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Imunodeficienţa Combinată Severă este o imunodeficienţă rară, carac-
terizată prin absenţa combinată a funcţiei limfocitelor T şi limfocitelor 
B. Există mai multe gene implicate, ale căror defecte produc Imunode-
ficienţa Combinată Severă. Aceste defecte conduc la o susceptibilitate 
extremă la infecţii foarte grave. Imunodeficienţa Combinată Severă este 
considerată a fi cea mai gravă formă de imunodeficienţă primară. Din fe-
ricire, există tratamente eficiente, cum ar fi transplantul de medular care 
poate vindeca boala, iar viitorul aduce promisiunea terapiei genetice.

DEFINIŢIE
Imunodeficienţa combinată severă (SCID) este un sindrom rar şi fatal, de-
terminat de diverse defecte genetice caracterizate prin absenţa combinată a 
funcţiei limfocitelor T şi a limfocitelor B (şi în multe cazuri şi a funcţiei limfocite-
lor natural killer sau a celulelor NK). Aceste defecte determină o susceptibilita-
te extremă la infecţii foarte grave. În prezent se cunosc douăsprezece defecte 
genetice care cauzează SCID. Deşi acestea variază în funcţie de defectul 
specific care duce la apariţia imunodeficienţei, de unele analize de laborator 
şi de modul de transmitere, toate se caracterizează prin deficienţe severe ale 
funcţiei celulelor T şi B.

Deficienţa de lanţ gamma comun al receptorilor pentru 6 diferite  
citokine
Cea mai frecventă formă de SCID, afectând aproximativ 45% din cazuri, este 
determinată de mutaţii la nivelul unei gene de pe cromozomul X, care codifică 
o componentă (sau lanţ) a receptorului factorului de creştere a limfocitelor 
T şi a unor receptori pentru alţi factori de creştere. Această componentă se 
numeşte Cγ, pentru lanţul gama comun. Mutaţiile acestei gene determină un 
număr foarte mic de limfocite T şi NK, asociat cu un număr crescut de limfocite 
B (aşa numitul FENOTIP T-, B+, NK-). În ciuda numărului crescut de limfocite 
B, acestea nu funcţionează, deoarece limfocitele T nu sunt capabile “să ajute” 
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celulele B să funcţioneze normal. Această boală se transmite recesiv X- linkat. 
Doar băieţii au acest tip de SCID, iar femeile pot fi purtătoare de boală şi au o 
şansă de 50% de a transmite defectul fiecărui fiu.

Deficienţa de Adenozin Deaminază
Un alt tip de SCID este consecinţa unor mutaţii la nivelul unei gene care codi-
fică o enzimă numită adenozin deaminaza (ADA). ADA este esenţială pentru 
funcţia metabolică a numeroase celule ale corpului, dar în special a celulelor 
T. Absenţa acestor enzime conduce la o acumulare de produşi metabolici to-
xici care duc la moartea celulelor. Deficitul de ADA este cea de a doua cauză 
de SCID, reprezentând 15% din cazuri. Dintre toate formele de SCID, sugarii 
cu acest tip de boală au cel mai scăzut număr de limfocite, numărul de celule 
B, T şi NK fiind foarte scăzut. Această formă de SCID se transmite autozomal 
recesiv. Pot fi afectaţi atât băieţii, cât şi fetele.

Deficienţa de Lanţ Alfa al Receptorului IL-7
Această formă de SCID apare ca urmare a mutaţiilor unei gene situată pe 
cromozomul 5, care codifică o altă componentă a receptorului factorului de 
creştere, denumită lanţul alfa al receptorului IL-7 (IL-7Rα). Sugarii cu acest tip 
de boală au celule B şi NK, dar nu au celule T. Chiar dacă sunt prezente, lim-
focitele B nu sunt funcţionale datorită absenţei limfocitelor T. Deficienţa IL-7Rα 
reprezintă a treia cauză de SCID şi interesează 11% din cazurile cu SCID. Se 
transmite autozomal recesiv şi afectează atât băieţii, cât şi fetele.

