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[l SEZNAM ZKRATEK

Ab
ACTB
ADA
ADCC

AFP
Ag
AGM

AICDA
AID

AIDS
ALPS

ANC
ANCA

APC
APECED

ARDS

AT
ATM
ATP
BabA2

BAFF
BCG
BCR
BLM
BLNK
BPI

BTHS
Btk

protildtka (antibody)

cytoplazmaticky B-aktin

adenosin deamindza

bunécnd cytotoxicita zdvisld na protildtkdch (antibody-depen-
dent cell-mediated cytotoxicity)

o-fetoprotein

antigen

aorto-genitdlni ryha — mesonefros, oblast prvni embryondlni
krvetvorby

deficit AID

na aktivaci zdvisld cytidinovd deamindza (activation-induced
cytidine deaminase)

syndrom ziskané imunodeficience (acquired immune deficiency
syndrome)

autoimunitni lymfoproliferativni syndrom (autoimmune lym-
phoproliferative syndrome)

absolutni pocet neutrofild (absolute neutrophil count)
antineutrofilni cytoplazmatické protildtky (antineutrophil cyto-
plasmic antibodies)

burika predklddajici antigen (antigen-presenting cell)
autoimunitni polyendokrinopatie spojend s kandidézou a ekto-
dermdlni dystrofii (autoimmune polyendocrinopathy-candidia-
sis-ectodermal dystrophy)

syndrom respiracni tisné dospélych (adult respiratory distress
syndrome)

syndrom ataxie-teleangiektazie

ataxie-teleangiektazie protein

adenosintrifosfat (adenosin-tri-phosphate)

adhezin vdzajici antigeny krevnich skupin (blood group antigen
binding adhesin)

aktiva¢ni molekula lymfocyti B (B cell activating factor)
bacillus Calmettetv-Guérintiv

receptor lymfocyta B (B cell receptor)

Bloomiv syndrom

adaptorovy protein lymfocytt B (B cell linker protein)

protein zvySujici baktericidii a permeabilitu (bactericidal per-
meability increasing protein)

Barthtiv syndrom

Brutonova tyrosin kindza (Bruton tyrosin kinase)
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C1 INH
CALLA
(CD10)
CARD

CATCH22

CDh
CEA
CID
CFU
CGD

CHS50
CH100
CHH

CHS
CINCA

CMCC
CMV
CNS
CR
CRP
CSF
CSF3R
CSR

CTL
CTSC
CTLA-4
CVID

DAF (CD55)
DC

DDP

DGS

inhibitor C1 sloZky komplementu

spole¢ny antigen akutni lymfoblastické leukemie

(common acute lymphoblastic leukemia antigen)

protein obsahujici doménu interagujici s kaspdzou (caspase re-
cruitment domain-containing protein)

mikrodelece chromozomu 22 (DiGeorgetv syndrom) (cleft pa-
late, abnormal facies, thymic aplasia/hypoplasia, heart malfor-
mation, hypocalcemia)

diferenciacni antigen (cluster of differentiation)
karcinoembryondlni antigen

kombinovand imunodeficience (combined immunodeficiency)
jednotka tvoftici kolonie (colony forming unit)

chronickd granulomatézni choroba (chronic granulomatous di-
sease)

celkova hemolytickd aktivita komplementu (50%)

celkovd hemolytickd aktivita komplementu (100%)

syndrom hypoplastickych chrupavek a vlasi (cartilage-hair hy-
poplasia syndrome)

Chédiaktv-Higashiho syndrom

chronicky neurologicky kozni a kloubni syndrom kojeneckého
veéku (chronic infantile neurologic cutaneus and articular syn-
drome)

chronickd mukokutdnni kandidéza

cytomegalovirus

centrdlni nervovy systém

komplementovy receptor (complement receptor)

