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Qué son les immunodeficiéncies primaries?

Aquest fullet explica qué son les immunodeficiéncies primaries (IDP) i

com es tracten.

Les IDPs s6n un gran grup de diferents trastorns

causats quan alguns

components del sistema immunitari (principalment cel-lules i proteines) no
funcionen adequadament. S’estima que al voltant d’1 de cada 2000 persones

s6n diagnosticades amb una IDP, perd algunes
IDP sén molt més rares que d’altres. Algunes son
relativament lleus, mentre que d’altres sén greus. En
general s’identifiquen durant la infancia, pero també
es poden diagnosticar a adults. El tractament de les
IDP varia en funcié de quina és la part del sistema
immunitari que esta afectada.

Les IDP soén causades per defectes hereditaris
0 geneétics del sistema immunitari. Les IDP no
estan relacionades amb la sida (la sindrome
d'immunodeficiencia adquirida), que és causada
per una infeccié viral (VIH). Les IDP s6n no son
contagioses, no es pot “contraure” una IDP d’altres
persones ni “encomanar” una IDP a altres persones.
No obstant aix0, els nens amb IDP poden haver-la
heretat dels seus pares. Les persones amb IDP que
desitgen tenir fills han de sol-licitar assessorament
sobre la genética de la seva malaltia.

El sistema immunitari normalment ajuda el cos a
combatre les infeccions produides per gérmens (o
‘microorganismes’) com ara bacteris, virus, fongs
i protozous. Com el sistema immunitari no funciona
adequadament, els pacients amb IDP sén més
propensos que altres persones a contraure infeccions.
Aquests infeccions poden ser més frequients del que
és habitual, poden ser particularment greus o de dificil
curacio, o poden ser causades per microorganismes
inusuals. Poden ocorrer en qualsevol moment de
I'any, fins i tot a I'estiu.

Els tractaments per a les IDP poden:

*Reduir el nombre i gravetat de les infeccions
®Tractar altres simptomes.

®Ajudar molts nens i adults amb IDP a gaudir d'una
vida tan normal com sigui possible.

Les IDP estan dividides en
vuit  grups:  predominantment
deficieéncies d’anticossos;
deficiéncies combinades de

cél-lules T i B; altres sindromes ben
definides; malalties de la regulacio
immunitaria; defectes congénits
del fagocit en nombre o funcio, o
ambdos; defectes de la immunitat
innata; malalties autoinflamatories;
i deficiencies del complement.

® Els limfocits B (‘cél-lules B’)
produeixen  Immunoglobulines,
també anomenades anticossos.
Les  immunoglobulines  sén
proteines que soén capaces de
neutralitzar microorganismes
invasors. També ajuden als
fagocits a reconeixer, ingerir i
matar els microorganismes.

* Els limfocits T (“cellules T”)
ataquen els microorganismes
invasors que es troben dins de
les cel'lules de l'hoste, com ara
els virus. Les céellules T també
produeixen citocines, que ajuden
a reclutar | organitzar altres
cel-lules del sistema immunitari.

* Els fagocits s’empassen
(o ‘ingereixen”) i maten els
microorganismes invasors.

* Complement: sén proteines que
maten microorganismes i ajuden
altres cél-lules del sistema
immunitari.

Les persones amb IDP normalment sén tractades per metges especialitzats
en malalties del sistema immunitari. La decisié de com es tractara un pacient
depén de la forma d’'IDP que pateix i de molts altres factors. La resta d’aquest

fullet explica els principals tractaments emprats.
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Terapia substitutiva amb immunoglobulina

Lesimmunoglobulinessénproteinesquereconeixenelsmicroorganismes
i ajuden les cél-lules del sistema immunitari a neutralitzar-los. La majoria
de les IDP fan que el cos produeixi molt poques immunoglobulines, o
absolutament cap. El tractament substitutiu amb immunoglobulines és
el tractament més important per a aquestes IDP, perqué ajuda a protegir
contra una varietat d’infeccions i redueix els simptomes autoimmunes.
Les immunoglobulines s’utilitzen per tractar diverses IDP, incloent-hi la
immunodeficiéncia variable comuna, la agammaglobulinémia lligada al
cromosoma X, la sindrome d’hiper-IgM lligada al cromosoma X (HIGM),
la sindrome de Wiskott-Aldrich i la immunodeficiéncia combinada greu
(IDCG). El tractament s’ha d’administrar amb periodicitat, ja que només
dona proteccié temporal, i generalment és de per vida.

