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WSTEP

Pierwotne niedobory odpornosci (PNO) sa rzadkimi wrodzonymi zaburzeniami uktadu
odporno$ciowego. Wérdd ponad 200 rodzajow PNO, wedtug klasyfikacji Europejskiego
Towarzystwa Pierwotnych Niedoborow Odpornosci (ESID) wyroznia sig sze$¢ grup PNO:
niedobory z przewaga zaburzen odporno$ci humoralnej, niedobory z przewaga zaburzen
odpornosci komoérkowej, niedobory fagocytarne, uktadu dopetniacza, zespoty przebiegajace
z autoimmunizacja oraz inne dobrze zdefiniowane PNO. U wigkszosci pacjentow z PNO
stwierdza si¢ zwigkszona sktonnos¢ do rozwoju zakazen.

W zaleznosci od rodzaju PNO, zwigkszona predyspozycja do powiktan infekcyjnych
wywotana jest defektami réznych sktadowych uktadu odpornosciowego. W przypadku
niedobordéw odpornosci humoralnej niesprawna jest synteza immunoglobulin, co warunkuje
sktonnos¢ przede wszystkim do zakazen bakteryjnych uktadu oddechowego. Zaburzenia
funkcjonowania uktadu fagocytarnego, zwigkszaja ryzyko zakazen bakteryjnych i grzybi-
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czych. Niektore niedobory odpornosci moga przebiegac z predyspozycja tylko do zakazen
niektorymi patogenami, jak np. niedobor receptora dla interferonu gamma z ryzykiem
zakazen pratkami gruzlicy. W przypadku cigzkich ztozonych niedoboréw odpornosci przy-
czyny ogromnej predyspozycji do zakazen sa ztozone. Praktycznie catkowity brak swoistej
odpowiedzi immunologicznej, skojarzony jest czgsto z neutropenia, a takze zaburzonymi
mechanizmami odpornos$ci nieswoistej, zaleznej od uszkodzen barier §luzowkowych (m.in.
w przebiegu uogdlnionych zmian skérnych, przewlektego stanu zapalnego jelit), prowa-
dzenia intensywnego leczenia ze stosowaniem centralnych doj$¢ dozylnych, cewnikéw do
uktadu moczowego itp. Nalezy rowniez podkresli¢, ze w przypadku pacjentow przewlekle
hospitalizowanych, przebywanie w srodowisku szpitalnym, stanowi samo w sobie czynnik
zwigkszonego ryzyka zakazen, szczeg6lnie z udziatem drobnoustrojow szpitalnych, czgsto
o zwigkszonej antybiotykooporno$ci. Nierzadko pacjenci z PNO, z powodu wystgpujacych
powiktan autoimmunizacyjnych, wymagaja leczenia immunosupresyjnego, ktére moze
dodatkowo pogtebi¢ istniejacy defekt odpornosci i zwigkszac spektrum i ryzyko potencjal-
nych zakazen. Spektrum powiklan infekcyjnych w poszczegélnych grupach niedoborow
odpornos$ci przedstawiono w tabeli 1.

Tabelal. Rodzaj zakazen obserwowany w poszczegdlnych grupach genetycznie uwarunkowanych
pierwotnych niedoboroéw odpornosci
Table 1.  Spectrum of infections in particular group of primary immunodeficiencies

Typ zaburzen odpornosci Typowe patogeny
Zaburzenia odpornosci humoralnej | H. influenzae, S. pneumoniae, Campylobacter, Yersinia,

Giardia intestinalis, Mycoplasma, enterowirusy

Zaburzenia odpornosci H. influenzae, S. pneumoniae , typowe i atypowe prqtki
komoérkowej i ztozone zaburzenia | gruzlicze,

odpornosci HSV, CMV, EBV, RSV, adenowirusy,

Candida sp, Aspergillus sp,

P, jiroveci, Cryptosporidium

Zaburzenia fagocytozy Staphylococcus aureus, jelitowe pateczki G- ujemne, Ser-
ratia marcescens , Burkholderia cepacia, Nocardia sp.,
Mycobacterium bovis,

