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Filogenia molecular y clasificacion
taxonomica de los microorganismos

Molecular phylogeny and faxonomic
classification of microorganisms

Dr. Ernesto Onuma Takane*

Una de las primeras pandemias que sufrio la humanidad fue la peste de Justiniano en el
afo 541 d.C. que produjo 25-50 millones de muertes. En 1520, en nuestro pais, la viruela
produjo de 2 a 3.5 millones de muertes. Dos ejemplos que demostraron el terrible papel
patogénico de los microorganismos como productores de enfermedad.

Sin embargo, desde la observacioén de la existencia de bacterias presentes de manera
normal descritas como «animaculos» por el comerciante holandés Antoni Van Leewen-
hoek en 1683, se planted la posibilidad de microorganismos no patogénicos. En 1885,
el médico francés Louis Pasteur postulaba que la vida no era posible sin la presencia de
bacterias, y en 1907 el médico ruso Elie Metchnikoff referia que las bacterias intestinales
jugaban un papel importante para promover la salud. En 1928, el Dr. Alexander Fleming,
médico britanico, logré obtener una substancia elaborada por el Penicillium notatum que
inhibia el crecimiento de las bacterias.

En 2007, se desarrollo el proyecto del microbioma humano por iniciativa de los National
Institutes of Health en los Estados Unidos, reconociendo la importancia de los microorga-
nismos como factores fundamentales para la conservacion del estado de salud durante
la vida del ser humano, ya que muchos microorganismos proveen beneficios a la salud.

Este concepto hizo necesaria la identificacion adecuada de los microorganismos.
Dentro de los primeros métodos de aislamiento e identificacion realizados en medios de
cultivo sélidos (cajas de Petri) el Dr. Robert Koch en 1881 desarroll6 los postulados de
Koch. Sin embargo, los métodos de identificacion eran limitados, costosos y muy lentos.

En 1977 se desarrollé lo que cambiaria los métodos de identificacion de microorganis-
mos, los secuenciadores de nueva generacion. Esta tecnologia analiza una gran cantidad
de segmentos de ADN en forma masiva en menor tiempo.'?2

Se estima que en el planeta Tierra existen alrededor de 10 (a la 12) especies proca-
ridticas y con los secuenciadores de nueva generacion se han identificado sélo 16,000
especies. De las 16,000 especies se han cultivado sdlo 2,172 (14%) en el ser humano.
La mayoria corresponden a dos filios: 12 filios bacterianos y un filio Arquea. De los 12
filios bacterianos, 94% pertenece a los filios Firmicutes, Proteobacteria, Actinobacteria y
Bacteroidetes, 5% Spirochaetes, Tenericutes, Fusobacteria, Chlamydiae y Synergistetesy
el resto se distribuye en los filios Lentisphaerae, Deinococcus-Thermus, Verrucomicrobia.

En cada uno de los filios predominan familias que incluyen: los Bacillaceae, Clostri-
diaceae, Enterobacteriaceae, Micobacteriaceae y Provotellaceae. Y de los ultimos tres

Citar como: Onuma TE. Filogenia molecular y clasificacion taxondmica de los microorganismos. Alergia Asma Inmunol Pediatr.
2026; 35 (1): 3-4. hitps://dx.doi.org/10.35366/12352

3 www.medigraphic.com/alergia
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filios, los géneros y especies predominantes son: Victi-
vallis vadensis, Deinococcus aquaticus y Akkermansia
muciniphila (Figura 1)."

Estas diferentes especies colonizan diferentes
regiones del cuerpo, combinando diferentes cualida-
des que incluyen: poblacién microbiana con diversas
actividades comunes que permiten conservar un rol
dentro de la colonia para permitir crecimiento y expan-
sion (condiciones de pH, potencial Redox, consumo de
nutrientes, utilizacion de oxigeno, etcétera), exclusion
de microbiota no afin no permitiendo su crecimiento,
fenémeno conocido como resistencia a la colonizacion
y creacion de un equilibrio en la comunidad conocido
como eubiosis.>>

Si pudiéramos realizar un dibujo del ser humano
de acuerdo a la distribucion de la microbiota, lo que se
conoce actualmente como homunculus, la imagen se
veria como en la Figura 2 y cada nicho tendria de 15 a
200 especies diferentes.

En cavidad nasal, placa dental, eséfago, colon
y uretra predomina el filio Firmicutes, en cambio
en mucosa gastrica Proteobacteria y en piel Acti-
nobacteria.

> % Provotellaceae

31.2

> % Bacillaceae

> % Clostridiaceae
25.9

> % Microbacteriaceae

[l Fusobacteria

[ Proteobacteria M Chlamydiae >5%

B Actinobacteria [l Synergistetes

[ Bacterioidetes [ Lentisphaerae Victivaliis vadensis

M Firmicutes

94%<

B Deinococcus-Thermus Deinococcus aquaticus
I Verrucomicrobia Akkermansia muciniphila

[CJ Spriochaetes
[ Tenericutes

Figura 1: Especies bacterianas identificadas en cultivos humanos.

Figura 2:

Homunculus de acuerdo a
la colonizacion microbiana
en el cuerpo humano.

El reconocimiento de los diferentes filios, con sus
diferentes familias, géneros y especies, se ha vuelto
de vital importancia debido a que la modificacién en
el microbioma normal tiene relacion con el desarrollo
de enfermedad y que una intervencion terapéutica
estimulando el desarrollo de microbiota normal puede
convertirse en una poderosa arma terapéutica. Cada dia
se tiene mas evidencia de que esto es una realidad y
puede aplicarse de manera beneficiosa para favorecer
el estado de salud en una poblacion.

REFERENCIAS

1. Wilson M. The human microbiota in health and disease: an
ecological and community-based approach. Garland Science
1st Edition; 2018.

2. Rodino KG, Simner PJ. Status check: next-generation
sequencing for infectious-disease diagnostics. J Clin Invest.
2024; 134 (4): e178003.

3. Bohnhoff M, Miller CP, Martin WR. Resistance of the mouse’s
intestinal tract to experimental salmonella infection. |. Factors
which interfere with the initiation of infection by oral inoculation.
J Exp Med. 1964; 120 (5): 805-816.

4. Cheng HY, Ning MX, Chen DK, Ma WT. Interactions between
the gut microbiota and the host innate immune response against
pathogens. Front Immunol. 2019; 10: 607.

5. Manos J. The human microbiome in disease and pathology.
APMIS. 2022; 130 (12): 690-705.

Correspondencia:
Dr. Ernesto Onuma Takane
E-mail: compedia1 @gmail.com

Alergia Asma Inmunol Pediatr. 2026; 35 (1): 3-4



Alergia, Asma
e Inmunologia

Pediatricas

Recibido: 17/07/2025.
Aceptado: 03/07/2026.

