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INTRODUCERE

Aceasta brogura explica ce sunt imunodeficientele primare (IDP),
diagnosticul, monitorizarea gi tratamentul lor in cazul adultilor.

IDP reprezinta un grup mare de diferite boli cauzate de functionarea anormala a
unor componente ale sistemului imun (Tn principal celule si proteine). Pacientii cu
IDP au o susceptibilitate mai mare la infectii decét alte persoane. De asemenea
in IDP sistemul imun poate sa atace propriul organism —acest fenomen numindu-
se “autoimunitate” si pot aparea simptome variate cum ar fi durerea si tumefierea
articulatiilor (artrita).

IDP sunt determinate de defecte ale genelor (ADN) responsabile de sistemul imun.
Aceste defecte pot fi mostenite de la parinti si se pot manifesta la orice varsta, desi
in multe cazuri diagnosticul se pune la varsta de adult tAnar sau mai tarziu. Cu toate
ca unele IDP sunt identificate in copilarie, anumite tipuri de IDP sunt diagnosticate
mai frecvent la varsta adultd. De exemplu imunodeficienta comuna variabila (CVID),
cea mai comuna IDP diagnosticatda la varsta de adult, are o incidenta de
aproximativ 1 la 25 000 de persoane si majoritatea cazurilor sunt identificate la
adulti. Deficitul selectiv de Ig A, deficitele subclaselor de 1gG si deficitele de
complement sunt alte IDP frecvent diagnosticate in adolescenta sau la varsta
adulta. Boala granulomatoasa cronica (CGD) si agamaglobulinemia X -linkata sunt
exemple de IDP care , de obicei, se identifica in copilarie, dar in unele cazuri pot fi
diagnosticate si la varsta adulta.

Adultii cu IDP prezinta adesea simptome cu multi ani inainte de a fi diagnosticati.
Acesta este un aspect deosebit de important deoarece cu cat IDP este identificata
mai precoce, cu atat tratamentul se poate institui mai repede, reducand astfel
riscul infectiilor i al altor complicatii.

IDP sunt boli cronice grave. Totusi, cu ajutorul modalitatilor moderne de tratament
dar si al unor masuri de prevenire a imbolnavirilor, majoritatea pacientilor cu IDP
pot avea o viata lunga si activa. Adultii cu IDP au un rol important in luarea
deciziilor privind tratamentul pe care il urmeaza si in vegherea asupra starii lor de
sanétate. Ins& pentru aceasta, pacientii trebuie s& invete cat mai multe despre IDP
si managementul acestora.

Aceasta brogura explicd cum sunt diagnosticate IDP, tratamentul si implicatiile
acestor boli asupra vietii pacientilor si a famililor acestora. De asemenea fisi
propune sa ajute adultii recent diagnosticati si tinerii cu IDP care ajung la varsta
adulta.
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DIAGNOSTICUL SI TRATAMENTUL IDP
SEMNE DE ALERTA

Indiferent de varsta pacientului, este foarte important ca IDP sa fie diagnosticate
cat mai precoce. De obicei suspiciunea de IDP se ridica in situatia in care o
persoana prezinta infectii neobisnuit de frecvente sau severe, cand acestea nu
raspund corespunzator la tratamentul corect sau cand sunt cauzate de tipuri rare
de bacterii, virusuri sau fungi. Cel mai des intalnite infectii in cazul adullilor sunt
cele ale tractului respirator, incluzand aici infectiile sinusurilor nazale (sinuzitad), ale
cailor aeriene (bronsitd) sau ale plamanilor (pneumonie) si cele ale sistemului
digestiv (care cauzeaza diaree).

TESTE PENTRU DIAGNOSTIC

Pentru diagnosticul si tratamentul IDP, este important, in masura posibilitatilor, sa se
consulte un specialist Tn bolile sistemului imun (imunolog), daca este disponibil, cat si
un medic generalist (medic de familie) care este in contact cu imunologul.

Medicii folosesc diverse teste de laborator pentru a investiga sistemul imun al pacientilor
suspectati de IDP. Acestea determind numarul de celule ale sistemului imun din sénge
(in special celulele B si T) si capacitatea acestor celule de a se multiplica si de a
distruge microorganismele infectante. La fel de importanta este masurarea nivelelor de
imunoglobuline din sange. Imunoglobulinele (denumite si anticorpi) sunt proteine care
recunosc microorganismele infectante si ajuta celulele sistemului imun s le distruga. Tn
cele mai multe IDP (cu exceptia sindroamelor de hiper IgM si hiper IgE) organismul
produce prea putine imunoglobuline sau deloc. Alte teste utilizate sunt cele care
masoara nivelele componentelor sistemului complement, acestea fiind proteine care
distrug microorganismele si asista alte celule ale sistemului imun.

