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Caso clinico

Juan (6 meses)

MC: Dificultad respiratoria

Diarrea con sangre




Caso clinico

Se deriva con diagnostico de PTI
HOSPITAL GARRAHAN




De futbol y de medicina ...
. jTodo el mundo opina !!!




Caso clinico

Antecedentes personales :
 RNT/ PAEG: EG: 38 semanas
Peso nacimiento: 2610 gr Long. corporal: 45cm PC: 32 cm

. Hijo de padres no consanguineos
* BCG sin complicaciones. Vacunacion completa para la edad

e Ictericia a los 16 dias de vida (7 dias en LMT).

A los 45 dias de vida internacion por fiebre sin foco, HMC +
URO + PL negativos. Anemia y trombocitopenia leve
(90.000/mm3)

» Entre los 2 y 5 meses de vida: 4 internaciones mas por fiebre
sin foco clinico, cultivos negativos

* 2 episodios de OMA supurada

* No recibio transfusiones

Antecedentes familiares: No refiere




HMG
Leucocitos x109/I

Formula
leucocitaria

Plaquetas x109/1
Hematies 10?/|
Hb g/dl / Hto %
VCM fl/ HCM pg
CHCM g/dl ADE
VPM
Reticulocitos %
Morfologia

12

N17 L76 M7

20
3.1
7120.5
80/ 27
341714
7.2
14

Anisocitosis++
Hipocromia+
Micro+/macro+
Esferocitos+

Plaquetas
normales/pequefas

Caso clinico
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Caso clinico

¢ Qué alteraciones se observan en el
hemograma? ;Qué gravedad tiene?

¢, Cual es el diagnostico de sospecha?

. Signos de alarma o derivacién a especialista?
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Caso clinico

Laboratorio:

Glucemia: 0.87 gl
Urea 0.22 g/l
Creatinina 0.52 mg/dI
GOT/GPT 51 U/L 39 U/L
LDH 885 Ul / L
BT 2.2 mg/dL
BD 0.4 mg/dL

PCD (Coombs) Positiva (Ig G +++)

Viruria CMV Positiva

PCR CMV carga viral 248754 log 5.39.
MF Rotavirus

Fondo ojo Normal

Ecografia abdominal:
Leve hepatomegalia
homogénea, vesicula
sin imagenes en su
interior. Esplenomegalia

homogénea




Caso clinico

Paciente de varon de 6 meses.

Sin antecedentes familiares que sugieran IDP.
Debido a presentar plaguetopenia

(no caracterizada), eczema retroauricular e
infeccion por CMV deberia considerarse dentro
de lo diagnosticos diferenciales de
trombocitopenia el Sindrome de Wiskott Aldrich
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Caso clinico

Expresion de proteina WAS que es AUSENTE (siendo de
3% con IFM 28 en el paciente y 99% con IFM 75 en el
control).

Extraccion de ADN: variante ¢.361-20t>g en el gen WAS.
Este resultado es compatible con el diagnostico
planteado.

Sindrome de Wiskott Aldrich

Sindrome de inmunodeficiencia asociado [Tiene diferentes fenotipos clinicos, que
a trombocitopenia, eczema, dependen del grado de expresion de la
susceptibilidad a fenémenos de proteina WAS

autoinmunidad y a malignidades; por
mutacion de la proteina WAS

Mejor pronostico si el trasplante se realiza
antes de los 5 afos de vida

Clinical Features

Petechiae due to X
J : ..
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DIAGNOSTICO
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., Como se debe enfocar el estudio de laboratorio en las
IDP?

Hay que tener presente que la gran mayoria de las IDP se
diagnostican na correcta historia clinica y exploracion
fisica una determinacion de
inmunoglobuiimas (Ig) plasmaticas, son pruebas disponibles
en la mayoria de los laboratorios, incluso en atencion
primaria.
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Parametros del Hemograma

« El hemograma nos da informacion sobre:

v Contaje del numero de los diferentes tipos celulares en sangre periférica
« Hematies, reticulocitos
 Plaquetas
= Leucocitos (tipo de leucocitos, niumero y valores porcentuales).

v Cuantificacion de la hemoglobina, medicién del hematocrito

v Calculo de los indices eritrocitarios (de Wintrobe) y plaquetarios.

El frotis de sangre periférica sigue siendo insustituible
para detectar alteraciones morfologicas
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PUNTOS CLAVE desde lo hematoldgico

Antecedentes personales

Topografia y microbiologia.

Evolucian y tratamiento.

Otras manifestaciones 1.r|n|:ulndn5 al 5I5|ZEI'I'iﬂ inmune

Exantemas persistentes, dermg 1_eritrodermia.
Fenomenos autoinmunes{gitopenias hematicas) endocrinopatias,

simil edad celiaca, simil-enfermedad inflamtorio intestinal).
Linfoproliferacidn

Complicaciones con las vacunas o gérmenes vivos.
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» HEMATOLOGIA:

Manifestacion clinica IDP a sospechar

Plaguetopenia con microplaguetas

» Sindrome de Wiskott-Aldrich

Citopenias autoinmunes » Inmunodeficiencia comdn variable
» Deficiencia de AID (citidina deaminasa inducida por activacion)
» Deficiencia de PNP
« Deficiencia de LRBA
Anemia aplasica » XLP tipo 1 (deficiencia de SAP)
Linfadenopatias y « X¥LP (sindrome linfoproliferativo ligado al X)
hepatoesplenomegalia = ALPS (sindrome linfoproliferative autoinmune)
» Deficiencia de AlD (citidina deaminasa inducida por activacion)
» Inmunodeficiencias combinadas
Neutropenia » Neutropenia congénita severa

» Neutropenia ciclica

» Deficiencia de CD40L

» XLA (agammaglobulinemia ligada al X)

» Sindrome WHIM (warts, hypogammaglobulinemia, infections, and
myelokathexis)

Anemia hemolitica

» Deficiencia de PNP (fosfonlasa de nucledsidos de purina)

Linfohistiocitosis hemofagocitica,

Barr

infeccion fulminante por virus Epstein-

» Sindromes de linfohistiocitosis hemofagocitica familiar
e XLPtipos 102

 Defecto en Itk

e Defecto en CD27

» Defectos en canales de magnesio

Leucocitosis marcada

 Deficiencia de adhesion leucocitaria (LAD)

Trombocitopenia en un varén

s XLT (tfrombocitopenia ligada al X)
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PUNTOS CLAVE

...pero, siempre comenzar

conun hemograma |
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