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Primer antikor eksiklikleri (PAE) primer immiin yetmezlikler icerisinde en yaygin gorilen grubu
olusturmaktadir. Adaptif immiunite icin vazgecilmez olan immunglobulinler veya antijene 6zgi
antikorlarin Uretiminde bozukluk ve tekrarlayan enfeksiyonlarla karakterizedirler. Antikorlar
konak savunmasinin en etkin unsurlarindan biridir; etken mikroorganizmaya baglanarak
opsonizasyonu arttirir ve bu sayede makrofaj ve polimorfonikleer I6kositlerin fagositoz islevini
kolaylastirirlar. 1gG ve IgM klasik yolla kompleman sistemini aktive ederek mikroorganizmanin
lizisini ve mikroorganizma ylzeyine C3b komponenti baglanmasini saglayarak opsonizasyonu
arttirmaktadirlar. Primer antikor eksikligi olan olgularda en sik tekrarlayan st ve alt solunum you
enfeksiyonlar gorilmektedir. B lenfosit gelisimi ve diferansiasyonunda herhangi bir basamakta
bozukluk PAE’ ne neden olur. Primer antikor yetersizliklerinin klinik ozellikleri ve altta yatan
imminopatolojik nedenleri gesitlilik gosterir. Periferik kan B lenfosit orani, serum immunoglobulin
dizeyleri ve B hicre defektinin tipine gore alt gruplara ayrilir. TUm immiunglobulin diizeylerinin
disuk oldugu X’e baglh agammaglobulinemi gibi agir hastalik tablolarini icerebildigi gibi, hafif klinik
seyirli ve normal imminglobulin dizeylerine sahip ya da sadece spesifik antikor eksiklikleri olan
hastaliklari da kapsayabilir. “Uluslararasi immunoloji Dernekleri Birligi Primer immiin Yetmezlikler
Siniflandirma Komitesinin (IUIS-PID classification committee)” yayinladig siniflamaya gore primer

antikor eksikleri ve tanimlanan genetik bozukluklar Tablo-1’ de gosterilmektedir.

Tablo-1: Antikor Eksikligine Bagli Primer immiin Yetmezlikler (PiY)
A) B lenfositlerde azalma veya B lenfosit yoklugu ve tim immunglobulin izotiplerinde

diisiikliik ile karakterize PiY

Hastalik Defektif gen
1) Bruton hastalig BTK
2) uagir zincir eksikligi u agir zincir (IGHM)
3) A5 eksikligi A5 (IGLL1)
4) lga eksiligi Iga (CD79A)
5) IgB eksikligi Igb (CD798B)
6) BLNK eksikligi BLNK
7) PI3KR1 eksikligi PIK3R1
8) EA47 transkripsiyon faktér eksikligi TCF3

B) Diisiik veya normal B hiicre sayisi ve en az 2 Ig izotipinde disiikliik ile karakterize PiY




Hastalik Defektif gen
1) Yaygin degisken immin yetmezlik hastaligi
2) CD19 eksikligi CD19
3) CD81 eksikligi CcD81
4) CD20 eksikligi CD20-MS4A1
5) CD21 eksikligi CD21-CR2
6) TACI eskikligi TNFRSF13B (TACI)
7) BAFF reseptor eksikligi TNFRSF13C (BAFF-R)
8) TWEAK eksikligi TWEAK (TNFSF12)

9) NFKB1 ve NFKB2 eksikligi

NFKB1 ve NFKB2

10) PIK3CD mutasyonu (GOF) PIK3CD

11) PIK3R1 eksikligi (LOF) PIK3R1

12) TRNT1 eksikligi TRNT1

13) TTC37 eksikligi TTC37

14) IKAROS eksikligi IKZF1

15) Mannozil oligosakkarid glukozidaz eksikligi - MOGS MOGS (GCS1)

C) Immunglobulin izotip Déniisiim Bozukluklari (Hiper lgm Sendromlari)
Hastalik Defektif gen
1) AID eksikligi AICDA
2) UNG eksikligi UNG
3) INO8O0 INO8O
4) MSH6 MSH6

D) Genellikle Normal B Hiicreler ile Birlikte Goriilen izotip Veya Hafif Zincir Eksiklikleri

Hastalik

Defektif gen

1)

Ig agir zincir mutasyon ve delesyonu

14q32’ de mutasyon veya

kromozomal delesyon

2) Kappa zincir eksikligi Kappa constant gen
mutasyonu

3) lizole IgG subgrup eksikligi

4) IgAile birlikte 1gG subgrup eksikligi

5) Spesifik antikor eksikligi (normal Ig konstantrasyonu ve

normal B hiicre sayisi ile birlikte )




6)

Sit cocugunun gegici hipogamaglobulinemisi

7)

CARD11 mutasyonu (GOF)

CARD 11

8)

Selektif IgA eksikligi

9)

Selektif IgM eksikligi




