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IMUNODEFICIENTA
COMBINATA
SEVERA

Imunodeficienta Combinata Severa este o imunodeficienta rara, carac-
terizata prin absenta combinata a functiei limfocitelor T si limfocitelor
B. Exista mai multe gene implicate, ale caror defecte produc Imunode-
ficienta Combinata Severa. Aceste defecte conduc la o susceptibilitate
extrema la infectii foarte grave. Imunodeficienta Combinata Severa este
considerata a fi cea mai grava forma de imunodeficienta primara. Din fe-
ricire, exista tratamente eficiente, cum ar fi transplantul de medular care
poate vindeca boala, iar viitorul aduce promisiunea terapiei genetice.

DEFINITIE

Imunodeficienta combinata severa (SCID) este un sindrom rar si fatal, de-
terminat de diverse defecte genetice caracterizate prin absenta combinata a
functiei limfocitelor T si a limfocitelor B (si in multe cazuri si a funciiei limfocite-
lor natural killer sau a celulelor NK). Aceste defecte determina o susceptibilita-
te extrema la infectii foarte grave. In prezent se cunosc doudsprezece defecte
genetice care cauzeaza SCID. Desi acestea variaza in funciie de defectul
specific care duce la aparitia imunodeficientei, de unele analize de laborator
si de modul de transmitere, toate se caracterizeaza prin deficiente severe ale
funciiei celulelor T si B.

Deficienta de lanf gamma comun al receptorilor pentru 6 diferite
citokine

Cea mai frecventa forma de SCID, afectand aproximativ 45% din cazuri, este
determinata de mutatii la nivelul unei gene de pe cromozomul X, care codifica
0 componenta (sau lant) a receptorului factorului de crestere a limfocitelor
T si a unor receptori pentru alfi factori de crestere. Aceasta componenta se
numeste Cy, pentru lanful gama comun. Mutatijile acestei gene determina un
numar foarte mic de limfocite T si NK, asociat cu un numar crescut de limfocite
B (asa numitul FENOTIP T-, B+, NK-). In ciuda numérului crescut de limfocite
B, acestea nu functioneaza, deoarece limfocitele T nu sunt capabile “sa ajute”
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celulele B sa functioneze normal. Aceasta boala se transmite recesiv X- linkat.
Doar baietii au acest tip de SCID, iar femeile pot fi purtatoare de boala si au o
sansa de 50% de a transmite defectul fiecarui fiu.

Deficienta de Adenozin Deaminaza

Un alt tip de SCID este consecinta unor mutatji la nivelul unei gene care codi-
fica o enzima numita adenozin deaminaza (ADA). ADA este esentiala pentru
functia metabolica a numeroase celule ale corpului, dar in special a celulelor
T. Absenta acestor enzime conduce la o acumulare de produsi metabolici to-
xici care duc la moartea celulelor. Deficitul de ADA este cea de a doua cauza
de SCID, reprezentand 15% din cazuri. Dintre toate formele de SCID, sugarii
cu acest tip de boala au cel mai scazut numar de limfocite, numarul de celule
B, T si NK fiind foarte scazut. Aceasta forma de SCID se transmite autozomal
recesiv. Pot fi afectati atat baietii, cat si fetele.

Deficienta de Lant Alfa al Receptorului IL-7

Aceasta forma de SCID apare ca urmare a mutatiilor unei gene situata pe
cromozomul 5, care codifica o alta componenta a receptorului factorului de
crestere, denumita lantul alfa al receptorului IL-7 (IL-7Ra). Sugarii cu acest tip
de boala au celule B si NK, dar nu au celule T. Chiar daca sunt prezente, lim-
focitele B nu sunt functionale datorita absentei limfocitelor T. Deficienta IL-7Ra
reprezinta a treia cauza de SCID si intereseaza 11% din cazurile cu SCID. Se
transmite autozomal recesiv si afecteaza atat baietii, cat si fetele.

Deficienta de Janus Kinaza 3

Alt tip de SCID este cauzat de o mutatie a unei gene localizata pe cromozomul
19, care codifica o enzima prezenta in limfocite, numita Janus kinaza 3 (Jak3).
Aceasta enzima este necesara pentru functionarea mai sus mentionatei Cy.
De aceea acesti sugari au nivele ale limfocitelor T, B si NK similare celor din
SCID-ul X-linkat, adica T-, B+, NK-. Modul de transmitere a bolii este autozo-
mal recesiv, ambele sexe putand fi afectate. Deficitul de Jak3 intereseaza mai
putin de 10% din cazurile de SCID.
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Deficienta de lanturi CD3

Alte trei tipuri de SCID se datoreaza mutatiilor de la nivelul genelor care codi-
fica trei lanturi proteice diferite ce formeaza o alta componenta a complexului
de receptori ai celulelor T, CD3. Aceste mutatiii genetice, raspunzatoare de
acest tip de SCID, determina deficiente ale lanturilor CD39, € sau {. Modul de
transmitere este autozomal recesiv.

