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§ > 300 PID Patienten in Betreuung
§ > 2000 Patienten Erstvorstellung 

NGS Gen-Panel Diagnostik



Infektionen:
Wann ist genetische Diagnostik sinnvoll?
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Hauptmanifestationen eines Immundefekts

• Infektionen
• Pathologische Immunreaktionen

• Autoimmunität
• Chronische Entzündungen



Stand 31.10.17



AMWF-Leitlinie Diagnostik auf Vorliegen eines primären Immundefekts



Sinnvolle Basisdiagnostik

– Differentialblutbild
– Immunglobulinhauptklassen

• IgG, IgM, IgA

DD Infektanfälligkeit
Vitamin D-Mangel
Eisenmangel (Ferritin)
Allergie (IgE)

Immundefekt Labordiagnostik



Immundefekt Labordiagnostik



Immundefekt Ambulanz 
für Erwachsene

ImmunDefekt Ambulanz Charité: Diagnosen

Diagnosen in 2016: 
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Ausschluss PID

idiopathische
Hypogammaglobulinämie
Komplementdefekt inkl. MBL-
Defizienz
IgG Subklassenmangel

selektiver IgA Mangel

CVID

selektiver IgM Mangel

zelluläre Immundefekte

Hyper IgM Syndrom

XLA

Hyper IgE Syndrom

Sonstige

§ ca 1/3 PID-Diagnose

§ fast nur immunphänotypische 

Diagnose wie

„CD4-Mangel“ 

„IgG-Mangel“



Indikation für genetische Diagnostik

• relevante klinische Beeinträchtigung
• relevanter immunologischer Phänotyp

Immundefekt Labordiagnostik

Mehrwert genetische Diagnostik
• Diagnosestellung/sicherung

• Molekularer Phänotyp:

• Aussagen zur Krankheitsprognose

• evt. spezifische Therapieoptionen

• Aussagen zum Risiko familiärer Vererbung



Red flags

• Früher Erkrankungsbeginn
• Konsanguinität oder positive FA 
• schwere/häufige Infektionen (siehe ELVIS)
• Komorbidität: Lymphoproliferation, Granulome, 

Autoimmunität, CED (siehe GARFIELD)
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Gendiagnostik
• Immungen-Panel 

v Sequenzierung whole exome
v Auswertung definierter Gensets

bio.cwchen.tw



Immundefekt Gendiagnostik



GATA2: HPV, HSV, Lymphödem, 
Zytopenien

STAT3/HIES: Ekzeme, Haut-
abszesse/Staphylokokken

STAT1/CMC: Candida Infektionen
Mukosa und Haut 

CVID/CTLA-4: Antikörpermangel, 
Atemwegsinfekte, Autoimmunität



pSTAT3

Kontrolle

Patient

pSTAT3

Immundefekt Labordiagnostik

Genetische Befunde sollten mittels 
phänotypischer und/oder funktioneller 
Untersuchungen überprüft werden