* Hospital Regional «General
Ignacio Zaragoza».

¥ Médico residente de Alergia
e Inmunologia Clinica
Pediatrica.

§ Médico adscrito del Servicio
de Alergia e Inmunologia
Clinica.

doi: 10.35366/123526

ARTICULO ORIGINAL

Vol. 35, Nim. 1 | Enero-Abril 2026
pp 5-10

Perfil clinico y epidemioldgico de pacientes
con urticaria crénica espontdnea

del Servicio de Alergia del Hospital
Regional «General Ighacio Zaragoza»

Clinical and epidemiological profile of patients
with chronic spontaneous urticaria from a
Tertiary Care Hospital in Mexico City

Hanael Pérez Castafeda,** Amyra Ali Azamar Jacome,*$ Rodrigo Hiroshi Gonzalez Luna*$

Resumen. La urticaria cronica espontanea (UCE) representa una de las enfermedades mas complejas y demandantes
dentro de la practica contemporanea de la Alergia e Inmunologia Clinica. Su prevalencia a nivel mundial va de un 1-5% en
poblacion general, detras de estas cifras se esconde un impacto socioeconémico y en calidad de vida ampliamente subes-
timado. Al ser una causa frecuente de consulta en nuestra unidad nuestro objetivo fue describir las caracteristicas clinicas
y epidemioldgicas de los pacientes con diagndstico de UCE. Se realizé un estudio observacional, descriptivo, transversal
y retrospectivo de enero a diciembre de 2024 en el Servicio de Alergia e Inmunologia clinica del Hospital Regional «Gral.
Ignacio Zaragoza» en el que se incluyeron a todos los pacientes con diagnéstico de UCE de entre 18 y 70 afios. Se encontrd
una prevalencia del 5.6% para urticaria cronica y de 0.3% para UCE. 86.4% del sexo femenino y 13.6% masculino, edad
promedio de 51.3 + 9.4 afios, 50% de los presentaban Unicamente habones, 22.7% Unicamente angioedema y en 27.3%
ambos. El 100% de los pacientes se encontraba bajo tratamiento monoclonal, a pesar de ello 40.9% requerian de manejo
concomitante con antihistaminicos. La evaluacion del control mediante UCT demostrd 40.9% de los pacientes controlados,
en la medicion de la actividad por UAS7 18.2% tenian ausencia de actividad, 45.5% buen control, 31.8% actividad leve y
4.5% actividad moderada. En la evaluacién de calidad de vida a través de CuQ2oL 90.9% percibié poca afectacién global
y 9.1% ninguna. Con este estudio podemos documentar a la urticaria crénica como una causa importante de consulta, con
un comportamiento similar a lo reportado a nivel mundial.

Palabras clave: urticaria cronica, urticaria crénica espontanea, México, Latinoamérica.

ABSTRACT. Chronic spontaneous urticaria (CSU) represents one of the most complex and demanding conditions in Clinical
Allergy and Immunology practice. Its global prevalence ranges from 1% to 5% in the general population; behind these figures lies
a widely underestimated socioeconomic and quality-of-life impact. As s frequent cause of consultation in our unit, the objective
of this study was to describe the clinical and epidemiological characteristics of patients diagnosed with CSU. An observational,
descriptive, cross-sectional, and retrospective study was conducted from January to December 2024 at the Clinical Allergy and
Immunology Service of the Regional Hospital «Gral. Ignacio Zaragoza», enrolling all patients aged from 18 to 70 years with a
confirmed diagnosis of CSU. Our findings revealed a prevalence of 5.6% for chronic urticaria and 0.3% for CSU, 86.4% of the
cohort were female and 13.6% male, mean age of 51.3 + 9.4 years. Phenotypically, 50% of the patients presented wheals,
22.7% angioedema and 27.3% both. In terms of therapeutic management, all patients were under monoclonal antibody therapy;
nevertheless, 40.9% required concomitant treatment with antihistamines. Disease control assessment via UCT demonstrated
40.9% of patients controlled. Regarding disease activity measured by UAS7, 18.2% showed absence of activity, 45.5% well-
controlled disease, 31.8% mild activity, and 4.5% moderate activity. In the quality of life evaluation via CuQ2oL, 90.9% perceived
low overall impairment, while 9.1% reported none. This study allows us to document chronic urticaria as a significant burden in
specialized medical consultations, exhibiting a epidemiological behavior consistent with global reports.

Keywords: chronic urticaria, chronic spontaneus urticaria, Mexico, Mexico, Latin America.

Citar como: Pérez CH, Azamar JAA, Hiroshi GLR. Perfil clinico y epidemiolégico de pacientes con urticaria crénica espontanea
del Servicio de Alergia del Hospital Regional «General Ignacio Zaragoza». Alergia Asma Inmunol Pediatr. 2026; 35 (1): 5-10.
https://dx.doi.org/10.35366/123526
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INTRODUCCION

La urticaria cronica espontanea (UCE) representa una
de las enfermedades mas complejas y demandantes
dentro de la practica contemporanea de la Alergia e
Inmunologia Clinica. Esta se define como una afeccion
dermatolégica caracterizada por la aparicion diaria (o
casi diaria) de habones (ronchas), angioedema o am-
bos, durante un periodo superior a seis semanas y sin
un factor desencadenante externo identificable.™ La
UCE no debe considerarse una simple afeccioén cuta-
nea, sino una enfermedad sistémica con un trasfondo
inmunolégico multifactorial 245

Su prevalencia a nivel mundial oscila entre un 1-5%
de la poblacion general; en México se estima afecta
a cerca del 3.4% de la poblacion.'? Detras de estas
cifras se esconde un impacto socioecondmico y en
calidad de vida ampliamente subestimado, ya que los
pacientes con UCE experimentan niveles de ansiedad,
depresion y alteracién del suefio comparables a los
de individuos con enfermedades cronicas cardiacas u
oncoloégicas.®” Esto se traduce en ausentismo laboral
y elevado consumo de recursos de los sistemas de
salud debido a consultas reiteradas en los servicios
de urgencias.?® Existe poca informacion acerca de
las caracteristicas clinicas y epidemiolégicas de los
pacientes con esta enfermedad a nivel mundial, en
Latinoamérica y a nivel de nacional.’®™

