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Το βασικό έλλειµµα στη Φυλοσύνδετη Αγαµασφαιριναιµία (XLA) 
(κληρονοµούµενη µε το χρωµόσωµα Χ) είναι η αδυναµία των 
πρόδροµων Β-λεµφοκυττάρων να ωριµάσουν σε Β-λεµφοκύτταρα 
και κύτταρα πλάσµατος. Μη έχοντας τα κύτταρα που είναι υπεύθυνα 
για την παραγωγή ανοσοσφαιρινών, οι ασθενείς αυτοί έχουν 
σοβαρή ανεπάρκεια ανοσοσφαιρινών µε συνέπεια σοβαρή 
αντισωµατική ανεπάρκεια. 
 
 
ΕΙΣΑΓΩΓΗ 
 
Η Φυλοσύνδετη Αγαµµασφαιριναιµία (XLA) περιγράφηκε από τον                    
∆ρ. Ogden Bruton για πρώτη φορά το 1952. Αυτή η πάθηση, που είναι 
γνωστή και ως Νόσος Bruton ή Συγγενής Αγαµµασφαιριναιµία, είναι από τις 
πρώτες παθήσεις ανοσοανεπάρκειας που έχουν καθοριστεί. Η XLA είναι µια 
κληρονοµική πάθηση ανοσοανεπάρκειας, στην οποία οι ασθενείς δεν έχουν 
την ικανότητα  να παράγουν αντισώµατα, πρωτεΐνες που συνιστούν τη 
γάµµα σφαιρίνη ή το ανοσοσφαιρικό κλάσµα του πλάσµατος αίµατος. 
 
Τα αντισώµατα είναι µία σηµαντικότατη παράµετρος του αµυντικού 
µηχανισµού του σώµατος έναντι ορισµένων µικροοργανισµών                      
(π.χ. βακτήρια, ιούς). Τα αντισώµατα παίζουν σηµαντικό ρόλο στην ίαση 
από τις λοιµώξεις, αλλά και στην προστασία από το να ασθενήσει κανείς 
από αυτές περισσότερο από µια φορά. Τα αντισώµατα είναι ειδικά 
σχεδιασµένα έτσι ώστε να συνδυάζονται µε κάθε µικροοργανισµό 
ξεχωριστά –όπως µια κλειδαριά µε το κλειδί της. Όταν κάποιοι 
µικροοργανισµοί, όπως τα βακτήρια, “προσγειώνονται” σε έναν βλεννογόνο 
υµένα ή εισβάλλουν στο σώµα, τα αντισώµατα που  αντιστοιχούν στον 
µικροοργανισµό αυτό συνδέονται µαζί του για να εκτελέσουν πάνω από µια 
λειτουργίες που είναι ευεργετικές για  το άτοµο. Για παράδειγµα, ορισµένοι 
µικροοργανισµοί πρέπει να προσκολληθούν στα κύτταρα του σώµατος 
προκειµένου να προκαλέσουν µια λοίµωξη και τα αντισώµατα εµποδίζουν 
τους µικροοργανισµούς από το να  “κολλήσουν” στα κύτταρα. Αντισώµατα 
που βρίσκονται προσκολληµένα στην επιφάνεια κάποιων παθογόνων 
µικροοργανισµών, ενισχύουν την αντίδραση  άλλων αµυντικών 
µηχανισµών του σώµατος (όπως µια οµάδα πρωτεϊνών που ονοµάζεται 
συµπλήρωµα ορού του αίµατος), οι οποίοι µπορούν άµεσα να σκοτώσουν 
τα βακτήρια ή τους ιούς. Τέλος, βακτήρια που έχουν επικαλυφθεί µε 
αντισώµατα, είναι πολύ πιο εύκολα για τα λευκοκύτταρα (φαγοκύτταρα) να 
τα περικλείσουν και να σκοτώσουν τον µικροοργανισµό παρά τα βακτήρια 
που δεν είναι επικαλυµµένα µε αντισώµατα. Όλες αυτές οι ενέργειες 
αποτρέπουν την είσοδο των µικροοργανισµών στους ιστούς του σώµατος 
και να προκαλέσουν σοβαρές λοιµώξεις.  
 
