Principaux déficits immunitaires congénitaux
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Quatre groupes de déficits immunitaires congénitaux sont identifiés :

( les déficits affectant la fonction de phagocytose (10 % des déficits immunitaires congénitaux)

( les déficits affectant la réponse immunitaire à médiation humorale (70 % des déficits immunitaires congénitaux)

( les déficits immunitaires combinés sévères (DICS) (20 % des déficits immunitaires congénitaux)

( les déficits affectant le système du complément (1 % des déficits immunitaires congénitaux)

	Principaux signes cliniques orientant vers un type de déficit immunitaire 

(d'après Françoise LE DEIST)

	Déficits des cellules phagocytaires :
	- localisation : peau, poumon, gencives.

- germes : S. aureus, S. pyogenes, Candida, Aspergillus.

- signes associés : granulomes, chute tardive du cordon 

	Déficits de l'immunité "humorale" :
	- premiers signes cliniques après 6 mois

- localisation : respiratoire, ORL, digestive, système nerveux central, arthrite.

- germes : S. aureus, S. pyogenes.

- signes associés : diarrhée.

	Déficits de l'immunité "cellulaire" :
	- premiers signes cliniques avant 3 mois dans les formes sévères.

- germes : opportunistes à développement intracellulaire (Pneumocystis carinii, Candida, BCG).

- signes associés : diarrhée ; retard du développement staturo-pondéral ; auto-immunité ; lymphome.

	Déficits en complément :
	- manifestations : infections bactériennes récurrentes, notamment Neisseria.


	Classification des Déficits Immunitaires Combinés Sévères (DICS)

Severe Combined Immunodeficiency Diseases (SCID)

	Maladie
	Transmission
	Lignées affectées (()
	Gène(s) touché(s)

	SCID T- ; B-

	Déficit en RAG (Syndrome d'Omenn)
	autosomique récessive
	T,B, NK
	Rag-1, Rag-2

	Déficit en ADA
	autosomique récessive
	T, B, NK
	ADA

	Déficit en PNP
	autosomique récessive
	T, B, NK
	PNP

	SCID T- ; B+ 

	Déficit en IL2R
	récessive liée à l'X
	T, NK


	IL2R

	Déficit en Jak3
	autosomique récessive
	T, NK
	Jak3

	Déficit d'activation lymphocytaire 
	autosomique récessive
	T
	ZAP70

	SCID particuliers

	Bare lymphocyte syndrome type I
	autosomique récessive
	TCD8+
	CMH I

	Bare lymphocyte syndrome type II
	autosomique récessive
	TCD4+
	CMH II

	Syndrome de Di George
	autosomique dominante 
	T
	délétions du chromosome 22

	Syndrome de Wiskott Aldrich
	récessive liée à l'X
	T

thrombopénie
	WASP 

	Dysgenèse réticulaire 
	?
	lignées lymphoïdes

lignée myéloïde
	?
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