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ΑΝΟΣΟΑΝΕΠΑΡΚΕΙΕΣ

ΕΚ ΓΕΝΕΤΗΣ  Ή ΠΡΩΤΟΠΑΘΕΙΣ 

ΑΝΟΣΟΑΝΕΠΑΡΚΕΙΕΣ (ΠΑΑ)

PRIMARY IMMUNODEFICINCIES (PIDs)

ΕΠΙΚΤΗΤΕΣ Ή ΔΕΥΤΕΡΟΠΑΘΕΙΣ 

ΑΝΟΣΟΑΝΕΠΑΡΚΕΙΕΣ

• αυξημένη ευπάθεια σε 

λοιμώξεις

• αυτοάνοσες και 

• καρκινικές εκδηλώσεις

Γενετικές βλάβες

Πρώιμη παιδική ηλικία

• υποθρεψία

• μεταστατικός 

καρκίνος

• ανοσοκατασταλτικά

φάρμακα

• λοιμώξεις (ειδικά HIV)



ΠΡΩΤΟΠΑΘΕΙΣ ΑΝΟΣΟΑΝΕΠΑΡΚΕΙΕΣ

(ΠΑΑ)

Κλινικά συμπτώματα

• Ευπάθεια σε 

λοιμώξεις

• Αλλεργία

• Αυτοανοσία

• Αυτοφλεγμονώδη

νοσήματα

• Λεμφοϋπερπλασία

• Καρκίνος

Marodi & Notarangelo 2007

Δυσδιάκριτα , επικαλύπτονται και ποικίλουν

ΕΠΙΤΑΚΤΙΚΗ ΑΝΑΓΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗΣ



Ασθενείς με ανεπάρκεια της 

Χυμικής ανοσίας :

Ανοσοσφαιρίνες

Παράγοντες συμπληρώματος

Φαγοκύτταρα

Επαναλαμβανόμενες λοιμώξεις από

Βακτήρια με κάψα

 αιμόφιλος τη γρίππης

 στρεπτόκοκκος

 σταφυλόκοκκος

 μηνιγγιτιδόκοκκος

Ασθενείς με ανεπάρκεια της

κυτταρικής ανοσίας

Ευκαιριακές λοιμώξεις από

 Μύκητες
 Ιός ανεμευλογιάς

ΛΟΙΜΩΞΕΙΣ ΣΤΙΣ 

ΠΑΑ

Πρώιμη διάγνωση= πολύ σημαντική για την πρόγνωση και τη γενετική καθοδήγηση της οικογένειας



ΠΑΑ : σχετικά σπάνιες 

Η συχνότητά τους ποικίλει μεταξύ 1: 300 (για την IgA ανεπάρκεια)

και  1: 200000 (για την ΧΚΝ) και σε μερικές περιπτώσεις υπάρχουν 

μόνο μερικοί ασθενείς στον κόσμο.

Παιδική ηλικία                                            2η και 3η δεκαετία 

(CVID)

ΘΕΡΑΠΕΙΑ ΠΑΑ

 Μεταμόσχευση αρχέγονων αιμοποιητικών κυττάρων (HSCT)

 Θεραπεία υποκατάστασης με γ-σφαιρίνη

 Αντιμικροβιακή θεραπεία για τις λοιμώξεις

 Γονιδιακή θεραπεία

ΘΕΡΑΠΕΙΑ ΠΑΑ



ΠΑΑ         πολυπλοκότητα γενετικών, ανοσολογικών και κλινικών

χαρακτηριστικών          μεγάλη φαινοτυπική ποικιλομορφία 

I U I S (International Union Of Immunological Societies)

Φαινοτυπική Ταξινόμηση των ΠΑΑ

Κοινοί παθογενετικοί μηχανισμοί και/ή κλινικές εκδηλώσεις

9 ΟΜΑΔΕΣ

Αλγόριθμος

Νοσήματα (κόκκινο)

Γονίδια (έντονο) 