Aspergillus sp

Zaburzenia uktadu dopelniacza H. influenzae, S. pneumoniae, Neisseria meningitidis

OBRAZ KLINICZNY I ETIOLOGIA ZAKAZEN W PNO

U pacjentow z PNO zakazenia maja charakter nawracajacy, z tendencja do przewlekania
sig, czgsto takze o zdecydowanie bardziej burzliwym przebiegu, niz u ludzi z prawidlowo
funkcjonujacym uktadem immunologicznym. Czgsciej maja takze tendencjg¢ do uogdlniania
si¢ i zajmowania wielu narzadow. Charakterystyczne jest rowniez to, ze sa one powodowane
nie tylko przez patogenne drobnoustroje, ale takze przez drobnoustroje oportunistyczne.

Poszczegolne niedobory odpornosci réznia si¢ migdzy soba objawami klinicznymi
zakazen i powodujacymi je drobnoustrojami. Najczestsza lokalizacja narzadowa zakazen
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u pacjentéw z PNO jest uktad oddechowy. Czgsto zakazenia obejmuja takze uktad pokar-
mowy 1 skorg. Dos¢ czgsto wystepuja zapalenia opon mézgowo-rdzeniowych i moézgu
i posocznice. Rzadziej rozpoznawane sa zapalenia kosci.

Najczgstszymi niedoborami odpornosci sa zaburzenia odpornosci humoralnej. Stanowia
one okoto 70% wszystkich defektow odpornosci. Zakazenia u pacjentow z agammaglobu-
linemia rozpoczynaja si¢ typowo migdzy 6 a 12 miesiacem zycia i dotycza gtéwnie uktadu
oddechowego (zapalenia ptuc, oskrzeli, ucha srodkowego). Zapalenia ptuc mimo leczenia
przyczynowego, przy braku lub niedostatecznej substytucji dozylnymi preparatami immu-
noglobulin, czgsto bywaja powiklane rozstrzeniami oskrzeli. Najczestszymi patogenami
odpowiedzialnymi za zakazenia w zaburzeniach odporno$ci humoralnej sa bakterie, rzadziej
wirusy. Najczgstsza przyczyna nawracajacych zapalen pluc sa bakterie otoczkowe Haemophi-
lus influenzae 1 Streptococcus pneumoniae (1). Objawy kliniczne u chorych z pospolitym
zmiennym niedoborem odporno$ci, ujawniaja si¢ czgsto w poézniejszym wieku, a czasami
dopiero w drugiej lub trzeciej dekadzie zycia. Najtagodniejszy przebieg, czgsto zupetnie
bezobjawowy, prezentuja osoby z izolowanym niedoborem IgA.

Zakazenia ukladu pokarmowego, drugie pod wzgledem czgsto$ci wystgpowania
u pacjentow z niedoborem przeciwcial, najczesciej wywotuja Campylobacter, Yersinia,
Giardia intestinalis. Zakazenia grzybicze i wirusowe sa rzadkie. Wyjatek stanowia zaka-
zenia enterowirusami — wirusami ECHO lub polio-, zarowno szczepem dzikim, jak tez
szczepionkowym. U pacjentow z agammaglobulinemia obserwowano przypadki porazen
wiotkich po doustnym szczepieniu przeciwko polio zawierajacym zywe drobnoustroje. Ak-
tualny kalendarz szczepien, w ktorym 3 pierwsze dawki wykonywane sa z zastosowaniem
szczepionki zabitej, zdecydowanie zmniejszaja ryzyko tego powiktania.