El reto a nivel institucional esta dado por la hete-
rogeneidad fenotipica de la UCE y su frecuente aso-
ciacion con patologias autoinmunes que complican su
abordaje y terapéutica.*'?'® De ahi la importancia de
la caracterizacion de estos pacientes, ya que usual-
mente en hospitales de tercer nivel se concentran los
casos de dificil control, refractarios a antihistaminicos
y/o que requieren terapias biolégicas avanzadas o
inmunomodulacion.®'*'5 A pesar de esta realidad, la
evidencia epidemioldgica local actual sigue siendo
limitada, dificultando la estandarizacion de guias
adaptadas a los recursos y caracteristicas propias de
nuestra poblacién.’'®

Al ser una causa frecuente de consulta en nuestra
unidad, el presente estudio tuvo como objetivo des-
cribir las caracteristicas clinicas y epidemiolédgicas de
los pacientes con diagnéstico de UCE del Servicio de
Alergia e Inmunologia Clinica en un Hospital de Tercer
Nivel. Con ello se busca proveer de datos que permi-
tan optimizar las rutas de referencia oportuna, estrati-
ficar factores de riesgo de severidad y/o refractariedad
al tratamiento y, en ultima instancia, fundamentar la
toma de decisiones clinicas y administrativas que
permitan mejorar el prondstico y la calidad de vida de
nuestros pacientes.

MATERIAL Y METODOS

Se realiz6 un estudio observacional, descriptivo, trans-
versal y retrospectivo de enero a diciembre de 2024 en
el Servicio de Alergia e Inmunologia Clinica del Hospital
Regional «Gral. Ignacio Zaragoza». Mediante muestreo
no probabilistico por conveniencia, se incluyé a todos
los pacientes de con diagnéstico de UCE, de entre 18y
70 afios, ambos sexos, que acudieron a recibir consulta.
Se recabaron variables sociodemograficas: sexo, edad,
nivel de estudios, ocupacion, nivel socioeconémico; y
clinicas: manifestaciones, presencia de comorbilidades
(alérgicas y no alérgicas), factores exacerbantes, tiempo
de evolucion al diagnéstico, puntaje de actividad (test
de actividad de urticaria, UAS7),"2 control (test de con-
trol de urticaria, UCT),'? calidad de vida (cuestionario
de calidad de vida, CU-Q20L)," tratamiento prescrito
(dosis de antihistaminico, dosis de Omalizumab, tiempo
de manejo con monoclonal) y gasto mensual promedio
en cuidados de la piel. Los datos obtenidos se tabularon
y fueron analizados utilizando el programa estadistico
SPSS. Utilizando estadistica descriptiva, las variables
cuantitativas se analizaron mediante media y desvia-
cion estandar, cuando adoptaron distribuciéon normal,
y con mediana y rangos intercuartilicos, en aquellas
con distribuciéon no normal. Las variables categéricas
se presentaron como proporciones y porcentajes. El
presente protocolo fue sometido y aprobado por el
Comité de Investigacion y Etica de nuestro hospital, ga-
rantizando la confidencialidad de los datos de acuerdo
con los principios de la Declaracion de Helsinki y las
normativas locales de salud.

RESULTADOS

Durante el periodo de estudio se atendieron a 6,230
pacientes en el Servicio de Alergia, en 351 de éstos el
motivo de consulta fue urticaria crénica, siendo clasi-
ficados como UCE 22 de ellos, lo cual nos arroja una
prevalencia del 5.6% para urticaria crénica y 0.3% para
UCE en el Servicio de Alergia de nuestra unidad. De
los pacientes con UCE 86.4% (n = 19) correspondieron
al sexo femenino y 13.6% (n = 3) al sexo masculino,
para una relacion hombre:mujer de 6.3:1. La edad
promedio fue de 51.3 + 9.4 afos (minimo 35, maximo
70) (Figura 1).

En el aspecto sociodemografico, 13.6% (n = 3) con-
taba con un nivel de educacion basico, 63.6% (n = 14)
nivel medio superior y 22.7% (n = 5) nivel superior. En
relacion a la ocupacion 59.1% (n = 13) de los pacientes
se reportaban como laboralmente activo, 22.7% (n =
5) se dedicaban a labores del hogar y 18.2% (n = 4)
se encontraban jubilados. Dentro de las ocupaciones
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reportados encontramos: administrativos en 30.8% (n =
4), empleados 30.8% (n = 4), elementos de seguridad/
policia 23% (n = 3) y profesores 15.4% (n = 2). En tér-
minos del nivel socioeconémico, bajo los criterios de in-
gresos del Instituto Nacional de Estadistica y Geografia
(INEGI), 81.8% (n = 18) pertenecia a clase bajay 18.2%
(n = 4) se clasificé como clase media-alta (Figura 2).
En cuanto a las manifestaciones clinicas, 50% (n =
11) de los pacientes presentaron unicamente habones,
22.7% (n = 5) unicamente angioedemay en 27.3% (n =
6) coexistian los habones y el angioedema. 40.9% (n =
9) presentaba una evolucion menor a tres afios, 45.5%
(n = 10) entre 3 y 5 afios, y 13.6% (n=3) presentaba
una evolucion superior a los cinco afios. 86.4% (n = 19)
de los pacientes asociaba sus crisis a ciertos factores
desencadenantes, mientras que 13.6% (n = 3) no iden-
tifico factores. Los factores que los pacientes asociaron
a sus crisis fueron: estrés en 31.6% (n = 6), alimentos
en 26.3% (n = 5), factores ambientales/climaticos en
26.3% (n = 5) y medicamentos en 15.8% (n = 3). En
el analisis de la presencia de comorbilidades 72.8%
(n = 16) presentaban alguna comorbilidad: en 37.5%
(n = 6) padecia enfermedad alérgica (rinitis alérgica
66.7% y asma 33.3%) y 62.5% (n = 12) alguna otra

M Hombre
I Mujer

Figura 1: Sexo de pacientes estudiados.

I Nivel medio superior
¥ Nivel basico
¥ Nivel superior

Figura 2: Grado méximo de estudios.
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UcT

M Control de la enfermedad
™ No controlados

Figura 3: Control de la enfermedad.
UCT = control de urticaria.

M Dosis simple

[ Dosis doble

M Dosis cuadruple
Antihistaminico PRN

Figura 4: Antihistaminicos.
PRN =

enfermedad cronica; 58.3% (n = 7) padecia mas de dos
enfermedades: hipertension arterial sistémica 50% (n =
6), enfermedad endocrinolégica 25% (n = 3), diabetes
mellitus 16.7% (n = 2), enfermedades del coraz6n 8.3%
(n =1)y discrasias sanguineas 8.3% (n = 1) (Figura 3).