Deficienţa de Janus Kinază 3
Alt tip de SCID este cauzat de o mutaţie a unei gene localizată pe cromozomul 
19, care codifică o enzimă prezentă în limfocite, numită Janus kinaza 3 (Jak3). 
Această enzimă este necesară pentru funcţionarea mai sus menţionatei Cγ. 
De aceea aceşti sugari au nivele ale limfocitelor T, B şi NK similare celor din 
SCID-ul X-linkat, adică T-, B+ , NK-. Modul de transmitere a bolii este autozo-
mal recesiv, ambele sexe putând fi afectate. Deficitul de Jak3 interesează mai 
puţin de 10% din cazurile de SCID.
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Deficienţa de lanţuri CD3
Alte trei tipuri de SCID se datorează mutaţiilor de la nivelul genelor care codi-
fică trei lanţuri proteice diferite ce formează o altă componentă a complexului 
de receptori ai celulelor T, CD3. Aceste mutaţii genetice, răspunzătoare de 
acest tip de SCID, determină deficienţe ale lanţurilor CD3δ, ε sau ζ. Modul de 
transmitere este autozomal recesiv.

Deficienţa de CD45
Alt tip de SCID apare ca urmare a mutaţiilor la nivelul genei care codifică 
CD45, o proteină prezentă pe suprafaţa tuturor globulelor albe, necesară pen-
tru funcţionarea celulelor T. Această deficienţă se transmite, de asemenea, 
autozomal recesiv.

Alte cauze de SCID
Alte patru forme de SCID al căror defect molecular este cunoscut se datorea-
ză mutaţiilor de la nivelul genelor care codifică proteinele necesare dezvoltării 
receptorilor de recunoaştere imună de pe celulele B şi T. Acestea sunt : defici-
enţa genelor 1 şi 2 activatoare de recombinază (RAG1 şi RAG2) (cunoscute şi 
sub numele de Sindrom Ommen), deficienţa Artemys şi deficienţa de ligază 4. 
Copiii cu aceste tipuri de SCID nu au celule T şi B, dar au limfocite NK, adică 
au fenotipul T- B- NK+. Toate aceste deficienţe se transmit autozomal recesiv.

În cele din urmă, probabil că există şi alte mutaţii care cauzează SCID ,dar 
care nu au fost încă identificate.

Imunodeficienţe combinate mai puţin severe
Există un alt grup de defecte genetice ale sistemului imun care determină imu-
nodeficienţe combinate şi care, de obicei nu ating nivelul de severitate clinică 
necesar pentru a fi califícate ca imunodeficienţe combinate severe. Prezen-
tăm în continuare o listă cu aceste boli, cu menţiunea că mai pot exista şi alte 
sindroame care pot fi incluse în rândul imunodeficienţelor combinate (IDC) şi 
care nu sunt menţionate mai jos. Aceste boli includ: sindromul de limfocit gol 
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(deficienţa de clasă II - MHC); deficienţa de purin nucleozid fosforilază (PNP); 
deficienţa de ZAP70; deficienţa de CD25; hipoplazia de cartilaj – păr; defici-
enţa de clasă I – MHC.

PREZENTARE CLINICĂ
Manifestarea clinică cea mai frecvent întâlnită la copiii cu SCID constă într-un 
număr excesiv de infecţii. Aceste infecţii nu sunt similare celor pe care le pre-
zintă de obicei un copil normal, ca de exemplu răcelile frecvente. Infecţiile 
unui sugar cu SCID sunt mult mai grave, chiar ameninţătoare de viaţă şi includ 
pneumonia, meningita sau septicemia. Utilizarea pe scară largă a antibiotice-
lor, chiar pentru infecţii minore, a schimbat tabloul prezentării clinice a SCID, 
astfel încât medicul care examinează sugarul trebuie să fie foarte atent pentru 
a putea detecta această boală.

