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BREU RESUM DEL CONTINGUT:

El present protocol recull de manera practica I'actuacio dels diferents professionals implicats en

I'atencio dels pacients amb cribratge neonatal positiu d'immunodeficiéncia combinada greu.

GESTIO DE LES MODIFICACIONS

Periodicitat prevista de revisié: segons les necessitats i després del primer any d'implantacio

1. JUSTIFICACIO

1.1. QUE SON LES IMMUNODEFICIENCIES COMBINADES GREUS ?

Les immunodeficiéncies primaries (IDP) s6n un grup de malalties amb alteracié quantitativa i/o
funcional dels diferents mecanismes implicats en la resposta immunitaria, les quals inclouen
més de 300 defectes congénits. Es classifiguen en 9 grans grups segons les seves
caracteristiques. Dins d’aquestes, les immunodeficiéncies combinades greus (IDCG) s6n
les formes més greus d’IDP.

Segons la base de dades de 'ESID (European Society for Immunodeficiencies; www.esid.orqg),
a 'any 2014 Espanya era un dels paisos amb més prevalenca d’IDP. A més, cal destacar que
als darrers 10 anys, ha augmentat exponencialment el nimero de pacients diagnosticats i
registrats.

Tot i no ser la forma més frequent d'IDP (suposen un 10-15% del total), les IDCG sbn
importants atesa la seva gravetat i al fet que, sense un diagnostic i tractament precog, duen
molt frequentment a la mort del pacient abans de I'any de vida. La seva prevalenga al nostre
pais es calcula de 1/30.000-1/50.000 nounats vius, pel que se suposa el naixement d’'1 a 3

nadons amb aquesta malaltia cada any.

Des de I'any 2008, disposem d’una técnica de diagndstic preco¢ comu per a les diferents

formes genétiques d’'IDCG aplicable a la prova de sang seca de taldé anomenada T-cell

Receptor Excision Circles (TREC), que s’ha demostrat com una eina no invasiva util per
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investigar la produccio de cel-lules T pel timus i permet el cribratge de les IDCG de manera
universal. Les dades aportades en els diferents estats d’EEUU on s'aplica demostren la seva
utilitat en el diagnostic i el tractament d'aquests pacients amb un augment significatiu de la
supervivencia gracies a I'aplicacio precog del trasplantament de progenitors hematopoétics (40-
60% vs 96%) i un percentatge de falsos positius i negatius molt baix.

En aquest sentit, recentment s’ha publicat per part del grup d’IDP de les Societats Catalanes de
Pediatria i Immunologia de ’Académia de Ciéncies Médiques de Catalunya i les Balears una
editorial a la revista Anales de Pediatria “Ampliacion del cribado neonatal a la deteccion de
inmunodeficiencias combinadas graves. Un imperativo moral” on parla de la importancia de ser
capacos de diagnosticar amb antelacié aquestes malalties en nounats, per a poder procedir al
tractament adequat i augmentar I'esperangca de vida i la necessitat de la seva aplicacio al
nostre pais. De la mateixa manera, hi ha un document de recomanacié del Parlament Europeu
‘A White Paper on the need for newborn (at-birth) screening for severe combined
immunodeficiency (SCID) in Europe” que aconsella els estats membres la seva aplicacio.

Fruit dels esforcos conjunts dels diferents actors implicats, pacients, professionals i
administracid, Catalunya sera a Europa la primera en en iniciar de manera universal el
cribratge de les IDCG. L'Hospital Universitari Vall d’Hebron ha estat reconegut pel Departament
de Salut de la Generalitat de Catalunya com a Unitat de Referencia per al cribratge neonatal de
la immunodeficiencia combinada greu i, per aquest motiu, sera el receptor de tots aquests

pacients, fet que obliga a la redaccié del present protocol.
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2. OBJECTIU

Establir el circuit per a I'atencié dels nens amb prova de tal6 positiva en el cribratge
neonatal universal de les immunodeficiéncies combinades greus

3. AMBIT D’ACTUACIO

Pacients diagnosticats a partir del cribratge neonatal d'IDCG a Catalunya i remesos a
'HUVH per a confirmacio diagnostica i, si escau, tractament curatiu.

