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Novinky v primarnich imunodeficitech

deficience (42, 43). Zakladni myslenkou je akumulace variant s vlivem
na funkce gent v jedné biologické cesté, a to napriklad v diferenciaci
B lymfocytd, které kumulativné zpdsobf klinicky manifestni deficit (44).
Ackoliv soucasné genetické analytické procesy zatim nejsou schopny ta-
kové souvislosti identifikovat, na jejich zlepsovani se intenzivné pracuje.

Zvysujici se vyznam tranzitni péce

Primarni imunodeficity se ¢asto manifestuji jiz v détském véku
a vyzaduji dlouhodobou, mnohdy celoZivotni specializovanou péci.
Vyznamny pokrok v diagnostickych a terapeutickych moznostech,
zejména v oblasti imunoglobulinové substitu¢ni 1é¢by a profylaxe
infek¢nich onemocnénti, pfispél k vyraznému zlepseni prognézy a prezi-
vanf téchto pacientl. Diky tomu se stéle rostoucf pocet pacientt doZiva
dospélosti, coz klade zvysené ndroky na kvalitu a organizaci pfechodu
z pediatrické do dospélé péce (45).

Problematice pfedavani pacientl z pediatrického sledovani do
péce Iékafl pecujicich o dospélé pacienty se vénuje tzv. tranzitni pé-
Ce, kterd by méla byt multidisciplinarni, individualizovana a zahajena
s dostate¢nym casovym predstihem, idedlné jiz v ¢asné adolescenci.
Klicovou roli zde hraje Uzké spoluprdce mezi pediatrickym a dospé-
lym imunologem, praktickym Iékafem, specializovanymi zdravotnimi
sestrami a v indikovanych pfipadech také psychologem ¢i socidlnim
pracovnikem. Doporucuije se, aby pacient absolvoval nékolik spole¢nych
navstév u pediatrického a dospélého specialisty, coz umoznuje plynuly
pfechod a pfenos znalosti o zdravotnim stavu pacienta. Vzhledem
k ¢astému vyskytu komorbidit je nezbytnd rovnéz koordinace péce
s dalsfmi odbornymi specialisty. S ohledem na heterogenitu primar-
nich imunodeficitd musf byt pfechodovy proces vzdy pfizplsoben
individualnim potfebam pacienta (46).

Adolescence je obdobim vyznamnych biologickych, psychickych
a socialnich zmén, které mohou negativné ovlivnit schopnost pacienta
prevzit odpovédnost za vlastni zdravotni stav. Systematickd edukace
pacienta, zaméfena na porozumeénf vlastni diagnoze, [écebnému rezimu,
rozpoznavani varovnych pfiznakl a rozvoj komunika¢nich dovednostf
potfebnych pro samostatny kontakt se zdravotnickym systémem, je
proto nezbytnou soucasti tohoto procesu (47).

V klinické praxi pfedstavuje zavedeni standardizovanych postupt
tranzitni péce o pacienty s primdrnim imunodeficitem z&sadni na-
stroj pro zajisténi kontinuity péce, podporu samostatnosti a prevenci
zhorseni zdravotniho stavu v obdobfi pfechodu do dospélé péce, coz
se nasledné odrazi ve zlepseni dlouhodobych klinickych vysledka,
adherence k [é¢bé a kvality zivota v dospélosti.

Vyznamnou terapeutickou vyzvou u pacientd s primarnimi po-
ruchami imunity je heterogenita a dynamicky vyvoj zdkladniho one-
mocnéniv pribéhu zivota. Klinicky fenotyp manifestujici se v détském
veku se mize v dospélosti vyznamné lisit, coz klade zvysené naroky
na dlouhodobé sledovéani a individualizovany terapeuticky pfistup.
Typickym prikladem jsou pacienti se syndromem delece 22g11.2 (d¥i-
ve DiGeorgelv syndrom), u nichZz méze dochézet k parcidlni regresi
imunodeficitu, zatimco do popfredi klinického obrazu vystupuiji jiné
komplikace, zejména autoimunitni onemocnéni, alergické projevy

a psychiatrickd morbidita. Nekteré pfidruzené komplikace, jako hypo-

VNITRNI LEKARSTV( / Vnitf Lék. 2026;72(3):151-157 /

paratyredza, skolidza &i vrozené srdecnf vady, viak pretrvavaji napfic
veékovymi obdobimia vyzaduji kontinudini monitoraci a terapii (48, 49).

