	BİDV-in klinik təzahürləri
Əkscisim defekti ilə BİDV (Bruton xəstəliyi)
Bu xəstəlik yalnız oğlanlarda rast gəlinir. Xəstəlik X de-fektli xromosom daşıyan anadan resessiv genlə övlada keçir. Bu Xq22 gen B-limfositlərin yetişməsində iştirak edir. İlk yaşlardan uşaqlarda qram (+) və qram (-) infeksiylar, irinli dəri infeksiya-lan, tənəffüs və bağırsaq infeksiyaları, sepsis, meningit və para-zitar xəstəliklər təkrar olunur. Aktiv vaksinasiya, məsələn, polio-mielit vaksinasiyası aparıldıqda uşaqlarda uzun müddət selikli qişa ifrazatlannda virulentliyini qorumuş törədici müəyyən edilir.
Limfoid toxumanın böyüməsi müəyyən edilmir, limfa dtiyünlərinin histoloji müayinəsində rüşeym mərkəzlərin və plazmatik hüceyrəbrin azlığı qeyd olunur. İmmunoqrammada: periferik qanda B-limfositlər tapılmır, sümük iliyində isə İgM-reseptorlu yetişməmiş B-limfositlər olur. Qan zərdabında İgMvə İgA əkscisimləri olmur, qanda isə İgG əkscisimlərin miqdan 5-10 dəfə azalır (40-100q/l). T-limfositlərin sayı və funksiyası normal olur. Diaqnoz adətən 3-4 yaşlarında qoyulur və xəstələr 20-25 il yaşayır, yanaşı infeksiyadan tələf olurlar.
Yenidoğulmuşlarda tranzitor immun çatışmazlığı.
Uşaqlarda hayatlarının ilk illərində immun sistemin natamam inkişafı erkən yaşlardan fizioloji immundefisit vəziyyət yaradır. Şəkildə humoral immunitetin inkişaf dövrü göstəril-mişdir. Qrafikdən göründüyü kimi 8-9 yaşlannda periferik qanda IgG və IgA-ın səviyyəsi yaşlı insanların immunoqlobulin səviy-yəsinə uyğun gəlir.
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Şək. 10.1.Yenidoğulmuşlarda humoral immunitetin göstəriciləri
Son zamanlar dölün və yenidoğulmuşun immun sisteminin pozğunluqlarının inkişafında ananın qidalanmasının rolününöyrənilməsinə daha çox fikir verilir. Müəyyən olunmuşdur ki, ananın qida rejiminin pozulması döldə immun sistemin inkişafında pozğunluqlara səbəb ola bilər. Bu zaman daha çox timusun funksiyasında və ölçülərində dəyişikliklər hiss olunur.
Yenidoğulmuşlar immun sistemin inkişafının normal gedi-şini təmin edən və tərkibində qida elementləri, müxtəlif sito-kinlər və hormonlar olan ana südünün təsiri altında olur. Bunlara da ən əsası prolaktin daxildir. Dölün bir çox immunkompetent hüceyrələrində prolaktinə qarşı reseptör var. Prolaktinin bu reseptorla qarşılıqlı təsiri effektor hüceyrələrin aktivləşməsinə, limfositlərin yetişməsinin və funksiyasının güclənməsinə səbəb olur. Bu dövrdə ananın qida rasionunda vitaminlərin, mineral duzların, mikroelementlərin və antioksidantların çatışmaması yenidoğulmuşun immun sisteminin inkişafının pozulması ilə nəticələnə bilər.
T-limfositlərin defekti ilə BİDV (Di Corci sindromu)

