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ΠρωτοπαθείςΠρωτοπαθείς

ΑνοσοανεπάρκειΑνοσοανεπάρκειεςες

ΕυαισθητοποίησηΕυαισθητοποίηση

ΚΚ αα ττ αα γγ ρρ αα φφ ήή

ΜαρίαΜαρία ΓΓ. . ΚανάριουΚανάριου

ΤµήµαΤµήµα ΑνοσολογίαςΑνοσολογίας -- ΙστοσυµβατότηταςΙστοσυµβατότητας

ΕιδικόΕιδικό ΚέντροΚέντρο & & ΚέντροΚέντρο ΑναφοράςΑναφοράς ΠρωτοπαθώνΠρωτοπαθών ΑνοσοανεπαρκειώνΑνοσοανεπαρκειών

ΠαιδιατρικήςΠαιδιατρικής ΑνοσολογίαςΑνοσολογίας

ΝοσοκοµείοΝοσοκοµείο ΠαίδωνΠαίδων ""ΗΗ ΑΓΙΑΑΓΙΑ ΣΟΦΙΑΣΟΦΙΑ""

ΜΓΚ 2

??????

ΠρωτοπαθήςΠρωτοπαθής ΑνοσοανεπάρκειαΑνοσοανεπάρκεια

((ΠΑΑΠΑΑ))

� οµάδα σπάνιων νοσηµάτων, στα οποία
πάσχει το ανοσοποιητικό σύστηµα

(έχουν ταυτοποιηθεί 200 και πλέον σύνδροµα)

� πολλά από αυτά τα νοσήµατα οφείλονται
σε γενετική, ενδογενή διαταραχή που
συνεπάγεται απουσία ή δυσλειτουργία µιας
ή περισσοτέρων ανοσιακών παραµέτρων

� η συνηθέστερη κλινική εκδήλωση είναι οι
λοιµώξεις, στις οποίες υπάρχει αυξηµένη
ευαισθησία και επιρρέπεια

ΜΓΚ 3

ΑδρόΑδρό σχήµασχήµα τηςτης απάντησηςαπάντησης τουτου ανοσιακούανοσιακού συστήµατοςσυστήµατος

Κανάριου Μ, 2005

ΜΓΚ 4

ΑπλοποιηµένοΑπλοποιηµένο διάγραµµαδιάγραµµα--σχήµασχήµα τηςτης ενεργοποίησηςενεργοποίησης τωντων λεµφοκυττάρωνλεµφοκυττάρων καικαι

τωντων αλληλεπιδράσεωναλληλεπιδράσεων µεταξύµεταξύ ΤΤ καικαι ΒΒ κυττάρωνκυττάρων, , µακροφάγωνµακροφάγων && ουδετεροφίλωνουδετεροφίλων
((H.D Ochs, G.I.E. Smith and L.M. Puck, 2007)H.D Ochs, G.I.E. Smith and L.M. Puck, 2007)

ΜΓΚ 5

βλάβη σε

καθοριστικά στάδια της

διαφοροποίησης/ωρίµανσης

του κυττάρου ή της ανοσοαπάντησης

µπορεί να οδηγήσει σε νόσο

ΜΓΚ 6

ΠΑΑΠΑΑ

νοσήµατα του ανοσοποιητικού συστήµατος

ως αποτέλεσµα

ελλείµµατος, διαταραχής ή δυσρυθµίας

που οδηγεί σε

µειονεκτική ή λανθασµένη ανοσοαπάντηση

λοιµώξεις, αλλεργία, αυτοανοσία, κακοήθεια
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ΜΓΚ 77

ΠρωτοπαθείςΠρωτοπαθείς ΑνοσοανεπάρκειεςΑνοσοανεπάρκειες
((ταξινόµησηταξινόµηση, , IUIS, IUIS, GehaGeha et al, JACI2007)et al, JACI2007)

