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SOUHRN

Autozomalne dominantni hyper IgE syndrom je charakterizovan triddou plicnich infekei, dennatitidy a recidivujicich koznich infekei nebo
lokalizovanych abscesu. Mohou se objevit ,,studené" abscesy, které byty povodne popsany, ale zanetlivé symptomy mohou byt také Casto
vyjadi'eny. Syndrom ma multisystémovou povahu, krome infekénich projevu se mohou u pacienta vyskytoval charakteristické rysy obliceje,
skolidza, osteoporodza s Castej§imi zlomeninami po lehkém traumatu a opozdené profezani mléénych zubu. Symptomy nemusi byt plne vyja-
di'eny a Casto se objevuji az s pfibyvajicim vekem pacienta, jak je prezentovano v uvedené kazuistice. Pfi podezfeni na tento syndrom je jiz
dostupné genetické vysetfera.
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SUMMARY

Autosomal dominant hyper IgE syndrome is characterized by a triad of pulmonary infections, dermatitis, and recurrent skin infections or localized
abscesses. Originally described "cold" abscesses may occur, inflammatory symptoms are, however, also frequently expressed. Tbe syndrome is
of multisystemic nature; besides infectious manifestations, patients may present also with characteristic facial features, scoliosis, osteoporosis
with relatively frequent fractures after mild trauma, and/or delayed teetb eruption. Symptoms may not be fully expressed and often appear only

at a increasing age, as presented in this case report. Genetic testing is already available when this syndrome is suspected.
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uvod

STATS3 (signal transducer and activator of transcrip-
tion 3) hyper IgE syndrom (HIES) je vzacné onemocne-
ni, ro¢ni incidence se odhaduje na 1/1000 000 obyvatel
a vyskytuje se u osob z ruznych etnickych skupin (1, 2).
Poprvé byl popsan v roce 1966 jako kazuistické sdeleni
u dvou divek se svetlou kuzi, zrzavymi vlasy a opako-
vanymi studenymi stafylokokovymi abscesy (tj. abscesy
bez vyraznych projevu zanetu). Obe trpely plicnim one-
mocnenim, chronickou sinusitidou, otitidou a infikova-
nymi ekzémovymi koznimi lézemi. Bylo konstatovano,
ze vzhledem k opakujicim se abscesum a koznim infek-
cim se jevi vhodné pojmenovani jako Jobuv syndrom
podle biblické postavy stizené bolavymi vredy (3). Dale
byly dopliiovany dalsi odchylky analezy pati'ici do tohoto
syndromu, ktery byl nazyvan nejenjako Jobuv syndrom,
ale také jako syndrom Buckleyové nebo hyper IgE syn-
drom (4). Grimbacher et al. v roce 1999 shrnuli HIES
jako multisystémovou poruchu, kterd postihuje chrup,
kostru, pojivovou tkan a imunitni systém. Dedi se auto-
zomalne dominantne s variabilni penetranci (1). V roce
2007 bylo publikovano dvema samostatnymi skupinami
vedenymi Minegishim et al. a Hollandem et al., Ze ge-
netickym podkladem syndromu je mutace genu STAT3
typu loss-of-function (5, 6). Existuji i typy hyper IgE
syndromu, které v§ak maji odlisnou patogenezi a klinic-
ky obraz (7). STAT3 je kddovan nachromozomu 17q21
(5). Mutace tohoto genu se nejcasteji nachdzeji v DNA
vazajici doméne a SH2 doméne (Src Homology 2) (8).
Mutace zpusobujici HIES jsou prevazne typu missen-
se nebo in-frame delece, vedouci k produkci proteinu
sdominantne negativni aktivitou. Laboratorni konstrukty
specifickych mutaci DNA vazebnych domén ukazuji, ze
DNA vazebna aktivita neni zcela inhibovan a, ale klesa

