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Člen Advisory board Novartis • Abbvie • Takeda • Merck Sharp & Dohme • Chiesi • Pfizer • ALK • Stallergen
Greer • Kalvista • SOBI • Moderna • AstraZeneca

Medicínsky 
konzultant

Novartis • Abbvie • Takeda • Merck Sharp & Dohme • CSL Behring • SOBI • ALK •
Imunoglukan • AstraZeneca

Spolupráca na 
výskumných úlohách

Novartis • Abbvie • Takeda • Pharming • BioCryst • Imunoglukan • Octapharma

Iná spolupráca
(prednáška, články)

Novartis • BerlinChemie Menarini • Abbvie • Takeda • MerckSharp & Dohme •  ALK • 
Stallergenes Greer • Imunoglukan • CSL Behring • Moderna • Pfizer • Chiesi • Worwag
• Schwabe • IBSA Slovakia • Angelini • Glenkmark • Zentiva • Sanofi

Príjem peňažného alebo nepeňažného plnenia v príslušnom kalendárnom roku

Táto prednáška nebola podporená žiadnou farmaceutickou spoločnosťou.

Účelom prednášky nie je reklama liekov. 
Jej účelom je výlučne zdieľanie výsledkov klinických štúdií, výmena skúseností z klinickej praxe a podpora odbornej medicínskej diskusie.
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Štrukturálna 
a/alebo 

funkčná porucha

Jedna alebo viacero častí 
imunitného systému

Zníženie alebo absencia

Dysfunkcia (dysregulácia)

Tuano KS. et al. Ann Allergy Asthma Immunol 2021

Mierne

Závažné

1/niekoľko génov

Epigenetické 
vplyvy





Tangye SG. et al. J Clin Immunol 2022



Lepšie chápanie 
molekulárnej, celulárnej a imunologickej

podstaty jednotlivých ochorení

Rýchlejšia (skoršia) 
diagnostika Lepší manažment Jasnejšia prognóza

Tangye SG. et al. J Clin Immunol 2022



Tangye SG. et al. J Clin Immunol 2022





Pomerne veľká časť VPI →
bez infekčných prejavov 

v klinickom obraze



Prirodzený priebeh ochorenia

narodenie skoré
prejavy

VPI

↑ klinická
morbidita

VPI

neskoré
následky

VPI

exitus

prenatálna diagnostika

novorodenecký skríning

cielený skríning (+RA)

asymptomatické
obdobie ↑↑↑ dizabilita

symptómová
diagnostika

diagnostika a terapeutické intervencie

Jesenak M. et al. Front Pediatr 2014

symptomatické
obdobie
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Hypogamaglobulinémia
↓ IgG/IgA/IgM

↓
T-lymfocyty

N/↓
B-lymfocyty

N/↓
NK-bunky



Bubble boy
(γc XL-SCID)



Jeffrey Modell
(γc XL-SCID)







Skríning = aktívne vyhľadávanie chorôb u ľudí bez
klinických známok alebo symptómov ochorenia

Kritériá skríningu podľa WHO (1968):

hľadaná choroba je závažná a má vysoký výskyt

hľadaná choroba je liečiteľná

existujú možnosti diagnostiky a liečby choroby

choroba má latentné a skoré symptomatické štádium

na potvrdenie choroby existuje test alebo vyšetrenie s vysokou
senzitivitou a špecificitou

je možnosť testovania v širokej populácii

je známa etiológia danej choroby

stanovené pravidlá koho liečiť ako pacienta

náklady na diagnostiku a následnú liečbu majú byť ekonomicky vyvážené

vyhľadávanie chorôb musí byť kontinuálny proces





TREC rt-
qPCR

T-cell Receptor Excision Circles

KREC rt-
qPCR

Kappa-deleting Recombination
Excision Circles

↓ = T-lymfopénia

↓ = B-lymfopénia

Primárna, 
kongenitálna

alebo 
sekundárna

(prematurita, gastroschíza, 
chylotorax, HIV infekcia & 

perinatálne infekcie, 
imunosupresívna TH u 

matky a pod.)





