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KRATAK SADRŽAJ
Uvod  Sin drom IPEX, od no sno na sled na (X-ve za na) imu no di sre gu la ci ja s auto i mu nom po li en do kri no pa ti jom i en te ro-
pa ti jom kao osnov nim ma ni fe sta ci ja ma, je ste ret ko i iz u zet no te ško obo qe we. Na sta je usled mu ta ci je ge na od go vor-
nog za sin te zu spe ci fič nog pro te i na (FOXP3), ko ji di fe ren ci ja ci jom i ak ti va ci jom CD4+CD25+ re gu la tor nih T-lim fo-
ci ta ima kquč nu ulo gu u in duk ci ji i odr ža va wu pe ri fer ne to le ran ci je sop stve nih tki va.
Prikaz bolesnika  Pri ka za no je mu ško odoj če s kla sič nom kli nič kom sli kom sin dro ma IPEX, ko ji se is po qio kra jem 
pr vog me se ca po ro đe wu naj pre di ja be tes me li tu som tip 1 i hro nič nom di ja re jom pra će nom de hi dra ta ci jom i po re-
me ća jem na pre do va wa, a po tom ek ce mom na li cu i la bo ra to rij skim zna ci ma ti re o i di ti sa bez ti re o id ne dis funk ci-
je (an ti ti re o glo bu lin ska an ti te la 1:5500, an ti mi kro zom na an ti te la 1:40). Ni vo imu no glo bu li na E (IgE) u pla zmi bio 
je vi sok (517 IU/l), dok su an ti te la na tkiv nu tran sglu ta mi na zu bi la po vi še na (IgA 7,5 U/ml); an ti glat ko mi šić na i an ti-
DNK an ti te la ni su za be le že na. Na osno vu ti pič ne kli nič ke sli ke i la bo ra to rij skih na la za po sta vqe na je di jag no-
za sin dro ma IPEX, što je za tim po tvr đe no do ka zom mu ta ci je IVS7+5G>A na ge nu za FOXP3. Le če we in su li nom uz pri me nu 
pro ni zo na i kom bi no va ne pa ren te ral ne i se mi e le men tar ne is hra ne do ve lo je do kli nič kog opo rav ka bo le sni ka. U 
uz ra stu od de vet me se ci, upr kos pri me ni pro ni zo na i hi po a ler go ge ne is hra ne, po no vo je do šlo do te ške i upor ne di-
ja re je pra će ne de hi dra ta ci jom, gu bit kom te le sne te ži ne i po gor ša wem op šteg sta wa de te ta. Uz pot pu nu pa ren te ral-
nu is hra nu, kao i osta le me re, u le če we je uve den aza ti o prin, ali bez že qe nog efek ta. U uz ra stu od dva na est i po me-
se ci, usled bak te ri je mi je i di se mi no va ne in tra va sku lar ne ko a gu la ci je kao kom pli ka ci je, do la zi do smrt nog is ho da.
Zakqučak  Sin drom IPEX tre ba ima ti u vi du u svim slu ča je vi ma udru že ne po ja ve di ja be tes me li tu sa tip 1 i hro nič-
ne di ja re je kod mu škog no vo ro đen če ta ili odoj če ta. Iako su re zul ta ti le če wa za sad skrom ni, sa svim je iz ve sno da će 
oni u sko ra šwoj bu duć no sti bi ti znat no bo qi.

Kqučne reči: sindrom IPEX; FOXP3; deca

UVOD

Sin drom IPEX (imu no di sre gu la ci ja, po li en do-
kri no pa ti ja, en te ro pa ti ja, na sle ði va we ve za no za 
X-hro mo zom) od li ku je se auto i mu nim ošte æe wem ne-
ko li ko or gan skih si ste ma, pri èe mu naj èe šæe pre o-
vla ðu ju en te ro pa ti ja usled atro fi je slu zo ko že cre-
va, di ja be tes me li tus tip 1 usled stra da wa β-æe li-
ja Lan ger han so vih ostr va ca pan kre a sa, hi po ti re o-
za iza zva na an ti te li ma pro tiv tki va šti ta ste žle-
zde, auto i mu na ane mi ja i trom bo ci to pe ni ja, po ja èa na 
sklo nost ka in fek ci ja ma, kao i hro niè ni der ma ti-
tis [1]. Sin drom je pr vi opi sao Pa uel (Po well) 1982. 
go di ne [2]. Taè na in ci den ci ja sin dro ma IPEX ni je 
po zna ta, jer se sma tra da zna èa jan broj bo le sni ka ko-
ji pa te od bla žeg ob li ka ove bo le sti iz mi èe po sta-
vqa wu di jag no ze [1].