4. ACTIVITATS. CONTINGUT DEL PROTOCOL

4.1. ;COM PROCEDIR DAVANT UN RESULTAT POSITIU DE CRIBRATGE NEONATAL?

a. IDENTIFICACIO | CITACIO DELS PACIENTS

En qualsevol cas de nounat amb una prova de cribratge neonatal per a la immunodeficiéncia
combinada greu (IDCG) positiva mitjangant la deteccié de TRECS a sang de talo, els facultatius
del laboratori de cribratge neonatal de la Seccidé d’Errors congénits del metabolisme (IBC) del
Hospital Clinic de Barcelona, contactaran activament amb la Unitat de Patologia Infecciosa i
Immunodeficiéncies de Pediatria (UPIIP), Hospital Universitari Vall d’Hebron, en un periode no
superior a les 72 hores de la detecci6 del resultat positiu a través de la secretaria de la unitat

(Sra. Encarnacion Expésito; tel: 934893140; email: e.exposito@vhebron.net). Alhora es posara

en copia a la Dra. A. Martin email: andmarti@vhebron.net com a back-up. L’horari d’atencié és

de 8 a 15h de dilluns a divendres. De la mateixa manera, el laboratori de cribratge neonatal
remetra per correu postal la informacié corresponent a la familia del pacient afecte i I'informara
de la necessitat de realitzar estudis complementaris a la UPIIP. En aquest mateix sentit, des de
la UPIIP es remetra al pediatre de primaria del pacient la informacid escrita corresponent i
generada per aquest motiu.

La secretaria de la unitat se n’encarregara de contactar telefonicament amb els responsables
legals del pacient per a citar-lo en un periode no superior als 15 dies. Els pacients es citaran
els dilluns, dimecres o dijous (segons disponibilitat de la familia) i se seleccionen aquests 3
dies per poder oferir una atencié multidisciplinar (pediatre/a, infermera clinica i psicologa) al
pacient i la seva familia. En el cas que no es pugui localitzar el pacient a estudi després de cinc

dies laborables complets d’ intentar contacte telefonic, es posara en marxa un circuit amb
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notificacié a la Unitat de Treball Social del nostre centre i a I"’Agencia de Salut Publica per a

engegar les mesures necessaries, ja que es considerara el cas com una emergencia medica.

b. PRIMERA VISITA | PROVES A REALITZAR

El pacient haura d’acudir a la planta baixa de I’'Hospital Maternoinfantil de ’'Hospital Universitari
Vall d’Hebron, consultes externes de la UPIIP (portes 5 i 9), com s’indicara al full de citacio
corresponent i mitjangant trucada telefonica.

A la primera visita es realitzara:

- Informacié als familiars del significat del cribratge positiu i de les possibilitats diagnostiques
segons resultats.

-Una entrevista completa a la familia per recollir antecedents familiars d'interes, preséncia o no
de consanguinitat o d'altres casos d'immunodeficiencia.

- Exploraci6 fisica amb antropometria i historia clinica completa.

- Un estudi analitic en el nounat mitjangant puncié venosa a realitzar a la consulta

d'infermeria de les portes 1, 2 i 3 de la planta baixa de I'Hospital Maternoinfantil de I'Hospital
Universitari Vall d'Hebron per confirmar i ampliar les troballes del cribratge neonatal. Inclou
hemograma, immunofenotip, funcio limfocitaria i immunoglobulines (Ig G, A, M i E). El resultat
s'obtindra en un periode maxim de 5 dies. Al SAP es disposara d’ un preconfigurat amb el

nom de “RAPID IDCG” que incloura totes les proves.

-Estudi de citomegalovirus en orina

- Atencio psicologica: s’oferira suport en tot el procés a la familia atés I'impacte que pot produir
la noticia del diagnostic d’un fill amb IDCG i el tractament que requereix (porta 4 de la planta
baixa de I'Hospital Maternoinfantil de I'Hospital Universitari Vall d'Hebron).

- Es recomanaran mesures higienico-preventives i es contraindicara I'alletament matern fins
disposar dels resultats.

- Es citara al pacient en un maxim de 7-10 dies (dilluns, dimarts o divendres) per informar dels
resultats obtinguts.

