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原發性免疫缺陷病(primary immunodeficiency diseases, PIDD)，是人體各類免疫細胞，因發展、成熟、活化的過程失控，使病童對抗外來病菌的專責免疫細胞失職，常引起感染。在台灣原發性免疫缺陷病童的發生率每十萬個活產數約為2.17個，這個比例略低於新加坡的2.65/10萬，遠低於瑞典8.4/10萬，台灣PIDD的病童有被低估的可能。截至目前已經分類的PIDD有206種，當中有確立基缺損的有110種。(The Updated International Classification of primary immunodeficiency diseases. Classification Committee Meeting in Jackson Hole, 2007)。長庚兒童醫學中心已成功診斷出多例原發性免疫缺陷疾病，包括嬰兒一出生後即會得到嚴重致命性感染的嚴重複合型免疫缺損(SCID)，因體內產生抗體功能缺損導致反覆呼吸道感染的性聯遺傳無丙型球蛋白血症(XLA)、常見變異型免疫缺失症(CVID)、免疫球蛋白M過多症候群(Hyper-IgM syndrome)，或是吞噬細胞功能異常無法有效清除感染病原的慢性肉牙腫病(CGD)、白血球黏著缺乏症(LAD)，造成幼兒異常出血及反覆感染的Wiskott-Aldrich症候群等，根據個別缺損的免疫細胞，除了給予預防病毒、黴菌或細菌的抗生素外，B-細胞缺損病童給予規則性免疫球蛋白治療，目前在兒童血液科幫忙下，也已完成多例以臍帶血幹細胞移植治療免疫缺損疾病成功的案例。
什麼時候該懷疑小孩有原發性免疫缺陷病呢? 在美國PIDD基金會，提出十大警訊 (ten warning signs)，要懷疑罹患有PIDD。總計包括：
1. 一年中八次以上新發耳部感染

2. 一年中二次以上嚴重鼻竇感染

3. 二個月以上抗生素應用無效

4. 一年中二次以上細菌性肺炎感染

5. 嬰兒體重不增或體重異常

6. 再發深部皮膚或者器官膿腫

7. 一歲後持續鵝口瘡

8. 需靜脈使用抗生素以清除感染

9. 二次處以上深部感染

10. 原發性免疫缺陷家族史

一些特殊的PIDD，也常在成年後才發病，先天免疫缺損疾病的成人，有六項警訊。包括：

1. 在一年內有四次以上需要抗生素治療的感染(中耳炎、鼻竇炎、支氣管炎、肺炎)；
2. 反覆性感染或感染需要延長抗生素治療；
3. 二次或以上嚴重細菌性感染(骨髓炎、腦膜炎、敗血症、蜂窩組織炎)；
4. 三年內二次或以上X-ray確認的肺炎；
5. 不尋常的位置或菌種的感染；
6. 有PIDD的家族史；

專司人體的免疫細胞，包括innate immunity (多核球細胞、殺手細胞、補體) 或是adaptive immunity (T-cell、B-cell)，針對各類免疫細胞缺陷，所導致的臨床感染症狀各有不同，臨床評估上須靠詳細的病史詢問，理學檢查方面注意是否有慢性病容、蒼白、躁動、腹脹、皮膚可見紅疹、毛髮脫落、微血管擴張。常見結膜炎、頸部摸不到淋巴結、偶見化膿性淋巴結、耳膜常化膿、穿孔或結疤。口腔內有鵝口瘡潰瘍、牙齒遲長、扁桃腺萎縮或看不到。深咳、胸部聽到囉音、肝脾腫大、肌肉減小。肛門口膿瘍、關節腫、行動不便、神經發展遲滯、步履不穩(ataxia) 等。依據免疫細胞缺陷，所引起的臨床表徵，針對個別的免疫細胞進行功能分析，以確定個別免疫細胞的功能缺陷，予以補強，免去反覆感染所苦。長庚兒童醫學中心有完整先進的免疫缺陷診斷實驗室及可實施產前基因檢查，並能針對各個不同的免疫缺損疾病做最完善的治療，以期病童及家屬能有正常的生活品質。
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