� Συνδυασµένες ανοσοανεπάρκειες Τ- και Β- κυττάρων

� Αντισωµατικές ανεπάρκειες (πρωταρχικώς) 

� Σαφώς καθοριζόµενα σύνδροµα ΠΑΑ

� Νοσήµατα ανοσιακής δυσλειτουργίας/δυσρυθµίας

� Συγγενή ελλείµµατα των φαγοκυττάρων

(ως προς τον αριθµό, ή/και τη λειτουργία)

� Ελλείµµατα της φυσικής/έµφυτης ανοσίας

� Αυτοφλεγµονώδεις διαταραχές

� Ανεπάρκειες συµπληρώµατος

ΜΓΚ 8

ΚλινικήΚλινική ΕικόναΕικόνα ΝοσηµάτωνΝοσηµάτων λόγωλόγω ΠΑΑΠΑΑ
ΚΛΙΝΙΚΗ ΕΙΚΟΝΑ                        ΜΙΚΡΟΟΡΓΑΝΙΣΜΟΙ                            ΠΙΘΑΝΗ ΑΝΟΣΟΑΝΕΠΑΡΚΕΙΑ 
 
 
  Α.ΥΠΟΤΡΟΠΙΑΖΟΥΣΕΣ                    Eξωκυττάρια βακτηρίδια : αιµοφ. ινφλουέντσας b           A/υπο-γαµµασφαιριναιµία 
    ΛΟΙΜΩΞΕΙΣ ΑΝΑΠΝΕΥΣΤΙΚΟΥ   πνευµονιόκοκκος, σταφυλόκοκκος,                                 Εκλεκτική αντισωµατική ανεπάρκεια 
         Ανεξήγητη βρογχεκτασία               στρεπτόκοκκος                                                                 Ανεπάρκεια συµπληρώµατος 
                                                                 µυκόπλασµα της πνευµονίας                                            Ανεπάρκεια ουδετεροφίλων 
                                                                                                                                                           Σύνδροµο Wiskott –Aldrich (WAS)                                                                                                             
                                                                                                                                                           AIDS 
 
 B.ΥΠΟΤΡΟΠΙΑΖΟΥΣΕΣ                      Gram(+) βακτήρια                                                          Ουδετεροπενία 
   ΠΥΟΓΕΝΕΙΣ ΛΟΙΜΩΞΕΙΣ                 Gram(-) βακτήρια                                                          ∆ιαταραχές λειτουργίας ουδετεροφίλων 
  δέρµατος, βλεννογόνων,                         Γενικευµένη µυκητιασική λοίµωξη                              π.χ. Χρόνια κοκκιωµατώδης νόσος,                 
  εσωτερικών οργάνων, οστών                 (κάντιντα, ασπέργιλλος, νοκάρδια,                                      σύνδροµο Chediak-Higashi 
  κοκκιωµατώδης φλεγµονή                      κρυπτόκοκκος)                                                               
  πτωχή επούλωση τραυµάτων   
 
 
 Γ.ΥΠΟΤΡΟΠΙΑΖΟΥΣΕΣ                      Ανάλογα µε τον τύπο του παθογόνου 
    ΛΟΙΜΩΞΕΙΣ ΑΠΟ ΤΟ                       
    Ι∆ΙΟ ΠΑΘΟΓΟΝΟ  
 
 
 ∆.∆ΥΣΤΡΟΦΙΑ                                     Ιοί: CMV, EBV, HSV, VZV                                               Ανεπάρκεια Τ- λεµφοκυττάρων 
    ∆ιάρροια εµµένουσα/δυσίατη            Μύκητες: κάντιντα, ασπέργιλλος, κρυπτόκοκκος               Λεµφοϋπερπλαστικό σύνδροµο            
    Λοιµώξεις ασυνήθεις ή σπάνιες         ιστόπλασµα, πνευµονοκύστεις                                             AIDS      
    Κοινές λοιµώξεις µε βαριά πορεία     Πρωτόζωα: τοξόπλασµα                                                         
    Έκζεµα βαρύ                                      Ενδοκυττάρια βακτηρίδια: µυκοβακτηρίδιο, σαλµονέλλα 
    Αντίδραση µοσχεύµατος κατά 
    ξενιστή (GVHD) 
    Αντίδραση µετά από µετάγγιση 
    