Les immunoglobulines s’administren en forma d'infusié (o “degoteig”). La
infusio es pot dur a terme per dues vies diferents. Ambdues vies son efectives,
i cadascuna té avantatges i inconvenients.

Infusié intravenosa (IV): Aqui la immunoglobulina s’administra directament
en el torrent sanguini a través d’'una vena. Cada infusio triga 2-4 hores.
Els principals avantatges de la infusid IV son que permet donar altes dosis
d’immunoglobulina quan és necessari, i el tractament només cal donar-lo
La dosi  dimmunoglobulina cada 3 o 4 setmanes. No obstant aixo, un
s’ajusta per assegurar que inconvenientés que, en general, les infusions
s‘aconsegueix  la  quantitat intravenoses s’han de fer en un hospital o
correcta  dimmunoglobulina @ clinica per un metge o infermera, o a casa per
la sang i que es controlen les na infermera o un familiar capacitat. A més,
infeccions. Com les diferents . ;

alguns pacients poden sentir-se malament

especialitats farmaceutiques . . .
d'immunoglobulina difereixen durant o després de les infusions IV (veure

lleugerament i poden ser @ continuacio).
tolerades de manera diferent

entre persones, demanem als . L. .
pac,-enf; i pares que recordin Infusi6  subcutania  (SC):  Aqui la
quina especialitat reben, per immunoglobulina s’administra sota la pell
poder assegurar que reben el de la cama, la panxa o el brag, amb una
producte correcte. agulla i una bomba de perfusié portatil o
mitjancant la técnica de push. Les infusions
SC només duren 1-2 hores, perd generalment s’administren una o més
vegades per setmana. A més, les infusions SC se les poden donar a casa
els propis pacients, o els pares o cuidadors. No obstant aixd, aquest métode
d’administracié no és adequat per a tothom. Els pacients i els cuidadors que
‘s’autotracten’ a casa han d’estar disposats i ser capagos de complir I'horari
de dosificacié i se’ls demana que portin un diari del tractament. Aix0 només
és possible després que es proporcioni una formacioé correcta, o que ho dugui
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a terme personal capacitat.

Quins sén els possibles efectes secundaris?

La majoria de pacients no presenten efectes secundaris greus a les
immunoglobulines. Alguns pacients experimenten simptomes com ara mal
de cap, marejos, febre, calfreds, nausees, vomits o dolor en els musculs
o l'esquena. Els efectes secundaris més greus, com ara la meningitis
aseptica, la pérdua de cel-lules vermelles de la sang (anémia “hemolitica”),
esdeveniments tromboembolics (coaguls de sang, per exemple, en el cor, el
cervell o els pulmons) i reaccions al-lergiques greus, son extremadament rars.
Aquests efectes secundaris sén menys comuns amb immunoglobulina SC

que amb immunoglobulina IV. La infusié SC a vegades
causa inflor i dolor en el punt d’injeccio.

Els tractaments a base d’immunoglobulina estan fets
de plasma huma cedit per donants sans. Aquests
tractaments tenen una excellent seguretat en els
registres. Tot i que amb tots els productes biologics
hi ha un risc molt petit d’'infeccid per virus, amb les
immunoglobulines aquest risc es minimitza, gracies a
'acurada seleccio dels donants de plasma, I'analisi de
les donacions i pel propi procés de fabricacio.

