Poruchy imunity
screening zavaznych
imunodeficienci
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Poruchy T lymfocytu
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TRECS

Specificka prestavba DNA v thymu
Tvorba receptoru T lymfocytii TCR
Prebyte€na DNA - TRECs
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Bubble boy

,Bubble boy", ,Bezmikrobni dité”,
1969 1977
USA Ceskoslovensko

U potvrzenych zavaznych zachycenych imunodeficienci je mozna vCasna
transplantace hematopoetickych bunék kostni dfené



Vyuziti TREC pro screening zavaznych
bunecnych imunodeficienci

Screening v CR

Od roku

1975 hyperfenylalaninémie a fenylketonurie

1985 kongenitalni hypothyredza

2006 kongenitalni adrenalni hyperplasie

2009 cysticka fibroza

2009 dedicné poruchy metabolismu aminokyselin
a mastnych kyselin

Praha, Brno, Olomouc

Screening imunodeficienci

USA od roku 2010
Test vyvinut 2007
Pilotni projekt Wisconsin 2008

Evropa

Priprava

Svédsko, Némecko, UK
Berlinska deklarace



Porucha vyvoje v kostni dreni
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Diagnoses associated with T-cell lymphopenia found by
screening with TRECs

Na 1 milion déti

14 SCID, 6 CID

40 dalSi imunodeficity

Celkovy odhad zachycenych imunodeficienci 1:22000

The Journal of Allergy and Clinical Immunology (JACI), Kwan et al, 2013



Nase vysledky

diGeorge syndrom- novorozenecké screeningoveé karticky (n=13)
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Nase vysledky

Di George syndrom- krev (n=21)
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Nase vysledky

Vyvoj TREC/KREC od narozeni
6 pacientl s dostupnym vzorkem karticky i krve
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Chybi sou¢asné vzorky ~Sulc Marek

Hanova Kristyna
Hrbacova Sabina
MosSovska Katefina
Skrovankova Katefina
Zoubkova Anna

Klima Simon




Screening zavaznych T bunécnych imunodeficienci zachyti
pouze velmi zavazné pripady ,kompletniho syndromu
diGeorge” (v nasi skupine pouze 1 pacient).

U ostatnich déti je snizeni T lymfocytl pouze mirné.

Podékovani
Klinice détské hematologie a onkologie
Zavedeni testu
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MUC. Michal Svaton



