MexGid 2021
congreso digital

sInmadurez del sistema inmune en un recién

nacido pretérmino o inmunodeficiencia primaria?
Reporte de caso clinico
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INTRODUCCION A Control de isotipo ZAP-70 B
-l Sindrome de inmunodeficiencia combinada severa (SCID, por 4 2 | edw @
sus siglas en ingles Severe Combined Immunodeficiency) representa
la deficiencia mas grave de linfocitos T (LT) 1. Se trata de un *% . .
trastorno genético causado por mutaciones en genes 55 5
involucrados en el desarrollo o funcion de estos, originando
defectos en la inmunidad humoral y celular. Un defecto I S I £ 25
identificado es la deficiencia de ZAP-70 (Fig.1), mutacion de P o o 0 Wmc:mm
nerencia autosomica recesiva que impide la senalizacion del e o L ia —
TCR. Durante los primeros meses de vida los pacientes jo - : o
presentan infecciones graves de repeticion secundario a una §O oj _ )
reduccion marcada de células TCD8+, 2. o s j >
Fig.1. Participacion de la proteina ZAP-70 en la Ay gy oy

fosforilacion temprana de tirosinas en la A0 CDBi" 10 s e .
activacion del linfocito T. 3 e e e o S m—
A) El complejo TCR vy los correceptores se
agrupan dentro de las balsas lipidicas de la
membrana, LCK fosforila residuos de tirosinas en el
ITAM. B) ZAP-70 se une a las fosfotirosinas de las
cadenas C, se fosforila, se activa y fosforila

proteinas adaptadoras como LAT.

Fig.2. Expresion de las moléculas de ZAP-70 y MHC-I, mediante citometria de flujo.

A) Dot plot donde se muestra la expresion de ZAP70 en células CD8+, arriba paciente y abajo control
sano, izquierda control de isotipo y derecha expresion de proteina ZAP-70. B) Histograma, con
expresion media de ZAP70 rojo. control de isotipo, azul: paciente, amarillo: control sano. C)
Histograma con con expresion media de MHCI rojo: control de isotipo sano, amarillo: control sano,
azul: paciente MHC-| expresion en CD3+, verde: paciente expresion de MHC-|

o DISCUSION

Se trata de recién nacido pretérmino con sepsis neonatal
‘ o temprana y mala respuesta al tratamiento, estableciendo Ia
fP'! sospecha de SCID vy al realizar subpoblaciones celulares
encontramos linfopenia predominante de TCD8+, guiando hacia
defectos en las moléculas de MHCI o ZAP-70 y posteriormente,
CASO CLiNICO medi.ant.e Cito/metrfa. de flujo se corrobord la expresion
disminuida de ésta ultima.

¢
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Masculino pretérmino de 30 SDG obtenido por cesarea
secundaria a sufrimiento fetal, con antecedentes perinatales de
cervicovaginitis sin  tratamiento. Al nacimiento requirio CONCLUSIONES
maniobras avanzadas de reanimacion y ventilacion asistida,
oresentd  sepsis neonatal temprana que ameritd soporte
nemodinamico  con  vasopresores, multiples  esquemas
antimicrobianos y gammaglobulina V. Evoluciond a choque
séptico y desarrolld CID, falleciendo a los 13 dias de vida por
falla multiorganica.

=s fundamental sospechar diagnosticos de inmunodeficiencias
primarias y especialmente SCID en pacientes con infecciones
graves en etapas tempranas de la vida; El manejo adecuado de
estos pacientes incluye antibioticos de amplio espectro,
gammaglobulina IV de reemplazo y en caso de necesitar
transfusiones, se utilizan exclusivamente productos radiados. Se

Estudios complementarios: debe relizar tambien el abordaje inmunoldgico para determinar
- Subpoblaciones (cel/ul): Leucocitos 4500, Neutrofilos 2160, el defecto y mutacion genetica que lo origina, y ofrecer
Linfocitos 1035, Monocitos 1080, CD19+ 166, CD16/56+10, oportunamente TCPH asi como orientacion genética adecuada a
CD3+ 807/,CD3/CD8+ 48, CD3/CD4+ /743, CD4+/CD45R0O 89, 0s progenitores.
CD4+/CD45RA 587

- Expresion de ZAP-70 con IMF disminuida en LT CD8+;
—xpresion de MHCI similar al control sano

— Ecocardiograma: Insuficiencia tricuspidea moderada, PSVD 31 REFERENCIAS
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