C-reaktivni protein (C-reactive protein)

faktor stimulujici rast kolonif (colony-stimulating factor)
receptor faktoru stimulujici kolonie granulocytt

izotypovy pfesmyk imunoglobulinovych gent (class-switch re-
combination)

cytotoxicky lymfocyt T (cytotoxic T lymphocyte)

katepsin C

molekula ptivodné popsand na cytotoxickych lymfocytech (cy-
totoxic-T-lymphocyte antigen)

béZnd variabilni imunodeficience (common variable immunode-
ficiency)

komplementovd regula¢ni molekula (decay accelerating factor)
dendritickd burika (dendritic cell)

gen kédujici peptid pro hluchotu a dystonii (deafness dystonia
peptide)

diGeorgeiv syndrom



DNA
EBNA
EBV
EDA-ID
ELA
ESID

EV
FISH

FHL
FMF
FMLP
G
G6PD
G6PT
G-CSF

GD
GFI1

GM-CSF

gp
GPI

GS

GTP
GVH (R)
GVL
GVM
HAART

HHS
HHV-6
HIES
HIGM
HIV
HLA

HPS
HPV
HSC
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deoxyribonukleovd kyselina (deoxyribonucleic acid)

nukledrni antigen EB viru (Epstein-Barr nuclear antigen)

virus Epsteina a Barrové (Epstein-Barr virus)

anhidrotickd ektodermdlni dysplazie spojend s imunodeficitem
elastdza

Evropskd spolecnost pro imunodeficience (European Society for
Immunodeficiencies)

epidermodysplasia verruciformis

fluorescencni in situ hybridizace (fluorescent in situ hybridiza-
tion)

familidrni hemofagocytujici lymfohistiocyt6za

familiarni stfedozemni horecka (familiar mediterranean fever)
chemotakticky tetrapeptid (formyl-methionyl-leucyl-alanin)
granulocyty

gluk6zo-6-fosfat dehydrogendza

gluk6zo-6-fosfit translokdza

faktor stimulujici kolonie granulocyttl (granulocyte-colony sti-
mulating factor)

Griscelliho nemoc (Griscelli disease)

protein podilejici se na regulaci bunécného cyklu (growth factor
independent)

faktor stimulujici kolonie granulocytti a makrofdgu (granulocy-
te-monocyte colony stimulating factor)

glykoprotein

glykofosfatidylinositol (struktura kotvici nékteré molekuly)
Goodiv syndrom

guanosintrifosfat

reakce S$tépu proti hostiteli (graft-versus-host)

reakce Sté€pu proti leukemii (graft-versus-leukemia)

reakce Stépu proti nddoru (graft-versus-malignancy)

vysoce Gcinnd antiretrovirova terapie (highly active antiretrovi-
ral therapy)

Hoyeraaltiv-Hreidarssontiv syndrom

lidsky herpes virus 6 (human herpesvirus 6)

hyper-IgE syndrom

hyper-IgM syndrom

virus lidské imunodeficience (human immune deficiency virus)
hlavni komplex lidskych histokompatibilnich antigenti (human
leukocyte antigen complex)

syndrom Hefmanského-Pudldka

lidsky papillomavirus

hematopoetickd kmenovd butika (haematopoetic stem cell)
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HSCT

hsp
IBD
ICAM

1ICD4L
ICF

ICOS

IDDM
IFN

Ig
IgA
IgDh
IgE
IgG
IeM
IGGSD
IL
IPEX

IRAK
JAK
JPD
kD
KIR
LAD
LAK

LCA
LFA

LKM

LMP-1

transplantace hemopoetickych kmenovych bunék (haematopoe-
tic stem cell transplantation)

proteiny tepelného Soku (heat shock proteins)

zanétliva choroba stfev (inflammatory bowel disease)
mezibunécnd adhezivni molekula (intercellular adhesive mole-
cule)

idiopaticka CD4 lymfopenie

imunodeficit spojeny s centromerickou nestabilitou a facidlnim
dysmorfizmem

gen kédujici kostimulaéni molekulu na lymfocytech T (inducible
T cell costimulator gene)

diabetes zdvisly na inzulinu (insulin-dependent diabetes mellitus)
interferon

imunoglobulin

imunoglobulin A

imunoglobulin D

imunoglobulin E

imunoglobulin G

imunoglobulin M

deficit podtiid 1gG

interleukin

syndrom imunitni dysregulace, polyendokrinopatie a enteropa-
tie vdzany na chromozom X (Immune dysregulation, Polyendoc-
rinopathy, Enteropathy, X-linked syndrome)