Το βασικό ελάττωµα στην XLA είναι η ανικανότητα του ασθενή να παράγει 
αντισώµατα. Τα αντισώµατα είναι πρωτεΐνες που παράγονται από 
εξειδικευµένα κύτταρα  του σώµατος, που ονοµάζονται πλασµατοκύτταρα. 
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Η  ανάπτυξη των πλασµατοκυττάρων προχωρά µε καθορισµένη σειρά από 
τα αρχέγονα αιµοποιητικά κύτταρα που βρίσκονται µέσα στον µυελό των 
οστών και εξελίσσονται σε ανώριµα λεµφοκύτταρα που ονοµάζονται  
προγονικά ή πρόδροµα Β-λεµφοκύτταρα. Τα προγονικά Β-λεµφοκύτταρα 
ωριµάζουν σε προ-Β-λεµφοκύτταρα και αυτά σε Β-λεµφοκύτταρα. Κάθε                
Β-λεµφοκύτταρο φέρει στην κυτταρική του επιφάνεια δείγµα της 
ανοσοσφαιρίνης που είναι ικανό να παράγει. Αυτή η ανοσοσφαιρίνη της 
κυτταρικής επιφάνειας µπορεί να δεσµεύει ξένες ουσίες, οι οποίες 
ονοµάζονται αντιγόνα. Όταν το Β-λεµφοκύτταρο έρχεται σε επαφή µε το 
συγκεκριµένο αντίστοιχο αντιγόνο, όπως ο πολυσακχαρίτης του 
πνευµονιόκοκκου ή το τοξοειδές του τετάνου, ωριµάζει σε 
πλασµατοκύτταρο και εκκρίνει αντισώµατα. Κάθε Β-κύτταρο παράγει ένα 
ελαφρώς διαφορετικό αντίσωµα (ή ανοσοσφαιρίνη) ώστε να επιτρέψει στον 
οργανισµό να ανταποκρίνεται στα εκατοµµύρια των διαφορετικών ξένων 
ουσιών. 
 
Οι περισσότεροι ασθενείς µε  XLA  έχουν πρόδροµα Β-λεµφοκύτταρα, όµως 
πολύ λίγα από αυτά εξελίσσονται σε Β-λεµφοκύτταρα. Συνεπώς, η 
υποκείµενη ανεπάρκεια στην XLA είναι η αδυναµία των πρόδροµων                     
Β-λεµφοκυττάρων να ωριµάσουν σε  Β-κύτταρα. Οι ασθενείς µε XLA έχουν 
µεταλλάξεις στο γονίδιο που είναι απαραίτητο για την οµαλή εξέλιξη των                      
Β-λεµφοκυττάρων. Το γονίδιο αυτό, που ανακαλύφθηκε το 1993, λέγεται 
Btk ή Τυροσινική Κινάση  του Bruton, προς τιµήν του ιατρού που 
περιέγραψε τη νόσο, Συνταγµατάρχη Ogden Bruton. Όπως υποδηλώνεται 
από την ονοµασία της πάθησης, το γονίδιο Btk εντοπίζεται στο                             
Χ χρωµόσωµα. 
  
 
ΚΛΙΝΙΚΗ ΕΙΚΟΝΑ  
 

Οι ασθενείς µε Φυλοσύνδετη Αγαµµασφαιριναιµία (XLA) είναι επιρρεπείς 
στην εµφάνιση λοιµώξεων επειδή στερούνται αντισωµάτων. Οι λοιµώξεις 
συχνά συµβαίνουν στους ή κοντά στους βλεννογόννους υµένες, όπως στο 
έσω ους, τους παραρρίνιους κόλπους και τους πνεύµονες, µπορούν όµως 
να εµπλέκουν το αίµα και τα εσωτερικά όργανα. Οι ασθενείς δηλαδή µε 
XLA µπορεί να έχουν λοιµώξεις που αφορούν σε παραρίνο (κολπίτιδα, 
επιπεφυκίτιδα, ωτίτιδα, ρινίτιδα, βρογχίτιδα ή πνευµονία). Επίσης οι 
γαστρεντερικές λοιµώξεις µπορεί να αποτελούν πρόβληµα, ειδικά µε το 
παράσιτο Giardia, που µπορεί να προκαλεί κοιλιακό πόνο, διάρροια, 
µειωµένη ανάπτυξη ή απώλεια πρωτεϊνών του ορού του αίµατος όπως η 
γάµµα-σφαιρίνη. Ορισµένοι πάλι ασθενείς µε  XLA µπορεί να 
αντιµετωπίζουν προβλήµατα µε δερµατικές λοιµώξεις. 
 
