnu spolupracu medzi odbornfkmi. Potvrdenim diagnoézy sa pre
pacientov otvaraju dvere k efektivnej liecbe, ktora zavisi od fenotypu
kazdého individudlneho pacienta. Su k dispozicii a dalej pribudaju
dbkazy o preventivnom ucinku TNF-a inhibftorov na vyvoj cievnej
mozgovej prihody; zadvazné hematologické a imunologické fenotypy
je mozné Uspesne liecit iba transplantaciou hematopoetickych kme-
novych buniek (4, 24). Komplexnou starostlivostou je aktualne mozné
vyrazne zlepsit vyhliadky, celkovu kvalitu Zivota a predist zavaznym
komplikdcidm nielen u pacientov, ale aj u dosial asymptomatickych
rodinnych prislusnikov (19).
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