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2011 Survey of Jeffrey Modell centers

Region Number of Patients with Percent of total
sites identified PI defects

Western Europe 52 22,701 37.61%
United States 56 15,602 25.85%
Eastern Europe 26 5,367 8.89%
Latin America 17 4,275 7.08%
Middle East 6 3,432 5.69%
Canada 8 3,423 5.67%
Asia 17 3,127 5.18%
Africa 7 1,228 2.03%
Australia 3 1,209 2.00%

Total 192 60,364 100.00%

Modell V, et al. Immunol Res 2011;51:61-70



Survival data
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Situation en Tunisie

A Avril 1988- Décembre 2011 :710 patients

A Age moyen au diagnostic: 64 mois N96(1 j- 58 ans)
I 35.4% :diagnostic <1 an
I 32.6 % : diagnostic > 1 anet<5ans
I 32% : diagnostic > 5 ans
I 6% : diagnostic > 18 ans
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A mean of 28 new diagnosis / year
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Les compartiments de I’lhématopoiese
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Les déficits immunitaires primitifs

Epidémiologie

A 200 déficits décrits
A 170 génes
A 1/ 5000 naissances

ADIP humoraux 507 60 %
ADIP combinés 2071 30 %
ADéficits phagocytes: 10 i 15 %
AComplément . <1%



Hétérogéneité des manifestations cliniques
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El ®ments cl i nigues

ANotion familiale
ASusceptibilité accrue aux infections
AAuto-immunité, manifestations allergiques

ACancer é.



El ®ments clinigues

ANotion familiale

ASusceptibilité accrue aux infections :
Alnfections recidivantes, multifocales
Alnfections généralisées ou prolongées
Al nfections s®v res ou forr
habituellement benigne
Alnfections & germes banals, opportunistes ou inactivés



El ®Rments c¢cl 1 ni

ANotion familiale

ASusceptibilité accrue aux infections J

AManifestations allergiques, intolérance
meédicamenteuse ou alimentaire

AAuto-immunité
Nlymphoproliférations

ACancer




Quelgues tableaux cliniques
évocateurs

AGarcon, Infections récidivantes

+ Eczema
Purpura thrombopénique
(VPM \)
—p Syndrome de Wiskott-Aldrich




Quelques tableaux clinigues
évocateurs

H3 22Q13.3

H1922Q11.2

A Convulsions néonatales
( hypocalcémie )
+ Cardiopathie congénitale
Dysmorphie faciale

—p Syndrome de DiGeorge Deletion of 22411
Syndrome Velo-cardio-facial



Quelgues tableaux cliniques
évocateurs

A Albinisme partiel oculo-cutanéo-phanarien |
+ Syndr ome thdacphagiqueyg '

Maladie de Griscelli
Syndrome de Chediak Higashi




Chediak-Higashi
syndrome

Granulations géantes

Chediak-Higashi Normal Griscelli disease
syndrome



Quelgues tableaux cliniques
évocateurs

A Ataxie +
Infection respiratoires récidivantes
Telangiectasies

—p Syndrome Ataxie-Telangiectasies




Tabl eaux ®vocateur
donné de DIP

AMuguet buccal

Diarrhée persistante
Hypotrophie

Pneumopathie interstitielle

Déficit immunitaire combiné
sévere (SCID)
(HIV)

—



Tabl eaux ®vocateur
donné de DIP

A Erythrodermie,
Pachyérythrodermie

A Alopécie, HSM
A SAM
A Hypotrophie
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