El tractament amb immunoglobulines esta disponible
a la majoria dels paisos (veure www.ipopi.org), pero
sovint només als centres que disposen d’un especialista
en el tractament de les IDP. La manera com es paga el
tractament amb immunoglobulines pel sistema de salut
varia entre els diferents paisos i entre les assegurances
de salut. Els pacients i cuidadors s’hauran d’informar
de la seva situacio i del pla local de salut, i deixar-se
aconsellar pel seu metge. Els pacients també poden
comunicar-se amb 'associacié o amb I'organitzacio local
o nacional de pacients (www.acadip.org; www.ipopi.org)
per obtenir més informacio.

Tot | que el tractament
substitutiu amb
immunoglobulines  protegeix

contra  moltes de les
infeccions comunes i/o
greus, no evita totes les

infeccions. Els  pacients
tractats amb immunoglobulina
també necessiten prendre
precaucions contra les
infeccions, com la bona
higiene o, en alguns casos,
el tractament amb antibiotics.
Els pacients o els pares
han de comunicar al metge
cada vegada que hi hagi una
sospita d’infeccié. EI metge
o la infermera poden aclarir
quines so6n les infeccions que
s’han de tenir en compte.
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Transplantament de cel-lules progenitores
hematopoeétiques (o de medul-la dssia)

Les cél-lules progenitores sén cél-lules immadures que es poden dividir
i madurar fins a convertir-se en diferents tipus de cél-lules del sistema
immunitari. El transplantament d’aquestes cél-lules és un tractament

especialitzat pel qual les cél-lules
El' transplantament  de  céllules progenitores s’extreuen de la medulla
progenitores hematopoétiques pot ¢ssia, de la sang o del cordé umbilical
ser molt eficag pero actualment d’undonantsais’administrenapacients
només esta indicat per tractar amb determinades IDP en les que les
certs tipus d’IDP greus, com la Céllules del sistema immunitari estan

immunodeficiencia combinada greu, absents o no funcionen correctament.

la sindrome d’hiper-IgM, la malaltia
granulomatosa cronica,la sindrome Entre els possibles riscos  d’un
de Wiskott-Aldrich o la sindrome de transplantament de cel-lules progenitores
Duncan entre d’altres. hi ha la possibilitat que el sistema
immunitari del pacient pugui “atacar” les
cel-lules que s’han trasplantat o que aquestes cél-lules puguin “atacar” el cos
del pacient receptor. Per a evitar aquestes complicacions, el donant ideal
seria un germa o una germana del pacient si és genéticament idéntic. De totes
maneres, sovint el donant pot ser un familiar no compatible amb el pacient o
algu alie a la familia perdo compatible amb el pacient. Alguns pacients han de
rebre quimioterapia abans del trasplantament per a preparar el seu sistema
immunitari.

Aquest tipus de tractament només es realitza a centres que disposin d’unitats
especialitzades en aquest tipus de trasplantament i la seva disponibilitat varia
en funcio del pais on ens trobem. Els pacients i els seus cuidadors hauran de
verificar la situacio del sistema sanitari local, el seu pla de salut i consultar el
seu metge.

Els antibiotics i d’altres tractaments

Les persones amb una IDP sovint necessiten antibiotics per tractar o prevenir
les infeccions. Els antibiotics funcionen contra les infeccions causades per
bacteris. D’altres agents antiinfecciosos també poden ser necessaris per
combatre les infeccions causades per fongs (com la candidiasi) o virus (com
la varicel-la).

Aquests medicaments sovint es poden prendre per via oral perd en algunes
situacions s’han d’administrar mitjancant una injeccid o per infusio. Els
pacients amb una IDP poden necessitar prendre antibiotics durant llargs
periodes de temps. Cal seguir sempre les recomanacions del metge a I'hora
de prendre’ls aixi com valorar les aportacions d’infermers i farmaceutics.
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Altres tractaments que poden rebre els pacients amb IDP:

Factor estimulant del creixement de colonies de granulocits (G-CSF en
anglées): el G-CSF es fa servir per augmentar la produccié d'unes cél-lules
del sistema immunitari anomenades “neutrofils o granulocits” en pacients
amb determinades IDP com, per exemple, les neutropénies o ocasionalment
I'agammaglobulinémia lligada al cromosoma X o la sindrome d’hiper-IgM. El
G-CSF s’administra amb injeccions subcutanies.

