
Primer immün yetmezlikler, kal›tsal gen defektlerine ba¤l› olarak, immün sistemin iflleyiflinde ortaya ç›kan bozukluklar ile karakterize
hastal›klard›r. Tüm primer immün yetmezlikler göz önüne al›nd›¤›nda bu hastal›klar›n insidans› 2.000/1-10.000/1 canl› do¤um olarak bildi-
rilmektedir. Genel popülasyondaki prevelanslar› ise 1/10.000-8-9/10.000 aras›nda de¤iflmektedir. ABD'de her yeni do¤an 500 bebekten
1'inin immün sisteminin bir komponentinde bozukluk ile dünyaya geldi¤i üzerinde durulmaktad›r. 

‹mmün yan›t›n ortaya ç›kmas›nda etkin olan her basamak bir primer immün yetmezlik hastal›¤› için potansiyel yaratmaktad›r. Nitekim,
ilk primer immün yetmezlik hastal›¤› olan X'e ba¤l› hipogammaglobulinemi (Bruton hastal›¤›)'nin tariflendi¤i 1952'den bu yana geçen yak-
lafl›k 50 y›ll›k zaman içinde 130 kadar primer immün yetmezlik hastal›¤› tan›mlanm›flt›r. Özellikle son 8 y›l içerisinde, bu hastal›klar›n mole-
küler temelinin anlafl›lmas› yolunda kat edilen geliflmeler sayesinde, 25 yeni gen defektinin immün yetmezli¤e yol açt›¤› belirlenmifltir.

Antikorlar›n üretiminde ve fonksiyonundaki bozukluklar, B hücrelerini ilgilendiren primer immün yetmezliklerin temel özelli¤idir. Anti-
kor eksiklikleri primer immün yetmezlikler içinde en büyük grubu olufltururlar. Bu hastal›k grubunda B hücre gelifliminde rolü olan mole-
küller defektiftir. 

Primer B hücre immün yetmezliklerinde anneden, geçen antikorlar nedeniyle semptomlar 6. aydan sonra bafl gösterir. Pyojenik enfek-
siyonlar s›kt›r. Solunum sistemi ve gastrointestinal sistem bafll›ca enfeksiyon bölgeleridir. 

Bu hastalar›n Streptococcus Pneumoniae, Haemaphilus ‹nfluenzae ve Staphylococcus Aureus gibi kapsüllü mikroorganizma ve Pse-
udomonas türleri gibi gram-negatif bakterilerle tekrarlayan enfeksiyonlara yatk›nl›klar› vard›r. 

Antikor eksikli¤i olan kiflilerde hücresel immünite sa¤lam oldu¤u için viral enfeksiyonlar›n seyri sa¤l›kl› kiflilerden farkl› de¤ildir ancak
koruyucu immünite oluflmaz. Bu nedenle bu kifliler kabakulak, suçiçe¤i gibi enfeksiyonlar› tekrar geçirebilir. Viral enfeksiyonlar›n kontro-
lünde normal fonksiyonlara sahip T hücreler gerekli iken, antikorlar ilk yay›l›m›n s›n›rlanmas› ve re-enfeksiyonun önlenmesinde önemli-
dir. Enteroviruslar bu kural›n d›fl›ndad›r. Antikor eksikli¤i olan kiflilerde enteroviruslarla ilerleyici ölümcül enfeksiyon görülebilir.

Gairdia lambia enfeksiyonlar›na da antikor eksikli¤i olanlarda s›k rastlan›r.
Primer antikor eksikli¤i ile giden hastal›klar›n bir k›sm›nda birden fazla hücre serisinde bozukluk olabilir. Klasik B hücre eksikli¤i XLA'da

(Bruton hastal›¤›) erken B hücre gelifliminde gerekli BTK'n›n (Bruton tirozin kinaz) eksikli¤i söz konusudur. BTK nötrofillerde de eksprese
edilir ve baz› XLA'l› hastalarda nötropeni görülebilir. Nötropeni Hiperimmünglobulin M sendromunda da görülebilir. Bu hastalarda T hüc-
re fonksiyonlar› da bozuk oldu¤undan Pneumocystis carinii enfeksiyonlar› görülebilir.

IgA eksikli¤i ve CVID olan hastalarda otoimmün sendromlar ve enteropati görülme s›kl›¤› artm›flt›r
Tan›n›n gecikti¤i, enfeksiyonlar›n erken ve yo¤un tedavi edilmedi¤i antikor eksikli¤i olan olgularda kal›c› organ hasar› geliflebilir.
B hücre bozuklu¤u; üç ana immünoglobulin izotipi olan IgG, IgA ve IgM'den en az birinin belirgin düzeyde düflüklü¤ü ile tan›mlan›r. Bu

defektler s›kl›kla spesifik antikor üretiminde ya da antikor düzeyinde eksikli¤e yol açarlar. 
B hücre immün yetmezliklerini oluflturan hastal›klar›n klinik ve laboratuar özellikleri Tablo 1'de sunulmufltur. 
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TTaabblloo 11:: BB hhüüccrree iimmmmüünn yyeettmmeezzlliikklleerrii..

HHaassttaall››kk KKlliinniikk ffeennoottiipp DDoollaaflflaann BB SSeerruumm IIgg KKaall››tt››mm GGeenneettiikk ddeeffeekktt

X’e ba¤l›
Agammaglobunemi Pyojenik enfeksiyonlar Belirgin ↓ Tüm izotipler↓ XL BTK

Otozomal resesif
Agammaglobulunemi Pyojenik enfeksiyonlar Belirgin ↓ Tüm izotipler ↓ OR BLNK, LRRC8, 

IGLL1 (λ 5), Igα, IGAM (µ)

HGIM 2 Pyojenik enfeksiyonlar, lenfoid Normal IgM normal / ↑ AID
hiperplazi IgG, IgA, IgE ↓ OR UNG

HIGM 4 Pyojenik enfeksiyonlar, lenfoid Normal IgM normal / ↑ OR CSR-Spesifik kofaktör?
hiperplazi IgG, IgA, IgE ↓

XL-EDA-ID Bakteriel ve mikobakteriel XL IKK ≥ (NEMO)
enfeksiyonlar

CVID Tekrarlayan sinopulmoner Normal / ↓ IgG↓ OR, OD CD 19
enfeksiyonlar IgA ± IgM ↓ BAFFR

TACI
ICOS

Selektif IgA eksikli¤i Asemptomatik/ pyojenik N IgA↓ TACI
(IgAD) enfeksiyonlar IGAD1