Respecto al manejo de la UCE, el 100% de los
pacientes se encontraba bajo tratamiento monoclonal:
86.4% (n = 19) recibia una dosis estandar de 300 mg
mensuales de omalizumab, 9.1% (n = 2) requiri6 escala-
miento a 450 mg mensuales y 4.5% (n = 1) se mantuvo
con un régimen de 600 mg mensuales; 27.3% (n = 6)
tenia menos de un ano de tratamiento monoclonal,
27.3% (n = 6) se encontraba entre los 12 a 24 meses,
y el 45.4% (n = 10) acumulaba mas de dos afios de
tratamiento bioldgico. A pesar del tratamiento biolégico
40.9% (n = 9) requerian de manejo concomitante con
antihistaminicos de segunda generacion a: dosis simple
en 55.6% (n = 5), dosis doble en 33.3% (n = 3) y dosis
cuadruple en 11.1% (n = 1); el 59.1% (n = 13) restante
utilizaba el antihistaminico por razén necesaria (Figura
4). En relacion a gastos destinados a cuidados de la
piel derivados de la UCE 59% (n = 13) report6 un gasto
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mensual promedio de $251 a $500 MXN, 13.6% (n =
3) de $501 a $750 MXN, otro 13.6% (n = 3) de $751 a
$1,000 MXN, y 4.5% (n = 1) mas de $1,250 MXN.

En la evaluacion objetiva del control mediante el
UCT demostré que unicamente el 40.9% (n = 9) de
los pacientes se encontraba controlado, mientras que
59.1% (n = 13) continuaba en descontrol a pesar del
tratamiento. La medicion retrospectiva de la actividad
por UAS7 ubico al 18.2% (n = 4) con ausencia de activi-
dad, 45.5% (n = 10) con buen control, 31.8% (n=7) con
actividad leve y 4.5% (n = 1) con actividad moderada.
Al evaluar calidad de vida a través del CuQ2oL, 90.9%
(n = 20) percibio poca afectacion global y el 9.1% (n =
2) ninguna afectacion, sin reportarse afeccion grave.

DISCUSION

La prevalencia global de urticaria cronica (UC) en
poblacién general oscila entre 0.5-2%.3 Estudios en
México reportan la prevalencia en 3.4%." Sin embargo,
en centros de atencion especializada o tercer nivel, la
prevalencia puede elevarse significativamente debido
al sesgo de concentracion de patologia compleja. En
nuestro estudio su prevalencia fue del 5.6%, lo cual
demuestra la alta carga como motivo de consulta que
representa esta enfermedad para el médico especialista
en Alergia en México. Algo interesante fue que sdlo 6.2%
de los pacientes UC fueron clasificados como UCE, lo
cual contrasta con la literatura internacional donde la
UCE suele representar hasta 60-70% de los casos de
urticaria cronica, siendo el resto inducibles.*”'® Esta
divergencia puede sugerir un riguroso proceso de de-
puracion diagndstica en nuestra clinica o un subregistro
de la variante espontanea.

Anivel mundial la UCE es una enfermedad predomi-
nantemente de mujeres adultas jovenes, con una rela-
cion mujer:hombre de 2-3:1 y un pico de incidencia entre
los 30 y 40 afos." En nuestro estudio esta tendencia
se observa pero en una proporcién significativamente
mayor y con desplazamiento hacia la quinta década de
la vida. En este sentido, algunos autores han descrito
cuadros de dificil control en mujeres en peri y posme-
nopausia, lo cual teéricamente pudiera explicarse por
una mayor susceptibilidad a respuestas autoinmunes y
desregulacién mastocitaria.?>?' Si esta situacién aplica
en nuestra poblacién, es algo que debera abordarse
en otros estudios.

Asi mismo, la UCE ha sido fuertemente ligada a co-
morbilidades autoinmunes como tiroiditis de Hashimoto
(10-15%) y atopicas (rinitis y asma).* Estudios recientes
de inflamacion sistémica han comenzado a asociar
la UCE con el sindrome metabdlico y la hipertension
arterial debido a la activacion crénica de bajo grado de

vias de coagulacion y endoteliales.'®?%?? Nuestros datos
se alinean a los datos reportados a nivel internacional,
ya que 37.5% padecian alguna enfermedad alérgica
(rinitis y asma) y 13.6% enfermedades de la tiroides. No
obstante, la hipertension arterial se posicioné como la
primera comorbilidad, este hallazgo pudiese estar ligado
mas que nada a la edad avanzada de nuestra cohorte.

La respuesta terapéutica observada en nuestra
cohorte abre un debate crucial sobre la evaluacién
de la UCE en la vida real. La literatura internacional
reporta que el tratamiento con omalizumab induce la
remision completa o el control 6ptimo en 65-70% de
los pacientes en condiciones de vida real a los seis
meses.?*?* En nuestro estudio, a pesar de que el 86.3%
de los pacientes reciben tratamiento bioldgico (y casi
la mitad ellos lo han recibido por mas de dos afos)
so6lo 40.9% reportan adecuado control por UCT; pero
al contrastar este indicador con el UAS7, el 63.7% de
los pacientes se clasifica con ausencia de actividad,
cifra muy parecida a lo reportado a nivel mundial. Asi
mismo, 90.9% de los pacientes reporta baja afecta-
cion en calidad de vida por CuQ2oL, diferente a los
reportado en otras cohortes latinoamericanas.?® Estas
discrepancias pudieran no interpretarse como una falla
terapéutica per se, sino como una demostracion de la
naturaleza intrinseca y las ventanas temporales de los
instrumentos empleados."*'” El UAS7 funciona como
un diario que cuantifica de forma objetiva la presencia
fisica de sintomas (habones y prurito) en los ultimos
siete dias, lo que podria explicar el mayor porcentaje
de éxito reflejado a través de él y su correlacién con
un puntaje del CuQ2oL favorable. Por su parte, el UCT
evalua de forma retrospectiva las ultimas cuatro sema-
nas, integrando la percepcion subjetiva de la suficiencia
del tratamiento y el impacto global, capturando asi el
sesgo de memoria y la percepcion de impredecibilidad
y «miedo al brote» que experimenta el paciente croni-
co. Nuestros resultados sugieren que el paciente en
tratamiento con omalizumab se mantiene relativamente
estable desde una perspectiva estrictamente cutanea
en los dias previos a la consulta; sin embargo, persiste
con una carga de ansiedad derivada de la cronicidad
de su padecimiento. Por tanto, el UAS7 pudiera ser
una mejor herramienta para valorar el control en este
tipo de pacientes.