Συχνό->σπάνιο                                                                      

2013 έως σήμερα: 70 νέες ΠΑΑ



Ι.ΑΝΟΣΟΑΝΕΠΑΡΚΕΙΕΣ ΚΥΤΤΑΡΙΚΗΣ ΚΑΙ ΧΥΜΙΚΗΣ ΑΝΟΣΙΑΣ



ΙΙ. ΣΥΝΔΥΑΣΜΕΝΕΣ ΑΝΟΣΟΑΝΕΠΑΡΚΕΙΕΣ ΜΕ ΣΥΝΔΡΟΜΑ



ΙΙΙ. ΚΥΡΙΩΣ ΑΝΤΙΣΩΜΑΤΙΚΕΣ ΑΝΕΠΑΡΚΕΙΕΣ

(Επαναλαμβανόμενες βακτηριακές λοιμώξεις, πχ.ωτίτιδα,δερματίτιδα, διάρροια,σήψη)



IV. ΔΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΤΗΣ ΑΝΟΣΟΡΡΥΘΜΙΣΗΣ



V. ΣΥΓΓΕΝΕΙΣ ΔΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΤΟΥ ΑΡΙΘΜΟΥ Η/ΚΑΙ ΤΗΣ ΛΕΙΤΟΥΡΓΙΑΣ ΤΩΝ ΦΑΓΟΚΥΤΤΑΡΩΝ



VI. ΔΙΑΤΑΡΑΧΕΣ ΤΗΣ ΦΥΣΙΚΗΣ ΑΝΟΣΙΑΣ



VII. ΑΥΤΟΦΛΕΓΜΟΝΩΔΗ ΝΟΣΗΜΑΤΑ



VIII. ΑΝΕΠΑΡΚΕΙΕΣ ΠΑΡΑΓΟΝΤΩΝ ΤΟΥ ΣΥΜΠΛΗΡΩΜΑΤΟΣ



IX. ΦΑΙΝΟΤΥΠΙΚΕΣ  «ΠΑΡΑΛΛΑΓΕΣ»  ΠΑΑ 



Φαινοτυπική ταξινόμηση των ΠΑΑ  

(EC – IUIS)

 Διευκόλυνση της κλινικής έρευνας

 Προώθηση της καλύτερης δυνατής θεραπείας

 Διευκόλυνση συγκριτικών μελετών ανά τον κόσμο

 Ενημέρωση ετησίως σε νέα γονίδια 

 Διευκόλυνση των κλινικών στη διαφορική διάγνωση

 Προώθηση της συνεργασίας με εθνικά και διεθνή κέντρα

 Ο αριθμός των ΠΑΑ αυξήθηκε ακόμα περισσότερο και η μελέτη τους 

βελτιώθηκε ειδικά μετά την εισαγωγή του NGS (next generation 

sequencing).



ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΤΩΝ ΠΑΑ

>240 διαφορετικά γονίδια                 >200 ΠΑΑ    

έκφραση και λειτουργία

(κυτταροκίνες + υποδοχείς, μεταγραφικοί παράγοντες, ρυθμιστές του κυτ.κύκλου, 
DNA τροποποιητικά ένζυμα, μεταφορικές πρωτεϊνες)

που εμπλέκονται σε  

 ανοσιακή ανάπτυξη

 λειτουργίες των δραστικών κυττάρων

 καταρράκτες σημάτων

 συντήρηση ομοιόστασης 



Τρόπος κληρονόμησης ΠΑΑ

με χαρακτήρα

 Φυλοσύνδετο – συχνές στα αγόρια

 Αυτόσωμο υπολειπόμενο – απαιτεί βλάβη και στα 2 αλλήλια

-πχ μέσω συγγενικού γάμου, όπως οι μεταλλάξεις  του υποδ.της IFN-γ που 
προκαλούν ευπάθεια σε μυκοβακτηριακές λοιμώξεις

ή

-γενετικά απομονωμένος πληθυσμός, μεταβίβαση μετάλλαξης μέσω πατρικών και 
μητρικών σειρών  

 Αυτόσωμο επικρατούντα - ατελής διεισδυτικότητα, παρακάμπτουσες γενιές και/ή 
ποικίλη βαρύτητα μεταξύ συγγενών με την ίδια μετάλλαξη

Πρώτο διαγνωστικό βήμα

πλήρες γενεαλογικό και οικογενειακό ιστορικό

+

εθνική και γεωγραφική καταγωγή



(modified with permission from 
Notarangelo and Sorensen 2008) 