U osno vi sin dro ma IPEX le ži mu ta ci ja ge na sme-
šte nog na pe ri cen tro me riè nom lo ku su X-hro mo zo-
ma (Xp11.23-q13.3), ko ji ko di ra pro tein ozna èen kao 
FOXP3 [3]. Reè je o pro te i nu iz po ro di ce mo di fi-
ka to ra gen ske tran skrip ci je sa vi qu ška stim, od no-
sno kri la tim he liè nim do me nom (engl. fork head/win-
ged he lix). Ži vo tiw ski mo del sin dro ma IPEX je miš-
ji soj na zvan ”scurfy”, na stao spon ta nom mu ta ci jom ho-
mo log nog ge na FOXP3, što do vo di do opa da wa kr zna, 
ane mi je, trom bo ci to pe ni je sa èe stim obil nim kr va-
re wem iz di ge stiv nog trak ta, hi po go na di zma, uèe sta-
lih in fek ci ja, di ja re je, ka hek si je i ugi nu æa do tre æe 

ili èe tvr te ne de qe ži vo ta [4]. Glav nu ulo gu u raz vo ju 
imu no di sre gu la ci je iza zva ne mu ta ci jom ge na FOXP3 
ima ju CD4+ po moæ ni T-lim fo ci ti [5]. Po ka za no je da 
ošte æe we FOXP3 èi ni CD4+ po moæ ne T-lim fo ci te 
sklo ni jim olak ša noj i pre te ra noj ak ti va ci ji na kon 
pre po zna va wa an ti ge na po mo æu T-æe lij skog re cep to-
ra, bu du æi da se FOXP3 ve zu je za se kven ce DNK u bli-
zi ni pro mo to ra za tran skrip ci o ne fak to re NFAT i 
NF-κB, su pri mi ra ju æi sin te zu in ter le u ki na 2 (IL-2) 
i sled stve nu æe lij sku ak ti va ci ju i pro li fe ra ci ju 
po sre do va nu na ve de nim tran skrip ci o nim fak to ri-
ma [6]. Osim to ga, FOXP3 su pri mi ra sin te zu mno gih 
ci to ki na [6]. Me ðu tim, kli niè ki i eks pe ri men tal-
ni po da ci go vo re u pri log to me da je glav ni po re me-
æaj imu nog si ste ma, ka ko kod ”scurfy” mi ša, ta ko i kod 
qu di sa sin dro mom IPEX, po re me æaj di fe ren ci ja ci-
je CD4+CD25+ re gu la tor nih T-lim fo ci ta, za ko ju je 
neo p ho dan funk ci o na lan FOXP3. Iz o sta nak re gu la-
tor nih T-lim fo ci ta do vo di do po re me æa ja pro ce sa 
stva ra wa pe ri fer ne to le ran ci je na sop stve ne an ti-
ge ne, što ima za po sle di cu broj ne i ra zno vr sne auto-
i mu ne ma ni fe sta ci je ko je od li ku ju sin drom IPEX [7, 
8]. U skla du s tim po ka za no je da re la tiv no ma li broj 
in takt nih re gu la tor nih T-æe li ja pre ve ni ra po ja vu 
sin dro ma [8].

Kod ve æi ne bo le sni ka sin drom se di jag no sti ku je 
u pr voj go di ni po ro ðe wu, ima ra pid no pro gre si van 
tok i za vr ša va se fa tal no u ro ku od go di nu da na od 
po sta vqa wa di jag no ze, ma da su opi sa ni i bla ži ob-
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li ci sin dro ma s pro du že nim pre ži vqa va wem. Do-
sad je opi sa no 20 raz li èi tih mu ta ci ja ge na FOXP3 
ko je su udru že ne sa sin dro mom IPEX [8]. Na sle ði va-
we je ve za no za X-hro mo zom po stan dard nom men de-
li jan skom mo de lu, pri èe mu de èa ci obo le va ju, dok su 
žen ske oso be no si o ci obo qe wa [7].