Pacienti s primarnimi poruchami imunity vykazuji zvysené riziko
vzniku malignich onemocnéni, jejichz incidence se v pribéhu jejich
Zivota postupné zvysuje. Z patofyziologického hlediska se uplatruje jak
snizend schopnostimunitniho systému rozpoznat a eliminovat nadorové
buriky, tak intrinsické bunécné defekty vedouci ke zvysené nachylnosti
k nekontrolované bunécné proliferaci. Jednotlivé typy imunodeficitd jsou
asociovany se specifickym spektrem malignit, coz vyzaduje individualizo-
vany diagnosticky i terapeuticky pfistup. U pacientl s béZnou variabilnf
imunodeficienci (CVID) je popsan rozvoj non-Hodgkinského lymfomu ¢&i
malignit gastrointestindlniho traktu az u 20 % pfipadd (50). Zvysené riziko
vzniku lymfomd bylo dokumentovano rovnéz u pacientt se syndromem
delece 22q11.2, u nichz byla zaznamendana také vyssi incidence nador(
stitné Zlazy (45, 51). Syndromy s poruchou reparace DNA, u nichZ jsou
vzhledem ke zvysené frekvenci spontannich zlom DNA kontraindi-
kovany diagnostické i terapeutické postupy vyuzivajic ionizujici zafen,
maji proti populaci vyznamné zvysenou dispozici k rozvoji lymfom, ale

i solidnich orgdnovych malignit, véetné melanomu (52, 53).

Zaveér

Vyvoj pole vrozenych poruch imunity pokracuje nezadrzitelnym
tempem. Rozsifujici se geneticka klasifikace, fenokopie podminéné
autoprotilatkami a nové popsané mechanismy onemocnéni posouvajt
vrozené poruchy imunity od ¢isté infekénich onemocnéni k sirokému
spektru stavll zahrnujicich autoimunitni, alergické, autoinflamatorni,
lymfoproliferativni a maligni manifestace. Diagnézy IEl je proto tfeba
aktivné zvazovat nejen u pacientl s opakovanymi ¢i atypickymi infek-
cemi, alei u nevysvétlitelnych zanétlivych, autoimunitnich a alergickych
fenotypU, zejména pii ¢asném zacatku obtizi, rodinné zatézi, necbvyklé
kombinaci pfiznakd nebo refrakternim prabéhu.

Diky proméndm diagnostiky a epidemiologie IEl, novorozeneckému
screeningu SCID, Sirsi dostupnosti pritokové cytometrie a genetického
testovani a diky pokroklm v Ié¢bé se stéle vice pacientl dozivé do-
spelosti a prechdzi do péce dospélych imunologt a spolupracujicich
specialistl. Pro zdravi pacientl je proto klicova kvalitni tranzitni péce
a dlouhodobd dispenzarizace se zaméfenim na prevenci kumulace or-
ganovych poskozeni (zejména plic a GIT), v¢asnou identifikaci malignit,
individualizaci o¢kovani (v¢etné sezénniho) a antiinfekéni profylaxe
aracionalnfvolbu cilené imunomodulaénilécby (veetné biologik a JAK
inhibitort). U vybranych onemocnéni, zejména v détském véku, je
mozno pomyslet na kauzalni lécbu (HSCT, transplantace thymu, genova
terapie), jejiz ptinos je nejvétsi pfi ¢asné diagnodze. Velka ¢ast pacientl
s |El si vSak nese svoje onemocnéni do dospélosti, ¢imz problematika
[El nabyva vyznamu v oblasti interniho |ékafstvi.

IEl tak pfedstavuji modelovy pfiklad onemocnéni, u nichz spravné
rozpoznani a rychlé konzultace pacienta s tymem specializovaného
centra zasadné méni progndzu. DUraz na centralizaci, multidisciplindmi
spoluprdci a propojeni regiondlnf a vysoce specializované péce (veetné
néarodnich projektd a evropskych siti) je nezbytnou podminkou, aby se
moderni diagnostické a terapeutické moznosti promitly do redlného
zlepseni vysledkl pacientl v ceské klinické praxi.
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