PID phenotype  Associated gene defects  

T-B+NK-SCID  ILDRG, JAK3  

T-B+NK+SCID  RAG1, RAG2, DCLERC1  

Omenn syndrome  RAG1, RAG2, DCLERC1, RMRP,  

IL7R, IL2RG, ADA  

Agammaglobulinemia   BTK,  IGHM,  IGLL1;  CD79A,  

CD79B, BLNK  

CVID  TNFRSF13B (TACI), ICOS, 

TNFRSF13C (BAFF-R), CD40L,  

CD19, SH2D1A  

Hyper-IgM syndrome  CD40L, CD40, AICDA, UNG  

XL lymphoproliferative syndrome  SH2D1A, XIAP  

Familial  haemophagocytic                   PRF1, MUNC13B, STX11  

lymphohistiocytosis  

Chronic granulomatous disease   CYBB, CYBA, NCF1, NCF2  

Severe congenital neutropenias                      ELA2, HAX1, GFI1, MAPBP, WASP  

Mendelian susceptibility to mycobacterial     IL12B, IL12RB1, IFNGR1,IFNGR2 

disease                                                             STAT1                                             

   

Herpes simplex encephalitis  UNC93B1, TLR3  

The hyper-IgE syndromes (HIES)  TYK2, DOCK8, STAT3  
 

ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΕΤΕΡΟΓΕΝΕΙΑ ΤΩΝ ΠΑΑ 



ΦΑΙΝΟΤΥΠΙΚΗ ΕΤΕΡΟΓΕΝΕΙΑ ΤΩΝ ΠΑΑ 

(modified with permission from Notarangelo and Sorensen 2008) 

Mutated genes                                   Associated phenotypes  

 
RAG1, RAG2, DCLERC1  SCID, OS, leaky SCID  

LIG4  SCID, LIG4 syndrome  

WASP  WAS, XLT, XLN  

SH2D1A  XLP, CVID  

RMRP  CHH, SCID, OS  

ELA2  SCN, cyclic neutropenia  

 



ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ

 Οριστική και ακριβής διάγνωση

 Γενετική συμβουλευτική,  για την έγκαιρη προγεννητική 

διάγνωση και την ανίχνευση φορέων

 Διάγνωση άτυπων προβολών

 Προσυμπτωματική διάγνωση ατόμων με εν δυνάμει 

θανατηφόρες μορφές ΠΑΑ

 Ανάπτυξη στρατηγικών μακροχρόνιας προφύλαξης για 

την αποφυγή επιπλοκών και μη αναστρέψιμων 

οργανικών βλαβών

 Αντιστοίχιση γονότυπου-φαινότυπου για την πρόγνωση 

νοσημάτων



ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΕΣ ΜΕΘΟΔΟΙ ΓΕΝΕΤΙΚΗΣ ΔΙΕΡΕΥΝΗΣΗΣ ΠΑΑ

Διαφορετικές μοριακές τεχνικές  - αξιολόγηση κάθε τεχνικής και σύγκριση με άλλες

ΜΕΘΟΔΟΛΟΓΙΑ

Προσδιορισμός της αλληλουχίας του DNA (DNA sequencing)

 με τη μέθοδο κατά Sanger

 Με τη μέθοδο αλληλούχησης νέας γενιάς (Next Generation

Sequencing)



Μέθοδος κατά Sanger



Next   Generation Sequencing(NGS) ILLUMINA

Ανίχνευση με 

φθοριόχρωμα

454

Ανίχνευση του 

παραγόμενου 

πυροφωσφορικού

ION TORENT

Ανίχνευση των Η+ που

απελευθερώνονται 

κατά τον πολυμερισμό



Διαφορετικά βήματα 
για αλληλούχιση, 
διαχωρισμό και 

ανίχνευση

Δύσκολη 
αυτοματοποίηση της 
προετοιμασίας του 

δείγματος

Χρησιμοποιεί και τα 3 
βήματα σε ένα, 
παράγοντας 
εκατομμύρια 
αντιδράσεων 
παράλληλα.

Πολύ μεγάλες ταχύτητες 
και υψηλή απόδοση με 
μειωμένο κόστος.

Κεντρικό ρόλο στην 
ανακάλυψη νέων 
γονιδίων.