Microorganismele care provoacă infecţii copiilor sănătoşi pot cauza infecţii şi 
copiilor cu SCID, sau acestea pot fi determinate de microorganisme sau vac-
cinuri care, de obicei, nu afectează copiii cu imunitate normală. Printre cele 
mai periculoase este microorganismul numit Pneumocistis jiroveci care poate 
cauza o pneumonie cu evoluţie rapid fatală - pneumocistoză, dacă nu este 
diagnosticată şi tratată prompt. Alt microorganism foarte periculos este virusul 
varicelei. Deşi este supărător şi aduce mult disconfort copiilor sănătoşi, la 
aceştia varicela se limitează de obicei la nivelul pielii şi mucoaselor şi dispare 
în câteva zile. În cazul copiilor cu SCID, poate fi fatal, deoarece nu se vindecă 
şi poate afecta apoi plămânii, ficatul şi creierul copilului. Citomegalovirusul 
(CMV), pe care aproape toţi dintre noi îl purtăm în glandele salivare, poate ca-
uza pneumonie fatală copiilor cu SCID. Alte virusuri periculoase pentru copiii 
cu SCID sunt: Herpes Simplex, adenovirusul, parainfluenza 3, virusul Epste-
in-Barr (EBV sau virusul mononucleozei infecţioase) şi rotavirusul.

Dacă vaccinurile pe care sugarii le primesc pentru varicelă, rujeolă şi rotavirus 
sunt vaccinuri cu virusuri vii, acestea pot detemina adevărate infecţii la sugarii 
cu SCID. În situaţia în care se ştie că un membru al unei familii a avut SCID 
este indicat ca, în cazul unui nou sugar în acea familie, să se amâne vaccina-
rea lui până în momentul în care diagnosticul de SCID a fost exclus. 
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Infecţiile fungice (cu ciuperci) pot fi foarte dificil de tratat. De exemplu, infecţia 
cu Candida a mucoasei bucale este întâlnită la cei mai mulţi sugari, dar de 
obicei dispare spontan sau cu o simplă medicaţie orală. În contrast, în cazul 
copiilor cu SCID, aftele pot persista în ciuda tratamentului, pot fi atenuate dar 
nu dispar complet sau revin imediat ce medicaţia a fost oprită. Zona scutecului 
poate fi, de asemenea, afectată. Uneori sugarii cu SCID pot să prezinte pneu-
monie, abcese, esofagită sau chiar meningită cu Candida. 

Diareea persistentă care conduce la falimentul creşterii este o problemă co-
mună copiilor cu SCID. Poate produce pierdere severă în greutate sau mal-
nutriţie. Diareea poate fi cauzată de aceleaşi bacterii, virusuri sau paraziţi care 
afectează şi copiii sănătoşi. Dar, în SCID, microorganismele sunt foarte dificil 
de eliminat odată instalate.

Şi pielea poate fi implicată la copiii cu SCID. Aceştia pot prezenta infecţii cu-
tanate cronice, cu acelaşi fung (Candida) care infectează gura şi produce 
afte. Sugarii cu SCID pot avea, de asemenea, rash cutanat care este greşit 
interpretat ca eczemă, şi care este în realitate determinat de celulele T ale 
mamei (ce au pătruns înainte de naştere în circulaţia copilului) care acţionea-
ză împotriva ţesuturilor copilului. Această reacţie este denumită boala grefă 
contra gazdă (GVHD).