Deficienta de CD45

Alt tip de SCID apare ca urmare a mutatiilor la nivelul genei care codifica
CD45, o proteina prezenta pe suprafata tuturor globulelor albe, necesara pen-
tru functionarea celulelor T. Aceasta deficienta se transmite, de asemenea,
autozomal recesiv.

Alte cauze de SCID

Alte patru forme de SCID al caror defect molecular este cunoscut se datorea-
za mutatiilor de la nivelul genelor care codifica proteinele necesare dezvoltarii
receptorilor de recunoastere imuna de pe celulele B si T. Acestea sunt : defici-
enta genelor 1 si 2 activatoare de recombinaza (RAG1 si RAG2) (cunoscute si
sub numele de Sindrom Ommen), deficienta Artemys si deficienta de ligaza 4.
Copiii cu aceste tipuri de SCID nu au celule T si B, dar au limfocite NK, adica
au fenotipul T- B- NK+. Toate aceste deficiente se transmit autozomal recesiv.

in cele din urma, probabil ca exista si alte mutatiji care cauzeaza SCID ,dar
care nu au fost inca identificate.

Imunodeficiente combinate mai putin severe

Exista un alt grup de defecte genetice ale sistemului imun care determina imu-
nodeficiente combinate gi care, de obicei nu ating nivelul de severitate clinica
necesar pentru a fi calificate ca imunodeficiente combinate severe. Prezen-
tam Tn continuare o lista cu aceste boli, cu mentiunea ca mai pot exista si alte
sindroame care pot fi incluse in randul imunodeficientelor combinate (IDC) si
care nu sunt mentionate mai jos. Aceste boli includ: sindromul de limfocit gol
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(deficienta de clasa Il - MHC); deficienta de purin nucleozid fosforilaza (PNP);
deficienta de ZAP70; deficienta de CD25; hipoplazia de cartilaj — par; defici-
enta de clasa | - MHC.

Imunodeficienta Combinata Severa

Manifestarea clinica cea mai frecvent intalnita la copiii cu SCID consta intr-un
numar excesiv de infectii. Aceste infectii nu sunt similare celor pe care le pre-
zinta de obicei un copil normal, ca de exemplu racelile frecvente. Infectiile
unui sugar cu SCID sunt mult mai grave, chiar amenintatoare de viata si includ
pneumonia, meningita sau septicemia. Utilizarea pe scara larga a antibiotice-
lor, chiar pentru infectii minore, a schimbat tabloul prezentarii clinice a SCID,
astfel incat medicul care examineaza sugarul trebuie sa fie foarte atent pentru
a putea detecta aceasta boala.

Microorganismele care provoaca infectii copiilor sanatosi pot cauza infectii si
copiilor cu SCID, sau acestea pot fi determinate de microorganisme sau vac-
cinuri care, de obicei, nu afecteaza copiii cu imunitate normala. Printre cele
mai periculoase este microorganismul numit Pneumocistis jiroveci care poate
cauza o pneumonie cu evolutie rapid fatala - pneumocistoza, daca nu este
diagnosticata si tratata prompt. Alt microorganism foarte periculos este virusul
varicelei. Desi este suparator si aduce mult disconfort copiilor sanatosi, la
acestia varicela se limiteaza de obicei la nivelul pielii si mucoaselor si dispare
in cateva zile. In cazul copiilor cu SCID, poate fi fatal, deoarece nu se vindeca
si poate afecta apoi plamanii, ficatul si creierul copilului. Citomegalovirusul
(CMV), pe care aproape toti dintre noi il purtdm in glandele salivare, poate ca-
uza pneumonie fatala copiilor cu SCID. Alte virusuri periculoase pentru copiii
cu SCID sunt: Herpes Simplex, adenovirusul, parainfluenza 3, virusul Epste-
in-Barr (EBV sau virusul mononucleozei infectioase) si rotavirusul.