 
 Ε.ΑΥΤΟΑΝΟΣΟΣ ΝΟΣΟΣ  ή                                                                                                          Ανοσοδυσλειτουργία στο πλαίσιο:                                                                     
    ΧΡΟΝΙΑ ΦΛΕΓΜΟΝΩ∆ΗΣ ΝΟΣΟΣ ή                                                                                       -αντισωµατικής ανεπάρκειας 
    ΛΕΜΦΟΫΠΕΡΠΛΑΣΙΑ                                                                                                              (κοινή ποικίλη ανεπάρκεια,ανεπάρκεια IgA) 
                                                                                                                                                          -ανεπάρκεια συµπληρώµατος 
                                                                                                                                                          -συγκεκριµένες διαταραχές κυττ. ανοσίας  
                                                                                                                                                          -διαταραχή της απόπτωσης 
                                                                                                                                                          -φυλοσύνδετο λεµφοϋπερπλαστικό σύνδρ. 
                                                                                                                                                          -περιοδικά εµπύρετα σύνδροµα                        
  
  ΣΤ .ΣΥΓΚΕΚΡΙΜΕΝΑ ΣΥΝ∆ΡΟΜΑ                                                                                           ποικίλει 
       ΜΕ ΣΑΦΗ ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΣΤΙΚΑ 
     
 
   Ζ. ΑΓΓΕΙΟΟΙ∆ΗΜΑ                                                                                                                     Ανεπάρκεια αναστολέα C1 εστεράσης 

ΜΓΚ 9

ΑλγόριθµοςΑλγόριθµος ανοσολογικούανοσολογικού ελέγχουελέγχου παιδιώνπαιδιών µεµε βάσηβάση τιςτις λοιµώξειςλοιµώξεις

ΜΓΚ 10

! ! !! ! !

� απαραίτητη η µεθοδική προσέγγιση

ενός πολυσύνθετου προβλήµατος

� η ορθολογική διερεύνηση των παιδιών

που έχουν ένδειξη υποκείµενης

ανοσιακής διαταραχής

ΜΓΚ 11

ΟιΟι ΠρωτοπαθείςΠρωτοπαθείς ΑνοσοανεπάρκειεςΑνοσοανεπάρκειες

είναιείναι συχνέςσυχνές, , αλλάαλλά υποδιαγιγνώσκονταιυποδιαγιγνώσκονται

� η ακριβής και έγκαιρη διάγνωσή τους δεν
επιτυγχάνεται, αφού δεν τις σκεφτόµαστε

� συχνά θεραπεύονται λοιµώξεις χωρίς να
εξετάζεται και αναζητείται τυχόν υπόστρωµα

� η επαγρύπνηση είναι απαραίτητη

µπορούν να πάσχουν

βρέφη, νήπια, παιδιά, ενήλικες

ΜΓΚ 12

ΠΑΑ

!!!

στην Ευρώπη χιλιάδες άνθρωποι µε ΠΑΑ
νοσηλεύονται για λοιµώξεις, 

αντί για την υποκείµενη ανοσοανεπάρκειά τους
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ΜΓΚ 13

10 10 Warning Sings of PID Warning Sings of PID 
(from (from www.info4pi.orgwww.info4pi.org))

ΜΓΚ 14

10 10 Warning Sings of PID for ADULTS Warning Sings of PID for ADULTS 
(from (from www.info4pi.orgwww.info4pi.org))