Interfer6 gamma: l'interfer6 gamma és una proteina que ajuda les cél-lules
del sistema immunitari a “matar” els microorganismes invasors. Als pacients
amb algunes IDP (especialment la malaltia granulomatosa cronica) se’ls pot
administrar interfer6 gamma per ajudar-los a estar protegits de les infeccions.
L'interfer6 gamma s’administra amb injeccions subcutanies.

ADA pegilada (PEG-ADA): els pacients amb una deficiéncia de I'enzim
adenosina desaminasa (ADA), una forma d'immunodeficiéncia combinada
greu, no produeixen aquest enzim. Aquests pacients poden rebre tractament
substitutiu amb una forma pegilada de I'enzim (PEG-ADA) mitjangcant una
injeccié intramuscular.

Terapia genica: té com a objectiu corregir el gen defectuds de les cél-lules
progenitores del pacient. Actualment, s’ha utilitzat per a tractar determinades
IDP greus en les que se s’ha identificat el gen alterat, com és el cas de
diverses immunodeficiéncies combinades greus, perd no esta disponible a la
practica clinica habitual.

Fisioterapia: els pacients amb una IDP sovint han de realitzar fisioterapia per
ajudar el seu aparell respiratori, sobretot si les infeccions respiratories de
repeticio han lesionat els seus pulmons.

Immunosupressors: les IDP poden provocar que el sistema immunitari “ataqui”
el propi cos, és el que s’anomena “autoimmunitat”. Aquest fet pot causar
simptomes com: dolor i inflamacié de les articulacions (artritis), erupcions a la
pell, pérdua de globuls vermells (anémia) o de les plaquetes (plaquetopénia),
inflamacié dels vasos sanguinis, diarrea o malalties renals. Totes aquestes
alteracions poden suposar que el pacient amb una IDP necessiti prendre
medecines que ajuden a evitar que les cel-lules del sistema immunitari ataquin
el propi cos, com per exemple els corticosteroides. Com que aquest tipus
de medecines suprimeixen parcialment la resposta del sistema immunitari,
poden augmentar el risc d’infeccions. Aquestes medicacions s’han d’utilitzar
sota la supervisié d’un especialista en immunodeficiéncies primaries.

Medicina alternativa: la medicina complementaria o alternativa no pot
substituir el tractament médic ofert pels metges del pacient amb una IDP. Es
important que, si el pacient decideix recorrer a aquest tipus de medicina, ho
comuniqui i discuteixi amb el seu metge.
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Equip d’atencié medica

Els pacients amb una IDP han de ser tractats en hospitals que disposin
d’'unitats especialitzades en el seguiment d’aquest tipus de pacients. Sovint
son necessaries visites regulars al centre medic i aquestes dependran del
tipus d'IPD i del tractament que rebi el pacient. A més del metge responsable
del pacient, I'atencio al pacient amb IDP inclou molts d’altres especialistes,
com infermers, nutricionistes, farmaceutics...

La unitat médica responsable de la cura del pacient amb IDP mantindra
informat el metge de capcalera de la situacio del pacient. Els pacients i els
seus cuidadors s’han d’assegurar que la resta de personal sanitari que els
atén (cirurgians, odontolegs, infermeres i farmaceutics locals) coneguin la
seva situacio clinica.

Informacié addicional i suport

Aquest fullet ha estat produit per I'Organitzacié Internacional de Pacients
amb Immunodeficiencies Primaries (IPOPI) i traduit per I'’Associacié Catalana
de Déficits Immunitaris Primaris (ACADIP). També estan disponibles dos
fullets addicionals titulats “Immunodeficieéncies Primaries — Una guia per a les
escoles” i “Immunodeficiéncies Primaries” — Cuida’'t! Guia per al pacient i les
seves families”.

Per a mes informacio i detalls sobre organitzacions de pacients amb IDP en
40 paisos en tot el mén, podeu visitar www.ipopi.org.
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