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|  253

  /  Vnitř Lék. 2024;70(4):246-254  /   VNITŘNÍ LÉKAŘSTVÍwww.casopisvnitrnilekarstvi.cz

koncentráciou ADA2 v pásme medzi postihnutými jedincami a zdravými 

kontrolami (22).

Otázkou ostáva, či možno príbuzného – heterozygotného nosiča 

patogénneho variantu génu ADA2 v prípade HLA zhody považovať za 

vhodného darcu krvotvorných buniek. Hashem a kol. v kohorte 30 pa-

cientov transplantovaných pre DADA2 preukázali povzbudivé výsledky 

použitia štepov od takýchto darcov, avšak predpokladá sa, že v takomto 

prípade existuje istá minimálna požadovaná hodnota darcovského chi-

mérizmu, ktorá doposiaľ nie je presne stanovená (23). Každý potenciálny 

príbuzenský darca musí byť bezpodmienečne vyšetrený segregačnou 

analýzou, rovnako sa odporúča vyšetrenie plazmatických koncentrácií 

ADA2 (24). Využitie heterozygotného darcu, a to aj v prípade vyhovujúcej 

enzymatickej aktivity ADA2, však stále vyvoláva obavy z potenciálneho 

neskoršieho rozvoja prejavov ochorenia u príjemcu štepu, a to aj v kon-

texte plného darcovského chimérizmu. U nášho pacienta v kazuistike 3 

sa AIHA, ktorú sme hodnotili ako prejav základného ochorenia, rozvinula 

v čase prevahy autológnej hemopoézy na úrovni 71 % s opätovným 

poklesom aktivity enzýmu ADA2.

Záver
S narastajúcim pokrokom v medicíne sme neustále svedkami ob-

jasnenia podstaty nových vzácnych ochorení. Tie je v rámci explózie 

pribúdajúcich diagnóz často náročné plne uchopiť. Avšak, poznanie 

ich patogenézy, možnosti diagnostiky a efektívnej liečby predstavujú 

obrovskú nádej pre jednotlivých pacientov a ich náročné životné osudy.

Deficiencia adenozín-deaminázy 2. typu (DADA2) je jedinečným 

autoinflamačným ochorením mnohých tvárí. Môže sa prejaviť širokou 

paletou príznakov, od rekurentných febrilít, prejavov kožnej i systémo-

vej vaskulitídy, poruchami imunity až po zlyhanie kostnej drene (5, 14). 

Cievna mozgová príhoda môže byť zároveň prvým aj izolovaným preja-

vom tohto ochorenia (25). Vzhľadom na vysokú fenotypovú variabilitu, 

rôzny vek manifestácie, ako aj pomerne nedávny opis tejto choroby, 

sa pacienti s DADA2 môžu skrývať pod inými diagnózami v rôznych 

špecializovaných ambulanciách pre deti i dospelých.

Diagnózu DADA2 je možné určiť na základe vyšetrenia enzymatickej 

aktivity ADA2 alebo molekulovo-genetickou analýzou (18). Pacienti 

s DADA2 vyžadujú multidisciplinárnu špecializovanú starostlivosť a nad-

štandardnú spoluprácu medzi odborníkmi. Potvrdením diagnózy sa pre 

pacientov otvárajú dvere k efektívnej liečbe, ktorá závisí od fenotypu 

každého individuálneho pacienta. Sú k dispozícii a ďalej pribúdajú 

dôkazy o preventívnom účinku TNF-α inhibítorov na vývoj cievnej 

mozgovej príhody; závažné hematologické a imunologické fenotypy 

je možné úspešne liečiť iba transplantáciou hematopoetických kme-

ňových buniek (4, 24). Komplexnou starostlivosťou je aktuálne možné 

výrazne zlepšiť vyhliadky, celkovú kvalitu života a predísť závažným 

komplikáciám nielen u pacientov, ale aj u dosiaľ asymptomatických 

rodinných príslušníkov (19).
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Obr. 4. Dedičnosť, genotyp a aktivita enzýmu ADA2 v rodinách opísaných 
pacientov

ND – „not done“, nerealizované. *aktivita enzýmu ADA2 u pacienta je vyhodnoco-
vaná vzhľadom na zdravú kontrolu v rámci jednotlivej analýzy, absolútne hodno-
ty a teda aj cut-off hodnoty sa preto môžu medzi jednotlivými analýzami líšiť