IL-1R asociované kindzy

Janusova kindza

juvenilni periodontitida

keratinocyty

kiloDalton (mezindrodni jednotka velikosti proteini)
stimulacni receptory NK bunék (killer-cell immunoglobulinlike
receptors)

lymfocyty

syndrom defektn{ adhezivity leukocytil (leukocyte adhesion de-
ficiency syndrome)

buiiky — zabijeci aktivované lymfokinem (lymphokine activated
killers)

spolecny lymfocytarni antigen (leukocyte common antigen)
adhezivni molekula ze skupiny integrint (leukocyte-function-
associated antigen)

protilatky proti mikrozomim jater a ledvin (liver-kidney micro-
somes antibodies)

latentni membrdnovy protein 1



LOD
LPS
LRRC8

LTF
LTB 4
LTNP

LYST

M
MO
MAC

MALT
MAMP

MASP

MBL
MCP

MHCI/ITD
MIP-1a, f

MOF
MPO
mRNA
MUD

MWS
N
NADPH

NBS
NBT
NHEJ

NHL
NK
NOMID
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logarithm-of-odds

lipopolysacharid

protein bohaty na leucin, dulezity v aktivaci B-bunék (leucin-
rich repeat-containing protein 8)

laktotransferin

leukotrien B4

HIV infikované osoby s dlouhodobou asymptomatickou fazi
(long-term non-progressor)

protein regulujici putovani lyzozomu (lysosomal trafficking re-
gulator)

monocyty

makrofagy

komplex sloZek komplementu atakujici membranu a vyvoldva-
jici 1yzu (membrane attack complex)

slizni¢ni imunitni systém (mucosa-associated lymphoid tissue)
struktury charakteristické pro mikroorganizmy (microbe-asso-
ciated molecular pattern)

serinovd protedza spojend s MBL (MBL-associated serine pro-
tease)

lektin vazajici manézu (mannose-binding lectin)

membranovy kofaktorovy protein (membrane cofactor protein)
deficit molekul HLA 1. nebo II. tfidy

chemotakticky faktor pro monocyty (macrophage inflammatory
protein 1 alpha, beta)

multiorgdnové selhdni (multiorgane failure)

myeloperoxiddza

informacni ribonukleovd kyselina (messenger ribonucleic acid)
identicky nepribuzensky darce (u transplantaci) (matched-unre-
lated donor)

Muckletiv-Wellsttv syndrom

neutrofil; normalni

nicotinamid adenin dinukleotid fosfat (nicotinamid adenin dinu-
cleotide phosphate)

Nijmegen breakage syndrom

nitrotetrazoliovd modf (nitro-blue tetrazolium chlorid)
spojovani nehomolognich konci DNA pfi rekombinaci imuno-
globulinovych genti (non-homologous-end-joining)
non-Hodgkintv lymfom

pfirozeny zabije¢ (natural killer)

multisystémovy zdnétlivy syndrom novorozeneckého véku (ne-
onatal multisystem inflammatory disease)
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NRAMP

NS
NSI

(0]
OPSI
PAF
PAGID

PAI

PAPA

PCP

PCR

PCT
PEG-ADA
PGE

PMN

PNP
PRCA
RANTES

RFLP
rHuG-CSF
RSV

SAD

SAP

SCID

SCN

SGD

SHM

SI

SIGAD

makrofagovy protein spojeny s pfirozenou rezistenci (natural
resistance-associated macrophage protein)

