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DIE EINZELNEN SCHRITTE:
KLINIK - BASISLABOR - UBERWEISUNG

KLINIK: GENERIERUNG DER VERDACHTSDIAGNOSE

Von verschiedenen Seiten wurde versucht, aus der Vielzahl der méglichen Befunde diejenigen auszuwahlen, die besonders
hilfreich sind, Patienten mit einem priméren Immundefekt zu identifizieren. Daraus sind Listen von ,Warnzeichen” oder - um die
einzelnen Aspekte leichter abrufbar zu halten — Akronyme wie ELVIS und GARFIELD entstanden.

KURZ UND GRIFFIG: DIE WARNZEICHEN

LEITSYMPTOM IN DER LISTE DER WARNZEICHEN/HINWEISE IST DIE ERHOHTE ANFALLIGKEIT FUR
INFEKTIONEN, WELCHE BEI ERWACHSENEN UND KINDERN UNTERSCHIEDLICH CHARAKTERISIERT WIRD:

WARNZEICHEN / HINWEISE AUF EINEN PRIMAREN IMMUNDEFEKT BEI KINDERN:

Positive Familienanamnese fir angeborene Immundefekte

Acht oder mehr eitrige Otitiden (Mittelohrentziindungen) pro Jahr

Zwei oder mehr schwere Sinusitiden (Nasennebenhéhlenentzindungen) pro Jahr

Zwei oder mehr Pneumonien (Lungenentzindungen) innerhalb eines Jahres

Indizierte antibiotische Therapie Uber zwei oder mehr Monate ohne Effekt

Impfkomplikationen bei Lebendimpfungen [insb. BCG (Tuberkulose), Polio oral und Rotavirusimpfung]
Gedeihstorung im Sauglingsalter, mit und ohne chronische Durchfalle

Rezidivierende tiefe Haut- oder Organabszesse (abgekapselter Entzindungsherd mit Eiter)

Zwei oder mehr viszerale Infektionen (z. B. Meningitis, Osteomyelitis, septische Arthritis, Empyem, Sepsis)
also schwere Entzindungen innerer Organe, der Knochen oder Blutvergiftung

10. Persistierende Candida-Infektionen (Pilzbefall) an Haut und Schleimhéuten, jenseits des ersten Lebensjahres
11. Chronische Graft-versus-Host-Reaktion (z. B. unklare Erytheme bei Sauglingen)

12. Rezidivierende systemische Infektionen mit atypischen Mykobakterien [nicht nur einmalige zervikale Lymphadenitis
(Entziindung der Halslymphknoten)]

Quelle: in Anlehnung an Wahn, V., von Bernuth, H.: Diagnostisches Vorgehen beim Verdacht auf einen primaren Immundefekt.
Journal of Laboratory Medicine, 2009, 33(4): 179-187
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WARNZEICHEN / HINWEISE AUF EINEN PRIMAREN IMMUNDEFEKT BEI ERWACHSENEN:

Vier oder mehr Infektionen in einem Jahr, die mit Antibiotika behandelt wurden (z. B. Bronchitis, Otitis, Sinusitis, Pneumonie)
Immer wiederkehrende bakterielle Infektionen oder Infektionen, die eine sehr lange antibiotische Therapie erfordern

Zwei oder mehr schwere bakterielle Infektionen (z. B. Osteomyelitis, Meningitis, Sepsis, Entziindungen des Unterhautgewebes)
Zwei oder mehr im Rontgenbild nachgewiesene Lungenentzindungen innerhalb von drei Jahren

Infektionen mit ungewohnlicher Lokalisation oder ungewohnlichem Erreger

Bekannter Immundefekt in der Familie
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Quelle: ESID, European Society for Immunodeficiencies: 6 warning signs for PID in adults. http://www.esid.org
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PRIMARE IMMUNDEFEKTE KONNEN SICH AUCH IM JUGENDLICHEN- ODER ERWACHSENENALTER

MANIFESTIEREN. (KERNAUSSAGE 3, AWMF LEITLINIE)

WARNZEICHEN GEMASS AWMF LEITLINIE ZUR DIAGNOSTIK

PRIMARER IMMUNDEFEKTE

Warnzeichen konnen in der Erkennung priméarer Immundefekte hilfreich sein (AWMF Leitlinien, Kernaussage 4).

Die Akronyme ELVIS und GARFIELD beschreiben jeweils einen Aspekt der Klinik bei priméaren Immundefekten: die erhéhte
Anfalligkeit fir Infektionen (AWMF Leitlinien, Kernaussage 1) sowie die Immundysregulation, die auch ohne Infektanfalligkeit auf
einen primaren Immundefekt hinweisen kann (AWMF Leitlinie, Kernaussage 2). Hierbei stehen die Buchstaben fur:

ELVIS GARFIELD

ungewohnlicher Erreger
ungewohnliche Lokalisation
ungewohnlicher Verlauf

ungewohnliche Intensitat

ungewohnliche Summe =
Anzahl von Episoden

DIE FOLGENDE ABB. VERSUCHT, DIE MOGLICHE KLINISCHE SYMPTOMATIK BEI PATIENTEN MIT PID

Granulome
Autoimmunitéat

Rezidivierendes
Fieber

ungewdhnliche
Ekzeme

Lymphoproliferation

chronische
Darmentziindung

GRAPHISCH ZU BESCHREIBEN

PID: MOGLICHE KLINISCHE BEFUNDE

Auch vorliegende Laborwerte (Lymphopenie, Neutropenie, Eosinophilie, Thrombopenie, Hypogammaglobulinédmie)

Auto-
inflammation Atopie,
bes. atop.

