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Mendelian susceptibility to mycobacterial diseases patii do skupiny primarnich
imunodeficitl. Etiologicky se jedna o geneticky defekt v Th1 obranné cesté resp. produkce
interferonu. Onemocnéni bylo poprvé diangnostikovano v roce 1996 a v soucasnosti zname
mutace v 11 genech, které vzhledem k alelické heterogenité jsou pti¢inou 21 forem tohoto
onemocnéni. Na imunologickou ambulanci se dostavila pacientka s podezienim na ,,deficit
imunity*. Diivodem byla aktualni mykobakterioza skeletu s mnohocetnym postizenim Tha L
patete, kize a podkozi obli¢eje, lymfatickych uzlin, kolennich kloubt, kalvy, PND, nosu.
Vzhledem ke klinickému obrazu jsme vyslovili podezieni na MSMD. Metodou ngs byla
prokéazana mutace v genu pro interferon- a to v heterozygotnim stavu. Gen IFRNGI1 kéduje
jednu ze dvou proteinovych ¢asti receptoru pro pro interferon . Mutace ma tzv. dominantné
negativni u¢inek — mutace v heterozygotnim stavu vyrazné snizuje funkci i druhé nemutované
alely. Pacientce byla nasazena terapie interferonem s okamzitym efektem na
symptomatologii. MSMD je relativné vzacné onemocnéni, které pati do kategorie primarnich
imunodeficit. Na svéte je popsano nékolik desitek diagnostikovanych pacientii. Kromé
atypickych mykobakterii se etiologicky uplatiuji intracelularni agens, kde je z hlediska
imunity zésadni funkénost interferonové obranné cesty. Jedna se o salmonelu, listerii,
leishmaniasu, kandidu, histoplasmosu, coccidiomykozu, HHVS, RSV, VZV. Potencionaln¢ se
s témito pacienty mizeme setkat na JIP s projevy lokalizované nebo systémové infekce. NGS
diagnostika ndm dava mozZnost tyto pacienty spravné diagnostikovat a umoziiuje cilenou
terapii, se zdsadnim zlepSenim priibéhu onemocnéni a kvality Zivota pacienta.