Daca vaccinurile pe care sugarii le primesc pentru varicela, rujeola si rotavirus
sunt vaccinuri cu virusuri vii, acestea pot detemina adevarate infectii la sugarii
cu SCID. in situatia in care se stie c& un membru al unei familii a avut SCID
este indicat ca, Tn cazul unui nou sugar in acea familie, sa se amane vaccina-
rea lui pana in momentul in care diagnosticul de SCID a fost exclus.
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Infectiile fungice (cu ciuperci) pot fi foarte dificil de tratat. De exemplu, infectia
cu Candida a mucoasei bucale este intalnita la cei mai multi sugari, dar de
obicei dispare spontan sau cu o simpla medicatie oral. In contrast, in cazul
copiilor cu SCID, aftele pot persista in ciuda tratamentului, pot fi atenuate dar
nu dispar complet sau revin imediat ce medicatia a fost oprita. Zona scutecului
poate fi, de asemenea, afectata. Uneori sugarii cu SCID pot sa prezinte pneu-
monie, abcese, esofagita sau chiar meningita cu Candida.

Diareea persistenta care conduce la falimentul cresterii este o problema co-
muna copiilor cu SCID. Poate produce pierdere severa in greutate sau mal-
nutritie. Diareea poate fi cauzata de aceleasi bacterii, virusuri sau paraziti care
afecteaza si copiii sanatosi. Dar, in SCID, microorganismele sunt foarte dificil
de eliminat odata instalate.

Si pielea poate fi implicata la copiii cu SCID. Acestia pot prezenta infectii cu-
tanate cronice, cu acelasi fung (Candida) care infecteaza gura si produce
afte. Sugarii cu SCID pot avea, de asemenea, rash cutanat care este gresit
interpretat ca eczema, si care este in realitate determinat de celulele T ale
mamei (ce au patruns Thainte de nastere in circulatia copilului) care actionea-
za Tmpotriva tesuturilor copilului. Aceasta reactie este denumita boala grefa
contra gazda (GVHD).

DIAGNOSTIC

Diagnosticul este suspectat in primul rand la copiii care prezinta trasaturi-
le clinice mentionate mai sus. De asemenea, exista posibilitatea ca, datorita
existentei intr-o familie a unui copil diagnosticat cu SCID, acest istoric familial
pozitiv sa conduca la diagnosticul prompt al unui alt copil, inainte de apari-
tia oricarei simptomatologii. Una dintre cele mai simple metode de diagnos-
tic este cea de determinare a numarului de limfocite din sangele periferic al
sugarului (sau din sangele de cordon ombilical). Aceasta se realizeaza prin
doua metode: numaratoarea completa a celulelor sanguine si numaratoarea
manuala diferentiata ( procentajul diferitelor globule albe din sange) prin care
medicul poate calcula numarul absolut de limfocite (sau numarul total de lim-
focite din sdnge). Un sugar normal are in primul an de viata mai mult de 4000
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de limfocite per milimetru cub, 70% din ele fiind limfocite T. Deoarece copiii cu
SCID nu au celule T, numarul lor de limfocite este cu mult mai mic decat 4000.
Media pentru toate tipurile de SCID este de 1500 limfocite/mmc. Daca se
depisteaza un numar scazut de limfocite, acesta trebuie confirmat prin repe-
tarea analizei de cel putin inca o data. in situatia in care numarul de limfocite
se mentine scazut atunci trebuie sa se determine prompt numarul de limfocite
T si sa se masoare functia acestora in vederea confirmarii sau excluderii dia-
gnosticului de SCID.

Imunodeficienta Combinata Severa

Diferitele tipuri de limfocite pot fi identificate si numarate cu ajutorul unor mar-
keri speciali. Astfel poate fi determinat numarul total de limfocite T, limfocitele
T, limfocitele T Killer, limfocitele B si limfocitele NK. Deoarece sunt si alte boli
care determina scaderea numarului diferitelor tipuri de limfocite T, cele mai
importante teste sunt acelea care masoara functia celulelor T. Aceasta se rea-
lizeaza prin plasarea limfocitelor din sdnge in medii de cultura, tratarea lor cu
diversi stimuli si apoi incubarea lor pentru cateva zile. Limfocitele T normale
reactioneaza la acesti stimuli prin declansarea diviziunii celulare. in contrast,
limfocitele pacientilor cu SCID nu prezinta nici o reactie la acesti stimuli.