Kod bo le sni ka sa sin dro mom IPEX obiè no se ne 
is po qa va ju iz ra že ni zna ci imu no de fi ci jen ci je, 
prem da je uèe sta lost sep ti ke mi je i dru gih in fek ci-
ja po ve æa na. Imu no lo ški te sto vi po pra vi lu ne ot-
kri va ju gru be po re me æa je, ali èe sto po ka zu ju bla go 
po ve æa we od no sa CD4 i CD8 sub po pu la ci ja lim fo-
ci ta, eozi no fi li ju, po ja èa nu ak ti va ci ju T-lim fo-
ci ta i pro men qi vo po ve æa we ni voa IgE u pla zmi [9]. 
Ra zno vr sna auto an ti te la, pro tiv β-æe li ja ostr va ca 
pan kre a sa, kom po nen ti crev nih re si ca, tki va šti-
ta ste žle zde i dru gih tki va, mo gu po sto ja ti ili ne, 
ma da je uoèe no da se wi ho vo po ja vqi va we vre me nom 
po ve æa va [1].

Te ra pi ja imu no su pre siv nim le ko vi ma po pra vi-
lu da je sla be re zul ta te [1]. Kod ne kih bo le sni ka ci-
klo spo rin A i ta kro li mus do ve li su do pri vre me nog 
po vla èe wa auto i mu nih po ja va i wi ho vih kli niè kih 
po sle di ca, dok je eks pe ri men tal na pri me na si ro li-
mu sa po ka za la ohra bru ju æi re zul tat [10]. Tran splan-
ta ci ja ma tiè ne æe li je he ma to po e ze je po ku ša va na sa 
skrom nim uspe hom usled èe stih fa tal nih kom pli ka-
ci ja, ali u da qoj per spek ti vi ipak osta je me tod le èe-
wa ko ji obe æa va [11-13].

PRIKAZ BOLESNIKA

Mu ško odoj èe sta ro èe ti ri me se ca i de set da na 
upu æe no je iz re gi o nal nog zdrav stve nog cen tra na 
Uni ver zi tet sku deè ju kli ni ku u Be o gra du zbog di ja-
be tes me li tu sa tip 1 i hro niè ne di ja re je s po re me æa-
jem na pre do va wa. Trud no æa je bi la ter min ska, ured-
nog to ka, a po ro ðaj nor ma lan; de te je ro ðe no du gaè ko 
56 cm i te ško 3600 g (Ap gar skor 9). Pri mi lo je BCG 
vak ci nu bez kom pli ka ci ja.

Dva de set pe tog da na po ro ðe wu kod de te ta se is po-
qi la akut na de hi dra ta ci ja pra æe na po mu æe wem sve-
sti. Ni vo gli ke mi je je bio 55 mmol/l, in su li ne mi je 3 
mU/l, a C-pep ti da u se ru mu 0,25 mmol/l, te je po sta vqe-
na di jag no za di ja be tes me li tu sa tip 1. Uz le èe we in-
su li nom us po sta vqe na je kon tro la gli ke mi je, ali se 
ubr zo ja vi la i hro niè na ne in fek tiv na osmot sko-se-
kre tor na di ja re ja pra æe na ano rek si jom, gu bit kom te-
le sne te ži ne, apa ti jom i za sto jem u mo tor nom raz vo-
ju de te ta. Po red kon ti nu i ra ne in tra ven ske na dok na-
de gu bit ka teè no sti i elek tro li ta, bi lo je po treb no 
pri me ni ti i kom bi no va nu se mi e le men tar nu i pa ren-
te ral nu is hra nu de te ta. Bo lest se u da qem to ku kom-
pli ko va la ek ce mom na li cu i te škim in fek ci ja ma 
di saj nih or ga na. Do dat nim is pi ti va wem utvr ðe ni su 
po vi šen ni vo imu no glo bu li na E (IgE) u pla zmi (517 
IU/ml) i vi sok ti tar an ti ti re o glo bu lin skih (1:5500) 

