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IMUNODEFICIENTE PRIMARE

Definitie

Imunodeficientele primare (IDP) — reprezinta un grup heterogen de dereglari, a caror cauza sunt mutatiile genelor
specifice cu defecte ale unui sau catorva componente ale sistemului imun.

Codurile bolii (CIM-10): D70.33; D71, D80-D84; D89; G11.3

Factori de risc

Istoricul familial de IDP

Decesele la varsta de sugar 1n familie (in special de cauza infectioasad sau necunoscuta)

Cosangyvinitatea

Procese autoimune sau patologii hematooncologice la mai multi membri ai familiei.

Semne suoestive de imunodeficienta primara (OMS)

Copil cu semne sugestive de imunodeficientd primara:

Istoric familial de IDP sau deces
inexplicabil (ex.: pana la varsta de 30 de ani);
Esecul cresterii (inabilitatea copilului de a lua in
greutate sau/si de a creste);

Necesitatea administrérii antibioticelor
sau/si spitalizare pentru o infectie;

Sase sau mai multe infectii respiratorii virale per an
(pneumonii, bronsite, sinuzite);

Patru sau mai multe infectii otice pe an;

Doud sau mai multe episoade de sepsis, meningita,
osteomielita (per viatd);

Doua sau mai multe luni de antibioterapie fara efect;
Candidoza mucocutanata rezistenta sau recurenta;

prematur

intravenos

Adulti cu semne sugestive de imunodeficienta
primara:

e Doua sau mai multe infectii otice pe an;

e Doua sau mai multe sinusite acute pe an (in
absenta istoricului de alergii);

e Una sau mai multe pneumonii pe an mai multi
ani la rand;

e Diarea cronica cu scadere ponderald;

e Infectii virale recurente (gripa, herpes,
condiloame, etc.);
e Necesitatea administrarii antibioticelor

intravenos sau/si spitalizare pentru o infectie;
e Abcese cutanate profunde sau abcese ale
organelor interne recurente;

Abcese cutanate profunde sau abcese ale organelor e Candidozd mucocutanatd rezistentd  sau
interne recurente; recurenta;
e Infectii cauzate de microorganisme neobisnuite sau/si e Istoricul familial de IDP.
cu localizare neobisnuita;
e Evolutie atipicdi a maladiilor hematologice sau
autoimune;
e Episoade repetate de diaree prolongatd de etiologie
necunoscuta.
Pasi obligatorii in conduita pacientului cu suspectie de IDP la nivel CMF:
1. Anamneza bolii; 2. Examenul fizic; 3. Investigatii de laborator hematologice si imunologice
Anamneza

Precizarea istoricului familial de IDP la rudele de generatia I-;

Detagarea intarziata a bontului ombilical (mai mult de 30 zile);
Anamneza obstetricald de infectii materne (expunere la toxine, medicamente, droguri, substante chimice);

Nastere prematura, icter prelungit, detresa respiratorie;
Intoleranta alimentara, durata alaptarii la san;
Istoricul vaccinarii, efecte adverse sau complicatii;

Boli suportate: severitatea, spitalizarile precedente, alergii, interventii chirurgicale, reactii anafilactice, artritd, procese

autoimune;

Caracteristica infectiilor suportate: varsta de debut, frecventa epizoadelor, localizarea procesului infectios;
microorganismele implicate, tratamentul aplicat si raspunsul (complet, incomplet, absent).




Examen fizic

o Evaluarea indicilor antropometrici cu identificarea retardului staturoponderal progresiv (la copii) sau scadere

progresiva in greutate (la adulti)

o Evaluarea indicilor functionali:starea de constienta, FR, FCC, TA, temperatura corpului, SpO-

Manifestari generale:
e Febra intermitenta
e Diaree si malabsorbtie
e Boala inflamatorie intestinala atipica

o C(Cicatrizarea intarziata a plagilor

Examen fizic

Manifestari cutanate si ale mucoaselor:
o Eczema, dermatita severa

e Par rar, hipopigmentat, alopecie innascuta
e Telangectazii oculare, albinism oculocutanat
e Eritrodermie/dermatita exfoliativa generalizata
e Abcese recurente cu pneumatocele pulmonare
e Granuloame si abcese recurente cu localizari
neobignuite
e Abcese recurente sau celulita, pioderma
gangrenosum
e Granuloame cutanate
o Ulcere orale, periodontita, gingivita, stomatita
cronica
e (Candidoza cutanata sau unghiala
e Vitiligo, edem angioneurotic
Manifestari hematologice:
e Icter, hepatosplenomegalie
e Petesii recidivante cu debut precoce
o Neutropenie, trombocitopenie autoimuna