Pacientii care au simptome sugestive pentru IDP trebuie testati obligator pentru infectia
cu HIV (virusul imunodeficientei umane). IDP sun boli genetice si nu trebuie
confundate cu infectia cu HIV. Deoarece infectia cu HIV poate determina o
susceptibilitate crescuta la infectii, un test HIV va exclude aceastd boala. Tn cursul
diagnosticului unei IDP, pacientii trebuie, de asemenea, testati pentru anumite boli
autoimune si anumite tipuri de cancer care pot cauza simptome similare celor din IDP.

TRATAMENT

Substitutia cu imunoglobulind este tratamentul principal pentru cei mai mulli
bolnavi cu IDP. Acest tratament ajutd la prevenirea infectilor si reduce unele
simptome autoimune, daca acestea sunt prezente. Imunoglobulina este
administratd sub forma perfuzabila pe cale venoasa (IVIG) sau pe cale
subcutanata (SC). In unele cazuri pacientii adulti isi pot administra imunoglobulina
acasa, singuri sau ajutati de membri ai familiei ori de ingrijitori. Astfel, prin
reducerea vizitelor la spital se amelioreaza viata familiald si cea profesionala a
pacientilor.
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In functie de particularitatea fiecdrei IDP pot fi folosite diverse modalitati
terapeutice specifice. Acestea includ:

Factor stimulator al coloniilor granulocitare: este folosit pentru a stimula
productia la nivelul maduvei osoase a unor celule ale sistemului imun denumite
granulocite, atunci cand nivelul acestora este scazut, ca de exemplu in cazul
pacientilor cu neutropenie congenitald severa sau deficit de CD40 ligand.

Interferon gamma: este utilizat pentru a stimula sistemul imun, Tn particular
la pacientii cu boala granulomatoasa cronica (CGD).

PEG adenozin deaminaza: este administratd pacientilor la care lipsa
acestei enzime determina imunodeficenta combinata severa (SCID).

Transplantul de celule stem hematopoietice: Defectele la nivelul celulelor stem
hematopoietice care determina aparitia unor IDP severe (ex. CGD si SCID), pot fi
corectate prin administrarea de celule stem prelevate de la un donator sanatos.

Terapia genica: aceasta presupune corectarea defectului genic care determina
aparitia de IDP (ex. CGD si SCID). Acest tratament este inca in faza de studiu si nu
este disponibil ca tratament de rutina (exceptand sindromul Wiskott Aldrich).

Aceste terapii sunt in general costisitoare si accesul la ele variaza in diferite parti
ale lumii. Zi de zi se Tnregistreza progrese in plan terapeutic pentru IDP si de
aceea pacientii ar trebui s& se informeze permanent despre aceste noi
descoperiri.

Pacientii cu IDP au adesea nevoie de medicamente pentru tratamentul sau
prevenirea infectilor cauzate de bacterii (antibiotice), fungi (antimicotice) si
virusuri (anitivirale, de ex. impotriva varicelei).

Bolnavii cu IDP trebuie sa fie atenti la orice semn de infectie si sa
informeze medicul imunolog sau specialist asupra acestora.

IPOPI a elaborat broguri specifice pentru diagnostic si tratament. Acestea pot
fi gasite pe www.ipopi.org.
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EFECTELE IDP PE TERMEN LUNG

Terapiile moderne permit pacientilor cu IDP mai mult ca niciodata s& aiba o viata
lunga si sanatoasa. Totusi, pe termen lung aceste boli cauzeaza variate probleme
de sanatate si de aceea pacientii trebuie sa fie atenti la starea lor de sanatate si sa
raporteze orice schimbare aparuta, clinicii, spitalului sau medicului de care apartine.
Aceasta brosura ofera doar informatii generale asupra problemelor de sanatate pe
care bolnavii cu IDP le pot avea. Fiecare pacient poate fi afectat Tn mod diferit de
boala sa si de aceea este important ca aspectele specifice sa fie discutate personal
cu un medic.

Pacientii cu IDP trebuie sa-si monitorizeze cu atentie starea de sanatate si
sa raporteze orice problema spitalului, clinicii sau medicului de familie.