Incidencia SCID:
1:40 000 – 100 000

→ natalita (SVK): ~ 50 000/rok 
→ cca. 1 – 2 deti/rok

Speckman C. et al. J Clin Immunol 2023 • www.cdc.gov • www.slovak.statistics.sk



www.unilabs.sk



ESID Meetinng Gothenburg (SWE) 2022

2008 – 1. plošný skríning na SCID –
USA – štáty Wisconsin/Massachusets

2018 – všetky štáty USA

Následne Izrael, Nórsko a Švajčiarsko



1.10.2022 – 30.4.2023 - pridanie skríningu na SCID a SMA

automatizovaný rt-qPCR systém

3 recall centrá: NÚDCH BA, UN Martin, DFN KE

Aktuálne od začiatku septembra – platná legislatívna na 
plošné zavedenie skríningu – v riešení financovanie... L







Novorodenecký skríning 
na SCID

& očkovanie



Kontraindikované sú 
živé atenuované

vakcíny

Vakcíny proti 
rotavírusom

BCG vakcína

MMR vakcína

Vakcína proti varicele

Skríning na SCID slúži na:

Včasnú detekciu detí s ťažkými poruchami imunity

Iniciáciu diagnostického algoritmu s následným 
stanovením diagnózy

Režimové opatrenia zamerané predovšetkým na 
minimalizáciu rizika akvirovania infekcií

Kontraindikáciu živých atenuovaných vakcín
(ale realizáciu očkovania inaktivovanými vakcínami)

Iniciáciu vyhľadávania darcu krvotvorných buniek 
(príbuzenský/nepríbuzenský)



Vyšetrenie v centre ASAP 
podľa kombinácie hodnôt 

TREC/KREC

Detailná anamnéza
(rodinná anamnéza na VPI, 

vylúčenie sekundárnych príčin)

Vyšetrenie imunoprofilu
(IgGAM, izohemaglutiníny, 

rozšírené panely T a B lymfocytov, 
NK bunky)

Režimové opatrenia
(STOP dojčeniu, OOP, izolácia 

dieťaťa, očkovanie príbuzných)

Genetická analýza
(podľa nálezu v imunoprofile ako 

aj podľa ostatných 
anamnestických údajov)

Prevencia infekcií
(TPM/SXM, ACIC, FLU, 

palivizumab) + substitúcia 
imunoglobulínov

Realizácia vyšetrení pre 
vyhľadávanie darcu 

krvotvorných bb.

Pravidelný skríning
(CMV, EBV, VHB, VHC, HHV6, 

HIV1/2, HSV1/2, AdV + respiračný 
panel)

STOP! 
Očkovaniu živými 

vakcínami



Opísaných niekoľko 
desiatok detí s ťažkou 
alebo protrahovanou
infekciou spôsobenou 
vakcinálnym kmeňom

Nebolo opísané pri 
iných formách 

vrodených porúch 
imunity

Menej často pozorované infekcie 
prirodzenými kmeňmi vírusu

Nebezpečná u detí a 
nízkymi počtami 

T lymfocytov

Emesis a ťažká 
hnačka → život-

ohrozujúca 
dehydratácia

Neprospievanie a prolongované 
vylučovanie vírusu stolicou

Bakare N. et al. Vaccine 2010 • Poyhonen L. et al. J Clin Immunol 2019 • Tanita K. et al. Front Immunol 2022 



Novorodenecký skríning na 
VPI je určený na detekciu 

najzávažnejších foriem VPI 
s krátkym asymptomatickým 

oknom 

Cieľom je včasná detekcia, stanovenie dg. a 
iniciáciu liečebných a režimových opatrení 

predchádzajúcich najmä infekciám

Podozrenie na závažné poruchy imunity 
modifikuje vakcinačnú stratégiu = 
kontraindikácia pre živé vakcínyPredchádzanie infekciám zásadne 

zlepšuje nielen prognózu ochorenia ale 
najmä výsledok transplantácie 

krvotvorných buniek Izolované vyšetrovanie TREC/KREC 
u starších detí nemá klinický význam 
(vo všeobecnosti ako aj vo vzťahu k očkovaniu)
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