Zaburzenia odpornosci komorkowej i ztozone niedobory odpornosci maja najszersze
spektrum czynnikdéw etiologicznych zakazen, ktére moga by¢ wywotane zar6wno przez
powszechnie wystgpujace patogeny, jak rowniez czgsto przez drobnoustroje oportunistyczne.
Wisrod patogendw oportunistycznych, najezgséciej rozpoznawane sa zakazenia wirusem CMV,
zakazenia grzybicze i pneumocystozowe (2,3). Niemal unikalnym dla pacjentow z cigzkim
ztozonym niedoborem odporno$ci powiklaniem, obserwowanym u okoto 30% pacjentow,
jest zakazenie pratkiem BCG o charakterze miejscowym lub uogélnionym (4). Wsrod 30
pacjentéw leczonych w Oddziale Immunologii [P-CZD z powodu cig¢zkich ztozonych nie-
doboréw odpornosci, obserwowano gtéwnie odczyny miejscowe po BCG, z poprawa po
leczeniu przeciwpratkowym. Nalezy zwréci¢ uwage na pacjentéw leczonych do potowy
lat 90-tych, u ktorych nie bylo mozliwosci wykonania transplantacji szpiku. W tej grupie
przyczyna zgondow w 1/3 przypadkow byto uogdlnione zakazenie pratkiem BCG, co opisano
w osobnej publikacji (5).

W zespole hiper-IgM sprzezonym z chromosomem X, wywolanym mutacjami genu
dla ligandu CD40, obserwuje si¢ nawracajace i przewlekte zakazenia uktadu oddechowego,
zwigkszone jest rOwniez ryzyko pneumocystozowego zapalenia ptuc. Swoistym patogenem
dla tego PNO jest Cryptosporidium, ktore wywotuje czgsto przewlekle, niepoddajace si¢
leczeniu zakazenie. Réwniez objawy kliniczne r6znig si¢ od obserwowanych u oso6b im-
munokompetentnych, u ktérych zakazenie przebiega bezobjawowo lub w postaci ostre;j,
samoograniczajacej si¢ biegunki. W zespole hiper-IgM wystepuja wywotane Cryptospo-
ridium biegunki przewlekle, a cze$ciej przewlekle zakazenia drég zotciowych, mogace
doprowadzi¢ do rozwoju marskos$ci watroby lub inicjowac proces rozrostowy (6).
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Sposrdéd zaburzen fagocytozy najczesciej stwierdzanym defektem odpornosci jest
przewlekla choroba ziarniniakowa. Charakteryzuje si¢ ona nawracajacymi zakazeniami
roznych narzadow, czesciej jednak dotyczacymi miejsc majacych bezposrednia stycznosé
ze Srodowiskiem zewngtrznym, i tym samym bardziej narazonych na dziatanie patogenow.
Najczesciej stwierdza si¢ zapalenia ptuc, ropnie narzadow wewngtrznych i skory, ropne
zapalenia weztéw chtonnych, zapalenia kosci, bakteriemie 1 fungemie, zapalenia tkanki
podskornej. Dominujacymi patogenami sa wsrdd bakterii Staphylococcus aureus, jelitowe
pateczki G- ujemne, Serratia marcescens oraz Burkholderia cepacia, a wérdd grzybow
Aspergillus sp. Rzadziej izolowane sa Nocardia sp. oraz Mycobacterium bovis. Bakterie
katalazo-ujemne nie stanowig istotnego problemu klinicznego, poniewaz ich wewnatrzko-
moérkowe zabijanie przebiega prawidlowo (7). Podobnie, infekcje wirusowe, ze wzgledu na
prawidlowe funkcjonowanie odpornosci komoérkowej, maja przebieg typowy.

