Angeborene Immundefekte

Septische Granulomatosen
(chronic granulomatous disease, (GD)



Granulozyten sind wei8e Blutkorperchen,
die im Blut zu Infektionsorten hin
transportiert werden und eindringende
Pilze und Bakterien bekampfen.



Diese Funktion ist bei Patienten mit CGD stark eingeschrankt, und
die meisten Bakterien und Pilze kdnnen zwar aufgenommen, aber
nicht abgetatet werden, sie werden quasi von Granulozyten tberall

hin transportiert.

Dadurch kann es zu lebensbedrohlichen oder ungewohnlich lang an-
dauernden Infektionen und Abszessen von Haut und inneren Organen
kommen. Zudem kénnen sog. Granulome (Gewebsknétchen) entste-
hen, obwohl die Infektionserreger durch Antibiotika bereits abgetotet
wurden. Gegen Viren ist das Immunsystem normal funktionstiichtig.
Die CGD wird in Deutschland zu 65 % X-chromosomal (nur Jungen be-
troffen) und in 35% der Falle autosomal-rezessiv (Jungen und Mad-

chen gleich betroffen) vererbt. Die Erkrankung ist duBerst selten.
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*Phagolysosom: Bldschen, wo aufgenommene Bakterien/Pilze im Normalfall
abgetotet und verdaut werden



Erfahrungsbericht

tische Granulomato



Patrick - Antibiotikum zur Dauerprophylaxe

Im Alter von sechs Wochen bekam Patrick einen ungewohnlichen Hautaus-

schlag an mehreren Koérperregionen.

Mit drei Monaten zog sich Patrick eine Erkaltung zu, die zu einer eitrigen
Lymphknotenschwellung an der linken Halsseite fihrte. Kein Antibiotikum
zeigte Wirkung und so wurde der vereitert eingeschmolzene Lymphknoten
operativ entfernt. Der Leidensweg ging zwei Monate spater weiter: Wieder
eine Lymphknotenentziindung. Unter ortlicher Betdubung wurde der Lymph-
knoten geoffnet, damit der Eiter abflieRen konnte.

Im Alter von 13 Monaten schwoll die rechte Halsseite an, Fieber stellte sich
ein. Patrick litt wochenlang unter sténdigen Temperaturschwankungen und
unter extremer Appetitlosigkeit.

Anfang des dritten Lebensjahres schwoll die linke Halsseite erneut an, be-
gleitet von Fieber. Auch hier musste operiert werden. Nach einer iiber dreijah-

rigen Odyssee wurde das Blut auf einen Immundefekt hin untersucht: Di
Diagnose lautete ,septische Granulomatose”. Seitdem erhélt Patrick daue|
haft ein Antibiotikum und ein Antimykotikum (Pilzmittel) zur Vorbeugu

weiterer Infektionen.



Krankheitszeichen

Begleit- und
Folgeerkankungen
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* wiederkehrende Abszesse der Lymphknoten, der Haut

#* Abszesse in der Lunge und in der Leber

* wiederkehrende Lungenentziindungen durch Bakterien und Pilze
(Aspergillus!)

#* Knochenentziindung (Osteomyelitis)

* Zahnfleisch- und Mundschleimhautentziindungen

%* Organinfektionen mit Schimmelpilzen (v.a. Aspergillus) u.a.

* Blutvergiftung (Sepsis)

* Funktionseinschrankung betroffener Organe

* Stenosen (Verengungen) im Bereich des Magen-Darm-Traktes,
z. T. durch Granulome

* Harnleiterstenose

* Bronchusstenosen

u.a.



Diagnostik

Therapie

* Untersuchung der Verarbeitung von Sauerstoff (02) durch die neutrophilen Granulozyten:
DHR (Dihydrorhodamin)-Test

* Molekulargenetik zur Bestimmung des Subtyps

* Untersuchung der Familie

* Bei Infektionen: Erregersuche (z.B. in Blut, Abszesseiter,

Sputum/bronchoalveolarer Lavage, Stuhl, Urin u.a.)

% Bei Auftreten akuter Infektionen ist zu bedenken, dass intrazellular wirksame Antibiotika verab-
reicht werden (z.B. Clindamycin, Rifampicin, Makrolide, Fosfomycin).

* Bei Entwicklung einer Aspergillose sofortige Therapie.

* Bei hochfieberhaften Verlaufen und/oder Entwicklung von Granulomen (Harnleiter- oder Magen-
ausgangsstenose) sollte frihzeitig an die Gabe von Kortikosteroiden gedacht werden.

* Bei Vorhandensein HLA-identischer Personen ist eine Knochenmarkstransplantation zu erwagen,
besonders bei kleinen Kindern, zunehmend aber auch bei Jugendlichen und Erwachsenen.

* Eine Gentherapie, bei der in Stammzellen das kranke durch ein gesundes Gen ersetzt wird, ist
prinzipiell maglich, derzeit aber noch nicht zugelassen.



