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Introducere 

ÅImunodeficienἪele primare (IDP) sunt boli 
înnŁscute ale sistemului imun 

 

ÅPer global: 1:1200 (250)  

 

Å> 350 de tipuri,         >300 de gene identificate 

 

ÅFiecare în parte este o boalŁ rarŁ  

Å1: 142 ï 1:15.000 (deficitul de IgA) 

Å1:500.000 ï SCID 



Nediagnosticate  

Subdiagnosticate 

Diagnostic tardiv 

ComplicaŞii frecvente Ÿ infecŞii  

Afectare organicŁ ireversibilŁ 

 Deces precoce  



Cost ($/an/persoanŁ) 

Nediagnosticat 102,736 

Diagnosticat 22,696 

Impact economic 80,040 

(European Directorate for the Quality of Medicines & Health Careï 2013) 



Spitalul Clinic de UrgenἪŁ pentru Copii  

ñLouis Ἡurcanuò 



Istoric  

ÅPrimele cazuri: în anii 80 

 

ÅĊnainte de 2000 : boalŁ Bruton 

 

Å2001- Prof. ἧerban Margit: programul de 

imunodeficienἪe umorale la copil 

 

Å2004: J Project  
(Tg. MureἨ, BucureἨti, IaἨi, Oradea, Sibiu, TimiἨoara) 



Grupul rom ân de studiu al IDP  

 

  

I.Gherghina                   S.Iurian 

  N.IagŁru                        A.Apostol 

   A.Cochino                     B.CŁpâlna 

       N.Miron                        D.Moldovan                          

      V.Cristea                      M.Cucuruz 

          M.Marc                        M.BŁtŁneanŞ 

                      A.RuginŁ  M.ķerban 

                      Z.Ellenes 

 



PacienἪi  raportaἪi 
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Å2008 ï primul transplant medular în IDP ïBGC 

 

Å 2010- AsociaἪia PacienἪilor cu ImunodeficienἪe 

Primare  ARPID 

 

Å2011 ï Programul de IDP umorale pentru adulἪi 

 

Å2012 ï centru Jeffrey Modell 

 

Å2015 ï primul transplant medular în SCID  



ExplorŁri de laborator 

 

ÅHemoleucograma,   

Å IgA, IgG, IgM 

ÅSubclase de IgG  

ÅAc. anti-difterie Ἠi Ac. anti-tetanus  

ÅSubpopulaἪii limfocitare, subpopulaἪii limfocitare B 

ÅTest de proliferare limfoblasticŁ 

ÅC3, C4, CH100  

Åburst test, phagotest,  

ÅANA, factor reumatoid, teste serologice virale 

ÅExplorŁri de geneticŁ molecularŁ (Debrecen, Paris, 
Barcelona, TimiἨoara) 



Perioada de timp Din 1990 

NumŁr total de pacienἪi 220 

NumŁr de pacienἪi decedaἪi 25 

NumŁr de pacienἪi diagnosticaἪi dupŁ 

criterii imunologice 

176 

NumŁr de pacienἪi diagnosticaἪi genetic 

NumŁrul cazurilor de diagnostic prenatal 

44 

2 

NumŁr total de pacienἪi trataἪi cu Ig: IVIG  

                                                           SCIG 

39 

1 



220 pacienἪi diagnosticaἪi cu IDP 

 

44 pacienἪi cu diagnostic genetic 

Tipul de IDP Nr. PacienἪi 

IDP combinate 20 

IDP bine definite 30 

IDP predominant anticorpice 114 

Boli ale dereglŁrii imune 14 

Defecte congenitale ale fagocitului 19 

Defecte ale imunitŁἪii ´nnŁscute 5 

Boli autoinflamatorii 15 

DeficienἪe ale complementului 3 



Tratament 

Å39 pacienἪi ï IVIG  

Å1 pacient - SC 

Å  13 pacienἪi (8) ï BMT ï 3 CGD (MRD) 

                                           - 4  SCID (MURD) 

                                           - 1 Griscelli (MURD) 

                                           - 1 diskeratosis congenita (MURD) 

                                           - 3 WAS ï haploidentic 

                                           - 1 pacient cu sd. Nijmegen  

Å5 pacienἪi ï G-CSF 

Å1 pacient ï terapie genicŁ 

Å1 pacient ï transplant de timus  

Å5 pacienἪi cu BMT decedaἪi 



Activit ŁἪi pentru conἨtientizarea IDP 

 

ÅStudenἪi: - curs de IDP + prezentare de caz 

 

ÅRezidenἪi ï curs Ἠi prezentŁri de caz 

 

Å3 cursuri în IDP pentru medici 

 

ÅParticipare la ἧcoala de primŁvarŁ ESID ´n IDP, 

Praga, 2016 

 

 

 



Activit ŁἪi pentru conἨtientizarea IDP 

ÅConferinἪe pentru IDP: 3 

 

ÅParticipare la  peste 3 conferinἪe naἪionale anual  

 

ÅGhid de diagnostic Ἠi tratament ´n IDP 

 

Å12 broἨuri cu tema IDP 

 

ÅPliante despre IDP 

ÅEmisiuni media 
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StudenἪi la medicinŁ 