Przebieg zakazen u pacjentéw z PNO moze by¢ nietypowy. Jak juz wspomniano, moze
by¢ niezwykle gwalttowny, szczegoélnie wsrod pacjentéw z neutropenia. Przykladem jest
pacjent z cigzka przewlekla neutropenia, u ktdrego wystapito zakazenie Clostridium per-
fringens zakonczone zgonem w ciagu 1 doby od poczatku wystapienia objawdw. Z drugiej
strony, zakazenia maja cz¢sto charakter przewlekty i nawracajacy, ale o charakterze miejsco-
wym. U pacjentow z cigzkim ztozonym niedoborem odpornosci pierwszym objawem PNO
czgsto jest przewlekle zakazenie, ograniczone do gornych drog oddechowych (przewlekty
katar ) lub nawracajace plesniawki jamy ustnej. Duze trudno$ci diagnostyczne sprawiaja
stany goraczkowe bez towarzyszacych innych objawow i bez lokalizacji zakazenia. Ko-
nieczne jest wowczas poszukiwanie ognisk zakazenia w badaniach obrazowych i szeroko
prowadzona diagnostyka celem ustalenia etiologii. Pomimo badan diagnostycznych, czgsto
nie udaje sig¢ ustali¢ ani lokalizacji, ani etiologii zakazenia, co utrudnia podejmowanie
decyzji terapeutycznych. Nalezy podkresli¢ mozliwos¢ wystepowania rzadkich lokalizacji
zakazen, jak ropnie watroby, zapalenie drég zotciowych, zapalenia kosci, ropnie OUN.
Szczegolnie trudne jest rozpoznanie procesow zapalnych toczacych si¢ w OUN, ktore
moga przez wiele tygodni nie dawa¢ zadnych objawdw neurologicznych, a jedynie ogdlne
w postaci goraczki i podwyzszonych wyktadnikéw stanu zapalnego. Dopiero przy bardzo
zaawansowanym, zwykle nieodwracalnym, uszkodzeniu OUN, dochodzi do gwattownego
pogorszenia stanu pacjenta z objawami np. porazenia czterokonczynowego, drgawek, czy
objawow wzmozonego cisnienia sSrédczaszkowego. Czgsto wystepujace w PNO, powiktania
autoimmunizacyjne moga dawac obraz kliniczny sugerujacy zakazenie, co powoduje do-
datkowe trudnosci diagnostyczno - lecznicze. Nierzadko rowniez u podloza objawow leza
oba procesy tzn. proces autoimmunizacyjny, ktory dodatkowo jest powiktany zakazeniem,
co bardzo utrudnia prowadzenie leczenia.

DIAGNOSTYKA ZAKAZEN W PNO

Niedobory odpornosci, w zaleznosci od typu zaburzen immunologicznych, stwarzaja
trudnosci diagnostyczne w dochodzeniu do przyczyny zakazenia. Typowy sposob potwier-
dzenia zakazenia przez uzyskanie wzrostu patogenu w posiewach bakteriologicznych lub
mykologicznych bywa zawodny. Moze to by¢ wynikiem nienalezytego doboru materiatu do
badania, wykonywania posiewow podczas empirycznie wlaczonej do leczenia antybiotyko-
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terapii lub stosowania w profilaktyce antybiotykoterapii, powodujacej zahamowanie wzrostu
bakterii w posiewach. Na przyklad w przewlektej chorobie ziarniniakowej stwierdzono,
ze w okoto 60% posiewdw nie uzyskano wzrostu zadnego patogenu (8). Coraz czgsciej
postuluje si¢ koniecznos$¢ rozszerzania inwazyjnej diagnostyki w celu potwierdzenia zaka-
zenia u pacjentow z pierwotnymi niedoborami odporno$ci, powszechniejsze wykonywanie
biopsji narzadowych i BAL (9). Ta ostatnia technika pozwala na potwierdzenie zakazenia
u 50-70% pacjentow z defektem odpornosci (10). Pobieranie materiatu do badan ze zmian
narzadowych czgsto jest konieczne w celu ustalenia charakteru zmian, m.in. umozliwia
rozpoznanie zmian ziarniniakowych, nowotworowych, grzybiczych. Celowe jest rowniez
zabezpieczenie dodatkowych probek materiatu przez zamrazanie, aby mdc ewentualnie
poszerzy¢ zakres zleconych badan w toku dalszej diagnostyki, np. o wykonanie badan mo-
lekularnych z uzyciem metody PCR. Rezygnacja z inwazyjnych metod pobierania materiatu
do badan czgsto uniemozliwia ostateczne rozpoznanie i celowane leczenie przyczynowe
procesu zapalnego. Tak wigc uzasadnione jest podejmowanie ryzyka zwiazanego z prze-
prowadzeniem np. biopsji otwartej ptuca, czy biopsji mézgu, gdyz moze to przesadzic¢
o wlasciwym rozpoznaniu i leczeniu.

