2° JORNADAS NACIONALES CONJUNTAS
DE ALERGIA E INMUNOLOGIA EN PEDIATRIA

11,12 Y 13 DE ABRIL DE 2013
SEDE:
ARISTON HOTEL — CORDOBA 2554 —~CIUDAD DE ROSARIO — PROVINCIA DE BUENOS AIRES

Mesa Redonda

Inmunodeficiencias por Disregulacion del
sistema inmune

Disregulacion inmune, poliendocrinopatia y
enteropatia ligada al X (IPEX/IPEX simil)

SEMINARIO, Analia Gisela
Médica

Grupo de Inmunologia
HNRG



ANTECEDENTES PERSONALES

Nifia de 5 anos, adoptada

En el primer mes de vida comienza con diarreas severas y dermatitis atopica de dificil
manejo por lo cual requirio hospitalizacion prolongada hasta los 6 meses. Asociando
multiples infecciones respiratorias y varicela

2009 -2011
Broncoespasmos recurrentes
4 neumonias bilaterales, que requirieron su internacion.
Infeccion por Herpes Zoster.




ANTECEDENTES PERSONALES

Mayo 2011
Ingresa Servicio de Neumonologia HNRG: Neumonia de mala evolucion.

Cuadro Clinico:

Oxigeno dependiente.
Adenomegalia submaxilar
TAC Térax

Biopsia pulmonar y ganglionar



DIAGNOSTICO ANATOMO —
PATOLOGICO

~ Biopsia pulmonar: Hiperplasia Folicular Linfoide.

~ Biopsia ganglionar: linfadenitis reactiva inespecifica.

Interconsulta con INMUNOLOGIA , Septiembre 2011 ‘




EVALUACION INMUNOLOGICA

Dosajes Hipergammaglobulinemia
Ig E 48 Ul (vn: < 60 Ul/ml)
Subclases Deficiencia Ig G4
lg G
Funcion Anti corporea Respuesta a antigenos polisacaridos
Intermedia
Autoanticuerpos FAN + 1/640
(patron moteado)
ANCA C ++

Otros auto anticuerpos: Negativos




VALORACION DEL COMPARTIMENTO DE

I|nfoc|tos CD3 CD5 CD4 CD4
CD45RA CD45RO
Paciente
Valores 5597 4313 1009 2202 1983 2156
absolutos
57,8-81 17,9-39
Valores 60-81  26,8-423 17535  6-19
normales

ompartlmento Naive Memoria Memory
lg D+ CD27+ IgD-CD27+
Paciente 4 5
Valores 1,0-3,1

52.3-72.1 6.7-18 2.0-9,7
normales




ESTUDIO FUNCIONAL : ACTIVACION LINFOCITOS CD

4 LUEGO DE ESTIMULO CON FITOHEMGLUTININAS.
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EXPRESION DE RECEPTORDE IL 2

Control Paciente

CD25

CD122

e 0] 10 0 1w+ 10" 1! 1w 107 104

Mutacion: Homozygous missense
(c. 122 to> c, p. Y41S) in gene IL2Ra
Instituto Necker -Paris




TRATAMIENTO: DEFICIENCIA CD 25

Oxigeno terapia por 8 meses, desde Mayo 2011

Profilaxis antibiotica.

Pulsos de Solumedrol, comienza el 1° en Septiembre 2011 y ultimo
Abril 2012

Enero 2012 : Mofetil- Micofenolato



EVOLUCION

En el seguimiento presenta multiples exacerbaciones de su
dermatitis atopica, alopecia y presenta algunas
reagudizaciones re jo ambulatorio.

alopecia

En Junio 2012 inicia tratamiento con Rapamicina y
corticosteroides (1 mg/kg/d) Requirid 4 pulsos de
solumedrol , indicados por su neumondlogo



EVOLUCION: MARZO 2013

Muy buen estado general

Piel y faneras, francamente mejoradas

Inicid ciclo escolar



Tratamiento: Deficiencia CD 25

Transplante de células
Hematopoyeticas



Muchas Gracias