Por ultimo, se ha descrito una relacion entre la
profesion y la UCE debido estrés psicofisico y actividad
fisica extenuante. Estudios en Europa y Asia oriental
han reportado prevalencias mas altas en trabajadores
con altas demandas de estrés (personal administrativo,
profesores) y en aquellos expuestos a fatiga fisica o su-
doracion extrema (fuerzas de seguridad/policias), esto
probablemente debido a liberacién de neuropéptidos y
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cortisol.®'* En nuestra muestra las ocupaciones predomi-
nantes fueron: administrativos (18.8%), policias (13.6%)
y profesores (9%), ademas de amas de casa (22.7%).
Lo cual correlaciona con el hecho de que casi la mitad
de los pacientes identifico al estrés y cansancio como
factores exacerbantes de sus crisis. Por otro lado, la
gran mayoria de nuestros pacientes cuentan con un nivel
superior/medio superior lo cual se ha asociado en otras
cohortes con una busqueda mas temprana de atencion
médica especializada, pero, de igual forma, con ser mas
criticos al evaluar el propio control de la enfermedad,
reportando menores niveles de satisfaccion debido a las
altas expectativas de remision.®”'* Esto pudiera haber
influido en el elevado porcentaje de descontrol reportado
por UCT (59.1%) debido a la alta expectativa de control
en una poblacion con un alto nivel, quienes pudieron
percibir brotes leves como un fracaso terapéutico.

CONCLUSIONES

Con nuestro estudio podemos documentar la elevada
carga institucional que representa la urticaria crénica
en unidades de tercer nivel, con predominio en el sexo
femenino y en la quinta década de la vida. En nuestro
centro, hay una baja proporcion de la variante esponta-
nea, lo cual sugiere un riguroso proceso de depuracion
diagnéstica. Asimismo, pudimos corroborar la estre-
cha vinculacion de la enfermedad con comorbilidades
alérgicas y tiroideas, posicionando a la hipertensién
arterial como un hallazgo probablemente asociado a la
madurez etaria de la cohorte. En el ambito terapéutico,
el tratamiento con omalizumab demostré una efectividad
6ptima en la supresion de la actividad objetiva de corto
plazo (UAS7), lo cual coincide con lo reportado a nivel
mundial, asi como en la preservacion de la calidad de
vida (CuQ2oL), diferente a lo reportado en otras cohortes;
no obstante, se identificd una brecha sustancial en la
percepcion de control retrospectivo (UCT). Esta diver-
gencia instrumental, probablemente traduce el impacto
del estrés psicofisico laboral y las altas expectativas de
remision propias de una poblacién con un nivel educativo
superior, cuyo sesgo de memoria perpetua la ansiedad y
el «miedo al brote». Por tanto, la evaluacion de la UCE en
la practica clinica real exige una transicion metodoldgica
que consolide al UAS7 como la herramienta de eleccién
para la monitorizacién de la actividad de la enfermedad,
complementandose con un abordaje integral que debe
incluir la esfera psicoemocional.
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Sindrome de DRESS en un paciente
pedidtrico: un diagndstico infrecuente
con alta morbimortalidad

DRESS syndrome in a pediatric patient: an infrequent
diagnosis with high morbidity and mortality

Erika Josefina Morales Pérez,** Acela Mejia Lopez,*$ Esmeralda Nancy Jiménez Polvo,*"
Luis Enrique Mufioz Pérez,*Il Fernando Sandoval Silva***

RESUMEN. El sindrome de DRESS (Drug Reaction with Eosinophilia and Systemic Symptoms) es una reaccién de
hipersensibilidad retardada grave, infrecuente y potencialmente mortal, asociada a la exposicion a diversos farmacos.
Se caracteriza por exantema cutédneo extenso, fiebre, alteraciones hematolégicas y posible compromiso sistémico,
lo que dificulta su reconocimiento oportuno, especialmente en poblacién pediatrica. Se presenta el caso de un
paciente masculino de 16 afos con antecedente de enfermedad renal crénica, quien desarroll6 eritema cutédneo de
rdpida progresion, compromiso mucocutaneo y fiebre tras la introduccion reciente de alopurinol. Los estudios de
laboratorio evidenciaron eosinofilia y leucopenia. El diagndstico se establecié con base en los hallazgos clinicos y de
laboratorio, utilizando los criterios del RegiSCAR, clasificandose como un caso posible de sindrome de DRESS, con
confirmacién histopatolédgica mediante biopsia de piel. Se suspendié el fArmaco sospechoso y se inicié tratamiento
con corticosteroides sistémicos y gammaglobulina intravenosa, con evolucién clinica favorable y sin evidencia de
compromiso orgénico sistémico. Este caso resalta la importancia del reconocimiento temprano y del manejo multi-
disciplinario para mejorar el prondstico.

Palabras clave: sindrome de DRESS, eosindfilia, farmacodermia, alopurinol, pediatria.

ABSTRACT. Drug Reaction with Eosinophilia and Systemic Symptoms (DRESS) syndrome is a severe, uncommon,
and potentially life-threatening delayed hypersensitivity reaction associated with exposure to various medications.
It is characterized by extensive cutaneous rash, fever, hematologic abnormalities, and possible systemic involve-
ment, which makes early recognition challenging, particularly in the pediatric population. We report the case of a
16-year-old male patient with a history of chronic kidney disease who developed rapidly progressive cutaneous
erythema, mucocutaneous involvement, and fever following the recent initiation of allopurinol. Laboratory studies
revealed eosinophilia and leukopenia. The diagnosis was established based on clinical and laboratory findings us-
ing the RegiSCAR criteria, classifying the case as possible DRESS syndrome, with histopathological confirmation
obtained through skin biopsy. The suspected drug was discontinued, and treatment with systemic corticosteroids
and intravenous immunoglobulin was initiated, resulting in favorable clinical evolution without evidence of systemic
organ involvement. This case highlights the importance of early recognition and multidisciplinary management to
improve patient outcomes.

Keywords: DRESS syndrome, eosinophilia, drug-induced dermatitis, allopurinol, pediatrics.

INTRODUCCION
El sindrome de DRESS (Drug Reaction with Eosinophilia and Systemic Symptoms) es

una toxicodermia grave, infrecuente y potencialmente mortal, asociada a la exposicion a
diversos farmacos. Aunque su incidencia exacta es desconocida, se estima que ocurre en

Citar como: Morales PEJ, Mejia LA, Jiménez PEN, Mufioz PLE, Sandoval SF. Sindrome de DRESS en un paciente pediatrico: un
diagnéstico infrecuente con alta morbimortalidad. Alergia Asma Inmunol Pediatr. 2026; 35 (1): 11-15. https://dx.doi.org/10.35366/123527
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aproximadamente 1 por cada 1,000 a 10,000 pacientes
expuestos al medicamento desencadenante.’