Badania serologiczne maja ograniczona warto$¢ w przypadku niedoboréw immuno-
logicznych, gdyz czesto bywaja falszywie ujemne. Wykonywane sa one w przypadku po-
dejrzenia zakazen gtownie o etiologii wirusowej i w niektorych zakazeniach bakteryjnych.
U pacjentow z zaburzeniem odpornosci humoralnej oraz cigzkimi ztozonymi niedoborami
odpornos$ci, brak jest syntezy swoistych przeciwcial. Uzyskane wyniki oceny swoistych
IgG i IgM np. przeciwko wirusowi cytomegalii, moga by¢ fatszywie ujemne, wobec czego
nie mozna ich jednoznacznie zinterpretowa¢. Wynikajace z tego bledy interpretacyjne
zdarzaja si¢ glownie u pacjentow, ktorzy nie maja jeszcze rozpoznanego niedoboru odpor-
nos$ci. Moze to niestety prowadzi¢ do opdznienia lub blgdnego ustalenia etiologii zakazenia.
U pacjentow z potwierdzonym brakiem syntezy przeciwcial badania serologiczne zwykle
nie sa w ogole wykonywane. U pacjentéw z czgSciowo zachowana synteza przeciwcial
ocena serologiczna moze by¢ wykonana, z uwzglednieniem ostroznej interpretacji wynikow.
Jezeli pacjent otrzymuje dozylna lub podskérna substytucje preparatami immunoglobulin,
mozemy uzyska¢ wyniki falszywie dodatnie, w zakresie przeciwcial klasy IgG zawartych
w preparatach immunoglobulin.

Ograniczenia w wykonywaniu badan serologicznych sa powodem siggania do innych
metod, ktdre pozwalaja na bezposrednie wykrywanie drobnoustrojow. Najczesciej stosowana
metod¢ diagnostyczna stanowi potwierdzenie zakazenia przez wykrycie materiatu gene-
tycznego patogenu metoda PCR. Ograniczeniem tej metody jest brak szerokiego dostgpu do
tego rodzaju badan, przeprowadzanych gtéwnie w placéwkach wysokospecjalistycznych,
brak wystandaryzowanych zestawow do potwierdzania niektorych zakazen np. Myco-
plasma oraz koszt badania. W przypadku diagnostyki zakazen grzybiczych, poza metoda
PCR, niezwykle przydatnym badaniem jest wykrywanie antygenu galaktomannanowego
W surowicy testem immunoenzymatycznym ( Platelia), swoistym dla zakazeh wywolanym
przez Aspergillus (11, 12).

Bardzo czute metody wykrywania materiatu genetycznego wiruséw lub grzybow maja
réwniez swoje ograniczenia w interpretacji. W przeciwienstwie do metod serologicznych,
mozna otrzyma¢ wyniki falszywie dodatnie, a czasem interpretacja wyniku w korelacji
z obrazem klinicznym jest trudna i niejednoznaczna (13, 14). Niezwykle cenne jest rozsze-
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rzenie tej metody o oceng ilo§ciowa, ktéra utatwia interpretacj¢ wyniku, umozliwia oceng
dynamiki zakazenia, a takze monitorowanie leczenia. Najczg$ciej wykonywane badania
z uzyciem metody PCR dotycza zakazen wirusami CMV i EBV. Zazwyczaj w pierwszej
kolejnosci wykonywane jest badanie jako$ciowe, wykrywajace obecnos¢ DNA wirusow
w leukocytach krwi obwodowej, osoczu lub moczu, rzadziej w innych materiatach m.in.
plynie mézgowo-rdzeniowym, szpiku kostnym, bioptatach watroby lub jelit. Dodatni wynik
badania jako$ciowego metoda PCR, w kierunku wirusow nie jest jednoznaczny z rozpozna-
niem czynnego zakazenia, $wiadczy bowiem jedynie o obecno$ci materiatu genetycznego
wirusow, niekoniecznie o jego replikacji. Jak wiadomo wirusy typu CMV, czy EBV, po
okresie pierwotnego zakazenia pozostaja w komorkach gospodarza jako zakazenie latentne,
mogace uaktywni¢ si¢ w okresie obnizonej sprawnos$ci uktadu odpornosciowego. Dlatego
u pacjentow z dodatnim wynikiem PCR, zwtaszcza przy braku objawow klinicznych, wyko-
nywane sg badania ilosciowe, zwykle kilkakrotnie, z oceng ilosci kopii wiruséw i dynamiki
ich wzrostu. Dopiero wowczas mozemy z wigkszym prawdopodobienstwem okresli¢ stopien
replikacji wirusow, a tym samym potwierdzi¢ czynne zakazenie. Koszty powyzszych badan
sa znaczne, biorac pod uwagg, ze niektorzy pacjenci wymagaja, nie 1-2 badan, ale stalego
monitorowania. Na przyktad u pacjentéw z cigzkimi ztozonymi niedoborami, przygotowy-
wanych do procedury przeszczepienia szpiku, badania bakteriologiczne wykonywane sa
1 raz w tygodniu, ocena metodqa PCR w kierunku zakazen wirusowych (CMV, EBV i in.)
co najmniej co 2-4 tygodnie, a w kierunku zakazen grzybiczych co 1-2 tygodnie, czasem
z zastosowaniem jednoczasowo metody PCR oraz ELISA — dla zwigkszenia czulo$ci
i swoisto$ci uzyskanych wynikow.