 	Xəstəlik kombinəolunmuş BİDV-nə aid olub və 22-ci xromosomada qüsurun olması ilə bağlıdır. Sindrom ilk dəfə
1965-ci ildə öyrənilmişdir. Nəzərə çarpan simptomlar diaqnozun qoyulmasını asanlaşdınr.
Xəstələrdə əsasən timus toxumasının hipo- və ya aplazi-yası, bir sıra anadangəlmə qüsürlar qeyd olunur: ürək qüsurlan, qurdağızlıq, hipoparatireoidizm və ilk günlərdən tetaniya əla-mətləri, katarakta.
Həyatın ilk anlannda tənəffüs və sidik sisteminin təkrari infeksiyalan qeyd olunur. Qanda limfositlərin ümumi miqdan, T-limfositlərin sayı və funksional aktivliyinin azalması müşa-hidə olunur. Bəzi xəstələrdə təbii immunkorreksiya nəticəsində T-limfositlərinin funksiyası tədricən güclənir.
Nezelof sindromu (alimfositoz, limfositar aplaziya və ya "fransa" tipli immunodeflsit)
Bu sindrom həm einslə bağlı, autosom-ressesiv yolla ötü-rülür, həm də yenidoğulmuşlarda bətndaxili virus infeksiyala-rından sonra (məs., sitomeqalovirus) baş verir. Xəstəliyin mexa-nizmi 1970 ildə V. Nezelof tərəfindən izah olunmuşdur. Bu növ immun çatışmazlıq timusun displaziyası nəticəsində immunsə-lahiyyətli hüceyrələrin keyfiyyətcə yetkinsizliyi və miqdarca çatmamazlığı ilə müşayət olunur. Bu patologiya nadir hallarda təsadüf olunur (orta rəgəmlə hər 5 ildə 20-25 yeni xəstə aşkar edilir).
Xəstəliyin kliniki əlamətlərinə tez-tez təkrarlanan göbələk və virus infeksiyasıyaları, böyümə və inkişafın ləngiməsi və s.; immünoloji cəhətdən isə ümumi limfopeniya, T-hüceyrələrin və T-helper/T-supressor nisbətinin nəzərə çarpacaq dərəcədə azalması ilə özünü büruzə verir. Xəstələrdə B-limfositlərin miqdan az olsada, plazmatik hüceyrələr aşkar olunur, antigenin sti-mulyasiyası nətieəsində əkseisim sintezi müşahidə olunur. Adatan zərdabda immunqlobulinlərin səviyyəsi normada olur, ayrı-ayrı hallarda IgA və IgG miqdarımn azalması baş verir.
Çəngələbənzər vəzinin histoloji analizində limfositlərin azalması, Qassal eisimeiklərində isə tamamilə olmaması aşkar olunur. Limfa düyünlərində - timusdan asılı sahələrin "boşal-ması" baş verir. Yegana etibarlı müalicə tlsulu - uygun donor-dan sümük iliyinin transplantasiyasıdır.
Lui-Bar sindromu (atasiya-teleangiektaziya)
Bu nadir xəstəlik ilk dəfə 1941-ci ildə Lui-Bar tərəfindən müəyyən edilmişdir. Xəstəlik irsi xarakter daşıyır və anadangəl-mə immunodefisilb bağlıdır. Çəngələbənzər vəzinin hipopla-ziyası, bunun nəticəsində isə T-hüceyrənin yeıişməsi pozulur. Mitogenlərin ləsirindən 7 və 14 xromosomun mutasiyası və DNK reparasiyasının pozğunluğu baş verir. Müəyyən immun-qlobulinlərin, xüsusən də İgA sinfinin defisiti, T-limfositlərin miqdannın azalması (T-helper/T-supressor nisbəlinin dəyiş-məsi), B-limfositlərin defisiti ilə səciyyələnir. Lui-Bar xəstəli-yində limfoid toxumanın şişinə meyillik səciyyəlidir. Belə güman edilir ki, yenidoğulmuşlarda rezus-koflikt hemolitik anemiya və timusun inkişaf qüsuru ilə bağlı dölün limfoid toxumasının zədələnməsi analoji prosesdir. Hər iki halda dölün limfoid toxu-masına qarçı yönələn, ananın IgG - izoəkscisimləri tərəfındən dölün periferik limfositləri lizisa uğrayırlar.
Ilk 2-3 il normal inkişaf edən uşaqlarda sonralar tez-tez rast gəlinən bronx-agciyər və mədə-bağırsaq sisteminin infeksi-yalan müşahidə olunur, apanlan müalicə effektsiz olur, ağır fəsadlar yaranır. Kliniki olaraq, uşaqlarda beyincik ataksiyası, proqressivləşən demensiya, dəri damarlarının genişlənməsi və s. Bu uşaqlar üçün limfoproliferativ xəstəlikləri, 10 yaşdan sonra cinsi yeiişkənliyin ləngiməsi səciyyəvi xarakter daşıyır.

