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Európában másfél millió primer immunhiányos gyermek, illetve fiatal felnőtt beteg ismert, de körülbelül még egyszer ennyi nem diagnosztizált beteg lehet. A primér immundefektusok (PID) incidenciája 1/250-500, a leggyakoribb kórkép a szelektív IgA hiány. Az utóbbi évtizedben számos új primer immunhiányos kórképet írtak le, amelyeknek a genetikai diagnosztikája is megoldott. Jelenleg 130 betegség génjét ismerjük, 2020-ra úgy jósolják, hogy 300 betegség genetikai háttere lesz ismert!

Ha egy óvodás gyermeknek évente 8-12 akutan zajló, maradandó károsodást nem okozó, enyhe lefolyású, a szokványterápiára jól gyógyuló infekciója van, az normálisnak mondható. A következő esetekben azonban mindenképpen gondolnunk kell primér immunhiányos betegségre: évi több, mint 10-12 fertőzés zajlik; vagy az infekciók szokatlanul súlyosak (meningitis, encephalitis, osteomyelitis, pneumonia, gennyes arthritis, szepszis, zsigeri szervek tályogjai, gennyedések testüregekben), kezelésre nem reagálnak, krónikus lefolyásúak; ha atípusos, opportunista kórokozók betegítik meg a gyermeket. A hosszan jelenlevő szemölcsök, generalizált molloscum contagiosum, kiterjedt candidiasis, oltási komplikációk (disszeminált BCG, paralitikus polio), elhúzódó hasmenés szintén gyanút kelthetnek. Váratlan csecsemő-, kisdedkori halálozás (oltás, infekció), vérrokonság, lehetséges immundeficiencia, gyakori infekciók családtagoknál az anamnézisben szintén figyelemfelhívó.

Visszatérő felső-, és alsó légúti infekciók elsősorban tokos baktériumokkal főképpen antitest hiányos kórképekre (szelektív IgA hiány, a/hypogammaglobulinaemia, IgG alosztály defektus, poliszacharid antitestképzés zavara, hyper IgM-szindróma), esetleg változó immunhiányra (common variable immunodeficiency), komplement deficienciára, vagy ritkábban neutropeniára utalhatnak. Fontos kizárni a gyakoribb, másodlagos okokat, mint allergia, asthma, adenoid hypertrophia, vashiányos anaemia, gastrooesophagealis reflux, mukoviscidózis, idegentest aspiráció, hörgő/tüdőfejlődési rendellenesség, vascular ring, BPD, nephrosis szindróma, fehérjevesztő enteropathia, ciliaris dyskinézia, α1-antitripszin hiány. Vérképvizsgálat (abszolút sejtszámokkal) és immunglobulin szintek életkorfüggő meghatározása javasolt első lépcsőben. Normál értékek esetén centrumokban IgG alosztályok, specifikus antitestek, komplement komponensek meghatározása zajlik. A korai, célzott antimikróbás kezelés mellett az antitesthiányok esetében a rendszeres intravénás immunglobulin kezelés (kivéve IgA hiány) teljes értékű életet nyújthat. 


Súlyállás kora csecsemőkortól, szokatlan vagy súlyos vírus-, gomba-, protozoon- infekciók, illetve intracelluláris kórokozókkal történő fertőzések esetén sürgősséggel vizsgálatokat kell indítani súlyos kombinált immundefektus (SCID) irányába (vérkép abszolút sejtszámokkal, lymphocyta subpopulációk, lymphocyta transzformációs teszt, immunglobulinok, anyai kimérizmus vizsgálata, in vivo bőrteszt:Mantoux), mert az idejében végzett csontvelő transzplantáció megmentheti a beteg életét. Molekuláris genetikai vizsgálatokkal a T-sejtek zavara (pl.: antigénfelismerő receptor-, IL-2 receptor-, jelátvivő molekulák hiánya) azonosítható. Perinatalis infekciók, malignitás, HIV fertőzés, egyéb rendszerbetegségek kizárandók.


Testfelületek és belső szervek visszatérő pyogén fertőzései esetén a gyakori neutropenia és a ritka phagocyta funkciók zavarai (pl.: krónikus granulomatózis, leukocyta adhéziós deficiencia) jönnek szóba. Láz ciklicitása esetén javasolt az abszolút granulocyta számot 3-6 hétig heti 3x ellenőrizni. Neutropeniát okozhat gyógyszertoxicitás, hematológiai malignitás, autoimmun granulocytopenia is. 


Primer immundefektusra kell gondolni akkor is, ha mindig ugyanazon típusú kórokozók okoznak fertőzést egy betegben: pl. visszatérő meningococcus meningitis esetén komplement deficiencia vagy antitesthiány jönnek szóba; tokos baktériumok az antitesthiányos embereket betegítik meg; intracelluláris baktériumok (főképpen Mycobactériumok) esetén az IL-12/gIFN rendszer- a T-sejt/makrofág interakció- hibás; végül visszatérő makacs candidiasis T-sejt zavarra utal.

Jellegzetes klinikai kép, szindrómákkal társuló visszatérő infekciók is PID-re utalnak: Di-George szindróma, Wiskott-Aldrich szindróma, ataxia teleangiectasia, hyper IgE-szindróma…

Az autoimmun-, krónikus gyulladásos és lymphoproliferációval járó betegségek nagy része nem társul visszatérő infekciókkal, ha mégis társul, vagy atípusos lefolyású, immundeficiencia esélye nagyobb. Ide tartozó kórképek, melyek genetikai/immunológiai háttere is ismert már: autoimmun lymphoproliferációs szindróma, autoimmun polyendocrinopathia enteropathiával vagy candidiasissal és ectodermális dysplasiával.

