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Severity-of immune defect

TRENDS in Molecular Medicine

la seconda causa piu frequente di manifestazione delle IDP dopo quelle respi- |
ratorie’e sonostate riportate in una percentuale variabile tra il 5 e il 50% dei
pazienti con tipi differenti di IDP. i




KM: -Le immunodeficienze si
manifestano anche senza infezioni:
-vanno sospettate in ogni bambino
con quadri disreattivi (atopia e/o
autoimmunita e/o tumori e/o febbre

inspiegabile e/o quadri di
inflammazione cronica d’organo non
inquadrabili)
' ' con o0 senza presenza di
« » infezioniricorrenti
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key messages

La diagnosi deve essere
- precoce
- Basarsi su attenta
anamnesi
lettura Emocromo
Ig (+/- risposta anticorpale)



Advances in primary immune deficiencies:

characterization of the molecular defect
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Infusion
rate
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800mg/kg/mese a
>1100mg/kg/mese

Jolles S, Orange JS et al, Clin Exp Immunol 2014
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» 13 sicurezza e l'efficacia dei vaccini nei soggetti con immunodeficienze primi-
ﬁve dipendono dal tipo d; imamaiimadalafamesa A dal vineidlan cancidasatba

* Non esistono rischi conn

e 3] «gene addition»

caso per caso, tenenda il

nologica da cuidl pazient:
Plasmid containing

desired gene

o e s

¢ | virus vaccinali contro M
no nell’an
familiari d

) Desired protein
DNA/Gene enceding

desired protein

Desired gene enlers
cell nucleus

al «gene editing» |



Kay messages

- Sempre piu spesso i pazienti
eseguiranno terapia
domiciliare con SCIG

- 'l Trapianto o la terapia
genica hanno + successo se
precoci e in pz. senza infezioni
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italian primary immunodeficiencies network

Le PID sono sempre + numerose
...ma rimangono malattie rare...
..................... .da qui 'importanza
del moderno lavorare in rete tra
centri qualificati............... centri
ospedalieri e ospedale-territorio
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responsabilita il Pediatra nel
precoce riconoscimento o
sospetto di ogni forma di
immunodeficienza.....