Hasta la fecha, se han identificado al menos 44
farmacos implicados en el desarrollo de este sindrome.
Entre los mas cominmente relacionados se encuentran
los antiepilépticos, como carbamazepina, fenitoina,
fenobarbital y lamotrigina; las sulfonamidas, en parti-
cular la dapsona; los antiinflamatorios no esteroideos,
como ibuprofeno, diclofenaco y piroxicam; asi como
antibidticos betalactamicos, entre ellos amoxicilina y
ampicilina. Otros farmacos asociados incluyen vanco-
micina y alopurinol.

La presentacion clinica del sindrome de DRESS
suele manifestarse de forma tardia, generalmente entre
la segunda y la octava semana tras la exposicion al far-
maco responsable.’ En un inicio, los pacientes pueden
presentar sintomas prodromicos inespecificos, como
malestar general, prurito y fiebre elevada (38-40 °C).
Posteriormente, se desarrolla una erupcién cutanea
morbiliforme pruriginosa de rapida progresion, con dis-
tribucion cefalocaudal, que se considera sugestiva de
DRESS cuando afecta a mas del 50% de la superficie
corporal total. Con el tiempo, la erupcién adquiere un
aspecto violaceo, acompanado de descamacion difusa,
edema facial y periorbitario, asi como eritrodermia. La
afectacion de mucosas se observa hasta en el 50% de

los casos, manifestandose con vesiculas o ampollas, y
suele acompafarse de compromiso de érganos diana,
lo que confiere gravedad al cuadro clinico.?

El presente articulo tiene como objetivo concientizar
sobre la importancia del reconocimiento oportuno de
las farmacodermias en la poblacién pediatrica, dado
que el sindrome de DRESS constituye una urgencia
dermatoldgica que puede evolucionar hacia insuficiencia
multiorganica y desenlace fatal si no se diagnostica y
trata de manera precoz.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino de 16 afnos de edad, con anteceden-
te de enfermedad renal crénica de reciente diagndstico
en marzo de 2025, en seguimiento por el servicio de
nefrologia pediatrica. Como parte del manejo inicial
se indicé tratamiento con polivitaminas y acido félico;
posteriormente, en junio de 2025, se afiadi6 al esquema
terapéutico alopurinol, sevelamero y calcitriol.

EI 05 de julio de 2025, el paciente inicio con eritema
en regioén auricular y retroauricular. Doce horas des-
pués, el eritema se extendioé progresivamente a cara,
cuello, tronco, asi como a extremidades superiores e
inferiores, acompafiado de inyeccién conjuntival bilateral
(Figura 1).

a

Figura 1: A-F) Se observa dermatosis diseminada a todos los segmentos, respetando piel cabelluda, palmas y plantas, con involucro de mucosa oral
caracterizado por placas maculopapulares eritematoviolaceas de bordes mal definidos e irregulares, asociado a prurito. Distribucion cefalocaudal,

con signo de Nikolsky negativo.
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Figura 2: Se observa eritema y edema importante en region genital.

Cuarenta y ocho horas después, presento eritema
en region genital, acompanado de prurito generalizado,
por lo que acudié al servicio de Urgencias, donde se
indicé manejo sintomatico (Figura 2).

Noventa y seis horas después, el cuadro clinico
se agravo con la aparicion de ampollas en mucosas,
predominantemente en cavidad oral, region ocular y
genital, asociadas a areas de necrosis labial y fiebre
cuantificada de 38.5 °C, motivo por el cual se deci-
did su hospitalizacion para manejo intrahospitalario
(Figura 3).

A su ingreso, se realizaron estudios de laboratorio
en los que se evidencio eosinofilia, asi como leucopenia
con recuento de leucocitos por debajo de 4,000 células/
uL (Tabla 1).

El diagnéstico se establecié con base en los hallaz-
gos clinicos y de laboratorio, utilizando los criterios del
RegiSCAR, los cuales clasifican los casos como defini-
tivos (> 5 puntos), probables (4-5 puntos), posibles (2-3
puntos) o negativos (< 2 puntos).® En el presente caso,
se documento exantema cutaneo extenso que afectaba
mas del 50% de la superficie corporal total (1 punto),
rash sugestivo de DRESS (1 punto), asi como altera-
ciones hematolodgicas caracterizadas por eosinofilia y
leucopenia con recuento leucocitario menor de 4,000
células/pL (1 punto), por lo que se clasific6 como caso
posible de sindrome de DRESS.

El paciente fue valorado por los servicios de in-
munologia y alergologia pediatrica, quienes indicaron
la suspension de los medicamentos recientemente
anadidos por nefrologia pediatrica, identificandose al
alopurinol como el principal farmaco sospechoso de
haber desencadenado el cuadro. Se inici6 tratamiento
con gammaglobulina intravenosa del 11 al 14 de julio
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de 2025, asi como pulsos de metilprednisolona del 12
al 14 de julio de 2025.

Como parte del abordaje diagndstico, se realizé
biopsia de piel el 14 de julio de 2025, la cual mostré
hallazgos histopatolégicos compatibles con sindrome
de DRESS (Figura 4). Entre los hallazgos que pue-
den orientar al diagndstico se incluyen espongiosis,
acantosis, vacuolizacion de la capa basal, infiltrado
linfocitario predominante en dermis papilar con distri-
bucién perivascular, presencia variable de eosindfilos,
linfocitos atipicos y, en algunos casos, formacién de
granulomas.?

DISCUSION

El diagnostico del sindrome de DRESS constituye un
reto en pediatria, por su baja frecuencia y variabilidad
clinica.* La similitud de sus manifestaciones con in-
fecciones virales, enfermedades autoinmunes y otras
reacciones cutaneas a farmacos puede retrasar su
reconocimiento. En este caso, la presencia de fiebre,
erupcion cutanea extensa, compromiso mucoso y al-
teraciones hematoldgicas orientaron al diagndstico, el
cual fue confirmado mediante criterios de RegiSCAR e
histopatologia. El abordaje integral permitié instaurar
de manera temprana el tratamiento inmunosupresor
adecuado, impactando favorablemente en la evolucién
del paciente.