- S'oferira al pacient telefon i correu de contacte del personal sanitari implicat, aixi com

les indicacions sobre les manifestacions cliniques per les que ha de consultar.
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c. SEGONA VISITA. DIAGNOSTICS POSSIBLES | ACTITUD DAVANT ELS MATEIXOS

c.1l. Resultats normals.
Es considerara que els resultats de cribratge neonatal corresponen a un fals positiu i es donara
I'alta del pacient que seguira els controls habituals per pediatre de zona. Es lliurara un informe

clinic amb aquesta informacié per a la familia i el pediatre d'atenci6 primaria.

c.2. Immunodeficiencia combinada greu o sindrome d’Omenn.

Després de la notificacié a la familia que el seu fill pateix una IDCG i que és necessitara la
realitzacié d'un trasplantament de progenitors hematopoétics (TPH) o terapia génica, es
posaran en marxa una serie de mesures preventives juntament amb la comunicaci6 del cas a
la Unitat de TPH del Servei d'Oncologia i Hematologia. Es realitzara l'inici de la recerca de
donant de progenitors hematopoétics pel TPH segons el protocol corresponent. Es valorara la

possibilitat de terapia genica en aquells casos en que estigui indicat.

Es lliurara un informe clinic amb aquesta informacié per al pediatre d'atencié primaria. Es
realitzara en aquest moment extraccio de DNA del nadoé i els seus pares (previ consentiment
informat escrit) per a estudi genétic de les causes de IDCG mitjangant panells de seqienciacio
genomica, aixi com els estudis funcionals pertinents A més, s’extrauran serologies front CMV a

la mare del nado per valorar la possibilitat de I'alletament matern.

Les mesures preventives fins que es realitzi el TPH inclouen:
- Aillament a I'hospital (habitacié d'aillament amb pressié positiva) i en una planta amb
infermeria especialitzada per a la cura d'aquests pacients. En casos molt concrets es podria
valorar I'"hospitalitzacié" a domicili (si no hi ha germans convivint, correctes mesures d'higiene,
proximitat a I'nospital, desig exprés de la familia...).
- Tractament amb gammaglobulina inespecifica per via intravenosa o subcutania.

- Inici de profilaxi front Pneumocystis jirovecii amb trimetoprim-sulfametoxazol oral (a partir de
les 4 setmanes de vida), profilaxi antiviral amb aciclovir oral i valoracié de la profilaxi antifangica
amb fluconazol oral.

- Contraindicaci6 de I'alletament matern excepte si les serologies front CMV maternes s6n
negatives.

No es garanteix la validesa d’aquest document un cop imprées. La versié vigent esta disponible en format electronic al servidor. 7



TiTOL i it
Cribratge neonatal positiu de la DATA DOCUMENT Gener 2017
DOCUMENT . S .
immunodeficiéncia combinada greu
'(a codificar per (a codificar per
ESTANDARD | Direccié Processos | CODI | Direccié Processos | VERSIO V1 PAGINES | 1de 14
i Qualitat) i Qualitat)

- Inici de la recerca de donant de progenitors hematopoétics pel TPH segons el protocol
corresponent. Es valorara la possibilitat de terapia génica en aquells casos en que estigui
indicat.

c.3. Sindromes associades a limfopénia.
Citacio als diferents especialistes (genética, cardiologia, ...) en el cas de nounats amb sospita
de sindrome associada a immunodeficiéncia segons els protocols interns del centre per a un

seguiment conjunt del pacient.

c.4. Limfopénia T idiopatica
Es realitzara seguiment clinic i analitic a les consultes de la UPIIP. Es valorara
individualment la necessitat de profilaxi antiinfecciosa, gammaglobulina inespecifica i els

estudis complementaris a realitzar.

d. ALTRES

- Es registraran les dades de tots els pacients amb un resultat positiu del cribratge, aixi com el
diagnostic definitiu i la seva evolucié clinica.

- Es guardara una mostra de sang dels pacients amb diagnostic definitiu d’IDP o limfopénia
idiopatica per al Biobanc d’Immunologia del VHIR previ consentiment informat dels tutors legals
del pacient.

- Es realitzara un programa de formacié especifica en IDCG i cribratge neonatal a la infermeria
de la planta d'hospitalitzacié on s'ubiquin aquests pacients a carrec de la infermera clinica de la
UPIIP.

