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ECCEMA

Prurito,
Etapa aguda — F. Eritemato-vesiculosa] eritema,
‘ ~ vesiculas

: ~ prurito, excoriaciones
F. Secretante exudacion/serosidad

Etapa subaguda . costras

F. Descamativa | < exudacion
> descamacion

Etapa cronica — F. de liquenificacion |1 grosor epidérmico
7 reticulado

Dg: DA, IPEX, Wiskott-Aldrich, HIES?



I PEX “Immune dysregulation,

polyendrocrinopathy, enteropathy, X-linked syndrome”

-Tvlhtacién: gen FOXP3 / crom X. Es imp para el
desarrollo de LT reg (CD4+ CD25+ FOXP +)

s Clinica (comienza en RN o lactancia):

Diarrea severa y refractaria
Autoinmunidad
(DBT-1, tiroiditis, AHA, PTI, nefritis, hepatitis)
Eccema
Infecciones recurrentes




I PEX “Immune dysregulation,

polyendrocrinopathy, enteropathy, X-linked syndrome”

-4511?1 tratamiento adecuado fallecen antes de los 2 anos
de vida

m [ratamiento:

Inmunosupresores
Trasplante de MO




Sindrome de Wiskott-Aldrich

u E—b:ema: “dermatitis atopica”

m Trombocitopenia: plaquetas pequenas
m Infecciones: neumonias, otitis medias,

meningitis, sepsis (heumococo). Mas
tardiamente infecciones por Pneumocystis
carinii y herpesvirus.

m Autoinmunidad: anemia hemolitica....

m Tumores: linfomas inducidos por EBV




Sindrome de Wiskott-Aldrich

El gen mutado: crom X, codifica a WASP , se expresa en todos
los linajes derivados de stem cell (CD34).

Funcion: senalizacion intracelular y reorganizacion del
citoesqueleto

Sospecha diag:(Sintomas en el primer ano de vida)

Varon con petequias u otros signos de sangrado,

trombocitopenia y plaquetas pequenas. Plaguetopenia: No
responde a IVIG, ni a corticoides

Eccema
Infecciones (antes de los 6 meses): Compromiso Ty B




Diag probable
m Paciente varon con trombocitopenia congénita
(menos de 70.000) y microplaquetas y una de las siguientes:

Eccema

Infecciones virales o bacterianas recurrentes
Rta inadecuada a atg polisacaridos
Enfermedad autoinmune

Linfoma, leucemia o tumor cerebral

Diag definitivo
Primos, tios o sobrinos por rama materna
con trombocitopenia y microplaquetas

Mutaciones en el gen WASP
Ausencia de mRNA por Northern Blot en linfocitos
m Ausencia de proteina WASP en linfocitos




‘ Tratamiento

Gammaglobulina EV

Hemoderivados irradiados (GVH)

Transplante de MO




Sd de Hiper IgE: HIES

En_fgmedad de origen esporadico o hereditario (A.D. o A.R.)

m Caracteisticas principales:
IgE > 2000 UI/ml
Eccema (Dermatitis pruriginosa cronica recidivante)

Infecciones recurrentes respiratorias y cutaneas




HIES-AD:

S?JBTT 3: expresion dentro y fuera del S.I.

HIES-AR:

DOCKS8: texpresion en linfocitos (imp p/la activacion T
/ sobrevida y persistencia CD8 memoria)

Tyk2: senalizacion de INF a/f y en la via IL-12/INFy

10




SCORE DE GRIMBACHER — HIES-AD

Diag: <20: poco probable 20-40: dudoso

>40: probable

= véiox de IgE: < 200, 200-500, 501-1000, 1001-2000, > 2000
Ablscesos cutaneos: 0,1-2,3—-4,>4

Neumonias (por Rx):

0,23 >3

Anormalidades en parénguima pulmonar: no — BQ - Neumatocele

Otras infecciones severas:
Infeccion Fatal:

NO-Si
NO-Si

Valor de eosindfilos (el mayor): 700, 700 — 800, > 800

Rash RN:

No-Si

Sinusitis- otitis en el peor ano: 1-2,3,4-6, >6
Candidiasis: no - oral — vaginal — onicomicosis - sistémica

Dientes primarios retenidos:

no, 1, 2, 3, >3

Escoliosis: < 109, 10 —149, 15 - 209, >20

Fracturas por traumas leves:
Hiperextensibilidad:

no,1-2,>2

No-Si

Facie caracteristica: no-leve-marcada

Paladar alto:
Linfoma:
Anormalidades de la linea media:

NO-Si
NO-Si
Nno-si

Edad de aparicion: > 5 anos, 2 - 5 ahos, 1 -2 anos, < 1
Eccema (el peor estado): no-leve-moderado-severo




TRATAMIENTO: HIES-AD

_~_

m Pautas higiénicas y de control ambiental

= Controles periodicos por odontologia y
traumatologia

= Tratamiento ATB precoz de infecciones /
Antibioticoterapia profilactica

m Ante deficiencia de Ac: GGEV




HIES-AR

m Tyk2: sefalizacion de INF a/B y en la via
IL-12/INFy — Infecciones virales y por

gérmenes intracelulares

m DOCKS8: texpresion en linfocitos (imp p/la
activacion T / sobrevida y persistencia CD8
memoria




HIES-AR /7 DOCKS8

= Dermatitis Atdpica 92 %

m | Alergias 60 %
sma 41 %
n Infecciones cutaneas bacterianas 73 %

m | Candidiasis mucocutanea 50 %

s Infecciones cutaneas virales 86 %
Infecciones respiratorias 96 %
Diarrea 14 %
Hepatitis 6 %

m  Sepsis 11 %
Infecciones virales sistémicas 8 %
Infecciones flingicas sistémicas 0 %

= SNC 4 %

= AHA 11 %
Malignidad (hematopoyética y en piel) 17 %

m  Altos niveles de IgE 100 %
Eosinofilia 90 %

= Disminucidn progresiva de Linfocitos T 65 %

= Cel B disminuidas 15 %

s Cel NK disminuidas 36 %

= Bajos niveles de IgM 75 %

m  Pobre respuesta de anticuerpos Variable

s Pruebas de linfoproliferacion (PHA) Variable




CASO CLINICO

Antecedentes Personales

m G3P1A1 embarazo controlado, cesarea
por falta de progresion

= RNT/PAEG — PN:2850 gr

m Monorreno
m Criptorquidea izquierda

m Pecho exclusivo hasta el 6to mes, luego
incorporacion de semisolidos y continud
con lactancia materna hasta los 2 anos




Antecedentes familiares
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Rinitis alérgica Rinitis lérgica
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Evolucion
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Examen Fisico

+

m Peso:12 kg (Pc 10)
m Talla 88cm (Pc 10)
m Eccema generalizado y lesiones por

rascado

m Molusco contagioso diseminado, a
predominio en cara










s IGA: 63 mg/dl (71 +/- 37)

s IGG: 780 mg/dl (892 +/-183)
IGM: 25 mg/di] (61 +/-19)
IGE: 2040 Ul/ml 1 (hasta 60UI/ml)
CD3: 249 (480 mm3) § (67,8% (3295mm3)
CD4: 199% (380 mm3) 4 (37% (1747mm3)
CD8: 5% (100 mm3)4 (22,8% (1197mm3)

NK : 13% (260 mm3) (10% (539mm3)
CD19: 52% (1040 mm3) (16, 5% (882mm3)

GB 12800 neut 30/ eo / b 0/ linf 26/ mono 10

Rta proliferativa linfocitaria disminuida para
mitogeno CD3 y a los ag toxoide tetanico y
candida




Evaluacion inmunologica

Linfocitos B y

Linfocitos T NK normal. Inmunod_eficiencia
combinada




Debido a la mala evolucion se
reevalla el diagnostico

T

m Deficiencia de HLA 1

Sindrome de Hiper IgE

m Deficiencia de ZAP 70




m Estudio HLA-I = Normal
m Estudio de proteina zap 70 = (+) en linfocitos
m Estudio para mutacion DOCK 8

HIES: DEFICIENCIA DE DOCK 8

!