Nivelul imunoglobulinelor este de obicei foarte sc&zut in SCID. in cele mai
multe cazuri (dar nu intotdeauna), toate clasele de imunoglobuline sunt sca-
zute (IgG, IgA, IgM si IgE). Deoarece IgG de la mama trec prin placenta, ele
pot fi in limite aproape normale in perioada de nou-nascut si sugar mic. De
aceea, deficitul de imunoglobuline G poate sa nu fie recunoscut timp de cate-
va luni, pana cand IgG transferate de la mama sunt metabolizate.

Diagnosticul de SCID se poate pune de asemenea intrauterin (inainte ca fatul
sa se nasca) in cazurile cu istoric familial pozitiv si la care s-a identificat mu-
tatia de la nivelul genei cauzatoare de boala. Daca mutatia a fost identificata
complet la precedentul copil afectat, se poate determina daca noul produs de
conceptie (embrion sau fat) este afectat sau nu. Aceasta se realizeaza prin
testarea genetica moleculara a celulelor din biopsia de corion vilozitar sau prin
amniocenteza, prin care o cantitate mica de lichid (care contine celule fetale)
este extrasa din cavitatea uterina. Chiar daca defectul molecular nu a fost pe
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deplin identificat in familie, exista teste care pot exclude anumite defecte. De
exemplu, deficienta de adenozin-deaminaza poate fi exclusa sau confirmata
prin analizele enzimatice pe celulele obtinute prin biopsia de corion vilozitar
sau pe celulele amniotice.

Daca exista dovada ca forma de SCID diagnosticata se transmite recesiv X-
linkat, iar produsul de conceptie este de sex feminin, acesta nu ar trebui sa
fie afectat. In majoritatea cazurilor, (exceptandu-le pe acelea in care s-a luat
deja hotararea intreruperii sarcinii cu fat afectat), diagnosticul se stabileste
cel mai sigur la nastere, pe limfocitele din sangele recoltat din cordonul ombi-
lical, deoarece inainte de nastere, fatul ar fi expus la anumite riscuri in cursul
procedurilor anterior descrise sau daca sangele ar fi recoltat pentru studiul
limfocitelor pe perioada in care fatul este in uter.

Diagnosticul precoce, inainte ca sugarul sa dezvolte orice infectie, este ex-
trem de important deoarece transplantul medular realizat in primele 3 luni de
viata are o rata a succesului de 96%. De fapt, screeningul pentru SCID al tu-
turor nou-nascutilor, realizat imediat dupa nastere, este tehnic posibil datorita
ultimelor achizitii stiintifice.

TRANSMITEREA BOLII

Toate tipurile de SCID se datoreaza probabil unor defecte genetice. Aceste
defecte pot fi mostenite de la parinti sau pot fi determinate de mutatii noi apa-
rute la nou-nascutul afectat. Dupa cum s-a mentionat anterior, defectul poate
fi transmis X-linkat, Tn care gena este mostenita de la mama sau autozomal
recesiv in care ambii parin{i poarta gena defecta. Parintji trebuie consiliati ge-
netic pentru a intelege riscurile care privesc viitoarele sarcini.

Ar trebui subliniat faptul ca decizia unei familii afectate de a mai avea copii nu
trebuie considerata nici buna, nici rea. Aceasta decizie trebuie luata in functie
de factori speciali proprii fiecarei familii, de filozofia de viata a parintilor, de
convingerile lor religioase, de perceptia impactului bolii asupra vietii lor si a
tuturor membrilor familiei. Sunt nenumarati factori care difera de la o familie
la alta.

1
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Sugarii care sufera de aceste afectiuni amenintatoare de viata au nevoie de
tot suportul si dragostea pe care parintii lor le pot oferi. Pot fi nevoii sa fie
supusi unor spitalizari repetate care aduc dupa sine proceduri dureroase. Pa-
rin{ii trebuie sa apeleze la toate resursele lor interioare pentru a invata cum
sa infrunte anxietatea si stresul provocate de aceasta boala devastatoare. Ei
trebuie sa beneficieze de mecanisme model bine definite si utile si de grupuri
de suport. Necesarul de timp si energie al parintilor care ingrijesc un copil cu
SCID poate fi coplesitor. Daca copilul bolnav are frati, pariniii trebuie sa-gi
aminteasca ca este obligatoriu sa le ofere dragoste si atenfie si acestora. De
asemenea, parintii trebuie sa aloce energie si pentru mentinerea relatiei dintre
ei. Daca stresul provocat de boala copilului si tratament distrug structura fami-
liei, atunci succesul tratamentului se dovedeste a fi in zadar.

