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La infección grave por gérmenes habitualmente inocuos
como citomegalovirus, así como anormalidades en
biometría hemática y radiografía de tórax, como la
ausencia de sombra tímica, son banderas rojas para la
sospecha de errores innatos de la inmunidad, dentro de las
cuales la deficiencia del receptor de IL7 es una forma de
inmunodeficiencia combinada grave considerada una
urgencia inmunológica, cuya única posibilidad curativa es
el trasplante de médula ósea. Este caso describe una
paciente de 3 meses con carga positiva para
Citomegalovirus sérico y gastrointestinal, cuyo diagnóstico
precoz, permitió un tratamiento oportuno. .

La deficiencia de receptor de IL-7 es la tercera causa más
común de inmunodeficiencia combinada grave con
prevalencia de 11% y fenotipo T-B+NK+. El diagnóstico y
referencia temprana son vitales para ofrecer un tratamiento
curativo oportuno, sin embargo, la infección por
citomegalovirus debe ser sospechada ya que incrementa
riesgo de Enfermedad Injerto Contra Huésped a nivel
gastrointestinal por reactivación postrasplante.

Femenino de 3 meses, con antecedente de endogamia,
aplicación de BCG, alimentada con lactancia materna.

Inicia a los 27 días con lesiones en cavidad oral blancas
dolorosas en pilares amigdalinos que avanzan a mitad
anterior de paladar, biometría hemática con linfopenia,
referida para abordaje. Se demuestra ausencia de timo y
subpoblaciones linfocitarias con células B presentes y
ausencia de células T y NK.

Se inicia profilaxis antibiótica y antifúngico terapéutico sin
mejoría de lesiones. Se detectó carga viral para
citomegalovirus con 563 739 copias/ml y se inicia
ganciclovir 10 mgkgdía, se realizó endoscopia y
colonoscopía encontrando esófago con cambios reactivos y
colón descendente y sigmoides con colitis crónica y 611,386
copias/ml de CMV.

Se confirma defecto molecular a nivel de IL7R c.83-2A >T/
c.662G>T. Se continúa el tratamiento antiviral, actualmente
en sexta semana con 3 cargas negativas y mejoría clínica, en
fase de acondicionamiento para trasplante con Donador
Haploidéntico Paterno.

A B

DC

E F

Imagen A y B, lesiones en cavidad oral de la paciente, que se extienden a pilares
amigdalinos y paladar blando

Imagen C; radiografía anteroposterior. Imagen D; TAC tórax, en ambas se observa
ausencia de timo.

Imagen E: Esofagitis infecciosa con cambios reactivos. Imagen F colonoscopia con
datos de colitis crónica y lesiones ulcerosas

Imagen G; Mucosa colónica en imagen panorámica donde se observa conservación de
su arquitectura, con presencia de discreto infiltrado inflamatorio superficial; Imagen
H; acercamiento donde se evidencian las células inflamatorias conformadas por
linfocitos, células plasmáticas y neutrófilos. Imagen I; glándula salival sin cambios;
Imagen J; Celularidad con abundante infiltrado inflamatorio
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