Extremitati:
e  Artritd sau artralgii
e Unghii in forma de sticla de ceas, distrofia
unghiilor.
Manifestari endocrine:
e Hipoparatiroidism, endocrinopatii autoimune
o Diabet, hipotiroidism, disgenezia gonadelor
Manifestari scheletale:
e Nanism cu membre scurte
e Convulsii hipocalcemice
Manifestari ale tesutului limfoid:
e Absenta ganglionilor limfatici i a amigdalelor;
e Adenopatie severa
Manifestari oculare:
e Telangiectazii, retinopatie, conjunctivita cronica
Manifestari neurologice:
e Ataxie, encefalita cronica, microcefalia,
macrocefalia.

Patternuri caracteristice unor imunodeficiente nrimare

Caracteristici

Diagnostic

La nou-niscuti si sugari mici (0-6 luni)

Hipocalcemie, facies si urechi dismorfice, malformatii cardiace congenitale

Sindrom DiGeorge

Detasarea intarziata a cordonului ombilical, leucocitoza, infectii recurente

Defect de adeziune leucocitara

Candidoza mucocutanata persistentd, deficit de crestere, pneumonie, diaree

Imunodeficienta combinata severa

Scaune sangvinolente, otoree, dermatitd atopica

Sindromul Wiskott-Aldrich

Pneumonie provocatd de Pneumocystis jiroveci, neutropenie, infectii recurente

Sindromul hiper-lgM X-linkat

La sugarii mari si copii mici (6 luni — 5 ani)

Mononucleoza infectioasa severa progresiva

Sindromul limfoproliferativ X-linkat

Abcese recurente determinate de S. aureus, pneumonie stafilococica cu formare de
pneumatocele, facies dismorfic, dermatita pruriginoasa

Sindromul hiper-IgE

Candidoza mucocutanata persistenta, onicomicoza, endocrinopatii

Candidoza mucocutanata cronica

Statura mica, par fragil, varicela severa

Sindromul de hipoplazie par-cartilaj

Albinism oculocutanat, infectii recurente

Sindromul Chédiak-Higashi

Abcese, limfadenopatie supurativa, obstructie pilorica, pneumonie, osteomielita

Boala granulomatoasa cronica

La copii mari (mai mari de 5 ani) si adulti

Dermatomiozita progresiva cu encefalita enterovirala cronica

Agammaglobulinemia X-linkata

Infectii sinopulmonare, deficit neurologic, telangectazii

Ataxie-telangiectazie

Infectii recurente cu N. meningitidis

Deficitul complementului C6, C7 sau C8

Infectii sinopulmonare, splenomegalie, manifestari autoimune, malabsorbtie

Imunodeficienta comuna variabild




Investigatii de laborator

Hemoleucograma cu enumerarea manuala a formulei leucocitare si trombocitelor
Testul HIV/SIDA
Testarea concentratiei imunoglobulinelor A, M, G, E-totala n serul sangvin

Vaccinarea

Excluderea vaccinurilor vii atenuate din programul de vaccinare
Vaccinarea pacientilor cu IDP se accepta doar cu vaccinuri inactivate, anatoxine in cazul IDP celulare

Tratamentul

Tratamentul pacientilor cu IDP va fi expus in extrasul specialistilor cu precizarea dozelor si modului de
administrare

Asigurarea unui aport nutritiv adecvat pentru a evita problemele de crestere

Regim menajant (optimizarea efortului fizic, somnului, managementul stresului)

Supravegherea

Supravegherea permanenta a pacientului cu controlul clinic in primul an — lunar, ulterior odata la 3-6 luni

Criterii de indreptare a pacientilor cu IDP in Centrul Ambulator de Fibroza Chistica si Alte Boli Rare

Suspectarea IDP

Aparitia Semnelor de complicatii ale IDP pe parcursul supravegherii de catre medicul de familie, boli
concomitente avansate;

Puseu infectios/inflamator intens si trenant pentru investigatii si reconsiderare terapeutica

Aprobat prin Ordinul MSMPS nr. 261 din 18.03.2022
Cu privire la aprobarea PCSMF ,,Imunodeficiente primare”




