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INTRODUCCION

[ En pacientes con caracteristicas sindrémicas que presenten infecciones repetitivas, graves o refractarias a tratamiento, se debe descartar inmunodeficiencia primaria. ]

MexGid

PRESENTACION DEL CASO
ﬂeonato masculino de 14 dias de vida, con ventilacion mecén% Linfocitos 2.300 cel/mm3 lgG 803 mg/dl
choque séptico refractario y falla organica multiple, sin respuesta a totales
dos esquemas de antibidtico intravenoso empirico. g L Ugia.
Producto de segunda gesta. Padre sano de 22 afios, y madre de 27 611 cel/mm3 _ -
anos, con antecedente de aborto por subdesarrollo de un producto FISH Sin delecion

en embarazo gemelar. 530 cel/mm3
. , . . : , o 1.58 cel/mm3
Presenta dismorfia facial, hipoplasia del ventriculo izquierdo,
coartacién de la aorta e hipocalcemia severa desde el nacimiento. 0.53 cel/mm3

Tratado con inmunoglobulina humana a dosis de inmunomodulacion, 150 cel/mm3
con mejoria. Fallecié a los 30 dias de nacido por choque séptico. s

CONCLUSIONES

/ La identificacién temprana de caracteristicas sindrémicas asociadas a inmunodeficiencias, debe fomentarse ampliamente, ya que ello representa gran impacto en eh
tratamiento y prondstico. Por el cuadro clinico del paciente, se buscd intencionadamente delecion en cromosoma 22g11.2, la cual fue descartada.
No por ello, se debe olvidar la delecion 10p13-p14, la cual solo se encuentra en 1.5%, pero cuenta con mismas caracteristicas.

Por el tiempo de espera de resultados del FISH y desenlace de paciente, no fue posible establecer el defecto genético. Sin embargo, en cualquier caso, esto no debe ser
motivo para el retraso en el inicio del tratamiento. Dado que la paridad no esta satisfecha, y la madre tiene antecedente de aborto, se planea secuenciar a ambos padres
\para otorgar consejo genético. /
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