De acuerdo con la literatura, la mayoria de los pa-
cientes con sindrome de DRESS presentan eosinofilia
superior a 700 células/mm?3. La afectacién hepatica
se observa en el 75-94% de los casos y puede mani-
festarse como transaminitis, hepatomegalia, hepatitis
o insuficiencia hepatica franca. El compromiso renal
ocurre aproximadamente en el 40% de los pacientes
y suele ser leve y reversible. La afectacion pulmonar
se presenta en alrededor de una tercera parte de los
casos, con manifestaciones que incluyen alteracion de
la funcién pulmonar, neumonitis intersticial, pleuritis,
sindrome de dificultad respiratoria aguda, neumotérax y
neumomediastino. Asimismo, se han descrito alteracio-
nes cardiacas, como disfuncioén del ventriculo izquierdo,
miocarditis por hipersensibilidad y cambios electrocar-
diograficos, asi como manifestaciones neuroldgicas,
entre ellas cefalea, convulsiones, coma, deterioro de
la funcién motora, paralisis de nervios craneales, me-
ningitis y encefalitis.®

El paciente nunca presentd deterioro sistémico,
probablemente debido al reconocimiento temprano del
cuadro clinico y al inicio oportuno del manejo dirigido
ante la sospecha diagndstica de este sindrome.

Diversos estudios han reportado el uso de corti-
costeroides sistémicos como pilar del tratamiento, ya
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sea prednisona oral a dosis de 1 mg/kg/dia o pulsos
de metilprednisolona a 30 mg/kg/dia durante tres
dias, especialmente en casos con mala respuesta o
exacerbacion de los sintomas con esteroides orales. El
uso de corticosteroides se asocia con mejoria clinica
significativa, disminucidn progresiva de las lesiones
cutaneas, reduccioén de la eosinofilia a menos de 200
células/uL y recuperacion de la funcion de los 6rganos
afectados.®

En cuanto al uso de gammaglobulina intravenosa,
existen reportes de casos tratados exitosamente con
dosis altas, particularmente en pacientes con formas
graves o refractarias.? Cabe destacar que, aunque
las guias espafiolas para el manejo del sindrome de
DRESS en adultos recomiendan el uso de inmuno-
moduladores en casos refractarios a corticosteroides,
actualmente no existen guias especificas para el manejo
de esta entidad en poblacion pediatrica.” En este caso,
se optd por el uso de gammaglobulina intravenosa debi-
do a la gravedad del cuadro clinico y a la disponibilidad
del farmaco.

CONCLUSIONES

El sindrome de DRESS constituye una reaccion de
hipersensibilidad retardada grave, potencialmente
mortal, asociada a multiples farmacos de uso comun.
El reconocimiento oportuno de sus manifestaciones
clinicas resulta fundamental para establecer un diag-

Tabla 1: Examenes de laboratorio.

Biometria hematica 07/07/25  11/07/25  13/07/25
Hemoglobina, g/dL 1.3 " 10
Hematocrito, % 328 30.2 28
Leucocitos, cél/uL 3,740 3,790 2,880

Neutréfilos 2,200 2,200 2,200
Linfocitos totales 720 690 530
Monocitos totales 300 390 140
Eosindfilos totales 190 490 0
Plaquetas, pL 202 190 188
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nostico temprano e iniciar un tratamiento adecuado,
con el objetivo de prevenir dafio organico irreversible y
reducir la morbimortalidad asociada.

En México, la incidencia del sindrome de DRESS
en poblacion pediatrica es desconocida, lo que proba-
blemente se relaciona con el subregistro de casos y con
la confusidn diagndstica con otras entidades dermatolé-
gicas o infecciosas. Dicho sindrome debe considerarse
como diagndstico diferencial en pacientes pediatricos
con exantema extenso y sintomas sistémicos. La cla-
ve para mejorar el pronéstico radica en el alto indice
de sospecha clinica, el uso de criterios diagnosticos
estandarizados y la suspensién inmediata del farmaco
causal, acompanados de un manejo especializado y
multidisciplinario.

La difusion de reportes clinicos, como el presente
caso, contribuye a fortalecer el conocimiento de esta
patologia y a sensibilizar al personal de salud sobre su
identificacién y manejo oportunos en edad pediatrica.
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Diagnostico de los errores innatos de
la inmunidad en el Hospital General
Agustin O’Horan en Mérida, México

Diagnosis of inborn errors of immunity at Agustin
O’Horan General Hospital in Merida, Mexico

Zabdi Gordillo-Jiménez,* Emily Patrén-Chi,* Rogelio Guzman-Cotaya,$
Eric Israel Gutiérrez-Juarez,"Juan José Arias-Ledn,! Adolfo Gonzalo Palma-Chan,**
Sara Elva Espinosa-Padilla,* Lizbeth Blancas-Galicia,’ Anelena Gonzalez-Reynoso™

RESUMEN. Introduccién: los errores innatos de la inmunidad (Ell), anteriormente denominados inmunodeficiencias prima-
rias, engloban enfermedades monogénicas caracterizadas por alteraciones en el sistema inmunoldgico. Se manifiestan con
autoinmunidad, autoinflamacion, neoplasias, alergia y una mayor susceptibilidad a infecciones graves. Se han descrito 9,738
casos en Latinoamérica, de los cuales 2,288 casos pertenecen a México. Objetivo: describir el abordaje clinico, inmunoldgico
y genético de los Ell, asi como destacar laimportancia de la capacitacion médica, las redes de colaboracion y el uso de nuevas
herramientas diagndsticas para la identificacion oportuna de estos pacientes en un Hospital de Mérida. Material y métodos: se
trabajé de manera conjunta con una pediatra infectéloga adscrita en un Hospital General en Mérida, Yucatan. Ante la sospecha
clinica de Ell, se brind6 apoyo para la confirmacién diagndstica mediante estudios especializados, incluyendo secuenciacion
de nueva generacion, panel de genes, prueba de dihidrorodamina (DHR) y medicion sérica del factor | de complemento.
Resultados: presentamos a cinco pacientes pediatricos de sexo masculino, originarios de comunidades rurales de Yucatan,
con diagndstico confirmado de Ell del 2022 al 2025. En todos los casos se identificaron variantes patogénicas mediante estudios
genéticos, lo que permitié corroborar la sospecha clinica inicial. Conclusiones: los Ell deben considerarse en pacientes con
antecedentes de infecciones graves o manifestaciones inmunolégicas inflamatorias y autoinmunes. Los pacientes reportados,
hasta donde es de nuestro conocimiento, son los primeros casos descritos en la literatura médica en Yucatan, México, lo que
resalta la necesidad de seguir fortaleciendo la deteccion y el estudio de estas enfermedades en la region.

Palabras clave: Yucatan, inmunodeficiencias primarias, errores innatos de la inmunidad, México, mayas, registro.