NGS

SANGER











Βαριά Μικτή Ανοσοανεπάρκεια

Severe Combined Immunodeficiency

(SCID)

Γενετικά ετερογενής ομάδα διαταραχών

Γεννιούνται γενικά υγιή (μητρικά IgG αντισώματα)

 σοβαρές και επαναλαμβανόμενες λοιμώξεις,

 χρόνια διάρροια και

 υπολειπόμενο βάρος

Καθόλου ή λίγα Τ κύτταρα

Καθόλου ή μη λειτουργικά Β κύτταρα

Βρέφη με SCID: μη αντιμετωπίσιμη λοίμωξη στον 1ο χρόνο ζωής

20%                  οικογενειακό ιστορικό

Μεταμόσχευση 

Αρχέγονων 

Αιμοποιητικών 

κυττάρων (HSCT)



Προσυμπτωματκός έλεγχος νεογνών

NBS (New Born Screening)

Στόχος: να ανιχνεύσει θεραπεύσιμες διαταραχές που απειλούν είτε την ίδια τη ζωή
είτε τη μακρόχρονη υγεία, πριν γίνουν συμπτωματικές.

ΚΑΘΥΣΤΕΡΗΣΗ ΣΤΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ μεγάλη θνητότητα και μερικές φορές πρώιμος

θάνατος από επαναλαμβανόμενες λοιμώξεις

ΠΡΩΙΜΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΚΑΙ ΘΕΡΑΠΕΙΑ μείωση θνητότητας + θνησιμότητας

(μέσω του NBS)

NGSΟι ΠΑΑ και ειδικά η SCID 

πληρούν τα κριτήρια για να 

συμπεριληφθούν στον NBS



ΕΦΑΡΜΟΓΗ ΤΟΥ NBS ΓΙΑ ΤΟ SCID

Αρχικά: screening για ADA ανεπάρκεια με χρωματομετρική μέθοδο Χ

Σήμερα: ποσοτική PCR(Real Time PCR) μέτρηση TRECs

(βιολογικός δείκτης των

παρθένων Τ κυττάρων)

DNA από DBS

TRECs=Tcell Receptor Excision Circles, PCR=Polymerase Chain Reaction, DBS=Dried Blood Spots



// // // //

Vα V δRec JδDδ CδΨJα Jα Cα JδDδ
Cδ

TCRA locus

Most of 
TCRD gene

sjTREC

70% of αβT cells

make this PCR  

across joint 

TRECs (T cell Receptor Excision Circles)

Θ

Υ

Μ

Ο

Σ

Φυσιολογικά TRECs βιολογικός δείκτης ικανοποιητικής παραγωγής Τ κυττάρων

Χαμηλά ή καθόλου TRECs χαμηλή παραγωγή Τ ή αυξημένη απώλεια Τ

ΠΡΟΫΠΟΘΕΣΗ: επαρκής για την PCR ποσότητα DNA 

Αρ.TRECs/κυτταρικό πληθυσμό                   παραγωγή παρθένων Τ από το θύμο



ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΕΣ ΤΙΜΕΣ TRECs

Καθορίζονται από το εργαστήριο που πραγματοποιεί τον νεογνικό έλεγχο

Φυσιολογικά νεογνά : 1 TREC/10 Τ  κύτταρα

Παιδιά: 1 TREC/100 Τ  κύτταρα

Ενήλικες: 1 TREC/1000 Τ  κύτταρα

Βρέφη με SCID : πολύ χαμηλά ή μη ανιχνεύσιμα TRECs

(τα μητρικά Τ δεν αυξάνουν τον αρ.TRECs)

ΠΡΩΤΑΡΧΙΚΟΣ ΣΤΟΧΟΣ: Ανιχνεύει βρέφη με χαμηλά παρθένα Τ κύτταρα (SCID)

ΔΕΥΤΕΡΕΥΩΝ ΣΤΟΧΟΣ: Ανιχνεύει και άλλες ασθένειες με χαρακτηριστικό τους την

Τ λεμφοπενία που επίσης οδηγούν σε μείωση των

κυκλοφορούντων παρθένων Τ κυττάρων

TRECs Screening Test



NBS-TRECs test

DBS (Dried Blood Spots) - εκχύλιση γενωμικού

DNA - ποσοτική PCR ειδική για τα TRECs –

αριθμός πρόσφατα σχηματισμένων Τ κυττάρων 

στο περιφερικό αίμα.