Sugarii cu SCID trebuie izolati de copiii din afara familiei, Tn special de copiii
mici. Daca pacientul are fra{i care merg la cresa, gradinita sau scoala primara,
posibilitatea ca acestia sa aduca varicela acasa este foarte mare si constituie
un risc major pentru sugarul bolnav. Din fericire, raspandirea acestui virus
este diminuata de utilizarea larga a vaccinului antivaricela (Varivax). Cu toate
acestea, parintiji trebuie sa atentioneze autoritatile scolare asupra acestui risc
si sa fie anuntati In situatia aparitiei unui caz de varicela in unitatea lor. Daca
fraiji copilului bolnav au fost vaccinati sau au avut varicela, atunci acestia nu
reprezinta un pericol. Daca fratii au avut contact cu varicela si nu au fost vacci-
nati Tn prealabil, sau nu au avut varicela anterior, ar trebui ca pe toata perioada
incubatiei (11-21 zile) sa locuiasca in alta casa. Exemple de contact strans cu
varicela sunt faptul de a sta impreuna la aceeasi masuta de citit, de a manca
impreuna sau a se juca cu un copil caruia eruptia i-a aparut in primele 72 ore
de la contact. Daca vreun frate aduce acasa virusul varicelei si pacientul cu
SCID este expus, acesta trebuie sa primeasca imediat imunoglobulina spe-
cifica anti-varicela (VZIG) sau substituie cu imunoglobulind. Daca, in ciuda
tratamentului, copilul cu SCID face variceld, trebuie internat in spital pentru
a primi Acyclovir intravenos. Copiii care au fost vaccinati cu vaccinul antipo-
liomielitic cu virus viu, pot elimina virusul, ceea ce poate fi periculos pentru
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copilul cu SCID. De aceea, copiii care vin in contact cu pacientul cu SCID (de
ex. fratii) trebuie sa primeasca vaccinul antipoliomielitic cu virus inactiv.

Este indicat ca sugarii cu SCID sa nu fie dusi in locuri publice (crese, cabinete
medicale, etc) unde este posibil sa intre in contact cu alii copii care pot fi pur-
tatorii unor agenti infectiosi. Contactul cu rudele trebuie, de asemenea, limitat,
in special cu copiii mici. Acasa nu sunt necesare conditii speciale de izolare si
nici purtarea de masti de catre parinti. Totusi spalatul frecvent pe maini este
esential.

Desi nu se recomanda o dieta speciala, totusi nutritia este foarte importanta.
Tn unele cazuri, copilul cu SCID nu poate absorbi in mod normal substantele
nutritive din mancare, ceea ce poate duce la subnutritie. De aceea anumiti
copii pot avea nevoie de alimentatie parenterala (intravenoasa) continua pen-
tru mentinerea unei stari normale de nutritie. Copiii bolnavi, Th general au un
apetit scazut si de aceea mentinerea unei bune nutrifii poate fi imposibila prin
mijloace obignuite.

Mortalitatea prin infectia cu Pneumocystis jiroveci, un microorganism raspan-
dit pretutindeni si care rareori determina infecitii la indivizii sanatosi, dar poa-
te produce pneumonie la pacientii cu SCID, este crescuta in acest sindrom.
Pneumonia cu acest agent patogen poate fi prevenita prin tratament profilac-
tic cu trimethoprim-sulfamethoxazol (Biseptol). Toti sugarii cu SCID trebuie sa
primeasca acest tratament pana la corectarea defectului celulelor T.

VACCINURILE VIl §I TRANSFUZIILE CU SANGE SAU
TROMBOCITE NEIRADIATE SUNT PERICULOASE

Daca dumneavoastra sau medicul suspectati copilul de o imunodeficienta se-
rioasa, nu trebuie sa acceptali sa i se administreze copilului dumneavoastra
vaccin pentru rotavirus, varicela, oreion, rujeola, antipoliomielitic viu sau vac-
cin BCG, pana cand sistemul lui imun nu a fost evaluat. Asa cum s-a mentio-
nat mai sus, fratii pacientului nu trebuie sa primeasca vaccin antipoliomielitic
cu virus viu sau noul vaccin pentru rotavirus. Daca fratilor li se administreaza
celelalte vaccinuri cu virusuri vii, ei nu pot transmite copilului cu SCID aceste
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virusuri. Exceptie poate face vaccinul pentru varicela, daca fratele dezvolta o
eruptie cutanata cu vezicule.