ΜΓΚ 15

ΑναγνώρισηΑναγνώριση

ΠρωτοπαθούςΠρωτοπαθούς ΑνοσοανεπάρκειαςΑνοσοανεπάρκειας

Καθοριστικής σηµασίας

� η έγκαιρη διάγνωση
(πριν την εγκατάσταση βλαβών)

� η θεραπεία
(βελτίωση της ποιότητας ζωής)

� η κλινική παρέµβαση

(προγενετικός έλεγχος, 
γενετική καθοδήγηση της οικογένειας)

ΜΓΚ 16

ΘεραπείαΘεραπεία

� Υποκατάσταση των προστατευτικών αντισωµάτων

Χορήγηση γ-σφαιρίνης (1952)
� Ενδοφλεβίως

� Υποδορίως

� Ανοσοπαρέµβαση (ανοσορρυθµιστικά, κυτταροκίνες)

� Μεταµόσχευση αρχέγονων αιµοποιητικών κυττάρων
(1968)

� Γονιδιακή θεραπεία
(1990 πειραµατικώς, 2001 επιτυχώς)

ΜΓΚ 17

ΒαθµοίΒαθµοί βαρύτητοςβαρύτητος τωντων ΠΑΑΠΑΑ

� Ανεπάρκεια κυττάρων και αντισωµάτων

Βαρειά Μικτή Ανοσοανεπάρκεια – SCID

� Μειονεκτική αντισωµατική απάντηση

Αντισωµατική ανεπάρκεια

� Μερική αντισωµατική ανεπάρκεια

Εκλεκτική αντισωµατική ανεπάρκεια

ΜΓΚ 18

Η πρόγνωση των παιδιών µε

πρωτοπαθή ανοσοανεπάρκεια

βελτιώνεται σταθερά µε την

πρόοδο που σηµειώνεται

στη γενετική & την ανοσολογία
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ΜΓΚ 19

Από τις ΠΑΑ, 70-94% 
είναι αδιάγνωστες

Σοβαρές επιπτώσεις στην

προσωπική και δηµόσια υγεία

ΠΑΑ

∆ιαγνωσµένες

ΜΓΚ 20

OO καθέναςκαθένας µπορείµπορεί νανα υποφέρειυποφέρει απόαπό

ΠρωτοπαθήΠρωτοπαθή ΑνοσοανεπάρκειαΑνοσοανεπάρκεια……

…αλλά µόνο λίγοι
διαγιγνώσκονται και θεραπεύονται

ΜΓΚ 21

? 
γιατί καταγραφή

(γενικότερα για τα σπάνια νοσήµατα)

� αποτύπωση και άρα

γνώση του προβλήµατος

� πρόσβαση στην κοινή βάση

δεδοµένων των ασθενών και εµπλουτισµός

της πτωχής µεµονωµένης εµπειρίας

� προσδιορισµός των υπευθύνων γονιδίων

ΜΓΚ 22

Τι σηµαίνει καταγραφή

συλλογή στοιχείων των ασθενών που
περιλαµβάνουν: 

- την κλινική προβολή της νόσου
- τα εργαστηριακά ευρήµατα
- το είδος θεραπείας/θεραπειών
- τις τυχόν επιπλοκές

συµπεριλαµβάνει

συλλογή δηµογραφικών πληροφοριών

ΜΓΚ 23

Οφέλη από την καταγραφή

� υπεράσπιση της ανάγκης κατάλληλης
ιατρικής φροντίδας

� αναδιάταξη των οικονοµικών πηγών
θέτοντας προτεραιότητες

� καθορισµός των κατευθύνσεων στην
υγεία

� προσφέρεται ως δίκτυο επικοινωνίας

� εξασφαλίζει καλύτερα διεθνή δεδοµένα

ΜΓΚ 24

Συνηγορία για ιατρική φροντίδα
(από WHO/WFH 1997)