TRECs screening: 

ευαίσθητη, ειδική, οικονομική μέθοδος

TRECs: κυκλικά DNAs σταθερά στις κηλίδες αίματος



NEJM,2014 371:434-46

ΣΥΝΟΛΙΚΗ ΕΠΙΒΙΩΣΗ 5 ΧΡΟΝΙΑ ΜΕΤΑ ΑΠΟ HCT

240 νεογνά



SCID – NBS ->  23 πολιτείες των ΗΠΑ (από τον Αύγουστο του 2014)

+

πιλοτικά προγράμματα σε Ευρώπη, Μ.Ανατολή και Ασία

Μελέτη από 11 προγράμματα NBS για SCID 

(περισσότερα από 3 εκατ.βρέφη)

52 SCID και leaky SCID/Omenn

 συχνότητα 1:58000 γεννήσεις

 διπλάσια από τις προηγούμενες 

1:100000 γεννήσεις

SCID: υποδιαγνωσμένο απουσία ενός αμερόληπτου προσυμπτωματικού ελέγχου



ΑΣΘΕΝΕΙΕΣ ΠΟΥ ΤΑΥΤΟΠΟΙΟΥΝΤΑΙ ΜΕ TRECs-TESTING
ανεπάρκεια γεν.βλαβη CD3/μl απάντηση 

σε μιτογόνα

% 

μητρικά Τ ολιγο-

κλωνικότητα

τυπικό SCID σοβαρές μεταλλάξεις 

σε γνωστά SCID 

γονίδια

<300 <10 ναι -

leaky SCID ή

Σύνδρομο Omenn

ατελείς ή 

υπομορφικές

μεταλλάξεις σε 

γνωστά SCID γονίδια

300-500 οχι ναι

άτυπο SCID ή ιδιοπαθής Τ 

λεμφοπενία

Καμία μετάλλαξη σε 

γνωστα SCID γονίδια

300-1500

σύνδρομα με Τ λεμφοπενία 

(DiGeorge, CHARGE, Rag2 

και Dock8, αταξία-

τηλεαγγειεκτασία

<1500

ή ανεπαρκής 

λειτουργία Τ

Τυπικό Di George(DGS) 

 πολύ χαμηλά Τ

 χαμηλάΤ

 σχεδον φυσιολογικά Τ

δευτεροπαθής Τ

λεμφοπενία

<1500  συγγ.καρδική ανεπάρκεια

 νεογνική λευχαιμία 

 προγεννητική χορήγηση γλυκοκορτικοειδών

 φλεγμονώδεις καταστάσεις (σήψη)

 Πρόωρα με χαμηλό σωματικό βάρος

(χωρίς συγγενή ανωμαλία ή αναγνωρίσιμη

διαταραχή)

Χωρίς το NBS

θα ήταν αδιάγνωστα 

και ευάλωτα σε λοιμώξεις

ΚΛΙΝΙΚΑ 
ΣΗΜΑΝΤΙΚΑ



ΑΣΘΕΝΕΙΕΣ ΠΟΥ ΔΕΝ ΤΑΥΤΟΠΟΙΟΥΝΤΑΙ ΜΕ TRECs-TESTING

ΒΑΣΙΚΟ ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΣΤΙΚΟ = ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΑ Τ ΚΥΤΤΑΡΑ

ΑΙΤΙΑ ΔΙΑΤΑΡΑΧΗ

Γενετική βλάβη που επηρεάζει την 
εξέλιξη του Τ μετά τον 
ανασυνδυασμό του TCR στο θύμο

 Ανεπάρκεια ZAP-70
 MHC class-II ανεπάρκεια
 Ανεπάρκεια CD40 ligand 

Ατελείς ή υπομορφικές μεταλλάξεις 
σε γονίδια SCID

 Late onset ADA -SCID

Διάφορες γενετικές βλάβες  Ποικίλες Τ ανεπάρκειες (αρκετά Τ κύτταρα ώστε να είναι 
πάνω από το cutoff)

Γενετικές βλάβες που αφορούν 
χυμική ανοσία

 Φυλοσύνδετη αγαμμασφαιριναιμία (XLA),
 χρόνια κοκκιωματώδης νόδος (CGD) κα

Γενετικές βλάβες που εκδηλώνονται
αργότερα

 Κοινή ποικίλη ανοσοανεπάρκεια (CVID)

ΑΡΑ: ένα αρνητικό TREC-test δεν αποκλείει την πιθανότητα μιας ΠΑΑ



Ευαισθητοποίηση των κλινικών γιατρών

 Κλινικές εκδηλώσεις

 Οικογενειακό ιστορικό πρώιμων θανάτων παιδιών

 Κακή ανάπτυξη

 Επαναλαμβανόμενες και σοβαρές λοιμώξεις

 Φυσικά χαρακτηριστικά



SCID-NBS  παθολογικό όταν TRECs < cutoff 

ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑ  TRECs εσφαλμένα αρνητικό (χαμηλά TRECs)