i an ti mi kro zom nih an ti te la (1:40). Vred nost FT4 u 
pla zmi bi la je nor mal na (11,4 pmol/l), što je uka zi va-
lo na to da ne ma ti re o id ne dis funk ci je. Do ka za na su 
i an ti te la na tkiv nu tran sglu ta mi na zu (IgA 7,5 U/ml), 
kao i an ti gli ja din ska an ti te la (IgA 30 U/ml, IgG 18,4 
U/ml), dok an ti glat ko mi šiæ na i an ti te la na dvo lan-
èa nu DNK ni su za be le že na. Na osno vu kli niè ke sli-
ke (di ja be tes me li tus, hro niè na osmot sko-se kre tor-
na di ja re ja, ek cem), la bo ra to rij skih re zul ta ta i to ka 
bo le sti po sta vqe na je di jag no za sin dro ma IPEX, što 
je za tim po tvr ðe no na la zom mu ta ci je IVS7+5G>A na 
ge nu za FOXP3 mo le ku lar noge net skom ana li zom ko-
ja je oba vqe na u Deè joj bol ni ci „Ana Me jer” Uni ver-
zi te ta „De gli stu di” u Fi ren ci, u Ita li ji. Uvo ðe-
wem pro ni zo na u le èe we (7,5 mg dnev no) sta bi li zo-
va la se funk ci ja di ge stiv nih or ga na, a op šte sta we 
de te ta se po ste pe no po boq ša lo.

To kom dva me se ca bol niè kog le èe wa de te je, uz in-
su lin, pro ni zon i kom bi no va nu se mi e le men tar nu i 
pa ren te ral nu is hra nu, udvo stru èi lo te le snu te ži-
nu (sa 2700 g na pri je mu na 5700 g pri ot pu stu). Le-
èe we di ja be te sa na sta vqe no je in su li nom (pri bli-
žno 1,5 je di ni ca po ki lo gra mu te le sne ma se dnev no, 
po de qe no u èe ti ri do ze), dok je do za pro ni zo na, ra-
di pre ven ci je re ci di va di ja rej nog po re me æa ja, sve-
de na na 2,5 mg dnev no. Pri me we na te ra pi ja je do ve-
la do sta bi li za ci je funk ci ja di ge stiv nih or ga na, 
od go va ra ju æeg oral nog uno sa i za do vo qa va ju æe kon-
tro le gli ke mi je.

Oko èe ti ri me se ca ka sni je, tj. u uz ra stu od de vet 
me se ci, do šlo je do re ci di va upor ne di ja re je, de hi-
dra ta ci je, gu bit ka na te le snoj te ži ni i po gor ša wa 
op šteg sta wa de te ta. Uz pro ni zon, u imu no su pre siv-
nu te ra pi ju ukqu èen je i aza ti o prin, ali bez že qe-
nih re zul ta ta. Di ja re ja, osmot sko-se kre tor nog ti pa, 
po sta la je sve te ža, te je kod de te ta po no vo za po èe ta 
pri me na pot pu ne pa ren te ral ne is hra ne. U sklo pu te-
ške is cr pqe no sti or ga ni zma i imu no su pre siv ne te-
ra pi je raz vi ja se bak te ri je mi ja. Pr va po ja va ove kom-
pli ka ci je, èi ji je uzroè nik bio Staphylo coc cus aure us, 
sa ni ra na je, ali se ubr zo, u uz ra stu od dva na est i po 
me se ci, ja vqa no va, ko ju je iza zva la Kleb si el la. Ona se u 
da qem to ku kom pli ku je di se mi no va nom in tra va sku-
lar nom ko a gu la ci jom i smrt nim is ho dom.

DISKUSIJA

Put ka pre po zna va wu sin dro ma IPEX, kao ge net-
skog, imu no pa to lo škog i kli niè kog en ti te ta, ni je 
bio jed no sta van. Pre sud nu ulo gu u de fi ni sa wu ovog 
ret kog, ali ve o ma in struk tiv nog, po re me æa ja re gu la-
ci je unu tar imu nog si ste ma igra lo je iz na la že we ve-
ze iz me ðu is tra ži va wa iz ve de nih na ”scurfy” mi še-
vi ma i ja vqa wa po li en do kri no pa ti je i en te ro pa ti-
je kod qu di, po pra vi lu u uz ra stu odoj èe ta i pred-
škol skog de te ta [14, 15]. Kquè ni ele ment za skla pa-
we pot pu ni je sli ke o sin dro mu IPEX, ko ja na sta vqa 
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da se raz vi ja kroz ot kri va we no vih èi we ni ca, pred-
sta vqa lo je ciq no is pi ti va we ge na FOXP3 kod qu-
di, ko ji je ho mo lo gan ge nu Foxp3 kod mi še va [16]. Za 
po sled wi gen je pret hod no ne dvo smi sle no po ka za no 
da je ukqu èen u di fe ren ci ja ci ju i funk ci ju re gu la-
tor nih T-æe li ja [17].

