Brutonova agamaglobulinemie

Brutonova agamaglobulinemie (X-vdzana

agamaglobulinemie, X-vdzana v
hypogamaglobulinemie, XLA, OMIM: 300755 (https:/ X L"HKF'D Recessive
/www.omim.org/entry/300755)) byla prvni popsanou 2 —
geneticky podminénou imunodeficienci (popsana Ql X CaromMosOME

Brutononem v roce 1952). Patri mezi protilatkové — BTK GENE
imunodeficience.
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Etiologie a patogeneze ExcLusive
Jako abnormalni produkt byla identifikovana Fl ]
proteinkinasa BTK (Bruton tyrosine kinase), ktera \ /
je ve velkém mnozstvi exprimovana v prekurzorech wd
B o e ot P )
B-lymfocytl nejprve k preskupeni genl pro tézky =
Fetézec imunoglobulinu, které je nésledovéno Video v anglicting, definice, patogeneze, pfiznaky, komplikace, [é¢ba.

preskupenim genl pro lehké retézce. Ukazuje se, Ze

pokud je BTK mutovana, konci vyvoj preskupenim

genu pro tézky retézec imunoglobulinu. Lehké retézce se nesyntetizuji a molekuly imunoglobulinli nemohou byt
zkompletovany. BTK kinasa je odpovédna za prenos biosignalu z receptord B-lymfocytl (a jejich prekurzord) k
efektorovym mechanismm.

Kritickym Usekem u této choroby je ¢ast dlouhého raménka X chromosomu - Xg21.3-922. Jako GR dédi¢na choroba
se tedy vyskytuje mnohem c¢astéji u chlapcd.

Klinicky obraz

Nemoc se zacind plné projevovat az po 6. mésici véku, nebot do té doby je novorozenec alespon ¢astecné
chranén materskymi imunoglobuliny. Projevy zahrnuji predevsim opakované bakteridlni infekce dychaciho
systému (bronchitidy, otitidy, pharyngitidy, sinusitidy...); témér vzdy zi¢astnénymi patogeny jsou Haemophilus
influenzae, Streptococcus pneumoniae nebo Staphylococcus aureus. Velka je i nachylnost k virovym infekcim,
zplUsobovanych napfiklad enteroviry (polioviry, echoviry, coxsackieviry). Klasickym nalezem je zfetelné snizeni (i
Uplnad absence) B-lymfocytd, plazmatickych bunék a vSech tfid imunoglobulind v periferni krvi. Hladiny T-lymfocytd
jsou normalni nebo zvysené.

Existuji r@izné alelické varianty; u nékterych je popsana asociace s dalSimi projevy, napriklad hluchotou, deficitem
rdstového hormonu nebo rdznym neurologickym postizenim.

Terapie
LécCba zahrnuje substitu¢ni terapii imunoglobuliny, pripadné profylaktické podavani antibiotik &i virostatik.

Odkazy
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Souvisejici €lanky
= Primarni imunodeficience
= Autosomalné dédi¢na agamaglobulinemie
= Protilatky
Externi odkazy
= Brutonova agamaglobulinemie - Youtube video (https://www.youtube.com/watch?v=GRra7)3ahUc&list=PLY33
uf2n4e6Neq5yeTHN2zIW7zEZzPYjYZ&index=5)
= Brutonova agamaglobulinemie - anglickd Wikipedie (https://en.wikipedia.org/wiki/X-linked_agammaglobulinem
ia)
Zdroj

= S{PEK, Antonin. Geneticky podminéné poruchy imunitniho systému [online]. Posledni revize 9. 6. 2006, [cit. 5.
12. 2009]. <http://www.genetika-biologie.cz/primarni-imunodeficience>.

Pouzita literatura

= BARTUNKOVA, Jifina. /munodeficience. 1. vydani. Praha : Grada, 2002. 228 s. ISBN 80-247-0244-4.


https://www.omim.org/entry/300755
https://www.wikiskripta.eu/w/Prim%C3%A1rn%C3%AD_imunodeficience
https://www.wikiskripta.eu/w/Protil%C3%A1tka
https://www.wikiskripta.eu/w/B-lymfocyty
https://www.wikiskripta.eu/w/B-lymfocyty
https://www.wikiskripta.eu/w/Gen
https://www.wikiskripta.eu/w/Mutace
https://www.wikiskripta.eu/w/Chromosom_X
https://www.wikiskripta.eu/w/Gonosom%C3%A1ln%C4%9B_recesivn%C3%AD_d%C4%9Bdi%C4%8Dnost
https://www.wikiskripta.eu/w/Novorozenec
https://www.wikiskripta.eu/w/Streptococcus_pneumoniae
https://www.wikiskripta.eu/w/Rod_Staphylococcus
https://www.wikiskripta.eu/w/B-lymfocyty
https://www.wikiskripta.eu/w/Alely
https://www.wikiskripta.eu/w/Somatotropin
https://www.wikiskripta.eu/w/Prim%C3%A1rn%C3%AD_imunodeficience
https://www.wikiskripta.eu/w/Autosom%C3%A1ln%C4%9B_d%C4%9Bdi%C4%8Dn%C3%A1_agamaglobulinemie
https://www.wikiskripta.eu/w/Protil%C3%A1tky
https://www.youtube.com/watch?v=GRra7J3ahUc&list=PLY33uf2n4e6Neq5yeTHn2zlW7zEzPYjYZ&index=5
https://en.wikipedia.org/wiki/X-linked_agammaglobulinemia
http://www.genetika-biologie.cz/primarni-imunodeficience
https://www.wikiskripta.eu/w/Speci%C3%A1ln%C3%AD:Zdroje_knih/80-247-0244-4