COMPLICATIILE PULMONARE

Pacientii cu IDP pot prezenta infectii respiratorii cronice (pe termen lung), recurente
care in timp pot afecta plamanii. Brongiectaziile reprezinta o complicatie serioasa
in care caile aeriene (bronsgii) sunt dilatate facilitind astfel acumularea de mucus.
Acest fapt provoaca tuse si dispnee (respiratie dificila) si chiar o predispozitie mai
mare la infectii. Substitutia cu imunoglobulina si antibioticele pot preveni aparitia
complicatiilor pulmonare cronice.

Bolnavii cu IDP pot dezvolta, de asemenea, alte tipuri de inflamatii cronice care pot
afecta diferite organe cum ar fi plamanii, ficatul si splina. In mod particular pacientii
cu CVID pot dezvolta noduli (denumiti “granuloame”) in plamani sau in alte organe.
In cazul afectarii plamanilor, aceasta complicatie poate determina dispnee si
scaderea capacitatii de efort.

COMPLICATIILE AUTOIMUNE

Bolile autoimune pot afecta diferite parti ale corpului, incluzand:

* Articulatiile, determinand durere si inflamatie (artrita)

* Pielea, provocand eruptie si tumefiere

* Ficatul si splina, cauzdnd marirea acestora (hepatomegalie si,
respectiv, splenomegalie)

* Intestine, provocand boala inflamatorie intestinala

* Celulele sanguine, determinand scaderea numarului celulelor rosii care in
mod normal transporta oxigenul de la plaméni la tesuturi (anemie) sau a
numarului trombocitelor, implicate in prevenirea sangerarilor.

Substitutia cu imunoglobuline este principalul tratament folosit pentru a controla
bolile autoimune. Tn anumite conditii pot fi folosite medicamente supresoare ale
sistemului imun (de ex. corticosteroizii si tratamentul cu un anticorp monoclonal
denumit rituximab). Aceste tratamente imunosupresoare trebuie administrate
cu atentie de catre medicul imunolog.
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COMPLICATIILE NEURODEGENERATIVE

Ataxia teleangectazia (AT) este o IDP care cauzeaza anomalii la nivelul
creierului. Pacientii cu AT pot avea diverse simptome, cum ar fi tulburari ale
echilibrului, probleme cu ochii, vorbirea si deglutitia. Aceste simptome se pot
agrava in timp. Si in alte tipuri de IDP se poate ntalni deteriorarea sistemului
nervos, desi se stie putin in legatura cu acest aspect.

CANCERUL

Bolnavii cu anumite tipuri de IDP prezinta un risc crescut de a dezvolta cancer.
Acesta difera in functie de tipul de IDP. De exemplu, pacientii cu CVID au un risc
crescut de a dezvolta cancer al sistemului limfatic (limfom), de stomac, de séan,
vezica si col uterin.

EFECTELE ADVERSE ALE TRATAMENTULUI IN IDP

Substitutia cu imunoglobulind determind cateva efecte secundare. Unii pacienti
prezinta durere de cap sau simptome de alergie in timpul sau imediat dupa
perfuzie, dar in cele mai multe cazuri acestea sunt de scurtd durata si raspund la
tratamente simple. In cazuri rare pacientul poate avea reactii severe la tratamentul
cu imunoglobulind si de aceea, orice produs nou trebuie administrat sub
supravegherea unui medic. De-a lungul timpului, administrarea intravenoasa de
imunoglobulind poate deteriora venele folosite. Alte tratamente ale IDP sunt in
general bine tolerate si nu determina efecte secundare de lunga durata.
Administrarea frecventa sau indelungatd de antibiotice poate cauza diaree
severa. Antibioticele denumite chinolone pot afecta articulatiile, in special la copii
si adolescenti atunci cand se administreaza pentru perioade lungi de timp pentru
a preveni infectiile (profilaxie).

DIZABILITATI

Unele simptome ale IDP pot afecta activitatea normala ale pacientilor. De
exemplu, artrita la nivelul genunchilor, gleznelor si mainilor, precum si bolile
pulmonare cronice severe pot determina dizabilitati fizice ale pacientului. Acestia
trebuie sa ceara sfaturi asupra masurilor pe care le pot lua pentru a depasi aceste
probleme, de exemplu prin a face schimbari acasa si la locul de munca.