DIAGNOSTIC
Diagnosticul este suspectat în primul rând la copiii care prezintă trăsături-
le clinice menţionate mai sus. De asemenea, există posibilitatea ca, datorită 
existenţei într-o familie a unui copil diagnosticat cu SCID, acest istoric familial 
pozitiv să conducă la diagnosticul prompt al unui alt copil, înainte de apari-
ţia oricărei simptomatologii. Una dintre cele mai simple metode de diagnos-
tic este cea de determinare a numărului de limfocite din sângele periferic al 
sugarului (sau din sângele de cordon ombilical). Aceasta se realizează prin 
două metode: numărătoarea completă a celulelor sanguine şi numărătoarea 
manuală diferenţiată ( procentajul diferitelor globule albe din sânge) prin care 
medicul poate calcula numărul absolut de limfocite (sau numărul total de lim-
focite din sânge). Un sugar normal are în primul an de viaţă 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, numărul lor de limfocite este cu mult mai mic decât 4000. 
Media pentru toate tipurile de SCID este de 1500 limfocite/mmc. Dacă se 
depistează un număr scăzut de limfocite, acesta trebuie confirmat prin repe-
tarea analizei de cel puţin încă o dată. În situaţia în care numărul de limfocite 
se menţine scăzut atunci trebuie să se determine prompt numărul de limfocite 
T şi să se măsoare funcţia acestora în vederea confirmării sau excluderii dia-
gnosticului de SCID. 

Diferitele tipuri de limfocite pot fi identificate şi numărate cu ajutorul unor mar-
keri speciali. Astfel poate fi determinat numărul total de limfocite T, limfocitele 
T, limfocitele T killer, limfocitele B şi limfocitele NK. Deoarece sunt şi alte boli 
care determină scăderea numărului diferitelor tipuri de limfocite T, cele mai 
importante teste sunt acelea care măsoară funcţia celulelor T. Aceasta se rea-
lizează prin plasarea limfocitelor din sânge în medii de cultură, tratarea lor cu 
diverşi stimuli şi apoi incubarea lor pentru câteva zile. Limfocitele T normale 
reacţionează la aceşti stimuli prin declanşarea diviziunii celulare. În contrast, 
limfocitele pacienţilor cu SCID nu prezintă nici o reacţie la aceşti stimuli.

Nivelul imunoglobulinelor este de obicei foarte scăzut în SCID. În cele mai 
multe cazuri (dar nu întotdeauna), toate clasele de imunoglobuline sunt scă-
zute (IgG, IgA, IgM si IgE). Deoarece IgG de la mamă trec prin placentă, ele 
pot fi în limite aproape normale în perioada de nou-născut şi sugar mic. De 
aceea, deficitul de imunoglobuline G poate să nu fie recunoscut timp de câte-
va luni, până când IgG transferate de la mamă sunt metabolizate.

Diagnosticul de SCID se poate pune de asemenea intrauterin (înainte ca fătul 
să se nască) în cazurile cu istoric familial pozitiv şi la care s-a identificat mu-
taţia de la nivelul genei cauzatoare de boală. Dacă mutaţia a fost identificată 
complet la precedentul copil afectat, se poate determina dacă noul produs de 
concepţie (embrion sau făt) este afectat sau nu. Aceasta se realizează prin 
testarea genetică moleculară a celulelor din biopsia de corion vilozitar sau prin 
amniocenteză, prin care o cantitate mică de lichid (care conţine celule fetale) 
este extrasă din cavitatea uterină. Chiar dacă defectul molecular nu a fost pe 
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deplin identificat în familie, există teste care pot exclude anumite defecte. De 
exemplu, deficienţa de adenozin-deaminază poate fi exclusă sau confirmată 
prin analizele enzimatice pe celulele obţinute prin biopsia de corion vilozitar 
sau pe celulele amniotice. 

Dacă există dovada că forma de SCID diagnosticată se transmite recesiv X- 
linkat, iar produsul de concepţie este de sex feminin, acesta nu ar trebui să 
fie afectat. În majoritatea cazurilor, (exceptându-le pe acelea în care s-a luat 
deja hotărârea întreruperii sarcinii cu făt afectat), diagnosticul se stabileşte 
cel mai sigur la naştere, pe limfocitele din sângele recoltat din cordonul ombi-
lical, deoarece înainte de naştere, fătul ar fi expus la anumite riscuri în cursul 
procedurilor anterior descrise sau dacă sângele ar fi recoltat pentru studiul 
limfocitelor pe perioada în care fătul este în uter.

