Lupus eritematoso sistémico por deficiencia de DNASE1L3 en una S MexGid
adolescente mexicana: Reporte de Caso

Liquidano-Pérez E;Cano-De La Vega RA; Martinez Vazquez R; Ramirez Ristori A.G; Cortes Nufiez X; Corcuera Delgado C.T Saez de Ocariz M.M, Lugo Reyes S.0O,
Espinosa Padilla S.E,Yamazaki Nakashimada MA, Rivas Laurrari F.E, Scheffler-Mendoza S.C

INTRODUGCION

Linfocitos 1100 mm3
El LES, enfermedad autoinmune multisistémica Creatinina 1.98 mg/dL
caracterizada por autoanticuerpos dirigidos a
autoantigenos nucleares, aumento de la Microproteinas orina 24 horas 2.29g

roduccién de interferdn tipo | y anomalias de las

p’ poly ANA Positivo (+)
células B. Presentamos un caso de lupus
monogenico por deficiencia de DNASE1L3, en una ANCA perinuclear Positivo (++)
adolescente mexicana Anti DNA NeEdle

Anti MPO 640.2 (Positivo)

CASO CLINICO

Femenino de 15 afios, con lesiones tipo habon sin
mejoria con antihistaminicos y esteroides tdpicos;
rigidez e incapacidad funcional de articulaciones
metacarpo-faldngicas proximales de ambas
manos, y entesitis aquilea; a los 6 meses se agrega
oliguria, motivo por el cual consulta. Exploracién
fisica: urticaria vasculitica y lesiones
hiperpigmentadas con patrén reticular. Gabinete
(Figura 1) y bioquimicos (Tabla 1). Se inicia manejo
con pulsos de metilprednisolona 30 mgkgdo, con

DISCUSION

DNASE1L3, endonucleasa participa en |la
degradaciéon del ADN extracelular de celulas
apoptoticas, resultando en produccion de interferon
alfa.

La sobreproduccién de IFN caracteristica clave del

persistencia de elevacion de azoados, se inicia FIGURA 1A) Urti.claria \{asculitica, Ies.ione§ erit(.emat.os.ias, paftro’n retic.ular. B).Biopsia de piel (40X) en los vasos sa!'llguineos.dt? Ia.dermis se !_ES, ha 'generado e.I desarrollo de un perfil
ciclofosfamida 500 mgm2scdo de manera mensual observa |nf|IFraC|on perlvascu!ar por linfocitos sin atlr.na,.valrlo? leucocitos polimorfonucleares y en menor prop.oru.on por hlst!out.os. No .se mmunolgglco ' .c.on biomarcadores 'y blancos
. dulacién  con  inmunoelobulina obsgrva fendmeno de leucocitoclasia, no hay necroslls f|§r|n0|de Fje Ia.l pared vascular.l C.) Inmunofluorescencia directa en b!op5|a de piel terapeuticos dirigidos.
Eumrr?;u;g(ngc;o g positivo granular (+) en membrana basal de la epiermis D) Biopsia renal con tricomico de Massonse observa esclerosis glomerular
Ante la persistencia de afectacion renal, se agrega segmentaria E) Tincion t.rlcromlca de Massop destaca la semiluna fibrocelular. F) ¢iInmunofluorescencia directa en biopsia renal positiva !En pacientes pediatricos con autoinmupidad es
(++) granular en mesangio y algunas asas capilares importante considerar una causa monogénica que

rituximab 750 mgm2scdo. : ) ) o
Por la asociacién de LES, vasculitis urticariforme podria cambiar el tratamiento y prondstico de los

ripocomplementemica y nefits de ifc convrol | NN ) [ T TN TR T e
665 366 140 226 40 160

se decide realizar estudio molecular encontrando
77.2 13.1

una mutacion sin sentido (c.80A>G) homocigota en
el gen DNASEIL3 (exén 1). A 7 meses de (83-177) (15-45), (1400-3300) (1000-2000) (530-1300) (330-920) (70-480) (110-570)

seguimiento sin progresion de la enfermedad
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