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Deficiencia de CARD9 en paciente con tuberculosis y Aspergilosis pulmonar invasiva
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Figura 2. Granulomas compatible con Aspergilosis
pulmonar

Deficiencia de CARDS9, enfermedad autosomica recesiva, causada por mutaciones bialélicas con perdida de funcion en CARD9. Considerada la unica
inmunodeficiencia primaria (IDP) que predispone especificamente a infecciones fungicas invasivas (IFl). Aunque estos pacientes no son susceptibles a
Virus o bacterias, pueden predisponer a micobacterias debido al papel esencial de CARD9 en |a activacion inflamatoria de las células inmunes innatas.

Caso Tabla |. Estudios de laboratorio con inmunidad celulary
i humoral en parametros de normalidad
Mujer de 18 afios, a quien diagnostican primera neumonia BHC: Leucocrtos: 9000mm?, Neutrofilos: 72% 6480 mm3,
infos: 12% 1080mm?®Monocitos: 5% 450mm?

grave, respuesta parcial a multiples regimenes de antibioticos

Jun-Sep 2014 Supoblacion linfocitaria: Cél T CD19: 16% 173mm3, CD16 +

56: 16% 173mm3, CD3: 62% 670mm3, CD4: 56% 375mm?,

CD8: 40% 268mm?3 Células B naive: 92% 159mm?3, B

Feb-Jul 2016 memoria s/cambio de isotipo: 3% Smm?y ¢/cambio isotipo:
2% 3mm3, B CD2Tlow: 0.1%

Pérdida de peso (10 kqg), fiebre, tos purulenta y disnea W
progresiva, diagnostico de tuberculosis pulmonar

Persistencia de tos y disnea a pesar de |os farmacos antifimicos por

P L . nmunoglobulinas séricas: IgA A 528 mg/dl, 1gG 3342
1 afo 4 meses. Inicia oxigenoterapia por las noches 9 na/dl. 1gM 324 ma/d|
Pérdida de peso (7 kg), tos cronica y hemoptisis leve, tratada con May-Nov 2017
antibioticos

Estupor y eventos de hemoptisis asociados, manejo ambulatorio
(antimicrobiano y 02 continuo) Abr 2018

@

Hospitalizada por hemoptisis masiva y afectacion neurologica. Diagnostico de
aspergilosis pulmonar invasiva, tratada mediante embolizacion y voriconazol (Figura 1y 2)
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Ago 2019 Figura 4. Derrame pleural izquierdo masivo con

atelectasia pulmonar total

Presenta recaidas de IFl atribuido a suspension de voriconazol, ameritando reinicio. No
candidata a reseccion quirdrgica de Aspergilomas gigantes bilaterales (Figura 3)

Ene-Mar

En valoracion por Inmunologia CMN SXXI, se sospecha Deficiencia de CARD9 ante historia de 5020

tuberculosis y enfermedades fungicas invasivas mas inmunidad celular/humoral intacta (Tabla I)

—

Paciente fallecido por derrame pleural izquierdo masivo (Figura 4)
con atelectasia pulmonar total., por o gue no es posible realizar el estudio genético

Discusion

El dato pivote de esta IDP es la susceptibilidad altamente especifica a IFl debido a una especie de hongo, a consecuencia de la penetrancia incompleta para
cada hongo. Siendo en el caso expuesto, la aspergilosis pulmonar invasiva de inicio en la edad adulta.

Las alternativas terapeuticas estan basados en antifungicos a dosis profilacticas o terapeuticas, de gran importancia para reducir la morbilidad y la T——
mortalidad. Mas del 85% tiene recaidas, por lo que la recomendacion se mantiene de por vida, y pruebas de sensibilidad a los antifungicos siempre que sea 1. J Clin Immunol 2020; 40(2):359-366

nosible. 2. J Clin Immunol 2018;38(6):656-693.

El pronostico es malo, atribuible a las secuelas pulmonares que usualmente tienen los pacientes al momento del diagndstico y que no existe tratamiento
curativo para esta inmunodeficiencia primaria.