priblizne na ¢tvrtinu po stimulaci IL-6 a IL-10. STAT3
hraje klic¢ovou roli v regulaci cytokinu, jako jsou IL-6,
IL-10,1L-17,1IL-21 a IL-22 (9). Zakladni model prevodu
signalu probiha takto: po navazani prislusné¢ho cytokinu
na receptor cytoplazmatické domény receptoru uvede-
nych cytokinu asociuji s tyrosinkinazami skupiny JAK,
ty nasledne fosforyluji STAT3, ktery dimerizuje pro-
strednictvim fosfotyrosinu a SH2 domény a presouva se
do jadra. Tam se vaze na specifické sekvence v genomu
a aktivuje prislusnou genovou sekvenci (9, 10). SniZzeny
vyskyt klasickych priznaku zanetu upacientu s HIES by
tedy mohl byt pripsan defektni signalizaci IL-6. STAT3
také hraje vyznamnou roli ve vyvoji Thl 7 bunek produ-
kujicich IL-17, prozéanetlivého cytokinu zapojeného do
obrany hostitele proti patogenum Staphylococcus aure-
us a Candida. 1L-22 stimuluje buiikky v kuzi a dychacim
systému k produkci beta-defensinu. Citlivost k extrace-
lularnim bakterialnim infekcim by tedy mohla byt pri-
pisovana, alespon ¢asteéne, defektum ve vyvoji Thl 7
a signalizaci [L-22 (11).

Klinické projevy

Prvni priznaky choroby se obvykle objevi na kuzi. Pa-
pred dosazenim 2 mesicu veku. Tato ,,Casné dermatitida"
se odliSuje od jinych neonatalnich projevu krustovitymi
papulami apustulami, dale intenzitou anavaznou chronic-
kou dermatitidou. Chronickd dermatitida se témer vzdy
objevi pred dosazenim veku 18 mesicu aje lokalizovana
pfedevsim na obliéeji, pokozce hlavy, hrudniku a hyzdi.
Obvykle ma papulami nebo papulopustulézni charakter
a byva infikovana bakteriemi Staphylococcusaureus (12).
Prestoze 1éze HIES pripominaji atopickou dermatitidu
slichenifikovanoukuzi, jejich distribuce a charakteristiky
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nejsou pro atopickou dennatitidu typické (4). Na rozdil
od atopické dermatitidy uSTAT3 HIES obvykle nenalé-
zame osobni nebo rodinnou anamnézu atopie a pruritus
je velmi mim ¥, nebo dokonce chybi. Casné diagnéza je
ale obtizna, predev§im proto, ze klinické priznaky jsou
nespecifické. Navic vysoké IgE v séru, charakteristické
pro HIES, mdze byt pritomno i u pacientu s atopickou
dennatitidou, a naopak u pacienta se STAT3 HIESmodze
byt hladina 1gE v séru stredni nebo normalni (12).

Castym symptomem HIES je také chronicka kandido-
za sliznice dutiny ustni a nehtu, a to i u deti, které dosud
nemely zapal plie ani kozni abscesy (1, 12).

K tvorbe abscesu obvykle dochazi pozdeji, promer-
ne ve 4 letech veku. Nejcasteji se s nimi setkame na
krku a trupu (12). Navzdory puvodnim popisom, které
zduraznovaly pi'itomnost ,,studenych" abscesu, mohou
byt abscesy citlivé a proteplené , ale mnoho paciento
moéze mitjen minimalni systémové priznaky zanetu (4).
Z koznich infekci se dale mdéze ve zvysSené mii'e vy-
skytnout impetigo, pustuldza, furunkul6za, paronychie
¢i celulitida (13). V puberte, nekdy i v mladsim veku,
se objevuje hrubnuti k6ze obli¢eje s vyraznym foliku-
larnim ustim (nesouvisejici s akné nebo oblicejovymi
abscesy) (12).

Dale pacienti trpi recidivujicimi zanety plie. Nejcas-
teji jsou zpusobeny infekci bakteriemi Streptococcus
pneumoniae a Staphylococcus aureus , dale napr. Ha-
emophilus influenzae & Pseudomonas aeruginosa -ta
byla izolovana zejména od pacientu s anamnézou recidi-
vujici pneumonie, bronchiektazie a cystickych plicnich
1ézi. Plicni komplikace nebo nasledky byly hlaseny u vice
nez poloviny pacientu, a to zejména ve forme bronchiek-
tazii nebo pneumatokély. Mohou se vyskytnout i d’alsi
komplikace, jako bronchopleurdlni piSte], pneumoto-
rax, pneumomediastinum nebo trachealni stenéza (13).
U pacientu s parenchymalnimi defekty plie stoupa riziko
invazivniho plisnového onemocneni (zejménarod Asper-
gillus), typicky postihujiciho dychaci cesty. Na rozdil od
chronické granulomatozni choroby (CGD) se vSak in-
vazivni plisfiovd onemocneni vyskytuji pozdeji, typicky
az ve ¢tvrté dekade Zivota, a to pouze tehdy, kdyz byly

soucasne pi'itomny anatomické plicni defekty z predcho-
zich bakteridlnich pneumonii (14).