Imunodeficienta Combinata Severa

In cazul in care sugarul cu SCID necesita transfuzie de sange sau tromboci-
te, aceste produse trebuie iradiate (CMV- negative, deleucocitate). Aceasta
precautie este necesara pentru a preveni reactia grefa contra gazda (GVHD)
realizata de celulele T din produsele de sange si care poate fi fatala, si pentru
a preveni infectarea cu CMV.

Substitutia cu imunoglobuline (IVIG) ar trebui administrata sugarilor cu SCID
mai mari de trei luni si/sau care au avut deja infectii. Desi terapia cu imunoglo-
buline nu va reface functia celulelor T deficitare, va substitui lipsa anticorpilor
secundara functionarii defectuoase a celulelor B, fiind in acest fel benefica
bolnavului.

Pentru pacientjii cu SCID prin deficienta de ADA, tratamentul substitutiv cu o
forma modificata de enzima (de la vaca, denumita PEG-ADA) a fost admi-
nistrat cu succes. Reconstructia imuna determinata de PEG-ADA nu vindeca
boala si necesita administrarea a doua injectii subcutanate pe saptamana,
pentru tot restul vietii copilului. Tratamentul cu PEG-ADA nu este recomandat
daca pacientul are un donator inrudit si compatibil HLA, transplantul medular
fiind de preferat substitufiei enzimatice in acest caz.

Terapia cu cel mai mare succes in SCID este reconstructia imuna prin tran-
splant de medular. Transplantul medular pentru SCID este indicat a se efec-
tua in centrele care au deja experienta pentru SCID si pentru tratamentul
sau optim si unde sunt imunologi pediatrii care sa supervizeze transplantul.
In transplantul medular, celulele din maduva donatorului sdnatos sunt trans-
plantate pacientului cu SCID pentru a inlocui limfocitele defecte ale acestuia
cu celulele normale din sistemul imun al donatorului. Scopul transplantului
in SCID este de a corecta disfunctia imuna. Acest tip de transplant difera de
transplantul efectuat in cazul pacientilor cu cancer, unde scopul este de a
eradica celulele canceroase si unde medicatia supresoare a sistemului imun
are un rol major.

14
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Donatorul ideal pentru un sugar cu SCID este fratele sau sora cu care este
perfect compatibil HLA. Tn lipsa lor, in ultimii treizeci de ani, au fost dezvolta-
te tehnici care permit efectuarea cu succes a transplantului haploidentic (pe
jumatate compatibil — mama sau tata). Chimioterapia pre-transplant nu este
necesara in mod obisnuit. n ultimii 30 de ani au fost efectuate cateva sute de
transplanturi de maduva osoasa la sugarii cu SCID, cu o rata de supraviefuire
de 60-70%. Oricum, succesul este mai mare daca donatorul este Tnrudit si
compatibil (o rata de succes de > 85%) si daca transplantul se efectueaza
imediat dupa nastere sau in primele 3,5 luni de viata (rata de supravietuire
>96%, chiar daca donatorul este haploidentic). De asemenea s-a efectuat cu
succes si transplantul medular sau de celule stem din sangele din cordonul
ombilical de la donatori neinruditi si compatibili HLA.

Se pare ca transplantul de celule stem in utero nu prezinta nici un avantaj
in comparatie cu cel efectuat imediat dup& nastere. In plus, mama nu ar pu-
tea fi folosita ca donator deoarece anestezia ar supune fatul anumitor riscuri,
procedurile medicale prezentand risc atat pentru mama cat si pentru fat si nu
s-ar putea detecta GVHD. In cele din urma, un alt tip de tratament care a fost
incercat in ultimii douazeci de ani, este terapia genica. S-a inregistrat succes
cu terapia genica atat in SCID X-linkat cat si in deficitul de ADA. Cercetarile
in acest domeniu continua pentru a face acest tratament cat mai sigur. Nu se
poate efectua terapie genica doar daca gena defecta este identificata, de aici
importanta diagnosticului molecular.

PROGNOSTIC

Sindromul de imunodeficienta combinata severa este considerat ca cel mai
grav dintre toate imunodeficientele primare. Fara un transplant medular reusit
sau terapie genica pacientul se afla permanent in risc de a face infecfji foarte
grave, chiar fatale. Prin transplant medular reusit, sistemul imun deficient al
pacientului este inlocuit cu un sistem imun normal iar limfocitele T vor avea
o functie normala. Primul transplant medular pentru SCID a fost efectuat in
1968. Pacientul este in viata si sanatos si astazi!
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