Diagnosticul precoce, înainte ca sugarul să dezvolte orice infecţie, este ex-
trem de important deoarece transplantul medular realizat în primele 3 luni de 
viaţă are o rată a succesului de 96%. De fapt, screeningul pentru SCID al tu-
turor nou-născuţilor, realizat imediat după naştere, este tehnic posibil datorită 
ultimelor achiziţii ştiinţifice.

TRANSMITEREA BOLII
Toate tipurile de SCID se datorează probabil unor defecte genetice. Aceste 
defecte pot fi moştenite de la părinţi sau pot fi determinate de mutaţii noi apă-
rute la nou-născutul afectat. După cum s-a menţionat anterior, defectul poate 
fi transmis X-linkat, în care gena este moştenită de la mamă sau autozomal 
recesiv în care ambii părinţi poartă gena defectă. Părinţii trebuie consiliaţi ge-
netic pentru a înţelege riscurile care privesc viitoarele sarcini.

Ar trebui subliniat faptul că decizia unei familii afectate de a mai avea copii nu 
trebuie considerată nici bună, nici rea. Această decizie trebuie luată în funcţie 
de factori speciali proprii fiecărei familii, de filozofía de viaţă a părinţilor, de 
convingerile lor religioase, de percepţia impactului bolii asupra vieţii lor şi a 
tuturor membrilor familiei. Sunt nenumăraţi factori care diferă de la o familie 
la alta.
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TRATAMENT GENERAL
Sugarii care suferă de aceste afecţiuni ameninţătoare de viaţă au nevoie de 
tot suportul şi dragostea pe care părinţii lor le pot oferi. Pot fi nevoiţi să fie 
supuşi unor spitalizări repetate care aduc după sine proceduri dureroase. Pă-
rinţii trebuie să apeleze la toate resursele lor interioare pentru a învăţa cum 
să înfrunte anxietatea şi stresul provocate de această boală devastatoare. Ei 
trebuie să beneficieze de mecanisme model bine definite şi utile şi de grupuri 
de suport. Necesarul de timp şi energie al părinţilor care îngrijesc un copil cu 
SCID poate fi copleşitor. Dacă copilul bolnav are fraţi, părinţii trebuie să-şi 
amintească că este obligatoriu să le ofere dragoste şi atenţie şi acestora. De 
asemenea, părinţii trebuie să aloce energie şi pentru menţinerea relaţiei dintre 
ei. Dacă stresul provocat de boala copilului şi tratament distrug structura fami-
liei, atunci succesul tratamentului se dovedeşte a fi în zadar.

Sugarii cu SCID trebuie izolaţi de copiii din afara familiei, în special de copiii 
mici. Dacă pacientul are fraţi care merg la creşă, gradiniţă sau şcoala primară, 
posibilitatea ca aceştia să aducă varicela acasă este foarte mare şi constituie 
un risc major pentru sugarul bolnav. Din fericire, răspândirea acestui virus 
este diminuată de utilizarea largă a vaccinului antivaricelă (Varivax). Cu toate 
acestea, părinţii trebuie să atenţioneze autorităţile şcolare asupra acestui risc 
şi să fie anunţaţi în situaţia apariţiei unui caz de varicelă în unitatea lor. Dacă 
fraţii copilului bolnav au fost vaccinaţi sau au avut varicelă, atunci aceştia nu 
reprezintă un pericol. Dacă fraţii au avut contact cu varicelă şi nu au fost vacci-
naţi în prealabil, sau nu au avut varicelă anterior, ar trebui ca pe toată perioada 
incubaţiei (11-21 zile) să locuiască în altă casă. Exemple de contact strâns cu 
varicela sunt faptul de a sta împreună la aceeaşi măsuţă de citit, de a mânca 
împreună sau a se juca cu un copil căruia erupţia i-a apărut în primele 72 ore 
de la contact. Dacă vreun frate aduce acasă virusul varicelei şi pacientul cu 
SCID este expus, acesta trebuie să primească imediat imunoglobulină spe-
cifică anti-varicelă (VZIG) sau substituţie cu imunoglobulină. Dacă, în ciuda 
tratamentului, copilul cu SCID face varicelă, trebuie internat în spital pentru 
a primi Acyclovir intravenos. Copiii care au fost vaccinaţi 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 în contact cu pacientul cu SCID (de 
ex. fraţii) trebuie să primească vaccinul antipoliomielitic cu virus inactiv.