Στους ασθενείς που δεν έχουν αντισώµατα, οποιαδήποτε από τις λοιµώξεις 
αυτές µπορεί να γενικευθεί µε την εισβολή του µικροοργανισµού στην 
κυκλοφορία του αίµατος και να επεκταθεί σε άλλα όργανα, όπως τα οστά, 
οι αρθρώσεις ή ο εγκέφαλος. Οι λοιµώξεις στους ασθενείς µε XLA συνήθως 
προκαλούνται από µικροοργανισµούς που σκοτώνονται ή εξουδετερώνονται 
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από τα αντισώµατα στους φυσιολογικούς ανθρώπους. Τα πιο κοινά 
βακτήρια που προκαλούν λοιµώξεις  είναι ο πνευµονιόκοκκος, ο 
στρεπτόκοκκος, ο σταφυλόκοκκος και ο Hemophilus της Influenzae. 
Ορισµένα είδη ιών µπορούν επίσης να προκαλέσουν σοβαρές λοιµώξεις σε 
αυτούς τους ασθενείς. 
 
Στην φυσική εξέταση, οι περισσότεροι ασθενείς µε XLA έχουν πολύ µικρές 
αµυγδαλές και λεµφαδένες. Αυτό συµβαίνει επειδή το µεγαλύτερο µέρος 
των αµυγδαλών και των λεµφαδένων αποτελείται από Β-λεµφοκύτταρα. 
Όταν απουσιάζουν τα Β-λεµφοκύτταρα, οι ιστοί αυτοί είναι µειωµένοι σε 
µέγεθος. 
 
 
∆ΙΑΓΝΩΣΗ 
 
Η διάγνωση της Φυλοσύνδετης Αγαµµασφαιριναιµίας (XLA) θα πρέπει να 
εξετάζεται σε κάθε αγόρι µε συχνές και βαρειές λοιµώξεις, ιδιαίτερα εάν 
έχει µικρές αµυγδαλές και λεµφαδένες. 
 
Ο πρώτος προσυµπτωµατικός έλεγχος θα έπρεπε να είναι µια αξιολόγηση 
των ανοσοσφαιρινών του ορού αίµατος. Στους περισσότερους ασθενείς µε 
XLA  όλες οι ανοσοσφαιρίνες (IgG, IgM και IgA) είναι εµφανώς µειωµένες ή 
απουσιάζουν. Όµως υπάρχουν εξαιρέσεις˙ κάποιοι ασθενείς παράγουν λίγη 
IgM ή IgG. Επιπλέον, τα φυσιολογικά βρέφη παράγουν µόνο µικρές 
ποσότητες ανοσοσφαιρινών κατά τους πρώτους µήνες της ζωής, κάνοντάς 
το δύσκολο να διακρίνει κανείς ένα βρέφος µε µια φυσιολογική 
καθυστέρηση στην παραγωγή ανοσοσφαιρινών από το βρέφος µε 
πραγµατική ανοσοανεπάρκεια. Εάν οι ανοσοσφαιρίνες στον ορό αίµατος 
είναι χαµηλές ή ο γιατρός έχει έντονες υποψίες για XLA, ο αριθµός των Β-
λεµφοκυττάρων στο περιφερικό αίµα πρέπει να ελεγχθεί. Ένα χαµηλό 
ποσοστό Β κυττάρων (σχεδόν ανύπαρκτο) στο αίµα είναι το πιο 
χαρακτηριστικό και αξιόπιστο εργαστηριακο εύρηµα σε ασθενείς µε XLA. 
 