P ro p hyl axe * Dauerhafte Gabe von Cotrimoxazol und Itraconazol.

* In Einzelfallen kann die Gabe von y-Interferon erwogen werden.

* Zur Vermeidung einer Infektion mit Schimmelpilzen sollten Aufenthaltsorte
mit besonders hohen Konzentrationen von Schimmelpilzsporen gemieden
werden. Dies sind Tierstélle, auch die in Zoos, Komposthaufen, Biotonnen,
Lagerungsstellen fir verschimmeltes Gras, Mist und Heu, aber auch Baustellen

(Abrisshauser).

I m pfu n g e n Kinder mit CGD sollten alle empfohlenen Impfungen einschlieRlich der Grippe- und Pneumo-

kokkenschutzimpfung erhalten. Die nur in manchen Landern empfohlene Impfung gegen
Tuberkulose (BCG-Impfung) sollte bei Kindern mit CGD nicht durchgefiihrt werden.

8 | Septische Granulomatosen (CGD)



Was kann
ich tun?

* Sorgfaltige Korperhygiene hilft dabei, kleineren Infektionen der Haut und der Schleimhdute
im Mund- und Genitalbereich vorzubeugen.

* Zum Waschen sollten vorzugsweise milde, hautfreundliche Seifen verwendet werden.

* Zur Zahnpflege wird das Zahneputzen nach den Mahlzeiten und die regelmalige Verwen-
dung von Zahnseide zur Reinigung der Zahnzwischenrdume empfohlen. Dadurch kann das
Ausmal3 der Zahnfleisch- und Mundschleimhauterkrankungen eingeschrankt werden.

* Vor zahnarztlichen oder kieferchirurgischen Eingriffen sollte der behandelnde Arzt iber die
Diagnose der CGD informiert werden.

* Da invasive Behandlungen im Mund- und Kieferbereich bakterielle Infektionen mit sich bringen
konnen, sollten Patienten mit CGD einen Tag vor bis einen Tag nach einem solchen Eingriff
zusatzliche Antibiotika einnehmen.

* Schnitt- und Schirfwunden sollten von den Eltern oder dem Patienten selbst méglichst rasch

mit antiseptischen, desinfizierenden Losungen ausgewaschen und gereinigt werden.



- %« Warnsignale

Habe ich einen Immundefekt?

Sowohl bei Kindern als auch bei Erwachsenen
gibt es Anzeichen, die auf einen angeborenen

Immundefekt hinweisen. Wer diese Anzei

Diagnose:
angeborener Immundefekt

chen bei sich oder seinen Kindern beoba
tet, sollte auf jeden Fall den behandeln
Arzt darauf ansprechen. Ein Differentialb
bild ist der 1. Schritt zur Diagnose.

Genauere Infos dariber finden Sie im d
Flyer ,Ein Leitfaden fiir Arzte zur Erstdiag

www.dsai.de/publikationen/broschuere




. liefern Anhaltspunkte bei der Identifizierung von Patienten mit primaren Immundefekten.
Wa I'nleIChen Sie erfassen allerdings nicht das gesamte Spektrum maglicher klinischer Befunde.
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Angeborene Immundefekte in der Verwandtschaft

Pro Jahr acht oder mehr eitrige Mittelohrentziindungen

Mehrfach hintereinander oder dauerhaft Nasennebenhohlenentzindungen

Zwei oder mehr Lungenentziindungen (Réntgenbild) innerhalb eines Jahres
Wiederkehrende tiefe Haut- oder Organabszesse

Zwei oder mehr Infektionen innerer Organe

(z.B. Hirnhautentzindung, eitrige Gelenkentzindung, Blutvergiftung)
Antibiotische Therapien bei bakteriellen Infektionen ohne Wirkung

Infektionen mit ungewohnlichen Bakterien oder anderen Erregern (Viren, Pilze, Parasiten)
Pilz-Infektionen an Haut, Nageln oder Schleimhaut jenseits des 1. Lebensjahres
Impfkomplikationen nach Lebendimpfungen (z.B. Rota-Virus, BCG oder Polio oral)
Gedeihstorung im Sauglingsalter, mit und ohne chronische Durchfalle

Unklare Hautrotungen bei Neugeborenen und jungen Sduglingen
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Defektes Immunsystem? Starke Patientenorganisation!
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dsai e. V. Patientenorganisation
fir angeborene Immundefekte
Hochschatzen 5 | 83530 Schnaitsee

Tel.: 08074 8164 | Fax: 08074 9734

E-Mail: info@dsai.de

F www.facebook.com/www.dsai.de

© www.instagram.com/immundefekt_ratgeber
¥ www.twitter.com/pid_dsai

Klinik fiir Padiatrie m.S. Pneumologie
und Immunologie mit Intensivmedizin
Prof. Dr. Volker Wahn

Virchow-Klinikum der Charité
Augustenburger Platz 1

13353 Berlin

www.charite-ppi.de
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