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1.-INTRODUCCION

Los errores innatos de la inmunidad (Ell) son enfermedades genéticas que
producen defectos cuantitativos o funcionales de diferentes moléculas del
sistema inmunologico. Tienen diferentes formas de presentacion y factores
predisponentes como: consanguinidad, antecedente familiar y oncologico
entre los mas importantes.

La deficiencia de ARPC1B altera la proliferacion de células T, la dindmica del

citoesqueleto, la migracion celular y el ensamblaje de sinapsis inmunolégicas.

2.-METODOLOGIA

Se presenta a propésito el reporte de caso clinico de una paciente femenina
de 1afio 7 meses de edad, con Deficiencia de ARPC1B.

3.-CASO CLINICO

Paciente femenino de 1 ano, 7 meses. Endogamia positiva, embarazo
normoevolutivo, eccema desde el nacimiento. Inmunizaciones incompletas,
solo hepatitis B. Onfalorrexis al mes de edad, con desarrollo de onfalitis.

APP:

- Desnutricion severa con detencion del crecimiento

= Retraso global del neurodesarrollo

= Crisis convulsivas

= Hipertension arterial sistémica

= Alergia a la proteina de la leche de vaca

= Hospitalizacién al 2do mes de edad por Infeccion de tejidos blandos en
region supraclavicular y mama izquierda, sin aislamiento; otitis media aguda
izquierda por P. aeruginosa; IVU por E.coli, hemocultivo con Citrobacter
amalonaticus. Tratamiento: Meropenem, Vancomicina, Gentamicina vy
Cefepime.

Referida al afio, 3 meses por sospecha de error innato de la inmunidad.
Durante su hospitalizacion se documenta:

- Dermatosis diseminada, eritrodermia y placas eritematoescamosas,
asociado a prurito y xerosis.

= Gastroenteritis aguda por sapo virus y E. coli entero agregativa

= P. aeruginosa en lavado broncopulmonar, TAC: granuloma apical
derecho y nédulo subpleural posterior izquierdo

= IRM cerebral, hiperintensidad T2 de globos palidos

= Hipoacusia superficial derecha

EF: Craneo con desproporcidn craneo-cara, cabello escaso e hipopigmenta-
do, cornea clara. Dismorfia facial (cejas arqueadas, fisuras palpebrales
oblicuas hacia abajo, puente nasal deprimido, narinas antevertidas). Abdomen
con hepatomegalia y hernia umbilical. Extremidades superiores, clinodactilia
del quinto dedo bilateral, falanges cortas. Resto normal.

LABORATORIOS

Inmunoglebulinas T lgA 230 (8-84)
G 1226 (172-814)
g 157 (33-108)
Linfocitos Totales 15,283%
CD19+ 4,472 (430-3,000)
CD3+ 2,525 (2,500-5,600)
CD4d+ 2,160 (1,800-4,000)
CD&+ 226 (590-1,600)
CD16+ 56+ 3,854 (170-830)

Debido a la sospecha genética se solicita panel INVITAE, el cual reporta
deficiencia de ARPC1B. Por lo cual se inicia el siguiente tratamiento:

Inmunomodulacion:
Ciclosporina (2 mg.kg.dia) VO
Prednisona (0.5 mg/kg/dia) VO
Gammaglobulina (847 mg/kg/dosis) c/21dias
Dermatologico
Betametasona tépica, mupirocina

Profilaxis

Trimetroprim/Sulfametoxazol (5 mg/kg/dia) dias alternos
Fluconazol (5 mg/kg/c/24 horas)

Paciente candidata a transplante de progenitores hematopoyéticos

La deficiencia en ARPC1B se debe considerar ante pacientes con
eczema de dificil control, elevacion de Inmunoglobulina A e inmuno-
globulina E, alergia alimentaria, trombocitopenia e infecciones
graves que ameriten hospitalizacion. En este caso en particular se
describen dismorfias faciales y en extremidades no descritas en
casos previos con esta patologia
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