- La UPIIP es compromet a informar al laboratori de cribratge neonatal del diagnostic final de
tots els pacients amb un resultat positiu al cribratge mantenint sempre la confidencialitat del

pacient segons la llei de protecci6 oficial de dades.
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6. ANNEXOS.

1. Esquema del circuit (PDF)

2. Full d’informaci6 pels pares d’un nadé amb resultat positiu a la prova de talo pel
cribratge de la IDCG.

3. Full d’informacié pels pares d’un nadé amb resultat positiu a la prova de tal6 pel
cribratge de la IDCG i resultat dels estudis suggestiu d'IDCG o sindrome d’'Omenn.
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PROCEDIMENT DE LABORATORI PEL DIAGNOSTIC NEONATAL
D’IMMUNODEFICIENCIES COMBINADES GREUS (IDCG)

TRECS CRIBATGE
PATOLOGICS

1a Visita a CEX
Unitat de Patologia Infecciosa i
Immunodeficiencies
Pediatriques

!

PROVES DE LABORATORI
Hemograma complet
Immunoglobulines (G,A,M)
Immunofenotipat basic T, B, NK (CD3,CD4,CD8,CD4,CD19,CD16/56)
Estudi Maduresa Limfocits T CD4+ i CD8+ (CD45RA/CD45R0)
Estudi activacio Limfocits T CD4+ i CD8+ (HLA-DR)
Estudi repertori TCR (TCRab/gd)
Estudi Funcié limfoproliferativa (PHA, OKT3, PMA+iono)
Estudi de citomegalovirus en orina
\
2a Visita a CEX
Unitat de Patologia Infecciosa i
Immunodeficiencies
Pediatriques

Nk WNE

Estudi geneétic
1. Panell d'immunodeficiencies primaries
2. Confirmacio de mutacié per SANGER

\|
PROVES DE LABORATORI ESPECIFIQUES PEL DEFECTE GENETIC
1. Western Blot per detectar proteina afectada

2. Evaluacié de via senyalitzacié afectada mitjancant estudi de
fosforilacions amb Citometria de Flux i amb Western Blot

!

Diagnostic Molecular
de la IDCG
Finalitzat
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ANNEX 1. FULL D’INFORMACIO PELS PARES D’UN NADO AMB RESULTAT POSITIU A
LA PROVA DE TALO PEL CRIBRATGE DE LA IDCG

El cribratge neonatal de la immunodeficiencia combinada greu (IDCG) i d’altres malalties
associades amb limfopénia de cél-lules T.

El nadons en néixer, tot i semblar sans, poden tenir algun problema de salut. Es per aquest
motiu que als pocs dies de néixer se sotmeten al cribratge d’una série de malalties que podrien
posar en risc la seva vida. Aquesta prova es fa agafant unes gotes de sang del tald i permet
detectar malalties greus que han de ser tractades el més aviat possible. Una de les proves
dutes a terme és per detectar problemes en el sistema immunitari i en el cas del seu nadé
aquesta prova ha sortit anormal o no ha donat un resultat clar, i per tant cal realitzar tan
aviat com sigui possible proves addicionals.

Que significa tenir un resultat anormal d’aquesta prova del cribratge neonatal?

La prova de cribratge mostra que el seu nadd pot tenir un nimero baix d'un tipus de globuls
blancs, els anomenats "cel-lules T". Els nimeros baixos de cél-lules T poden estar associats
amb una malaltia genética anomenada immunodeficiéncia combinada greu o IDCG, que
posaria al seu nadd en risc extrem a patir infeccions greus, potencialment mortals. La prova de
cribratge per si sola no pot ser utilitzada per fer un diagnostic d’IDCG, per la qual cosa cal una
nova analisi de sang per determinar si el seu nadd pateix aquesta malaltia. rebra instruccions
per part de I'equip de metges especialistes per a extreure una nova mostra de sang del seu
nadd el més aviat possible.

Que és una immunodeficiéncia combinada greu o IDCG?

Les IDCG afecten a 1/30.000 — 50.000 nounats i sén un conjunt de més d'una dotzena de
trastorns genetics diferents, tots els quals donen lloc a una falta de desenvolupament de les
cél-lules T i a una incapacitat per produir anticossos protectors. La majoria dels nadons amb
IDCG semblen sans al principi perque el sistema immunitari de la mare els protegeix de les
infeccions durant les primeres setmanes de vida. No obstant aix0, sense tractament, fins i tot
infeccions comunes poden ser potencialment mortals. Si el seu nadé té una IDCG s’iniciara un
pla de tractament que I'ajudara a prevenir les infeccions i establira un sistema immunitari
funcional.
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Quins altres problemes del sistema immune podria tenir el meu nadé?