Αν ένα νεογέννητο αγόρι έχει αδερφό, ξάδερφο ή θείο από την πλευρά της 
µητέρας µε XLA , το παιδί είναι πιθανόν να πάσχει από  XLA και η 
οικογένειά και  οι γιατροί του θα πρέπει αµέσως να προσδιορίσουν το 
ποσοστό των Β-κυττάρων στο αίµα έτσι ώστε να ξεκινήσει αγωγή πριν το 
παιδί αρρωστήσει και έχει σοβαρές συνέπειες. 
 
Η διάγνωση της XLA µπορεί να επιβεβαιωθεί µε την απόδειξη της έλλειψης 
της πρωτεΐνης Btk στα µονοκύτταρα ή στα αιµοπετάλια ή µε την ανίχνευση 
µετάλλαξης του γονιδίου Btk στο DNA. Σχεδόν κάθε οικογένεια έχει µια 
διαφορετική µετάλλαξη στο Btk, όµως τα µέλη της ίδιας οικογένειας 
συνήθως έχουν την ίδια µετάλλαξη. 
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ΚΛΗΡΟΝΟΜΙΚΟΤΗΤΑ 
 
Η Φυλοσύνδετη Αγαµµασφαιριναιµία (XLA)  είναι γενετική πάθηση και 
µπορεί να κληρονοµηθεί ή να µεταφερθεί µέσα σε µια οικογένεια. 
Κληρονοµείται ως Φυλοσύνδετο  (µε το χρωµόσωµα X) υπολειπόµενο 
στίγµα. Είναι σηµαντικό να είναι γνωστή η µορφή κληρονοµικότητας για να 
µπορέσει να κατανοήσει καλύτερα η οικογένεια γιατί νοσεί το παιδί, πόσο 
κινδυνεύουν τα παιδιά που θα γεννηθούν αργότερα να αντιµετωπίσουν το 
ίδιο πρόβληµα και ποιες είναι οι  συνέπειες για τα υπόλοιπα µέλη της 
οικογένειας. 
 
Τώρα που το συγκεκριµένο γονίδιο που προκαλεί την XLA έχει 
προσδιοριστεί, είναι δυνατό να ελεγχθούν και τα αδέρφια θηλυκού γένους 
(αδερφές) ενός ασθενή µε XLA, καθώς και άλλοι συγγενείς θηλυκού 
γένους, όπως οι θείες του παιδιού από την πλευρά της µητέρας, για να 
διευκρινιστεί εάν είναι φορείς της πάθησης. Οι φορείς της XLA δεν έχουν 
συµπτώµατα, έχουν όµως πιθανότητες 50% να µεταδώσουν την πάθηση σε 
κάθε έναν από τους γιούς τους. Σε ορισµένες περιπτώσεις µάλιστα, είναι 
δυνατόν να διαπιστωθεί εάν το έµβρυο µητέρας που είναι φορέας θα 
γεννηθεί µε XLA.  Αυτήν τη στιγµή, οι γενετικοί αυτοί έλεγχοι γίνονται 
µόνο σε λίγα εργαστήρια. 
 
