Candidiasis mucocutanea cronica con STAT 1 GOF: Serie de casos
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Introduccion:

La Candidiasis mucocutanea cronica (CMC) es un sindrome
caracterizado por infecciones recurrentes o0 persistentes causadas
por especies de Candida con involucro de piel, uias y membranas
mucosas sin embargo puede manifestarse con una amplia gamma de
manifestaciones clinicas. Se ven involucradas mutaciones en el el
transductor de sefal y activador de la transcripcion 1 (STAT1).

A continuacion presentamos una serie de 2 casos familiares de CMC
con STAT 1-GOFR

Caso 1

Masculino 54 afios

« 2008- Tina corporal -
tratada con miconazol/
ketoconazol y terbinafina

« 2010 - Candida oral
recurrente

« 2018 - Endoscopia alta
moniliasis  esofagica +
estenosis tratamiento con
ltraconazol oral
 Onicomicosis de los

pies

« 2020- Neumonia S.
pneumoniae

o« 2022 — Colonizacion
bronquietasias P.
aeuriginosa y K. pneumonia
tratamiento con
Levofloxacino.

Caso 2

Masculino de 22 anos de edad

Infecciones de vias aéreas superiores de recurrencia desde los
12 afos hasta 3 eventos por mes requiriendo hospitalizacion en
1 ocasion

« 2013 — Candida oral recurrente 2 — 3 veces por aino

» 2013 Hospitalizacion por 2 semanas

Femenino de 57 afos
2017- Rosacea
2017 Onicomicosis

Caso 3:

2020- Placa candidiasica en paladar duro resistente a
tratamiento con azoles (Fluconazol, itraconazol, voriconazol)
2022- Carcinoma epidermoide en paladar rapidamente
progresiva con invasion a senos maxilar izquierdo y carrillos
dentales. Recibid 27 ciclos de radioterapia antes de fallecer.

« 2022- Roséacea eritemato telangiectasica

Caso 3:

Femenino de 27 anos
Esquizofrenia organica

Ulceras orales de repeticion desde los 5
anos

Neuromielitis dptica con Ac AQP 4'+

Rosacea.
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Discusion y conclusiones

Desfosforilacion de STAT 1 - supresion STAT 3 alterando el
Desarrollo de células T alterado

Respuestasa IFNstipoly2e IL-27 T

J IL-2, IFN-y e IL-12 y P IL-10, IL-4 e IL-5

J IL-17F, IL-22

Infecciones mucocutaneas y autoinmunidad.

Casos 3y 4 predominio autoinmunidad

Caso 3 historia natural de la enfermedad
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