A més de la IDCG, la prova de cribratge neonatal també detecta altres malalties associades
amb un baix nimero de cél-lules T. Aquestes sovint no sén tan greus com la IDCG, pero és
important diagnosticar-les i poder tractar-les. Tot i que aquestes malalties sén del sistema
immunitari, no estan relacionades amb el VIH-SIDA i no sén infeccioses.

Quin és el tractament de la IDCG i d’ altres malalties associades amb limfopénia de les
cel-lules T?

El tractament més efica¢ per a la IDCG és un trasplantament de medul-la ossia. Aquest
tractament pot realitzar-se poc després del naixement i té una alta taxa d'éxit quan es realitza
en els primers mesos de vida. Algunes de les altres malalties associades amb un baix nimero
de cel-lules T també seran tractades amb un trasplantament de moll d'os, mentre que d’altres
poden ser tractades amb altres terapies. El diagnostic per part d’'un equip d’experts en
aquestes malalties determinara quin tipus de tractament necessita el seu nadé.

Qué hem de fer ara?

L’equip d’especialistes li indicara on anar per prendre una nova mostra de sang del seu nado.
Es important prendre aquesta nova mostra de sang tan aviat sigui possible, en un periode no
superior les dues setmanes. Els nadons amb una sospita de deficiencia de cél-lules T no han de
rebre vacunes de virus vius (com la del rotavirus) fins a comprovar que el seu sistema
immunitari és normal.

A qui puc trucar si tinc preguntes addicionals sobre el cribratge neonatal de la IDCG?

Per obtenir informacid addicional sobre la IDCG i altres malalties associades amb limfopenia de
cél-lules T contacti amb:

Unitat de Patologia Infecciosa i Immunodeficiencies Pediatriques (UPIIP) de [|’Hospital
Universitari Vall d’Hebron, Barcelona: informacioidp@vhebron.net:; 934893140.
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ANNEX 2. IMMUNODEFICIENCIA COMBINADA GREU (IDCG) — UNA GUIA PELS PARES
DESPRES DEL DIAGNOSTIC

PELS PARES

El seu nadé només néixer va ser sotmes al cribratge neonatal d’'una serie de malalties que
podrien afectar la seva salut. Com saben, els resultats de la prova de cribratge neonatal
indiquen un possible problema del sistema immunitari del seu nadé. Després que el seu metge
va completar els estudis, es va descobrir que el seu nadd té una malaltia anomenada
immunodeficiéncia primaria (IDP). Les IDP son un grup de més de 300 malalties congénites
amb alteracié quantitativa i/o funcional dels diferents mecanismes implicats en la resposta
immunitaria i afecten a 1 de cada 2.000 nounats vius. Més del 60% dels afectats es
diagnostiquen en edat infantil i el 10% (les més greus) es poden diagnosticar al néixer
mitjangant el cribratge neonatal.

El tipus d’IDP que presenta el seu nadé es coneix com immunodeficiéncia combinada greu o
IDCG.

Entenem I'impacte que pot suposar el diagnostic precog¢ d’una malaltia com aquesta a la seva
familia i que es poden produir episodis d’angoixa i un patiment emocional intens. Per aixo, es
complementara I'atencidé médica amb un servei d’atencid psicologica especific de cara a
ajudar-los a entendre el diagnostic i el procés de tractament que implica tenir un fill afectat
d’una IDCG. L’'objectiu d’aquest suport psicologic sera vetllar pel seu benestar emocional i
oferir un espai de contencio per tal de promoure una crianga positiva, en paral-lel a iniciar un
procés de tractament i cura del nadé.

QUE ES LA IMMUNODEFICIENCIA COMBINADA GREU (IDCG)?