Nethertondv syndrom

varianta viru HIV neindukujici tvorbu syncycii (non-syncytium
inducing)

osteoklasty

postsplenektomicka sepse (overhelming postsplenectomy sepsis)
faktor aktivujici krevni desticky (platelet-activating factor)
Panamericka spolecnost pro imunodeficity (Panamerican group
for immunodeficiency)

ostrivek patogenicity (bakteridln{ struktura) (pathogenicity is-
land)

syndrom spojeny s pyogenni sterilni artritidou, pyoderma gan-
grenosum a akné (pyogenic sterile arthritis, pyoderma gangre-
nosum, acne syndrome)

pneumonie zplsobend Pneumocystis carinii (Pneumocystis ca-
rinii pneumonia)

fetézovd polymerdzovd reakce (polymerase-chain reaction)
procalcitonin

polyetylenglykol adenosindeamindza

prostaglandin

polymorfonukledrni buriky (leukocyty) (polymorfonuclear cell)
purinovd nukleosidova fosforyldza

Cistd aplazie Cervené fady (pure red cell aplasia)
chemotakticky faktor (regulated on activation, normal T-cell
expressed and secreted)

polymorfizmus délek restrikénich fragmentd (restriction frag-
ment lenght polymorphism)

lidsky rekombinantni faktor stimulujici kolonie granulocyti (re-
combinant human granulocyte colony-stimulating factor)
respiracni syncycidlni virus (respiratory syncytial virus)

deficit specifickych protilatek (specific antibody deficit)
protein aktivujici molekulu SLAM (SLAM-activating protein)
téZka kombinovand imunodeficience (severe combined immu-
nodeficiency)

téZkd kongenitdlni neutropenie (severe congenital neutropenia)
deficit specifickych granul (specific granules deficiency)
somatickd hypermutace variabilni oblasti imunoglobulinovych
gend

varianta viru HIV indukujici tvorbu syncycii (syncytium indu-
cing)

selektivni deficit IgA



SIRS

SLE
STAT

syk
TAA
TACI

TAP 1,2

Tc
TCII
TCR
TdT

TGF
Th
THI

TIL
TKD
TLR
TNF
Tr, Treg
TRAIL

TRAIL-R
TRAPS
TSA
TSH
VacA
VCAM
VNTR

WAS
WASP

WHO
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syndrom systémové zanétlivé odpovédi (systemic inflammatory
response syndrome)

systémovy lupus erythematodes (systemic lupus erythematodes)
prenaseC signdlu a aktivdtor transkripce (signal transducer and
activator of transcription)

protein tyrozin-kindza

antigeny asociované s nadorem (tumor associated antigens)
aktivaéni molekula B lymfocyti (transmembrane activator and
calcium modulator and cyclophilin ligand interactor)
proteinovy transportér (transporter associated with antigen pro-
cessing)

cytotoxicky lymfocyt T (cytotoxic T cell)

transkobalamin II

receptor lymfocytu T (T-cell receptor)

koncovd deoxyribonukleotidova transferdza (terminal deoxy-
nucleotidyl transferase)

transformujici ristovy faktor (transforming growth factor)
pomocny lymfocyt T (helper T cell)

pfechodnd hypogamalobulinemie kojenct (transient hypogam-
maglobulinemia of infants)

lymfocyty infiltrujici nddory (tumor-infiltrating lymphocytes)
transplantace kostni diené

Toll-like receptor

faktor nekrotizujici nddory (tumor necrosis factor)

regulacni lymfocyt T (regulator T cell)

apoptézu indukujici ligand podobny TNF (tumor necrosis fac-
tor-related apoptosis-inducing ligand)

receptor pro TRAIL (TNF-related apoptosis-inducing ligand-re-
ceptor)

periodické horecky spojené s defektem receptoru pro TNF (TNF-
-receptor-associated periodic syndrome )

specifické nddorové antigeny (tumor specific antigens)
hormon stimulujici thyroideu (thyreoid stimulating hormon)
vakuolizujici cytotoxin, struktura H. pylori

cévni adhezivni molekula (vascular cell adhesion molecule)
odli$ny pocet tandemovych repetitivnich sekvenci (variable num-
ber of tandem repeats)