Dermatitis

Auto-
immunitat

Spezif.
klinische
Befunde

Granulom-
bildung

Pathologische
Infektanfalligkeit

Lympho-

Malignome proliferation

. konnen erste Hinweise auf das Vorliegen eines PID liefern.
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Beim Vorliegen einer pathologischen Infektionsanfalligkeit sollte differentialdiagnostisch auch an sekundare Immundefekte durch
andere chronische Erkrankungen, Medikamente oder HIV-Infektion gedacht werden (AWMF Leitlinie, Kernaussage 5).

Besonders wichtig: £s gibt medizinische Notfalle (AWMF Leitlinien, Kernaussage 10), die insbesondere bei Séuglingen eine
sofortige Kontaktaufnahme mit einer in der Immundefekt-Diagnostik erfahrenen Klinik erfordern:

» Erythrodermie in den ersten Lebenswochen

» Persistierendes Fieber und Panzytopenie

» Schwere Lymphopenie (erstes Lebensjahr < 1000/ul ohne Steroide 0.a.)
» Schwere Neutropenie im Kindesalter (dauerhaft < 500/ul)

» Schwere Hypogammaglobulindmie gemessen an der Altersnorm

LABOR: EMPFOHLENE BASIS-UNTERSUCHUNGEN

LABORPARAMETER Bei Verdacht auf einen primaren Immundefekt konnen mit einer Basis-
_ Diagnostik wichtige Funktionen des humoralen und zellularen Immunsystems

Blutbild untersucht werden. Bitte beachten Sie, dass die Normwerte der
vorgeschlagenen Parameter altersabhangig sind (Referenztabellen finden Sie
unter www.immundefekt.de). Die Prifung der Impfantworten setzt natirlich
Immunglobuline IgG, IgA, IgM, IgE voraus, dass eine Impfung zuvor stattgefunden hat. Ist die Impfantwort
niedrig, sollte sie nach einer Auffrischimpfung kontrolliert werden. Mit
der vorgeschlagenen Basisdiagnostik werden bereits mehr als 60 % der
angeborenen Storungen des Immunsystems erfasst. Weitere Hinweise zur
Diagnostik finden Sie in den AWMF-Leitlinien (Reg.-Nr. 112-001).

Differentialblutbild

IgG-Subklassen (ab Alter von 4 Jahren)

Antikorper gegen Tetanus und Pneumokokken

WEITERE ABKLARUNG: UBERWEISUNG

Bei Verdacht auf einen priméaren Immundefekt empfiehlt sich fir die weitere Diagnostik, Interpretation der Ergebnisse und
Therapiefestlegung die Zusammenarbeit mit einem auf dem Gebiet der Immundefekte erfahrenen Arzt (AWMF Leitlinien,
Kernaussagen 8 und 11). Adressen finden Sie unter anderem auf folgenden Internetseiten:

FIND-ID: www.find-id.net

Arbeitsgemeinschaft padiatrische Immunologie (API): www.kinderimmunologie.de und

Deutsche Gesellschaft fir Immunologie (DGfI): www.immunologie.de
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DIAGNOSTIK PRIMARER IMMUNDEFEKTE EINLEITUNG

WENN DAS IMMUNSYSTEM DEFEKT IST ...
... erflllt es seine Funktionen ,nicht gentigend" (erhéhte Infektionsanfalligkeit) oder ,nicht richtig” (Immundysregulation,
Autoimmunphénomene).

DIAGNOSTISCHE SCHWERSTARBEIT:

... meist keine spezifische Symptomatik - vielfaltige Klinik - zahlreiche mégliche Ursachen - ...

... erschweren die korrekte Diagnose. So werden primare Immundefekte oft erst mit erheblicher zeitlicher Verzogerung erkannt,
manchmal zu einem Zeitpunkt, zu dem sich schon irreversible Organschéden (z. B. Bronchiektasen) manifestiert haben.

DIE PRAKTISCHE LOSUNG

Wichtig ist es daher, bei den ersten Warnsignalen frihzeitig an einen priméaren Immundefekt zu denken und gegebenenfalls
weitere Schritte zur Abklarung einzuleiten. Die Aufgabenteilung mit dem Spezialisten ermaglicht dabei sowohl eine hohe Qualitat
der Patientenversorgung als auch eine wohnortnahe Betreuung der Patienten.
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FIND-ID Netzwerk fur

Angeborene Immundefekte

Prof. Dr. Volker Wahn

Charité Berlin

Klinik fur Padiatrie mit Schwerpunkt
Pneumologie, Immunologie und
Intensivmedizin

Augustenburger Platz 1
D-13353Berlin

E-Mail: vwahn@find-id.net
Web: www find-id.net
www.immundefekt.de
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o dsai EPPrIA

Deutschland

Die Patientenorganisation Deutsche Plasma Protein Therapeutics Association (PPTA
Selbsthilfe Angeborene Immundefekte e.V. Deutschland) finanziert den Aufbau von FIND-ID
(dsai) engagiert sich auf dem weiten Feld der

Immunkrankheiten. Doch im Mittelpunkt stehen

die Menschen: Patienten und deren Angehorige

dsaie.V

Gabriele Grindl
Hochschatzen b
D-83630 Schnaitsee
Tel: +49 8074 8164
Fax: +49 8074 9734

E-Mail: info@dsai.de

Web: www.dsai.de