Opakované zanety stredniho ucha se objevuji podobne
jako ekzemato6zni 1éze od velmi raného veku, vetSinou
jiz v kojeneckém obdobi (12). ORL infekce jsou nezi'id-
ka hlaseny i u dospelych. Krome recidivujicich zanetu
sffedniho ucha se Casto vyskytuje zevni otitida, rekurentni
a chronické sinusitidy, dale i tezsi faryngitidy, laryngitidy,
obcas i masto iditida , tonzilitida a parafaryngealni absces.
Nejéasteji izolovanymi bakteriemijsou Pseudomonas ae-
ruginosa a Staphylococcus aureus(13).

Pacienti s HIES maji také charakteristické obli¢ejové
rysy. Patri sem vyrazné ¢elo s hluboko posazenyma oci-
ma, vetsi Sirka nosu , plny spodni ret a ztluSteni mekkych
tkani ucha nebo nosu (obr. 1). Mo6ze byt patrna asymetrie
oblic¢eje s naznakem hemihypertrofie. Obli¢ejové rysy se
zvyraznuji s vekem pacienta (1, 15).

K postizenim kosti patri zlomeniny, skolidéza a osteo-
penie. Hustota kosti u dospivajicich a mladych dospelych
¢asem znacne klesa (16). Pocet patologickych zlomenin
v8ak nekoreluje s celkovou kostni denzitou (17). Kro-
me toho se zlomeniny bezne spojované s osteopordzou
nachdazeji v telech obratlu a kréku stehenni kosti, ale ke
zlomeninam u pacientu se STAT3 HIES dochazi spise
v dlouhych kostech. Dale 1ze pozorovatgeneralizovanou
hyperextenzibilitu kloubu (1).

Soucasti HIES je také opozdené prorezavani tr-
valych zubu. To se deje spiSe z dovodu pi'etrvavani
epitelialniho koi'enového pouzdra docasné dentice nez
kvoli opozdeni vyvoje trvalych zubu. Zubni I¢kai'e je
treba na toto upozornit, protoze v€asny zasah umozni
normalni prorezani trvalého chrupu a predejde se tak
komplikacim (18).

Dospeli pacienti majivysokou prevalenci vaskularnich
abnormalit v celém arteridlnim strome. Tyto abnormality
byly charakterizovany hypotrofickou remodelaci steny
tepny azvysSenou nachylnosti k dilataci a tvorbe aneuryz-
mat, které mohou ovliviiovat i srdce a mozkové cévy,

a mohou tak predstavovat vysoké vaskularni riziko (19).

Z malignit se u techto pacientu mohou se zvySenym

rizikem vyskytovat predev§im lymfomy (20).

Obr. la, 1b: Fotografie pacientky: dermatitida a charakteristické oblicejové 1y sy - patrné je vyrazné celo, vetsi Sirka nosu, ztlusteni
mek/.y. ¢ h tkani nosu i ucha. Fotografie byly pouz,il) s laskavym svolenim matky pacientky
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Diagnostika, Ié¢ba, progndza

Cosetycelaboratornich nalezu, imunologicky fenotyp
paciento s deficitem STAT3 je charakterizovan nizkymi
hladinami cirkulujicich IL-17, produkujicich T bunek
a pametovych B bunek, eozinofilii a obvykle vysoky-
mi hladinami sérovych IgE (13). Nebyly vSak nalezeny
zadné korelace mezi eozinofilii a hladinami IgE nebo
infekénimi komplikacemi (21). Pocty neutrofild byvaji
u techto pacient6 (s vyjimkou infekénich prihod) v nor-
malnim rozmezi, stejne jako funkce fagocyto (oxidacni
vzplanuti a chemotaxe) a pocty NK bunek i B lymfocyto
(s vyjimkou pamet'ovych CD19+CD27+ Blym focytd, je-
jichzhladina byva nizka). Hladiny 1gG, lgAa IgM byvaji
u vetSiny pacientd nonnalni az vysoké (13).

