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La diagnosi
Ritardo nella diagnosi di CVID

5 anni In casisticaeuropea (Gathmann et al, JACI 2014)

/ annl In casisticaitaliana (Grazianoet al, Clin immunol
2017)

O anni In casisticaaustraliana (siade et al, Front immunol
2018)

Ritardo nella diagnosi correlato con
complicanze e mortalita
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ADULTI di Immunodeficienza Primitiva

Le Immunodeficienze Primitive (Pl) sono responsabili di infezioni ricorrenti o insolitamente difficili da trattare in
bambini & adulti.

3¢ tu o qualcuno che conosci presenta almeno 2 dei seguenti Segnali Spia, parla col tuo medico per escludere
un’ Immuncdeficienza Primitva.

| pia di 2 ofiti in un anno

y piu di 2 sinusiti gravi in un anno, in paziente non
allergico

almeno 1 polmonite I'anno per piu di 1 anno

3
4

diarrea cronica con perdita di peso

infezioni virali ricorrenti
frequente necessita di antibiotici per via endovenosa

ascessi ricorrenti della cute o di organi interni
candidiasi orale o cutanea persistente

@ @ sl & W

infezione da Micobatteri atipici -

familiarita per immunodeficienza Jn

-
-
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Screening di base

Emocromo
Elettroforesi proteica
Dosaggio immunoglobuline
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G.P. I, 21 aa

1993 (6 _anni): primo episodio di piastrinopenia (PLT di 13000/mm3),
iIn concomitanza di un fatto infettivo (pertosse), risoltosi
spontaneamente (dopo pochi giorni PLT 225000/mm3).

ASettembre secondo episodio di piastrinopenia (PLT
di 4000/mm3), in assenza di fatti infettivi intercorrenti. Terapia con Ig
vena e prednisone (80mg/die), con aumento dei valori di PLT.

AFebbraio 2002: terzo episodio di piastrinopenia
trattato con trasfusione di piastrine, prednisone e
Ilg vena, in assenza di fatti infettivi intercorrenti.
Eco-addome: milza di 11.8 cm di diametro
longitudinale.

Riscontro per la prima volta di deficit
anticorpale (IgG 347, IgA 22, IgM 41)
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Marzo 2005: infezione da Varicella-Zoster Virus e, a seguire, Herpes
Labialis complicatosi successivamente con una cheratite erpetica.

Ricovero in regime di DH .

RAesami ematochimici: IgG 283, IgA 25, IgM 34 (confermate in due successive

determinazioni).
AEsami immunologici: FR 28, C3 75, C4 5; FANHep2, ACA, Scl-70, ENA, ACLA,

ANCA, CIif test tutti negativi.

AEco-addome: milza con diametro longitudinale di 13 cm

Diagnosi di Immunodeficienza comune variabile, piastrinopeniaa

|| paziente non ha mai eseguito i boli di immunoglobuline
proposti!
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Autoimmunita come prima manifestazione di
Immunodeficienza primitiva

Citopenie autoimmuni nella CVID
Celiachiae diabete 1 nel deficit IgA
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Raccomandazioni AIEOP: diagnostica a@&sordio

Esami ematochimici

Emocromo e tipizzazione linfocitaria

Azotemia, Creatininemia, Transaminasi, Sideremia, PCR

Elettroforesi proteica; immunofissazione

IgG, IgA, IgM; sottoclassi IgG

C3, C4, ANA,ADb anti transglutaminasi

HCV RNA, HIV RNA, anticorpi antHTLV1/2

Proliferazione dei linfociti T a mitogeni ed antigeni (previa vaccinazione)

Esami strumentali

Ecografia epatosplenica e delle stazioni linfonodali

EGDS( obbligatoria> 20 anni di eta; su indicazione clinica < 20 anni di eta)
TC torace e seni paranasali

(BOM)
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Raccomandazioni AIEOP: follow up

Ogni 3 mesi :
emocromo
dosaggio IgG pre-infusionali, IgA, IgM
transaminasi, azotemia, creatininemia, elettroforesi proteica

Ogni 12 mesi:
RicercaHP, HCVRNA
Ecografia epato-splenica

Visite di controllo ogni 6 mesi
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Interessamento polmonare

Tc torace, da ripetere dopo
- 5 anni circa se negativa
- 2 anni in caso di interstiziopatia

Test funzionali ogni anno:
- PFR e DLCO
- walking test
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Linfoproliferazione

Esamistrumentali
Eco addome e stazioni linfonodali annuale
Se necessarioPET
Se necessariobiopsia

Esami ematochimicl

ABeta2microglobulina
ALDH
Almmunofissazione
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Interessamento Iintestinale

Coprocultura (ricerca Giardia e Norovirus)
Calprotectina fecale

HP fecale (stessafrequenza infezione, ma

aumento incidenza e piu precoce comparsadi
ca gastrico)

Strumentali:

Ecoaddome annuale, EGDS colonscopia
con biopsia (ogni 2-3 anni)
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