Na kon ne ko li ko de ce ni ja tra ja wa kon tro verz-
nog mi šqe wa o su pre si ji imu nog od go vo ra na ni vou 
CD4+ po moæ nih T-æe li ja od stra ne od re ðe ne sub po pu-
la ci je T-lim fo ci ta, pu ta tiv nih „T- su pre so ra”, pod 
okri qem broj nih re zul ta ta na uè nih is tra ži va wa na 
raz li èi tim mo de li ma da nas je pre o vla da lo gle di šte 
da kon tro lu ak ti va ci je CD4+ po moæ nih T-lim fo ci ta 
u smi slu pre ven ci je auto i mu no sti pre vas hod no vr še 
CD4+CD25+ re gu la tor ne T-æe li je, upra vo one èi je je 
stva ra we i de lo va we za vi sno od pro te i na FOXP3 [18], 
za ko ji se pret po sta vqa da se svo jim „vi qu ška stim” 
do me nom ve zu je za od re ðe na me sta u ge no mu T-lim fo-
ci ta, mo di fi ku ju æi eks pre si ju jed nog ili vi še još 
uvek ne po zna tih ge na i ti me dik ti ra ju æi di fe ren ci-
ja ci ju ka re gu la tor nim T-æe li ja ma [19]. Ovo me u pri-
log go vo re na la zi o to me da mu ta ci je ge na za FOXP3 
kod ko jih je de li miè no oèu van „vi qu ška sti” do men 
do vo de do bla žih ob li ka sin dro ma IPEX [8].

Mo guæ no sti le èe wa ovog sin dro ma su, na ža lost, i 
da qe ve o ma ogra ni èe ne. Imu no su pre siv na te ra pi ja 
mo že da do ve de do po boq ša wa, ali je ono po pra vi-
lu pro la zno [20]. Loš te ra pij ski od go vor na pri me-
nu kor ti ko ste ro i da i ne za do vo qa va ju æi, prem da ne-
što bo qi, od go vor na pri me nu ci klo spo ri na A i ta-
kro li mu sa mo gu da bu du de li miè no ob ja šwe ni spe ci-
fiè nim po re me æa ji ma pre no sa unu tar æe lij skog sig-
na la kod iz o stan ka funk ci o nal nog FOXP3, gde je, pre-
ma po da ci ma ne kih eks pe ri men tal nih stu di ja, uma-
we na ulo ga kal mo du lin-kal ci jum skog pu ta u in duk-
ci ji eks pre si je ge na [1, 10, 21]. S ovom pret po stav kom 
je u sa gla sno sti za pa ža we o do brom te ra pij skom od-
go vo ru na si ro li mus, no vi ji imu no su pre siv ni agens 
ko ji ne de lu je pre ko kal ci jum-kal mo du lin skog pu ta 
[10]. Imu no su pre siv na te ra pi ja, me ðu tim, kod ve æi ne 
bo le sni ka sa sin dro mom IPEX da je ma lo ili ni ma lo 
iz gle da za traj nu kon tro lu imu no pa to lo ških i kli-
niè kih ma ni fe sta ci ja, te se ve li ke na de po la žu u 
tran splan ta ci ju ma tiè ne æe li je he ma to po e ze, uto li-
ko pre što je po ka za no da i re la tiv no ma la sta bil na 
po pu la ci ja CD4+CD25+ re gu la tor nih T-æe li ja uspe-
šno us po sta vqa kon tro lu nad ak ti va ci jom T-lim fo-
ci ta i spre èa va ja vqa we auto i mu nih ma ni fe sta ci-
ja. Le èe we tran splan ta ci jom je za sad oprav da lo ove 
na de po pi ta wu po sti za wa re mi si je obo qe wa po sle 
us po sta vqa wa hi me riè ne re kon sti tu ci je imu nog si-
ste ma. Na de su, me ðu tim, još osta le ne is pu we ne u po-
gle du du go roè ne ži vot ne prog no ze, ko ju ogra ni èa va-
ju te ške kom pli ka ci je ko je pra te sa mu tran splan ta-
ci ju [11-13, 20]. Ne iz ve stan is hod le èe wa na gla ša va 
ko li ko je bit no da pe di ja tar pre po zna sin drom IPEX, 
kao i va žnost bla go vre me nog po tvr ði va wa di jag no-
ze mo le ku lar noge net skim me to di ma, ka ko bi se omo-

gu æi lo ade kvat no sa ve to va we po ro di ce i pre na tal-
na di jag no sti ka u na red noj trud no æi.

