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La inmunodeficiencia comun variable (IDCV) es una de las formas mas frecuentes de errores innatos de la inmunidad (Ell) con un gran espectro de manifestaciones clinicas, entre estas,
infecciones, hiperinflamacion y autoinmunidad.! En este caso, informamos de un paciente con inmunosupresion crénica que debuta con linfohistiocitosis hemofagocitica ligada al virus del Epstein
Barr y en quien posteriormente se diagnostica IDCV.

Paciente de 17 afios, con antecedente de trasplante renal de familiar relacionado, por falla _
renal crénica secundaria a poliquistosis renal. A los 15 afos con neuroinfeccion con
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aislamiento de Rinovirus, con lesiones en resonancia magnética sugestivas de infeccion IgM 214 mg/dL  56-352 mg/dL . . 4
fungica. '_I'res hospitalizaciones por cuadros gastro.enterlcos. Se asociaron mfeccpnes al 19G 147 mg/dL  639-1349 mg/dL - s e B i B W
uso de inmunosupresores postrasplante. Posteriormente presentd fiebre persistente, | i
citopenias, hiperferritinemia, hipertrigliceridemia, hemofagocitosis en médula 6ésea, IgA 81.7 mg/dL  70-312 mg/dL e —————————————

cumpliendo criterios de HLH y se inicia tratamiento segun esquema HLH-2004.

CD3 2149 c/luL  1000-2200 c/uL

Se documentd carga positiva para virus del Epstein Barr (VEB) hasta de 126,578 copias CD4 1051 c/uL  530-1300 c/uL
por ml. Se cuantifican inmunoglobulinas encontrando IgM e IgG bajas, y en i
subpoblaciones de linfocitos ausencia de células CD20 (Fig. 1). Se realiza extraccién de CcD8 1098 clul 330-920 cful.

ADN para secuenciacién de exoma, encontrando deficiencia de proteina de union al factor CD16+56 70 c/uL 70-480 c/uL
regulador del interferon 2 (IRF2BP2) (Fig. 2). Se integra diagnostico clinico de IDCV.
v 2 ) (Fig. 2). Se integra diag . CD20 0 c/uL 110-570 G/UL o o s e s s - e s S, s e S
Actualmente en tratamiento con profilaxis antibiética e inmunoglobulina mensual, con ewrs
buena evolucion. Fig 1. Valores de inmunoglobulinas y aubpoblaciones Fig 2. IRF2BP2. Exon 2/2. Mutacion sin sentido
de linfocitos Heterocigota. ¢.1087C>G. Pro363Ala

La IDCV se caracteriza por su heterogeneidad en su aparicion y comorbilidades, incluidas las enfermedades autoinmunes y el riesgo de malignidad. Se han reportado pocos casos de HLH
asociado a IDCV tanto en nifios como adultos, ninguno hasta la fecha en relacién a IRF2BP2. La deficiencia de IRF2BP2 se caracteriza por linfopenia B; y se ha asociado a falta de respuesta a
las infecciones viricas como VEB que pudo también condicionar la aparicién de HLH?. Estas presentaciones atipicas se deben de tener en cuenta en el abordaje de un Ell.
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