 
ΘΕΡΑΠΕΥΤΙΚΗ ΑΓΩΓΗ 
 
Μέχρι σήµερα, δεν υπάρχει τρόπος να θεραπευθούν ασθενείς µε 
Φυλοσύνδετη Αγαµµασφαιριναιµία (XLA). Το ελαττωµατικό γονίδιο δεν 
µπορεί να επιδιορθωθεί ή να αντικατασταθεί, ούτε µπορεί η ωρίµανση των 
πρόδροµων Β-λεµφοκυττάρων σε Β-λεµφοκύτταρα να προαχθεί. Είναι 
όµως δυνατό να δοθούν στους ασθενείς µε XLA κάποια από τα αντισώµατα 
που τους λείπουν. Τα αντισώµατα δίνονται στη µορφή των 
ανοσοσφαιρινών (ή γάµµα-σφαιρινών), και µπορούν να χορηγηθούν 
απευθείας στην κυκλοφορία του αίµατος (ενδοφλέβια) ή κάτω από το 
δέρµα (υποδόρια). Τα σκευάσµατα ανοσοσφαιρίνης περιέχουν αντισώµατα 
που υποκαθιστούν τα αντισώµατα που ο ασθενής µε XLA δεν µπορεί να 
παράγει από µόνος του. Περιέχουν αντισώµατα για την πλειοψηφία των 
µικροοργανισµών. Η ανοσοσφαιρίνη είναι ιδιαίτερα  αποτελεσµατική στο να 
εµποδίζει την εξάπλωση λοιµώξεων µέσα στην κυκλοφορία του αίµατος και 
στα όργανα και στους ιστούς που βρίσκονται βαθιά στο σώµα. Για µερικούς 
ασθενείς είναι ωφέλιµη η χορήγηση αντιβιοτικών δια του στόµατος 
καθηµερινά για να τους προστατεύει από λοιµώξεις ή για την αντιµετώπιση 
χρόνιας βρογχίτιδας ή χρόνιας ρινοκολπίτιδας.  
 
Οι ασθενείς µε XLA  δεν θα πρέπει να δέχονται εµβόλια µε ζωντανούς ιούς, 
όπως  της πολιοµυελίτιδας, τα ιλαράς, της παρωτίτιδας, της ερυθράς 
(MMR). Αν και δεν είναι σύνηθες, είναι δυνατό τα ζωντανά εµβόλια 
(ιδιαίτερα το εµβόλιο της πολιοµυελίτιδας που λαµβάνεται από το στόµα) 
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στους πάσχοντες από αγαµµασφαιριναιµία,   να µεταδώσουν την ασθένεια 
που είχαν σχεδιαστεί να αποτρέψουν.   
 
 
ΠΡΟΣ∆ΟΚΙΕΣ 
 
Οι περισσότεροι ασθενείς µε Φυλοσύνδετη Αγαµµασφαιριναιµία (XLA) 
στους οποίους χορηγείται ανοσοσφαιρίνη σε τακτική βάση µπορούν να 
ζουν σχετικά φυσιολογικά. ∆εν χρειάζεται να είναι αποµονωµένοι ή να 
περιορίζουν τις δραστηριότητές τους. Ενεργή συµµετοχή σε οµαδικά 
αθλήµατα θα έπρεπε να ενθαρρύνεται. Κατά καιρούς, οι  λοιµώξεις µπορεί 
να απαιτούν κάποια επιπλέον προσοχή, αλλά τα παιδιά µε XLA µπορούν να 
συµµετέχουν σε όλες τις κανονικές σχολικές και εξωσχολικές 
δραστηριότητες, και µεγαλώνοντας να γίνουν ενήλικες µε παραγωγικές 
σταδιοδροµίες και µε οικογένειες. Ένας πλήρης ενεργητικός τρόπος ζωής 
πρέπει να ενθαρρύνεται και να αναµένεται.  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

IINNTTEERRNNAATTIIOONNAALL  PPAATTIIEENNTT  OORRGGAANNIISSAATTIIOONN  
FFOORR  PPRRIIMMAARRYY  IIMMMMUUNNOODDEEFFIICCIIEENNCCIIEESS  

  
ΠΠΑΑΓΓΚΚΟΟΣΣΜΜΙΙΟΟΣΣ  ΟΟΡΡΓΓΑΑΝΝΙΙΣΣΜΜΟΟΣΣ  ΑΑΣΣΘΘΕΕΝΝΩΩΝΝ  

ΓΓΙΙΑΑ  ΠΠΡΡΩΩΤΤΟΟΠΠΑΑΘΘΕΕΙΙΣΣ  ΑΑΝΝΟΟΣΣΟΟAANNΕΕΠΠΑΑΡΡΚΚΕΕΙΙΕΕΣΣ  
 

 

 
 

Παγκόσµιος Οργανισµός µε σκοπό  
τη βελτίωση της ποιότητας ζωής των ανθρώπων  

µε Πρωτοπαθείς Ανοσοανεπάρκειες 
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