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Streszczenie:

Pierwotne niedobory odporno?ci (PNO) stanowi? stale powi?kszaj ?c? si? grup? oko?0 150 jednostek
chorobowych uwarunkowanych genetycznie. Uk?ad pokarmowy, natle innych uk?adéw i narz?déw
ludzkiego cia?a, wyrd?nia najwi?ksza liczba komorek uk?adu odporno?ci, dlatego te? manifestacja
klinicznawielu PNO dotyczy w?a?nie przewodu pokarmowego. Przewlek?a biegunka, zaburzenia
wch?aniania, niedobdr masy cia?aoraz bél brzucha s? objawami, ktdre obserwujemy w nieswoistych
zapaleniach jelit, aergii pokarmowej, zaka?eniach przewodu pokarmowego; nie pozwalag? one odré?ni?
dzieci immunologicznie kompetentnych od tych z PNO. Rozpoznanie niektérych, dobrze poznanych PNO
mo~?e sugerowa? obraz histopatol ogiczny bioptatow, pobranych podczas bada? endoskopowych, atak?e
brak odpowiedzi na zastosowane konwencjonalne leczenie. Terapia dzieci z zapaleniem jelit w przebiegu
PNO mo?e by? prawdziwym wyzwaniem nawet dla dowiadczonego zespo?u specjaistow. W zale?no?ci
od stwierdzonego PNO, chorzy mog? wymaga? przewlek?gj antybiotykoterapii, sterydoterapii, substytuci
immunoglobulin, a nawet przeszczepienia macierzystych komorek krwiotwérczych. Praca przybli?a
zasady diagnostyki PNO, najcz??ciej manifestuj?cych si? w obr?bie przewodu pokarmowego u dzieci.

Abstract:

Primary immunodeficiencies (PIDs) comprise a group of approximately 150 inherited disorders. The
gastrointestinal tract contains the largest amount of lymphoid tissue in the human body, that iswhy PIDs
guite often manifest in the gastrointestinal tract leading to chronic diarrhea, malabsorption, failure to
thrive and abdominal pain. Both, immunodeficient and immunocompetent patients present with similar
gastrointestinal symptoms, suggesting inflammatory bowel disease, food allergy or gastrointestinal
infection. Albeit immunodeficient patients may present with distinct histologic features of intestinal
biopsy specimens and often do not respond to conventional therapeutic management. Treating patients
with PIDs and concomitant IBD can be challenging; depending on type of defect, patients may require
prolonged treatment with antibiotics, steroids, replacement of immunoglobulins or even haematopoietic
stem cell transplantation. This paper presents diagnostic management of PIDs the most often involving the
gastrointestinal tract in childhood.