ACCESUL LA TRATAMENT iN IDP

Pentru pacientii varstnici poate fi din ce in ce mai dificil sa se prezinte la medic, in
special dacd au probleme de mobilitate sau s& calitoreasca. In functie de
modalitatea de acordare a asistentei medicale pot intdmpina si dificultati financiare.
Tn unele tari spitalul sau clinica pot oferi ingrijire la domiciliu pentru a ajuta in aceste
situatii. Organizatiile nationale ale pacientilor pot oferi sfaturi utile.
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TRAIND CU O IDP
CUM TE POTI MENTINE SANATOS

Pacientii cu IDP trebuie sa ia cateva masuri simple de precautie pentru a-gi
mentine sanatatea. Masurile simple pentru evitarea infectiilor sunt foarte
importante. Acestea cuprind:
* Igiena personalda, incluzand spalarea mainilor si o buna igiena dentara.
» Pansarea si dezinfectarea corespunzatoare a oricarei plagi.
» Evitarea fumatului (pentru a reduce riscul unor infectii sau a bolii pulmonare) si
a mediilor in care se fumeaza.
+ Alimentatie echilibrata din punct de vedere caloric si nutritional.
» Somn si odihna suficiente.

* Activitati fizice si sportive adecvate. Desi pacientii cu IDP se pot bucura de
orice tip de activitate sportiva, este necesar sfatul medicului in vederea luarii
unor masuri de precautie.

Este foarte important ca pacientii cu IDP sa nu fumeze pentru ca fumatul
creste riscul aparitiei infectiilor pulmonare si a bolilor pulmonare cronice.

Aceste aspecte si altele sunt prezentate Tn brogura IPOPI “Mentine-te sanatos! -
Un ghid pentru pacienti si familiile acestora” (www.ipopi.org)

IMPACTUL EMOTIONAL AL IDP

Pacientii recent diagnosticati cu IDP pot avea diverse emotii negative. Pot simti
teama in legatura cu boala si complicatiile ei sau frustrare si furie pentru ca sunt
bolnavi. Pot aparea, de asemenea, sentimente de izolare si autocompatimire, de
vinovatie pentru ca sunt o povara pentru ceilalti. Bolnavii au nevoie de timp pentru
acceptarea diagnosticului. Tn timp aceste sentimente pot cauza stress sau
depresie. Persoanele cu IDP, prietenii si familiile acestora ar trebui sa fie atenti la
aparitia acestor tulburari si sa solicite sfaturi.

in mod ideal, pacientii ar trebui sa beneficieze de suport emotional din partea celor
de langa ei, de exemplu, membrii familiei, prieteni sau servicii profesionale.
Medicul de familie sau echipa de la spital sau clinica, pot fi, de asemenea, de
ajutor. In unele cazuri, pot efectua consulturi de specialitate. Poate fi util si
contactul cu alti pacienti cu IDP pentru a-si putea impartasi experientele,
preocuparile si emotiile, iar aceasta se poate realiza prin intermediul grupurilor
nationale de sprijin (vizitati www.ipopi.org. si www.arpid.ro).
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RELATIILE PACIENTILOR CU IDP

Pacientii cu IDP trebuie s& decida cand si cat de mult vor dezvalui despre boala
lor. Ei se pot simti amenintati de faptul ca un potential partener ar fi alungat de
aceasta boala sau s-ar simti coplesiti de consecintele bolii asupra lor si a celor din
jur. In unele cazuri aceste probleme provin dintr-o gresitd intelegere a IDP. in
particular, pacientii isi pot asigura partenerii ca IDP sunt complet diferite de HIV/
SIDA si nu pot fi contagioase sau transmise prin contact direct. Privitor la relatiile
sexuale, persoanele cu IDP trebuie sa se protejeze pentru a preveni infectiile.

TRANSMITEREA IDP

Medicii au identificat cu precizie defectele genetice care cauzeaza anumite IDP si
modul de transmitere al acestora de la parinti la copii. In unele IDP insa, stabilirea
modului lor de transmitere este o problema complicatd. De exemplu, desi se
considera ca CVID este o boala care se mosteneste, defectul genetic se poate
evidentia Tntr-un numar mic de cazuri. Aproximativ 10% dintre pacientii diagnosticati
cu CVID au rude cu CVID sau cu alte IDP.