Este indicat ca sugarii cu SCID să nu fie duşi în locuri publice (creşe, cabinete 
medicale, etc) unde este posibil să intre în contact cu alţi copii care pot fi pur-
tătorii unor agenţi infecţioşi. Contactul cu rudele trebuie, de asemenea, limitat, 
în special cu copiii mici. Acasă nu sunt necesare condiţii speciale de izolare şi 
nici purtarea de măşti de către părinţi. Totuşi spălatul frecvent pe mâini este 
esenţial.

Deşi nu se recomandă o dietă specială, totuşi nutriţia este foarte importantă. 
În unele cazuri, copilul cu SCID nu poate absorbi în mod normal substanţele 
nutritive din mâncare, ceea ce poate duce la subnutriţie. De aceea anumiţi 
copii pot avea nevoie de alimentaţie parenterală (intravenoasă) continuă pen-
tru menţinerea unei stări normale de nutriţie. Copiii bolnavi, în general au un 
apetit scăzut şi de aceea menţinerea unei bune nutriţii poate fi imposibilă prin 
mijloace obişnuite.

Mortalitatea prin infecţia cu Pneumocystis jiroveci, un microorganism răspân-
dit pretutindeni şi care rareori determină infecţii la indivizii sănătoşi, dar poa-
te produce pneumonie la pacienţii cu SCID, este crescută în acest sindrom. 
Pneumonia cu acest agent patogen poate fi prevenită prin tratament profilac-
tic cu trimethoprim-sulfamethoxazol (Biseptol). Toţi sugarii cu SCID trebuie să 
primească acest tratament până la corectarea defectului celulelor T.

VACCINURILE VII ŞI TRANSFUZIILE CU SÂNGE SAU 
TROMBOCITE NEIRADIATE SUNT PERICULOASE
Dacă dumneavoastră sau medicul suspectaţi copilul de o imunodeficienţă se-
rioasă, nu trebuie să acceptaţi să i se administreze copilului dumneavoastră 
vaccin pentru rotavirus, varicelă, oreion, rujeolă, antipoliomielitic viu sau vac-
cin BCG, până când sistemul lui imun nu a fost evaluat. Aşa cum s-a menţio-
nat mai sus, fraţii pacientului nu trebuie să primească vaccin antipoliomielitic 
cu virus viu sau noul vaccin pentru rotavirus. Dacă fraţilor li se administrează 
celelalte vaccinuri cu virusuri vii, ei nu pot transmite copilului cu SCID aceste 
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virusuri. Excepţie poate face vaccinul pentru varicelă, dacă fratele dezvoltă o 
erupţie cutanată cu vezicule.

În cazul în care sugarul cu SCID necesită transfuzie de sânge sau tromboci-
te, aceste produse trebuie iradiate (CMV- negative, deleucocitate). Această 
precauţie este necesară pentru a preveni reacţia grefă contra gazdă (GVHD) 
realizată de celulele T din produsele de sânge şi care poate fi fatală, şi pentru 
a preveni infectarea cu CMV.

TRATAMENT SPECIFIC
Substituţia cu imunoglobuline (IVIG) ar trebui administrată sugarilor cu SCID 
mai mari de trei luni şi/sau care au avut deja infecţii. Deşi terapia cu imunoglo-
buline nu va reface funcţia celulelor T deficitare, va substitui lipsa anticorpilor 
secundară funcţionării defectuoase a celulelor B, fiind în acest fel benefică 
bolnavului.