Wiskottiv-Aldrichiv syndrom

protein Wiskottova-Aldrichova syndromu (Wiskott-Aldrich syn-
drom protein)

Svétova zdravotnickd organizace (World Health Organisation)
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WHIM

WHN

XHIM

XLA

XLN
XLP

XLT

XSCID

imunodeficit spojeny s verukézou, hypogamaglobulinemif, zvy-
Senou ndchylnosti k infekcim a retenci neutrofild v kostni dieni
(Warts-Hypogammaglobulinemia-Infections-Myelokathexis)
transkripcni faktor (winged helix nude)
hyperimunoglobulinemie tiidy IgM vdzand na chromozom
X (X- -linked hyperimmunoglobulinaemia M)
agamaglobulinemie vdzand na chromozom X (X-linked agama-
globulinemia)

neutropenie vdzand na chromozom X (X-linked neutropenia)
lymfoproliferativni syndrom vdzany na chromozom X (X-linked
lymphoproliferative syndrom)

trombocytopenie vdzand na chromozom X (X-linked trombocy-
topenia)

tézkd kombinovand imunodeficience vdzand na chromozom X
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Il PREDMLUVA K DRUHEMU VYDANI

V roce 2002 vyslo prvni vyddni monografie Imunodeficience, které se béhem
dvou let zcela vyprodalo. Pii tvaze, zda udélat dotisk, nebo reedici, jsme se
rozhodli pro druhou variantu, nebof za dobu 4 let se nasbirala fada novinek v této
oblasti klinické imunologie. Novinky se tykaji pfedevsim problematiky primar-
nich imunodeficienci — byla objevena molekulovad podstata nékolika zndimych
syndromt, byly popsdny i zcela nové jednotky, tak jak v ruku v ruce postupuje
zédkladni vyzkum a objevuji se nové a nové molekuly. Z klinického hlediska se
jedna, tak jako v pfipadé€ vétsSiny primdrnich imunodeficienci, o raritni pripady,
se kterymi se i specialista-imunolog setkd za Zivot jen ojedinéle. Nicméné tyto
ptipady prispivaji k obecnému pozndni funkce imunitniho systému, proto
povaZzujeme za vhodné je zminit v monografii zamérené na imunodeficience.
Aby nevznikla disproporce mezi oblasti primdrnich imunodeficienci (z klinic-
kého hlediska vice okrajovou) a sekunddrnich imunodeficienci (velmi pocetnou
skupinou pacientit), novinky jsme soustiedili pfedevsim do rozsahlé tabulky 7.
V oblasti sekunddrnich imunodeficienci nedoslo k zdsadnim ani pfevratnym
zménam — kapitoly jsou doplnény pouze o novéjsi citace k uvedené problema-
tice a nékteré drobn€ inovace.

K reedici jsem pfizvala ke spoluautorstvi své kolegy z Ustavu imunologie,
prof. MUDr. Annu §ediv0u, CSc., kterd se primdarnimi imunodeficiencemi
zabyvd dlouhodobé. Resila tuto problematiku mj. i v evropském 5. rdmcovém
programu EU, a tim ziskala renomé na mezindrodn{ drovni. Druhym spolupra-
covnikem je MUDr. Ales Janda, ktery mél prileZitost studovat primdrni imuno-
deficienci v rdmci jednoro¢niho postgradudlniho studia na Oxfordské univerzité
v Anglii, a tak pfisp€l zejména k sumarizaci novinek v této oblasti shrnutych
v tabulce 7.