 Ανεπαρκής ποσότητα αίματος

 Αποτυχία εκχύλισης DNA

 Παρουσία αναστολέων της PCR

(ηπαρίνη)

επανάληψη του τεστ με β-ακτίνη

(θετικός μάρτυρας)

Χαμηλά TRECs + χαμηλή ακτίνη=ανεπαρκές DNA

ΕΡΜΗΝΕΙΑ ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΩΝ 

TREC ΤΕΣΤ



ΑΛΓΟΡΙΘΜΟΣ  ΑΞΙΟΛΟΓΗΣΗΣ ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΩΝ TRECs-TEST



ΑΝΟΣΟΦΑΙΝΟΤΥΠΟΣ ΠΕΡΙΦΕΡΙΚΟΥ ΑΙΜΑΤΟΣ

Μετά από ένα θετικό ή δύο ατελή τεστ

Προσδιορισμός Τ/Β/ΝΚ φαινοτύπου

 Ολικά λευκά

 CD3,CD4,CD8 T λεμφοκυττάρων 

 CD45RA/CD45RO για την ολιγοκλωνικότητα των Τ 

και για την ύπαρξη μητρικών Τ

 CD19 B κυττάρων

 CD16/CD56 NK κυττάρων

ΚΛΙΝΙΚΑ ΣΗΜΑΝΤΙΚΟ

• CD3≤1500/μl

• Απουσία παρθένων Τ

• Σύνδρομα με λίγα Τ ή 

δευτεροπαθής απώλεια Τ

ΟΡΙΣΤΙΚΟΠΟΙΗΣΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗΣ

 Ελεγχος της λειτουργίας του Τ μετά 

από διέγερση με μιτογόνα (PHA)

 Συγκέντρωση Abs στον ορό

 Τίτλοι Abs σε ειδικά Ags (εμβόλια)

 Γενετική ανάλυση (DNA sequencing)

 αντιβιοτικά

 γ-σφαιρίνη

 αποφυγή 

ζωντανών 

εμβολίων



NBS για Β ανεπάρκειες

Μέτρηση KRECs 

(Kappa Deleting Recombination Excision Circles)

Ωρίμανση των Β κυττάρων 

στο μυελό των οστών 

Απελευθέρωση KRECs

 σταθερά, 

 δεν αντιγράφονται,

 κυκλοφορούν στο 

περιφερικό αίμα

Μη ανιχνεύσιμα KRECs στο DNA από DBS

 Β κύτταρα ανύπαρκτα ή δυσλειτουργικά 

(φυλοσύνδετη αγαμμασφιριναιμία-XLA, 

ή  B-SCID)

 Ανεπάρκεια της πρώιμης ωρίμανσης 

των Β κυττάρων

Φυσιολογικά βρέφη = ανιχνεύσιμα KRECs



TRECs  +KRECs
ΤΑΥΤΟΧΡΟΝΗ ΜΕΤΡΗΣΗ

Ταυτοποίηση και άλλων ΠΑΑ

 ανεπάρκεια DOCK8, 

 σύνδρομο υπερ-IgE, 

 αταξία τηλεαγγειεκτασία και το 

 σύνδρομο Comel-Netherton

Όμως πρέπει να καθοριστούν τα cutoffs

ώστε να μην έχουμε πολλά ψευδώς θετικά



ΓΟΝΙΔΙΑΚΗ ΤΑΥΤΟΠΟΙΗΣΗ 
ΠΡΩΤΟΠΑΘΩΝ ΑΝΟΣΟΑΝΕΠΑΡΚΕΙΩΝ

 Γονιδιακός έλεγχος για ΧΚΝ

CYBB, CYBA, NCF1, NCF2

 Γονιδιακός έλεγχος για Χ-φυλοσύνδετο Hyper IgM

CD40L

 Γονιδιακός έλεγχος για Αυτοφλεγμονώδη Νοσήματα

TRAPS

TNFRSF1A

CAPS (CINCA, MWS, FCAS)

CIAS1

Hyper IgD

MVK

Στόχοι για το άμεσο 

μέλλον:

 SCID-NBS

 NGS 