Pentru pacienţii cu SCID prin deficienţă de ADA, tratamentul substitutiv cu o 
formă modificată de enzimă (de la vacă, denumită PEG-ADA) a fost admi-
nistrat cu succes. Reconstrucţia imună determinată de PEG-ADA nu vindecă 
boala şi necesită administrarea a două injecţii subcutanate pe săptămână, 
pentru tot restul vieţii copilului. Tratamentul cu PEG-ADA nu este recomandat 
dacă pacientul are un donator înrudit şi compatibil HLA, transplantul medular 
fiind de preferat substituţiei enzimatice în acest caz.

Terapia cu cel mai mare succes în SCID este reconstrucţia imună prin tran-
splant de medular. Transplantul medular pentru SCID este indicat a se efec-
tua în centrele care au deja experienţă pentru SCID şi pentru tratamentul 
său optim şi unde sunt imunologi pediatrii care să supervizeze transplantul. 
În transplantul medular, celulele din măduva donatorului sănătos sunt trans-
plantate pacientului cu SCID pentru a înlocui limfocitele defecte ale acestuia 
cu celulele normale din sistemul imun al donatorului. Scopul transplantului 
în SCID este de a corecta disfuncţia imună. Acest tip de transplant diferă de 
transplantul efectuat în cazul pacienţilor cu cancer, unde scopul este de a 
eradica celulele canceroase şi unde medicaţia supresoare a sistemului imun 
are un rol major.
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Donatorul ideal pentru un sugar cu SCID este fratele sau sora cu care este 
perfect compatibil HLA. În lipsa lor, în ultimii treizeci de ani, au fost dezvolta-
te tehnici care permit efectuarea cu succes a transplantului haploidentic (pe 
jumătate compatibil – mama sau tata). Chimioterapia pre-transplant nu este 
necesară în mod obişnuit. În ultimii 30 de ani au fost efectuate câteva sute de 
transplanturi de măduvă osoasă la sugarii cu SCID, cu o rată de supravieţuire 
de 60-70%. Oricum, succesul este mai mare dacă donatorul este înrudit şi 
compatibil (o rată de succes de > 85%) şi dacă transplantul se efectuează 
imediat după naştere sau în primele 3,5 luni de viaţă (rata de supravieţuire 
>96%, chiar dacă donatorul este haploidentic). De asemenea s-a efectuat cu 
succes şi transplantul medular sau de celule stem din sângele din cordonul 
ombilical de la donatori neînrudiţi şi compatibili HLA.

Se pare că transplantul de celule stem in utero nu prezintă nici un avantaj 
în comparaţie cu cel efectuat imediat după naştere. În plus, mama nu ar pu-
tea fi folosită ca donator deoarece anestezia ar supune fătul anumitor riscuri, 
procedurile medicale prezentând risc atât pentru mamă cât şi pentru făt şi nu 
s-ar putea detecta GVHD. În cele din urmă, un alt tip de tratament care a fost 
încercat în ultimii douăzeci de ani, este terapia genică. S-a înregistrat succes 
cu terapia genică atât în SCID X-linkat cât şi în deficitul de ADA. Cercetările 
în acest domeniu continuă pentru a face acest tratament cât mai sigur. Nu se 
poate efectua terapie genică doar dacă gena defectă este identificată, de aici 
importanţa diagnosticului molecular.

PROGNOSTIC
Sindromul de imunodeficienţă combinată severă este considerat ca cel mai 
grav dintre toate imunodeficienţele primare. Fără un transplant medular reuşit 
sau terapie genică pacientul se află permanent în risc de a face infecţii foarte 
grave, chiar fatale. Prin transplant medular reuşit, sistemul imun deficient al 
pacientului este înlocuit cu un sistem imun normal iar limfocitele T vor avea 
o funcţie normală. Primul transplant medular pentru SCID a fost efectuat în 
1968. Pacientul este în viaţă şi sănătos şi astăzi!
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