Przewlekla choroba ziarniniakowa D 71
Chronic granulomatous disease - CGD

Rozpoznanie pewne

Kobieta lub mgzczyzna z nieprawidlowym wynikiem testu NBT (< 5 %) lub badaniem
wybuchu tlenowego aktywowanych neutrofiléw oraz

1.Mutacja gendéw kodujacych sktadniki NADPH oksydazy gp91 , p22 , p47 lub p67
2.Brakiem mRNA dla powyzszych genéw w badaniu Northern blot

3.0bcigzonym wywiadem rodzinnym kuzyni, wujkowie lub krewni ze strony matki z
nieprawidlowym wynikiem testu NBT lub wybuchu tlenowego

Rozpoznanie prawdopodobne

Kobieta lub mgzczyzna z nieprawidlowym wynikiem testu NBT ( < 5 % ) lub badaniem
wybuchu tlenowego aktywowanych neutrofiléw oraz

1.GlI¢boko zlokalizowanymi stanami zapalnymi( ropnie watroby, okolicy okotoodbytniczej,
ptuc, zapalenie weztow chtonnych, zapalenie kosci i szpiku) powodowanymi przez
gronkowce , Serratia mercescens , candida , aspergillus

2.Rozsianymi ziarniniakami uktadu oddechowego , pokarmowego lub moczowego
3.Stanami goraczkowymi o niejasnej etiologii , limfadenopatia, lub hepatosplenomegalig

Zakres choroby

Pacjenci z postacia sprz¢zong z plcig przewlektej choroby ziarniniakowej ( 60-70 %
pacjentow) wykazuja tendencj¢ do wczesniejszego ujawniania oraz bardziej nasilonych
objawow choroby w poréwnaniu do pacjentéw z postacia autosomalnie recesywna.

U wigkszo$ci pacjentdw stany goraczkowe o niejasnej etiologii, ostre bakteryjne zapalenia
weztéw chlonnych, ropnie lub zapalenia kos$ci i szpiku wystgpuja podczas pierwszych lat
zycia. Zapalenia ptuc oraz weztéw chlonnych powodowane przez bakterie katalazo -
dodatnie (w szczegdlnosci gronkowce) lub grzyby naleza do najczgstszych infekcji. Objawy
niedroznosci uktadu moczowego moga by¢ powodowane przez tworzace si¢ tam ziarniniaki.
Rzadko, zar6wno w postaci sprz¢zonej z picia jak i autosomalnie recesywnej, pierwsze ostre
objawy moga pozostawac nie rozpoznane do wieku dorosltego.

Diagnostyka réznicowa
1. Niedobor przylegania leukocytow

2. Sarkoidoza
3. Zespo6t hiper IgE