La IDCG és un rar trastorn greu del sistema immunitari que implica els limfocits B i T, les
cel-lules blanques de la sang responsables de la lluita contra les infeccions causades per virus,
bacteris i fongs. Els nadons amb IDCG neixen amb poc o cap sistema immune i estan en risc
d'infeccions greus i recurrents, com la pneumonia o la meningitis. Sense tractament, fins i tot
infeccions comunes poden ser potencialment mortals. Afecta a 1/30.000-50.000 nounats.
Aquesta malaltia també és socialment coneguda com “nen bombolla” i pot afectar
indistintament a nens o nenes. Tot i que la IDCG és un trastorn del sistema immunitari no esta
relacionada amb el VIH-SIDA. La IDCG no és una malaltia que pugui ser transmesa d'una
persona a una altra.
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| ARA QUE FEM?

Un naddé amb un trastorn immunitari no sempre es posa malalt de seguida, a vegades els
anticossos de la mare el protegeixen en els seus primers mesos de vida. Es important consultar
amb el seu metge especialista qualsevol dubte que els pugui sorgir respecte a la malaltia o
tractament del seu nadd. Hi ha disponibles programes d’atencié i suport psicologics per ajudar-
los durant aquest procés. No dubtin en demanar-ho al seu centre.

PRECAUCIONS DE SEGURETAT

El seu metge especialista els donara detalls del tractament del seu nadd perd mentrestant hi
ha una serie de mesures importants a tenir en compte per mantenir el seu nadé fora de perill
d'infeccions:

1. Elseu nadd ha de mantenir-se aillat de qualsevol persona amb un refredat o una
infeccid.

2. Eviteu els llocs publics amb aglomeracions o grups grans de gent, sobretot espais
tancats (centres comercials, etc...).

3. Tothom ha de seguir un estricte rentat de mans o desinfectar-se-les abans de tocar el
nadé.

4. Evitar les vacunes: Les vacunes de virus vius, com el rotavirus, varicel-la, xarampio,
galteres i poliovirus no han de ser administrades a cap naddé amb sospita d’una
alteracio del sistema immunitari. A més, els membres que conviuen amb el nadd
tampoc poden rebre cap d’aquestes vacunes.

5. Les transfusions de sang o de plaquetes han de ser irradiats: Si un nadé diagnosticat
amb IDCG necessita una transfusié de sang o de plaquetes, la sang ha de ser
préviament irradiada, el que significa que ha de ser exposat a una placa de raigs X.
Aix0 és per evitar una reaccié entre possibles cél-lules T vives de la transfusidé contra
els teixits del nadé i que podrien amenacar la seva vida. El producte de la sang també
s’ha d’assegurar que estigui lliure dels virus anomenats citomegalovirus (CMV).

6. Altres tractaments de suport:

e Profilaxi antiinfecciosa: Poden ser necessaris antibiotics preventius per protegir de
les infeccions que el sistema immunitari del nadd és incapa¢ de gestionar. La
majoria d'aquests antibiotics es poden administrar per via oral.

e Tractament amb immunoglobulines: Les immunoglobulines (Ig) sén un important
anticos protector que produeixen els limfocits B i que els nadons amb IDCG no
tenen. La seva administracié mensual per via intravenosa o setmanal per via
subcutania proporciona al nadé una major proteccié contra les infeccions.
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COM ES TRACTA LA IDCG?

El tractament més comu per la IDCG és corregir o substituir el sistema immunitari del nadd
mitjangant un trasplantament de les cél-lules mare d'un donant sa. Les cél-lules anomenades
cél-lules mare productores de sang de la medul-la dssia es converteixin en tots els tipus de
cel-lules sanguinies, incloent els limfocits B i T. En el trasplantament, aquestes cel-lules
s'obtenen d'una persona sana i compatible, i es donen al nadé a través d'una vena. Les noves
cel-lules produeixen limfocits funcionals que permeten corregir el defecte de la IDCG. Aixo
s'anomena trasplantament de medul-la 0ssia o de cél-lules mare. El donant ideal per a un nen
amb IDCG és un germa totalment compatible. Un trasplantament de medul-la dssia o de sang
del cordé umbilical compatibles d'un donant no emparentat és una altra manera de tractar
amb éxit una IDCG. Quan el donant totalment compatible no esta disponible, també és
possible aconseguir excel-lents resultats utilitzant un donant emparentat parcialment
compatible, com un pare. En alguns casos, segons el gen alterat que ha causat la IDCG en el
seu nado, hi ha altres tractaments possibles dels que us n’informaran els metges especialistes.
Totes aquestes opcions de tractament necessiten ser fetes en un centre medic especialitzat
amb metges anomenats immunolegs pediatrics que tenen experiéncia amb aquestes malalties

QUE CAUSA UNA IDCG?