Diagnoéza HIES je podoba sestaveni puzzle, kde se
jednotlivé symptomy mohou vyvijet v probehu let.
V diagnostice je vhodné pouzit skorovaci systém, ktery
publikovali Grimbacher et al. a zohlednuje jak klinic-
ka, tak laboratorni kritéria, kterd pomohou identifiko-
vat suspektni jedince vhodné ke genetickému vySetreni.
V tomto skoérovacim systému nad 15 bodu pacient prav-
depodobne nese genotyp HIES. Naopak pod 10 bodu
je nepravdepodobné, ze by pacient mel STAT3 HIES.
Nekter¢ z klinickych nalezu pouzivanych v ramci tohoto
skorovaciho systému,jako je napriklad skolioza, retence
docasné dentice ¢i charakteristické rysy obliceje, vSak
nelze pozorovat u malych deti, podobne jako pocet epi-
zod infekei a zlomenin (22). Krome vyssich hladin IgE
a pritomnosti klinickych priznaku Ize v diagnéze vzit
v tvahu dalsi indikatory, jako jsou nedostatek Th17 bu-
nek nebo pozitivni rodinnd anamnéza. Definitivni dia-
gnoézu potvrdi prokaz heterozygotni patogenni varianty
v genu STAT3 (8).

Lécbaje pi'edevsim podporna. Zahrnuje profylaktické
podavani antibiotik , popr. i antimykotik , ¢asnou lécbu
infekei, v nekterych pripadech podévani imunoglobuli-
nd nebo zvazeni transplantace hematopoetickych kme-
novych bunek. V¢asna diagndza a zahéjeni antibiotické
profylaxe méze byt spojeno s lepsimi vysledky, pokud
jde o poskozeni plie. Cilem je zabranit rozvoji plicnich
komplikaci. Neni vSak zcelajasné, kdy se ma profylaxe
zah4jit, popr. zda by mela byt zapocata ihned po dia-
gnoze. Pacienti s poSkozenim plie jsou zvlaste ohrozeni
rozvojem plisnovych plicnich infekci, a prato by u nich
mela byt zvaZena antimykoticka 1é¢ba (23). Hlavnim
zdrojem timrtnosti u pacientd se STAT3 HIES jsou infi-
kované pneumatokély a bronchiektazie. Charakteristic-
ké postinfekéni abnormality plicniho parenchymu prav-
depodobne souviseji s abnormalnim prébehem zanetu
a remodelaci plicni tkane. Zrejme stejna patofyziologie
zpdsobuje vysokou miru komplikaci po hrudnich chi-
rurgickych zékrocich. Plicni operace u techto pacientd
mivaji ¢asto pridruzené komplikace , vetSinou se tvori
bronchopleuralni pistele, vedouci Casto k empyémom,
které nasledne vyzaduji dalsi intervence . K resekénim
operacim je treba pristupovat opatrne a pocitat s poope-
racnimi komplikacemi. Progresi bronchiektazii mohou
zmirnit techniky ¢iSteni dychacich cest, jaka je hrudni
fyzioterapie a inhalace hypertonického fyziologické-
ho roztoku (24). U pacientd s recidivujicimi plicnimi
infekcemi by mohla byt prinosna profylaxe kombinu-
jici peroralni antibiotika a poddvani imunoglobulind,

zatim ale u techto pacientd neni potvrzen jednoznaény
prinos imunoglobulinové 1é¢by (13). Prvni zkuSenosti
s transplantaci hematopoetickych kmenovych bunek
byly spise zklamanim, ale nésledné zpravy podporu-
ji nazor, ze alogenni transplantace hematopoetickych
kmenovych bunek méze u techto pacientd zlepSit imu-
nitni fenotyp ve smyslu sniZeni frekvence vyznamnej-
Sich infekci, zastaveni progrese plicniho poSkozeni
a zlepSeni stavu koze. Vyzvou do budoucna bude urcit,
kteri pacienti budou mit prospech z vcasného zvazeni
této terapie, aby se pfedeslo poskozeni koncovych or-
ganu , snizila se nutnost hospitalizace a zlepsila kvalita
Zivota, a také jaky rezim pripravy pouzit (25). Obled-
ne pouziti biologické 1é¢by, napr. pouziti dupilumabu
u tezké dermatitidy u pacienta s HIES,jsou zatim infor-
mace jen ve forme kazuistickych sdeleni (26). Vcasna
extrakce retinované docasné dentice v obdobi fyziolo-
gického profezavani stalych zubu moéze zabranit kom-
plikacim, zhorSené hojeni ran po extrakci pozorovano
nebylo (27).

