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Novinky v oblasti vrozenych poruch imunitniho systému

nechténé zmény v jinych ¢astech genomu, coz mdze vést k neplano-
vanym genetickym modifikacim (40).

Zaver

Vrozené poruchy imunitniho systému predstavuji stale se rozsi-
fujici skupinu onemocnénti, u které se diky pokrokdim v objasnovani
jejich patogeneze dafi také zvysovat mnozstvi diagnostickych a te-
rapeutickych pfistup. Velkym pokrokem na poli PID/IEIs v Ceské
republice je zavedeni celoplosného screeningu SCID na poc¢atku roku
2024. Rozviji se také lécebné moznosti, mezi které patfi stale Castéjsi
vyuzivani biologické terapie pomoci monoklonalnich protildtek

a tzv. malych molekul. Pokroky jsou zaznamenavany také v moznos-
tech genové terapie. S postupujicim poznanim vsak pfichdzi i nové
vyzvy tykajici se diagnostickych, terapeutickych i etickych aspektg,
se kterymi se budeme muset v budoucnosti vyrovnat. Nejvétsi limi-
taci sirsiho pouzivani novych lécivych pfistupt je kromé jejich ceny
také fakt, Ze je zatim k dispozici jen velmi malo randomizovanych
placebem kontrolovanych studii. V budoucnosti se snad docka-
me prospektivnich klinickych studii na idedlné co nejvétsim poctu
pacientl s konkrétni diagndzou tak, aby mohla byt pro jednotliva
vzacna onemocnéni pfipravena jasna doporuceni a postupy stran
jejich diagnostiky i lécby.
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