Hi ha diverses formes diferents d’IDCG. Pot ser d’aparicid espontania o que un o els dos pares
siguin portadors sans de la malaltia i passin el seu gen alterat al nadé.

- Aparicio espontania: de vegades el gen IDCG apareix per primera vegada en el nounat
sense ser transmes pels pares. De fet, en la majoria dels casos de nens nascuts amb
IDCG no hi ha altres casos coneguts d'IDCG en la familia.

- La mare és portadora d’un gen alterat: un gen defectuds passat de la mare al seu fill és
la causa més comuna d’IDCG en els nens de sexe masculi. Aquests nens tenen una
immunodeficiencia combinada greu lligada al cromosoma X (IDCG-X).

- Els dos pares sdn portadors: altres tipus d’IDCG sén causades per 2 copies d'un gen

defectuds: 1 copia del gen defectuds transmeés per la mare i I'altra pel pare. En aquest
cas, els pares que només porten una copia del gen alterat d’IDCG sén sans, perd quan
el nadd hereta les 2 copies alterades, una de cada pare, es veu seriosament alterada la
funcié dels limfocits T i B. Llevat que ja hagi nascut un nadé amb IDCG a la familia, no
hi ha manera per a una dona o parella de saber si poden ser portadors d’'un gen que
causi una IDCG. Independentment del gen o gens que causin que el nadé pateixi una
IDCG, és essencial la intervencid precog per millorar el seu pronostic.
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ASSESSORAMENT GENETIC

Els seus metges miraran d’identificar el gen causant de la IDCG en el seu nadd. En el cas que es
detecti que és una IDCG-X i que la mare és la portadora del gen alterat, altres familiars
femenins de la mare, sobretot germanes, hauran de valorar si també sén portadores. Si es
descobreix que cada pare és portador d’'una copia d’un gen alterat d’'IDCG, els germans i
germanes dels pares també podrien estar en risc i caldria estudiar si també sén portadors.
Saber si una dona o una parella sén portadors d’un gen alterat els permet prendre decisions a
I’hora de tenir fills i poden demanar un assessorament genetic preconcepcional.

SUPORT

Es normal que els pares se sentin angoixats en saber que el seu nadd pateix una malaltia greu
com la IDCG. Les visites mediques seran freqlients i poden implicar moltes proves i
procediments. Hi haura etapes dures i els pares han de mirar de mantenir una bona salut fisica
i emocional per poder donar el suport necessari al seu fill/a durant els tractaments. Es
important buscar fonts de suport i forca entre la familia, amics, professionals i associacions de
pacients i familiars. Poden contactar amb altres pares que han viscut les mateixes experiéncies
a través dels professionals i les associacions de pacients i familiars i que poden ser una
important ajuda. Es important que contactin amb el seu equip meédic especialitzat davant de
possibles dubtes durant el diagnostic o tractament del seu nadd. El suport psicologic pot
ajudar a la familia a passar per aquesta dura etapa. No dubtin en demanar-ho al seu centre.

IMPORTANT: EL CRIBRATGE NEONATAL DE LA IDCG SALVA VIDES!

Es important saber que el diagnostic precog de la IDCG, fet possible mitjancant el cribratge
neonatal, ha proporcionat una actuacié més precog oferint el millor pronostic del tractament
pel seu nadd.

RECURSOS

Disposen d’informacié addicional i altres recursos a:

e Unitat de patologia Infecciosa i Immunodeficiéncies Pediatriques (UPIIP) de
I’Hospital Universitari Vall d’Hebron — www.upiip.com. Unitat de referéncia en IDP al
nostre pais amb amplia experiéncia en el diagnostic i tractament dels pacients amb
IDCG.

e Barcelona PID Foundation - www.pidfoundationbcn.org. Fundacid constituida per
professionals i pacients i familiars especialitzada en I'atencid integral de les IDP.

e Associacié Catalana de Deéficits Immunitaris Primaris (ACADIP) — www.acadip.org.
Associacié de pacients i familiars orientada al suport dels pacients i les seves families i
a la millora de la seva qualitat de vida.
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