Vétime, Ze doplnéné 2. vyddni bude uZite¢nym privodcem imunodeficien-
cemi pro vSechny zdjemce o tuto dileZitou oblast moderni mediciny.
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Il UvoD

Poruchy imunity af jiZ vrozené, nebo ziskané patii mezi medicinsky, spolecen-
sky a ekonomicky velmi zdvaznou a ndro¢nou problematiku. Stoupajici trend
vyskytu téchto stavli vede k tomu, Ze prakticky kazdy lékar jakékoliv speciali-
zace se setkdvd s t€émito pacienty. Jako imunodeficience se oznacuji stavy, které
vedou predevsim k poruse jedné ze zdkladnich funkci imunity, a to obrany-
schopnosti proti mikroorganizmim. Proto je nejcastéj$im klinickym projevem
imunodeficience zvysend ndchylnost k infekénim chorobdm. Nicméné poruchy
imunitniho systému mohou vést k velmi rozmanitym klinickym manifestacim
podle toho, jakd sloZka imunity je postiZena, ve kterém véku k postiZeni dojde,
jaké je prostredi, ve kterém pacient Zije, jakymi jinymi chorobami trpi. Pokud
jde o vrozené imunodeficience, prvnim oSetiujicim l€kafem takového pacienta
byva pediatr, ale v zdvaznych piipadech také I€kafi jednotek intenzivni péce
a jini détsti specialisté. V dosp€lé mediciné se s imunodeficitnimi pacienty
setkdvd jako prvni zejména prakticky l1ékaf, internista, pneumolog, otorinola-
ryngolog, infekcionista, mikrobiolog a dalsi. VSichni tito odbornici jsou prvni,
kdo vznese podezieni na imunodeficienci. Je potom tlohou specialisty — klinic-
kého imunologa, aby stanovil sprdvnou diagnézu, navrhl lécebny postup, pa-
cienty dispenzarizoval a spolupracoval s piisluSnymi specialisty v 1é¢bé téch
komplikaci, které maji orgdnové projevy. Pfi diagnostice je dtileZitd i spoluprdce
s odborniky v genetice, molekuldrni biologii a dal$simi pracovniky zdkladniho
a aplikovaného vyzkumu. Je-1li imunodeficience vysledkem iatrogenniho zdsa-
hu, pak nenf diagnéza imunodeficience obtiZznd — obvykle se o ni vi, ale v t&chto
pripadech je potfeba stanovit stupenl a zdvaznost imunodeficience a pfijmout
prislusnd 1écebnd nebo preventivni opatieni. Je to pak zase obvykle prakticky
Iékar, ktery md tyto pacienty v péci ve spoluprdci se specializovanymi centry,
a musi si védét rady pfi zvlddani prabéZnych problému.

Tato kniha je privodcem souc¢asnymi poznatky v oblasti imunodeficienci,
je uréena zejména praktickym Iékaiim a ddle 1ékaiim nejriznéjsich speciali-
zaci, ktef{ se mohou s imunodeficitnimi pacienty setkdvat. Kniha ma poskytnout
vSeobecny prehled o mechanizmech imunity, zdkladnich jednotkdch vrozenych
imunodeficienci a stavech, které nejcastéji vedou k sekunddrnim imunodefici-
encim. Oblast primdrnich imunodeficienci je rychle se rozvijejici disciplinou,
ve které se nejvice kloubi poznatky zdkladniho vyzkumu s klinickou praxi.
Obvykle se jednd o relativné vzdcnd onemocnénti, jejichZ objasnéni na moleku-
larni drovni prispiva k pochopeni funkce imunitniho systému. Ukolem co mozna
nejpresnéjsi diagnostiky je nejen adekvatni péce o pacienta, ale také poskytnuti
mozZnosti prenatdlni diagnostiky v postizenych rodindch, aby k dal$im ptipadim
narozeni déti s t¢Zkou imunodeficienci nedochdzelo. Oddil primdrnich imuno-
deficienci je Casti, kterd zastardvd velmi brzy. KaZdoro¢né se objasiiuje mole-
kulova podstata dalSich vrozenych imunodeficienci a ptibyvaji ptipady novych,
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