ZAPOBIEGANIE I LECZENIE POWIKEAN INFEKCYIJNYCH W PNO

W zaleznosci od rodzaju PNO stosowane sa rozne metody zapobiegania zakazeniom.
Przy zachowanej syntezie przeciwcial, zalecane sa dodatkowe szczepienia ochronne, m.in.
przeciwko Streptococcus pneumoniae, Haemophilus influenzae typu b, Neisseria meningi-
tidis. W zaleznosci od etiologii zakazen, na ktoére narazony jest pacjent, mozemy stosowac
profilaktyke antybiotykowa. Dotyczy to glownie pacjentéw ze ztozonymi niedoborami
odpornosci lub zaburzeniami produkcji przeciwcial, a najczgsciej stosowana jest amoksycy-
lina, podawana w potowie dawki naleznej catorocznie lub tylko w okresach zwigkszonego
ryzyka rozwoju infekcji - miesigcach jesienno — zimowych. Przy zwigkszonym ryzyku
pneumocystozowego zapalenia ptuc konieczna jest stata profilaktyka z zastosowaniem tri-
metoprimu/sulfametoksazolu lub pentamidyny. Trimetoprim/sulfametoksazol jest rowniez
stosowany jako profilaktyka zakazen gronkowcowych w przewleklej chorobie ziarniniako-
wej, w skojarzeniu z profilaktyka przeciwgrzybicza (itrakonazol). Przy zaburzonej produkcji
przeciwcial stosowane jest leczenie substytucyjne preparatami immunoglobulin w postaci
wlewow dozylnych lub podskérnych (15). Najszerszy zakres zapobiegania zakazeniom pro-
wadzony jest u pacjentow z cigzkimi ztozonymi niedoborami odpornosci, ktéry obejmuje,
zaro6wno substytucj¢ immunoglobulin, jak rowniez profilaktyke przeciwwirusowa, przeciw-
pneumocystozowa i przeciwgrzybicza. U tych pacjentdow niezwykle istotne w zapobieganiu
zakazeniom jest umieszczenie chorego w warunkach $cistej izolacji i rezimu sanitarnego,
najlepiej w specjalnej sali chorych z osobna wentylacja i dodatnim ci$nieniem powietrza
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tzw. germ free room. Pomimo coraz lepszych schematdéw zapobiegania, pacjenci z PNO
czgsto wymagaja leczenia powiktan infekcyjnych. W przypadku chorych z najcigzszymi
postaciami PNO, konieczne jest przeprowadzenie przeczepienia macierzystych komorek
krwiotworczych, poniewaz tylko rekonstytucja uktadu odpornosci po transplantacji, daje
szans¢ na pelne wyzdrowienie i ochrong przed cigzkimi zakazeniami (16, 17).