Persoanele care sufera de IDP si doresc sa aiba copii trebuie sa apeleze la sfat
genetic pentru a fi informati asupra riscului transmiterii bolii lor copilului. Testele
genetice pot fi realizate doar Tn laboratoare de specialitate. Acestea sunt
costisitoare si nu sunt disponibile in toate tarile. Organizatiile nationale de
pacienti pot furniza informatii despre posibilitatea realizarii acestora in diferite tari.
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ASPECTE LEGATE DE LOCUL DE MUNCA

Pentru pacientii cu IDP severe sau cu dizabilitati asociate este foarte dificil sau chiar
imposibil sa-si gaseasca un loc de munca. Totusi in cele mai multe cazuri, IDP nu
limiteaza tipul de munca pe care pacientul il poate efectua. Acestia pot lipsi de la
serviciu pentru efectuarea vizitelor la clinica sau in cazul imbolnavirilor cauzate

de infectii sau de alte complicatii. In mod ideal pacientii si angajatorii lor trebuie s&
colaboreze pentru géasirea unor solutii Tn vederea minimalizérii absentelor de la
serviciu cauzate de aceste episoade. De exemplu, posibilitatea de a lucra de acasa
poate fi utila, atunci cand este posibil.

Daca un pacient cu IDP se considera discriminat de angajator din cauza afectiunii
sale, acesta trebuie sa se informeze asupra legilor discriminarii din tara in care
traieste. Asociatiile nationale de pacienti ar putea oferi sfaturi utile in aceste
cazuri.

CALATORIILE

in cele mai multe cazuri, IDP nu restrictioneaza calatoriile. Totusi, anumite masuri
de precautie sunt importante, in special cand calatoria are loc in afara tarii. De
exemplu diareea poate aparea in mod obisnuit in cazul calatoriilor in anumite parti
ale lumii (in special Africa, Orientul Mijlociu si Indepartat si America de Sud), iar in
cazul pacientilor cu IDP, aceasta poate fi grava si prelungitd. Diareea poate fi
prevenita prin evitarea consumului de salate, a mancarii nepreparate termic, a
fructelor de mare, cuburilor de gheata sau a inghetatei si prin consumarea doar
de apa fiarta sau imbuteliata.

De asemenea, in anumite parti ale lumii, pacientii pot fi nevoiti sa ia medicamente
fmpotriva malariei. Bolnavii trebuie sa ceara sfatul medicului in legatura cu aceste
precautiuni precum si cu altele, cum ar fi vaccinarea inainte de calatorie. De
exemplu, vaccinarea impotriva febrei galbene, o boala virala grava, se recomanda
indivizilor sanatosi care calatoresc in anumite parti ale Africii subsahariene,
Americii de Sud, Caraibelor, si este obligatorie la intrarea in anumite tari. insa
deoarece vaccinul impotriva febrei galbene este un vaccin cu virus viu, acesta nu
trebuie administrat pacientilor cu IDP prin defecte ale celulelor T si nici apropiatilor
acestora.

Pacientii trebuie sa& se asigure ca dispun de toate medicamentele necesare in
timpul calatoriei, in cazul Tn care acestea nu sunt disponibile in térile pe care le
viziteaza. O scrisoare explicitd de la medicul imunolog, adresata autoritatilor de
granitd sau medicale din tara unde se calatoreste este deseori utild, in special
atunci cand pacientii au asupra lor propria medicatie. O scrisoare tip este
disponibild pe site-ul IPOPI (www.ipopi.org), impreund cu alte precautiuni
necesare in cazul calatoriilor. Pacientii care prezinta probleme in timpul
calatoriilor trebuie s& contacteze asociatiile nationale de pacienti.
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ASIGURARILE DE SANATATE

In multe tari asistenta medicald este finantatd prin intermediul politelor de
asigurare. Dupa ce sunt diagnosticati cu o IDP, pacientii trebuie s& se intereseze
daca polita lor acopera noile necesitati. Pacientii sau medicii lor trebuie sa verifice
daca aceste boli se gasesc pe lista nationald a bolilor cronice si daca tratmentul
este pe lista medicamentelor esentiale. Imunologul sau medicul de familie trebuie
sa fie capabil de a ajuta la reactualizarea sau schimbarea politei, daca este
necesar. Din acel moment, pacientii trebuie sa fie atenti la data de expirare.
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INFORMATII SUPLIMENTARE $I SUPORT

Aceasta brosura a fost elaborata de Organizatia Internationala a Pacientilor cu
Imunodeficiente Primare (IPOPI). Sunt disponibile si alte brosuri din aceasta

serie.
Pentru mai multe informatii si detalii despre organizatiile de pacienti din 43 de
tari din intreaga lume, va rugam vizitati www.ipopi.org
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