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BOALA DIAREICA LA SUGAR - EXPRESIA FRECVENTA A
IMUNODEFICIENTELOR COMBINATE SEVERE
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Introducere
Boala diareicd la sugar prezinta o paletd largd de cauze,
bolile rare numarandu-se printre cele mai greu de diagnosticat.

Prezentare

Gemeni in varsta de 4 luni, se prezinta in Clinica de Pediatrie
cu: scaune diareice trenante, subfebrilitati. Din istoricul bolii,
remarcam 2 interndri anterioare in ultima luni in Clinica de
Boli Infectioase pentru o simptomatologie similara: scaune
diareice cu sange si mucus, febrd, infectie urinard cu E. Coli.
In istoric, mama relateazi aparitia aftelor bucale in jurul varstei
de 2 luni si jumatate. Investigatiile paraclinice efectuate in
prima etapa au evidentiat teste fecale ELISA pozitive pentru
Adenovirus si Rotavirus. Hemoleucogramele urmadrite in
dinamica au dezvaluit o limfopenie in continua scadere, cu
valori normale ale celorlalte globule albe, insotita de anemie
si trombocitozd reactivd, suspiciondndu-se o imunodeficienta.
Analiza subpopulatiilor limfocitare a evidentiat un numdr

scizut de limfocite T si celule Natural Killer. Coreldnd toate
datele anamnestice, clinice si paraclinice s-a emis diagnosticul
de: Imunodeficientd combinati severa (SCID), ce a fost ulterior
confirmat genetic. Pacientii au beneficiat de transplant de
maduvd alogenic, cu evolutie favorabild ulterioara la un caz,
celdlalt decedand.

Concluzii

Imunodeficienta combinata severa (SCID) este un sindrom
caracterizat prin infectii recurente, diaree, dermatita si retard
de crestere. Reprezinta prototipul imunodeficientelor primare
si este cauzatd de numeroase defecte moleculare care duc la
compromiterea severa a numarului si functiei limfocitelor T,
limfocitelor B si a celulelor Natural Killer. Din punct de vedere
clinic, majoritatea pacientilor prezinta un debut de boald inainte
de vérsta de 3 luni. Fara o diagnosticare corectd si promptd,
SCID conduce la infectii severe si deces pand la varsta de 2 ani.
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Hipogamaglobulinemia se defineste prin scdderea nivelului
seric al gamaglobulinelor sub 2 deviatii standard fata de valorile
normale pentru vérsta si poate fi intilnita la toate varstele. Dupa
excluderea cauzelor secundare (sindrom nefrotic, enteropatie
cronicd, limfom, timom, medicamente), hipogamaglobulinemia
rdméane expresia majord a imunodeficientelor umorale sau
cu componentd umorald. Acestea includ cele mai frecvente
imunodeficiente primare, reprezentand aproximativ 50% din
totalul lor. Mecanismele de producere sunt complexe si multiple,
incepand de la defecte ale maturarii limfocitului B (principalul
actor) situate precoce (boala Bruton, unele imunodeficiente
combinate severe) sau terminal (imunodeficienta comund
variabild), defecte ale cooperirii dintre limfocitul B si T (unele
imunodeficiente combinate severe), defecte ale switch-ului
pentru sinteza de imunoglobuline G (sindroamele de hiperIgM)
sau defecte intrinseci ale limfocitului B. Expresia clinicd esentiala

consta in infectii recurente, persistente, in ciuda tratamentului
corect, de severitate neobisnuitd, cu germeni incapsulati,
dar si in boli autoimune si cancer, cu un risc mai mare decat
pentru populatia generala. Explorarile necesare stabilirii tipului
de imunodeficientd sunt multiple si sofisticate cuprinzind
imunograma, subclasele de IgG, subpopulatiile limfocitare,
raspunsul la vaccinare si chiar teste genetice, obligatorii pentru
diagnosticul definitiv in anumite tipuri de imunodeficiente
primare. Tratamentul se adreseazd, pe de o parte complicatiilor
infectioase, autoimune, maligne, iar pe de altd parte, in functie de
tipul de imunodeficienta, profilaxiei acestora prin administrarea
periodica de imunoglobulind sau rezolvarii defectului imun
prin transplant medular. Un diagnostic precoce si precis, si un
tratament corect vor oferi acestor bolnavi speranta la o viata
normala.