Przedstawione powyzej trudnosci diagnostyczne w ustaleniu czynnika etiologicznego,
czy lokalizacji zakazenia, przekladajq si¢ oczywiscie na duze problemy i dylematy w cza-
sie prowadzenia leczenia. Pacjenci z PNO wymagaja szybkiego wlaczenia agresywnego
leczenia, z zastosowaniem wysokich dawek antybiotykow, czgsto politerapii. Potwierdze-
nie etiologii zakazenia umozliwia kontynuacj¢ leczenia celowanego, z uwzglednieniem
lekowrazliwo$ci drobnoustroju. Czgsto jednak leczenie pozostaje empiryczne i wowczas,
szczegolnie przy braku zadowalajacych efektow terapii, wybor antybiotykoéw jest bardzo
trudny. Zwykle leczenie jest prowadzone znacznie dtuzej, niz u pacjentéw immunokom-
petentnych. Przykladem jest wielomiesigczna terapia przeciwgrzybicza, ktorej wymagaja
pacjenci z zakazeniem Aspergillus sp. Stosowana czgsto politerapia oraz dtugi czas trwania
terapii wptywaja na zwigkszone ryzyko wystapienia dzialan ubocznych leczenia. Najczgsciej
obserwowane sg zaburzenia czynno$ci watroby, zmiany skorne, rzadziej uposledzenie funkcji
nerek. Zwykle sa to zaburzenia, ktore ust¢puja po przerwaniu leczenia, ale obserwowane sa
réwniez zmiany nieodwracalne, prowadzace np. do schytkowej niewydolnosci nerek.

W przypadku zakazen wirusowych mozliwo$ci skutecznego leczenia sa do§¢ ograni-
czone. Dobre wyniki leczenia reaktywacji zakazenia wirusem CMV uzyskuje si¢ po zasto-
sowaniu gancyklowiru lub foskarnetu. Niestety w przypadku zakazenia wirusem EBV brak
jest jednoznacznie udokumentowanej skutecznosci dostgpnych lekow przeciwwirusowych
1 mozliwosci skutecznego leczenia sa ograniczone. Obiecujace wyniki uzyskiwane sa po
zastosowaniu preparatow przeciwcial monoklonalnych anty-CD20, ktore niszczac limfocyty
B, jednoczesnie istotnie zmniejszaja aktywnos¢ zakazenia, a efekt leczenia utrzymuje si¢
wiele miesigcy (18).

W przypadku najci¢zszych PNO, czgsto nawet pomimo prowadzenia celowanego lecze-
nia mozna nie uzyska¢ zadowalajacych efektow i pelnego wyleczenia zakazenia. Przyktadem
sa zakazenia grzybicze w cigzkich ztozonych niedoborach odpornosci i przewlektej chorobie
ziarniniakowej lub zakazenie Cryptosporidium w zespole hiper-IgM.

Przeprowadzenie wowczas przeszczepienia macierzystych komorek krwiotworczych,
jako leczenia przyczynowego korygujacego defekt odpornosci, daje szansg na pelne wy-
leczenie i eliminacj¢ zakazenia (19).

Podsumowujac nalezy podkresli¢, ze zardéwno diagnostyka, jak i leczenie powiktan
infekcyjnych w PNO stanowi ogromne wyzwanie dla lekarzy i mikrobiologdw. Aby uzyskaé
optymalne efekty leczenia, opieka nad pacjentami powinna by¢ prowadzona w o$rodkach
specjalistycznych, majacych duze doswiadczenie w leczeniu chorych z PNO. Konieczna
jest bowiem znajomos¢ specyfiki poszczegolnych rodzajow PNO, przebiegu klinicznego
zakazen w tej grupie pacjentow oraz dostgpno$¢ specjalistycznej bazy diagnostyczne;j,
umozliwiajacej przeprowadzanie w szerokim zakresie badan mikrobiologicznych.
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DIFFICULTIES IN DIAGNOSTICS AND THERAPY OF INFECTIOUS COMPLICATIONS IN

PRIMARY IMMUNODEFICIENT PATIENTS
SUMMARY

Primary immunodeficiencies (PIDs) are group of more than 200 different genetic disorders.

Reccurrent, severe infections are major clinical manifestation of these disorders. Ethiology and

cour

se of infections in PIDs are different, depending on type of immunodeficiency. We present short

characteristics of infections in PIDs, as well as difficulties in diagnostics and treatment of infectious
complications.
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