Mno ga no va sa zna wa o de ta qi ma ve za nim za ja vqa-
we, raz voj i tok sin dro ma IPEX su, bez ob zi ra na te-
ško æe u tra ga wu za de lo tvor nim i bez bed nim te ra-
pij skim pri stu pom ko ji bi omo gu æio po u zda no iz le-
èe we obo le le de ce, po da ri la le ka ri ma i is tra ži va-
èi ma no vi uvid u fi nu mre žu me ðu za vi sno sti unu tar 
imu nog si ste ma, gde se u in ter ak ci ji ge net skih èi ni-
la ca s ra zno vr snim èi ni o ci ma sre di ne mo že tra ži-
ti kquè za raz u me va we mno gih po re me æa ja ho me o sta-
ze imu nog si ste ma i or ga ni zma u ce li ni.

Pri ka za ni bo le snik je, pre ma na šem zna wu, pr vi 
bo le snik u Sr bi ji kod ko jeg je gen skom ana li zom po-
tvr ðe na di jag no za sin dro ma IPEX. Kod we ga se kra jem 
pr vog me se ca po ro ðe wu is po qio kla si èan kli niè ki 
ob lik ove bo le sti, naj pre di ja be tes me li tu som tip 1 
i hro niè nom di ja re jom pra æe nom de hi dra ci jom i po-
re me æa jem na pre do va wa, a po tom ek ce mom na li cu i 
la bo ra to rij skim zna ci ma ti re o i di ti sa [1, 2, 15, 20]. 
Na ža lost, bo lest je ve o ma te ška i slo že na, a re zul-
ta ti we nog le èe wa za sad pri liè no skrom ni [1, 10, 20].

Iako se svr sta va u iz u zet no ret ka obo qe wa, na sin-
drom IPEX tre ba mi sli ti u svim slu èa je vi ma udru-
že ne po ja ve di ja be te s me li tu sa tip 1, hro niè ne di-
ja re je i ek ce ma kod mu škog no vo ro ðen èe ta ili odoj-
èe ta. Le èe we ovog iz u zet no slo že nog i te škog pa to-
lo škog sta wa i da qe da je do sta skrom ne i pri vre me-
ne re zul ta te, ali se mo že oèe ki va ti da æe oni veæ u 
sko ra šwoj bu duæ no sti bi ti da le ko bo qi.
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INTRODUCTION  IPEX syndrome, namely, a hereditary 
(X-linked) immunodysregulation with autoimmune polyen-
docrinopathy and enteropathy, as the basic manifestations, 
presents a rare and exceptionally severe disease. It develops 
due to gene mutation responsible for the synthesis of a spe-
cific protein (FOXP3), which, by differentiation and activa-
tion of regular T-lymphocytic CD4+CD25+, has the key role in 
the induction and maintenance of the peripheral tolerance 
of one’s own tissue.
CASE OUTLINE  We present a male infant with classic clinical 
features of IPEX syndrome, which manifested by the end of the 
first month after birth, first with type 1 diabetes mellitus and 
chronic diarrhoea followed by dehydration and disordered 
development, and then with facial eczema and laboratory 
signs of thyroiditis without thyroid dysfunction (antithyreo-
globulin antibodies 1:5500, antimicrosomal antibodies 1:40). 
In addition, plasma IgE level was high (517 IU/l), while anti-
bodies to tissue transglutaminase were mildly increased (IgA 
7.5 U/ml), and anti-smooth muscle and anti-DNA antibod-
ies were absent. Based on the typical clinical features, as well 
as the laboratory findings, IPEX syndrome was diagnosed, 
which was further confirmed by proved IVS7+5G>A muta-
tions in the FOXP3 gene. Therapy with insulin and Pronison, 

combined with parenteral and semielementary nutrition 
resulted in the patient’s clinical improvement. At the age of 
9 months, despite Pronison and hypoallergenic nutrition, the 
child had a relapse of severe and persistent diarrhoeal disor-
der followed by dehydration, weight loss and deterioration of 
general condition. Beside the complete parenteral nutrition, 
as well as other measures, azathioprine was introduced into 
the treatment, but without the desired effect. At the age of 
12.5 months, due to bacteraemia and disseminated intravas-
cular coagulation as complications, the patient ended lethally.
CONCLUSION  IPEX syndrome should be kept in mind in all 
the cases of associated type 1 diabetes mellitus and chronic 
diarrhoea in male neonates or infants. Although treatment 
results have still been modest, it is quite certain they will be 
far better in the near future.
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