Prognoza tohoto syndromu souvisi se stupnem plicni-
ho onemocneni. Pfi studiu kvality zivota byla odhalena
u vyznamného poctu techto pacientd deprese a Uinava,
které byly spojeny s plicnimi onemocnenimi. Tomu je
treba také venovat pozornost, protoze deprese moze vést
ke $patnému dodrzovani lékafskych doporuceni (2).

Kazuistika

Prezentovana pacientka (obr. 1) senarodila vterminu
jaka fyziologicky novorozenec, poporodni adaptace bez
komplikaci. Rodinna anamnéza byla bezpozoruhodnos-
ti. Jiz v novorozeneckém veku vSak byla konstatovana
dermatitida na Cele a hlaviéce - seborrhoea. K prvni
hospitalizaci doslo jiz ve veku jednoho mesice pro
omfalitidu a zhorSeni seborrhoické dermatitidy, ktera
se- impetiginizovana zlatym stafylokokem - soucasne
rozsirila na celé telo. Dite bylo standardnekalmetizo-
vano, zahy se v§ak v miste rozvinul absces, nacez byla
zahajena 1é¢ba isoniazidem. V osmi mesicich vekuse
v miste BCG vakcinace objevil absces znovu, hojeni
bylo dlouhodobé. Prakticky od tfech mesicu veku zaci-
naji opakované infekce zejména dychacich cest- ryma,
kase), soor, v prvnim roce veku i recidivujici mocové
infekce. Pacientka byla opakovane 1é¢ena antibiotiky,
pro soor i ketokonazolem. V ambulanci alergologie
aklinickéimunologie bylapoprvé vysetfena vnecelych
peti mesicich veku. Dle laboratorniho nalezu prakticky
chybely NK bunky, v humoralni imunite bylo zjiste-
no nizsi IgA 0,08 g/1, fagocytarni funkce (oxidativni
vzplanuti) v norme, IgE 8 kIU/1 (norma do 30 kIU/1).
Nasledne byla pacientka vysetfena v Ustavu alergologie
a klinické imunologie v Brne, kde ale vysledky imu-
nologického vysetreni byly bez vyraznejsi patologie
k danému veku ditete. Dal$i hospitalizace byla v roce
veku pro infekci mocovych cest; na Ievé ledvine byl
pozorovan loziskovy utvar, kone¢na diagnoza byla fo-
kalni nefritida. V kontrolnich odberech po roce a pdl
veku bez vetsi patologie, IgA 0,45 g/1, ostatni hladiny
imunoglobulind v norme vcetne IgE (stale 8 kIU/1),
snizeni poc¢tu NK bunek a CD4+ T lymfocyto jiz bylo
jen mirné, bez eozinofilie. Pacientka vS§ak nadale tr-
pela opakovanymi infekcemi zejména dychacich cest
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charakteru rymy, kasle s piskoty, dale pak afty a oti-
tidy. Pfi techto infekcich pacientka mivala zvySenou
teplotu. Dochazela na kozni ambulanci pro opakovany
vysev exantému, zrejme veziku 16zniho . V odberech ve
2,5 letech veku byla detekovana hladina 1gE 38 kIU/I1
(norma do 60 kIU/), bez eozinofilie, lehce snizené NK
bunky, v alergologickych odberech pozitivita specific-
kého IgE na kravské mléko a vajecny bilek. V necelych
trech letech veku utrpela prvni zlomeninu - po padu
pfi behu (fraktura radia a ulny). Ve trech letech veku
pri prevenci jiz byla popisovana hypermobilita kloubu
a pustulky na obliceji. ZvySena hodnota IgE (109 IU/ml)
a eozinofilie (0,591 x 10%1) byla poprvé zachycena
v peti letech veku. V 10 letech veku doslo k dalsi zlome-
nine po padu (fraktura radia vlevo). Hladina IgE bylajiz
456 kU/1 (norma do 200 kU/1), bez eozinofilie, hladiny
ostatnich imunoglobulinu v nonne, NK bunky jiz také
v norme. V 11 letech veku pacientka byla operovana ke
korekcia stabilizaci skoliozy, hladina IgE byla v té dobe
jiz 708 kU/1. Stale trpela na recidivujici infekce dycha-
cich cest (vetSinou febrilnich), dale na afty, kasel s pis-
koty, otitidy (Casto v€etne spontanni perforace bubinku),
opakovane byla nasazovana antibioticka 1é¢ba. Kozni
projevy byly lokalizovany v oblasti hlavy, krku a na
hyzdich (obr. 2). V kultivacich prevazoval Staphylo-
coccus aureus. Ve 12 letech veku byla chirurgicky i'eSena
cysta v oblasti pravé axilly - hodnoceno jako hidradeni-
tis abscedens. Vzhledem k recidivujicim infekcim byla
pacientka lécena imunomodulaénimi preparaty (inosin
pranobex, transfer faktor, kratce i imunoglobuliny). Ve
13 letech veku hladina IgE jiz stoupla na 3 690 kU/1,
byla detekovéana mirna senzibilizace na alergenové ex-
trakty potravin - hrach, fazole, pSenici, hrusku. Nasled-
ne byla znovu vysetrena v Ustavu klinické imunologie
a alergologie v Brne a pri genetickém vySetreni byla
metodou cileného masivniho paralelniho sekvenovani
(NGS), s naslednym potvrzenim Sangerovym sekve-
novanim, prokazana missense mutace c¢.140G & gt; T;
p.GIn469His potvrzujici HIES. U pacientky byla nasa-
zena antibioticka profylaxe (azithromycin). Nemocnost
poklesla, hlavnim problémem zustava spiSe dermatitida
arecidivujici stomatitidy. Dalsi chirurgicky zakrok pod-
stoupila pro reSeni abscesového loziska v podkozi levé
axilly. Pneumonii dosud nemela. Zadné potiZe s prore-
zavanim trvalych zubu nebyly zaznamenany.