� µε το να αναγνωρίζεται και
διαγιγνώσκεται η νόσος

� µε τα συλλεγόµενα στοιχεία επιτρέπει
τον κατάλληλο σχεδιασµό και την
ανάπτυξη των Υπηρεσιών Υγείας
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ΜΓΚ 25

«Οδηγεί» στη φροντίδα των ασθενών µε:

� την οργάνωση της ιατρικής και

συνολικότερης φροντίδας των ασθενών

� τη χρηµατοδότηση αυτής της φροντίδας

� την πρόσβαση στις θεραπείες

ο σχεδιασµός βασίζεται

� στον αριθµό των ασθενών

� στη γνώση της υπάρχουσας κατάστασης

� στην αναγνώριση και αποδοχή των αναγκών

ΜΓΚ 26

«Συνηγορία»

Οφέλη

αύξηση της επιβίωσης

µείωση της νοσηλείας

µείωση των επιπλοκών

πρόληψη/αποφυγή ακριβών θεραπειών

ΜΓΚ 27

Προϋπόθεση για ύπαρξη

ιατρικής φροντίδας

η γνώση

από ιατρούς, υπηρεσίες, κοινό

της ύπαρξης των Πρωτοπαθών Ανοσοανεπαρκειών

του αριθµού των ασθενών

ΜΓΚ 28

Σηµασία

ο καθορισµός των χορηγιών

� επιλογή κέντρων
� απαίτηση χρήσης των σύγχρονων
θεραπευτικών σκευασµάτων

η «ανταπόδοση»
� καταγραφή των δεδοµένων

� επίδραση/επίπτωση της θεραπείας στην
εξέλιξη των ασθενών

ΜΓΚ 29

δίκτυο επικοινωνίας

προσφερόµενο από την καταγραφή

� δυνατότητα επικοινωνίας των ασθενών

µεταξύ τους

� πρόσβαση σε υλικό εκπαίδευσης

� σχεδιασµός των υπηρεσιών ανάλογα µε τις ανάγκες

� σύγκριση των δεδοµένων ανάµεσα σε

εθνικούς οργανισµούς

δηµιουργία δηµογραφικών δεδοµένων σε

διεθνές επίπεδο

συλλογική αξιοποίηση

IPOPI

ΜΓΚ 30

στην Ελλάδα ...

� έναρξη προσπάθειας 1995 (ESID, EΕΑ)

� δεδοµένα 1995 ...
� δεδοµένα σήµερα...



6

ΜΓΚ 31

ΕΛΛΑΣ

1975-1995

ΜΓΚ 32

Τµήµα Ανοσολογίας - Ιστοσυµβατότητας
Νοσοκοµείο Παίδων "Η ΑΓΙΑ ΣΟΦΙΑ" 

1975-1995 (125 ασθενείς)

ΜΓΚ 33

Τµήµα Ανοσολογίας - Ιστοσυµβατότητας
Νοσοκοµείο Παίδων "Η ΑΓΙΑ ΣΟΦΙΑ" 

1975-1995 (125 ασθενείς)

ΜΓΚ 34

Τµήµα Ανοσολογίας - Ιστοσυµβατότητας
Νοσοκοµείο Παίδων "Η ΑΓΙΑ ΣΟΦΙΑ" 

2010 (222 ασθενείς)

ΜΓΚ 35

Τµήµα Ανοσολογίας - Ιστοσυµβατότητας
Νοσοκοµείο Παίδων "Η ΑΓΙΑ ΣΟΦΙΑ" 

2010 (222 ασθενείς)

ΜΓΚ 36

ΧρήσιµεςΧρήσιµες διευθύνσειςδιευθύνσεις στοστο διαδίκτυοδιαδίκτυο

http://www.paed-anosia.gr
http://www.esid.org
http://www.ingid.org
http://www.ipopi.org

http://www.info4pi.org
http://www.primaryimmune.org
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ΜΓΚ 37

ΣαςΣας ευχαριστώευχαριστώ


