Malaltia de Broton

*FITXES_PID

(Agammaglobulinemia de Bruton)

« Es una immunodeficiéncia -

e s . . Limfocit B
primaria (IDP) que pateixen \(
Unicament els nois. .&

» Afecta els limfocits B,

que son les cel-lules
que fabriquen les

proteines de defensa ﬂ y
(immunoglobulines). |

mmunoglobulines

Herencia

« Lligada al cromosoma X:
Només afecta als nois.

* Enun 80% dels casos la mare
és portadora de la mutacio.

e Enun 20% dels casos la mutacié
es "de novo" sense que existeixi
previament a la familia.

Que pot passar?

« Infeccions importants:
otitis de repeticio,
meningitis, diarrea
persistent, etc.

- Infeccions de la pell.

« Lesions croniques als
pulmons a llarg termini.

Com cuidar-se?

« Utilitzant antibiotics perales
infeccions.

« Seguint els controls medics.

« No oblidant-se de rebre les
immunoglobulines quan toca.
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Quina és
(a cavsa?

Un defecte al gen BTK,
que participa en el
desenvolupament dels
limfocits B.

Tirosina quinasa
de Bruton (BTK)

Com es diagnostica?

« Amb una analitica especifica
que demostri:

- Abseéncia
d'immunoglobulines.

- Absencia de limfocits B.

« Amb un estudi genétic que
confirmi la mutacio al gen BTK.

Com es tracta?

No té cura definitiva,
pero es pot
substituir I'abséncia
d'immunoglobulines
amb la seva injeccio
pervia subcutania o
endovenosa per tota
la vida per disminuir
les infeccions.

On trobar mes
informacio

Consultar tots els dubtes a l'equip
medic de referéncia.

- pidfoundationbcn.org
« acadip.org

e ipopi.org

e primaryimmune.org

« info4pi.org
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