Wiskottuv-AldrichGv syndrom

Wiskottiv-AldrichGiv syndrom (WAS) je recesivni X-vazané
onemocnéni charakterizované trombocytopenii, ekzémem a zvySenou
nachylnosti k infekénim chorobam. Odpovédny gen WAS byl
lokalizovdn na X chromosomu (Usek Xp11.22-p11.23). Protein kédovany
timto genem (WASP — Wiskott-Aldrich syndrome protein) se
pravdépodobné podili na spojovani membranovych receptord se
soucastmi cytoskeletu, presny vyznam proteinu pro funkci trombocytd
nebyl doposud objasnén. V T lymfocytech ZAP-70 aktivuje WASp, ktery
indukuje vytvoreni imunologické synapse aktinovym cytoskeletem.

Klinicky obraz

U pacientd (vzhledem k tomu, Ze jde o X-vdzané onemocnéni, je vétsina
pacientd muzského pohlavi) se syndrom projevuje trombocytopenif
(charakteristicka je maléd velikost trombocytd), kterd se projevuje
zvySenou krvacivosti. DalSim projevem je ekzém, ktery se objevuje jiz
kratce po narozeni. Pocty T-lymfocytl jsou zpoc¢atku normalni, jejich pocet
vSak posléze klesa kvili jejich zhorSené proliferaéni schopnosti. V séru
prokazujeme snizené hladiny IgM, ovsem normalni hladiny IgG. Hladiny
IgA a IgE jsou paradoxné zvyseny. Jsou popsdny i autoimunitni reakce.

Progndza a terapie

Prognéza onemocnéni neni dobrd, smrt nastdva nejcastéji na nasledky
masivniho krvaceni nebo kvili chronickym infekcim. Dochazi i ke
vzniku malignich nador0 z lymfatického systému. Jedinou lé¢bou je

transplantace kostni dfené. Splenektomie mdze pomoci pfi [é¢bé
trombocytopenie.
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