Diskuse

Tato kazuistika poukazuje zejména na vyznam kli-
nického sledovani pro diagnézu HIES. Tento syndrom
je sice vzacny, ale muze se objevit v nasich ordinacich
a dlouho se maskovat za jinou diagnozu, zejména za
alergickd onemocneni, kde vyssi hladinu IgE, ekzém
(Casto impeti ginizovany), opakované zanety hornich
cest dychacich a kaSel vidame pomerne ¢asto. U nasi
pacientky dochazi typicky ke koznim projevum od rané-
ho veku, ale také ke komplikaci po BCG vakcinaci, coz
u pacientu se STAT3 HIES nebyva obvyklé (13). Tato
komplikace spolu se zanetlivym loziskem na ledvin e
logicky vedla u pacientky k podezreni na primarni imu-
nodeficienci. Podezreni na HIES vzniklo pi'ekvapive uz
v tomto raném veku, prestoze hladina IgE byla nizka,
ale v té dobe nebyla jeSte znama geneticka podstata

syndromu, a podezreni tak nebylo mozné potvrdit. Je
proto vhodné upozornit, ze prestoze tento syndrom ma
vysokou hladinu IgE ve svém na zvu, v detském veku
mohou byt tyto hladiny iv norméalnim rozmezi (13). Na
druhou stranu se u jinych pacientu s timto syndromem
muze také objevit tendence k poklesu IgE az s vekem
pacienta (2). V dalsim vyvoji pacientky pozorujeme,
krome dermatitidy, spiSe opakované infekce hornich
cest dychacich a kasel s piskoty, coz spolu se senzibili-
zaci (i kdyz nizkou) k potravinovym alergenum ukazo-
valo spiSe k alergickému onemocneni. Nase pacientka
nemela zadnou pneumonii a priznaky imunodeficitu ne-
jsou (dosud) prili§ vyrazne vyjadreny. Dale je zajimavé,
ze hladina IgE se zvySovala jen velmi pozvolna, coz
je v detském veku fyziologické. Hypermobilita kloubo
a rozvoj skolidézy byl jen dalsi stripek do mozaiky. Te-
prve rozvoj abscesu ve 12 letech a nardst sérové hladiny
IgE ved] znovu k podezreni na HIES a v té dobe uz
bylo mozné provést genetické vySetreni, jak jiz bylo
publikovano i v ¢eské literature (28). Véasna diagndza
je vsak velice dulezita, protoze ze zahajeni antibiotické
profylaxe mohou pacienti profitovat, podobne jako nase
pacientka, a tato terapie také pomaha predejit zejména
plicnim komplikacim.

Zaver

Cilem tohoto ¢lanku bylo upozornit na vzacné one-
mocneni a podat o tomto syndromu ucelené informace.
U pacientu s dermatitidou a recidivujicimi infekcemi
dychacich cest s nepresvedéivou atopickou anamnézou
je vhodné myslet i na diagnézu HIES a v pripade pode-
zi'eni provést genetické vysetreni.
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