Xəstələrdə adətən 3-5 yaşda teleangiektaziya (dəridə və selikli qişalarda yerli kapilyarlann genişlənməsi, məs. gözun ağ pərdəsində damar şəklinin yaranması), bulbar konyuktivit, sonra boyun və qulaq seyvamn dəri örtüyündə lokalizə olunur. Dəridə hipo- və hiperpiqmentasiya sahələri yaranır. Xəstələrin 75%-da hümoral immunitetin pozğunluğu IgA və IgE səviyyəsinin azalması ilə xarakterizə olur, fıtogemaqqlyutin mitogeninə qarşı limfositlərin cavabı zəifləyir. Limfatik düyünlərdə limfositlərin miqdarı azalır. Xəstəliyin proqressivləşən gedişi və xoşagəlməz
proqnozu var: ağır infeksiyalar və ölüm və ya bədxassəli yeni törəmədən baş verir.
Ağır qarışıq tipli BİDV
« İsveçre» tipi (alimfositar aqammaqlobulincmiya, SCİD — severe combined immunodeficiencies)

Bu on ağır gedişli yüksək ölüm veren BİDV ilk dəfə 1950-ci ildə öyrenilmişdir. İmmun çatışmazlıq bir neçə gendə olan defekt-lərlə bağlıdır. Hayatın ilk həftələrindən yenidoğulmuşun dəri və selikli qişalannda ekzantema, göbələk və qızılca səpgilərinə bənzər səpgilər olur. Eyni zamanda təkrari pnevmoniyalar və mədə - bağırsaq infeksiyalan ağır fəsadlar verir. Klinikada infeksion sindrom və fiziki inkişafın ləngiməsi ön tərəfdə durur.
Diaqnoz 6-12 aylarda aydın olur və uşaqlar adətən 1-2 yaşlarında ölürlər. İmmunqrammada: ağır limfopeniya müşahidə olunur, limfositlərin proliferasiya qabiliyyəti mənfı olur, T lim-
fositlərin miqdan azalır, funksiyası zəifləyir, B-limfositlərin miqdan normal olur, lakin onlar əkscisim sintezini təşkil edə bilmir və bu səbəbdən qan zərdabında bütün sinif immunqlo-bulinlərin miqdan xeyli azalır. Döş qəfəsinin rentgenoqram-masında timus vəzi qeyd olunmur.




Viskott-Oldriç sindromu (Wisskott-AIdrich)
Bu sindrom X-ilişikli kombina olunmuş hüceyrə-humoral immunçatışmazlıqlara aiddir. Xəstəlik üçün: trombositopeniya, ekzema və rekurrent simptomlar triadası xarakterik hesab edilir.

Əsas molekulyar defekt Xp 11 WAS geni (WAS-Wisskott-AIdrich syndrome) hesab olunur. WAS genindəki mutasion anomal ekspresiya CD43 molekülü ilə assosiasiya olunmuşdur. O, isə öz növbəsində İCAM-l-in liqandası hesab edilir və yalmz antiadgeziv funksiya daşıyır. Onu da qeyd etmək lazımdır ki, CD43 ən uzun molekül ölçüsünə malikdir (45 nm). Son zamanlar bu xəstəlik üçün yeni WASP geni aşkar olunmuşdur. Bu gendə çoxlu miqdarda prolin var və limfositlərdə, dalaq toxu-malarında, eləcə də timositlərdə ekspressiya olunur. 
Laborator göstəricilərdə trombositopeniya xüsusi yer tutur. Trombositlərin ölçüləri sağlam insanlarda olduğundan nisbətən kiçik olur. Zər-dabda immunqlobulinlərin səviyyəsi, əsasən də İgM-in miqdarı aşağı düşür, İgE-nin miqdan isə artır. Onu d a qeyd etmək lazımdır ki, T-limfositlərin miqdan müxtəlif xəstələrdə dəyişir.
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