ABSTRACT. Introduction: inborn errors of immunity (IE), formerly known as primary immunodeficiencies, are encompassed
by monogenic disorders characterized by abnormalities in the immune system. Autoimmunity, autoinflammation, neoplasms,
allergies, and increased susceptibility to severe infections are manifested by these disorders. Currently, 9,738 have been
reported in Latin America, of which 2,288 cases are from Mexico. Objective: this article outlines a comprehensive clinical,
immunological, and genetic approach to IEI. It emphasizes the significance of adequate medical training, the establishment of
collaborative networks, and the implementation of advanced diagnostic tools to enable the timely identification of IE| patients
at a hospital in Mérida. Material and methods: collaboration was initiated with a pediatric infectious disease specialist at
a general hospital in Mérida, Yucatan. In cases where IEI was clinically suspected, diagnostic support was provided using
specialized tests, such as next-generation sequencing, targeted gene panels, dihydrorhodamine (DHR) flow cytometry, and
serum complement factor | analysis. Results: five male pediatric patients from rural communities in Yucatadn with a confirmed
diagnosis of IEI from 2022 to 2025 are presented. In all cases, pathogenic variants were identified through genetic testing,
and the initial clinical suspicion was confirmed. Conclusions: IEI should be considered in patients with a history of severe
infections or inflammatory and autoimmune manifestations. To the best of our knowledge, the patients reported here are the
first cases described in the medical literature in Yucatdn, Mexico, highlighting the need for the continued strengthening of
the detection and study of these diseases in the region.

Keywords: Yucatan, primary immunodeficiencies, inborn errors of immunity, Mexico, mayas, registry.
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Abreviaturas:

BCG = bacilo de Calmette-Guérin

DHR = dihidrorodamina

EGC = enfermedad granulomatosa cronica

Ell = errores innatos de la inmunidad

FUMENI = Fundacion Mexicana para Nifias y Nifios con Inmunodeficiencias
Primarias

IUIS = International Union of Immunological Societies (Unién Internacional de
Sociedades Inmunolégicas)

JMF = Fundacion Jeffrey Modell

LAGID = Latin American Group for Primary Immunodeficiency Disease (Grupo
Latinoamericano de Enfermedades de Inmunodeficiencia Primaria)

LASID = Latin American Society for Immunodeficiencies (Sociedad Latinoameri-
cana de Inmunodeficiencias)

NGS = Next Generation Sequencing (secuenciacion de nueva generacion)
PCR = reaccién en cadena de polimerasa

TAC = tomografia axial computarizada

TCPH = trasplante de células progenitoras hematopoyéticas

WES = Whole Exome Sequencing (secuenciacion del exoma)

WGS = Whole Genome Sequencing (secuenciacién del genoma completo)

INTRODUCCION
Definicion

Los errores innatos de la inmunidad (EIll), antes conoci-
dos como inmunodeficiencias primarias, constituyen un
grupo de enfermedades genéticas poco frecuentes que
causan alteraciones inmunolégicas, afectando la inmu-
nidad innata y adaptativa, generando autoinmunidad,
autoinflamacion, alergia y neoplasias, aumentando el
riesgo de contraer infecciones graves y recurrentes. Los
pacientes con Ell pueden iniciar con manifestaciones
desde el nacimiento hasta la edad adulta."?

Perspectiva historica

La Organizaciéon Mundial de la Salud introdujo por pri-
mera vez el concepto de inmunodeficiencias primarias
en 1970, con el propdsito de unificar las diferentes
enfermedades inmunoldgicas.®

Anteriormente, los Ell se describian con menor
frecuencia y muchos de ellos se reportaban como in-
ciertos, ya que el diagnéstico se basaba principalmente
en pruebas funcionales en células inmunes y no en
estudios genéticos.

Hoy en dia, existe el acceso a métodos genéticos
innovadores como la secuenciacion de nueva genera-
cion (NGS, por sus siglas en inglés). Las principales
técnicas incluyen secuenciacion del genoma completo
(WGS, por sus siglas en inglés), secuenciacion del
exoma (WES, por sus siglas en inglés), paneles de
genes dirigidos y RNA-Seq (secuenciacion de ARN).*
A través de estas herramientas se detectan cambios
o alteraciones permanentes en la secuencia del ADN
(variantes genéticas) de un gen. Estas alteraciones
pueden ser heredadas de los padres (linea germinal)
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o surgir espontaneamente durante la vida (somaticas),
modificando la informacién genética y pudiendo tener
efectos neutros (variantes benignas), perjudiciales
(variantes patogénicas) o desconocidos (variantes de
significado incierto) en la funcién del sistema inmune
de un individuo.

Clasificacion

Con las herramientas de NGS, se han identificado
variantes patogénicas en un gen que explican las ma-
nifestaciones clinicas inmunolégicas (enfermedades
monogénicas) no asociadas a manifestaciones infec-
ciosas, sino a inflamacién y/o autoinmunidad. Gracias a
ello, se decidio sustituir el término de inmunodeficiencias
primarias por el de Ell (clasificacion IUIS [International
Union of Immunological Societies] 2017).3

Actualmente se han descrito 559 tipos de Ell de
origen monogeénico, clasificados en 9 grupos segun sus
caracteristicas clinicas, inmunolégicas y genéticas. Esta
categorizacion fue publicada por el comité de expertos
de la IUIS en 2024 (Tabla 1).5

Epidemiologia en México

En 1998, la Sociedad Latinoamericana de Inmunodefi-
ciencias (LASID, por sus siglas en inglés), anteriormente
conocida como Grupo Latinoamericano de Enferme-
dades de Inmunodeficiencia Primaria (LAGID, por sus
siglas en inglés), emitio un primer reporte de registro de
los Ell en una plataforma en linea (https://lasid.org). En
1998, se registraron 1,428 casos en Latinoamérica, de
los cuales 118 correspondian a pacientes mexicanos,
todos provenientes de una sola institucién en la Ciudad
de México: el Instituto Nacional de Pediatria.®

El registro mas reciente de LASID en abril de 2026
reportd 9,783 casos, de los cuales 2,288 proceden de
México. A continuacion se enlistan los Ell mas frecuen-
tes en México hasta la fecha:

1. Inmunodeficiencia comun variable sin defecto ge-
nético especificado.

2. Deficiencia selectiva de inmunoglobulina A.

3. Deficiencia especifica a anticuerpos con niveles

normales de inmunoglobulina y células B.

Deficiencia de BTK/agammaglobulinemia ligada al X.

. Ataxia-telangiectasia.

. Deficiencia de subclase inmunoglobulina G con
deficiencia de inmunoglobulina A

. Sindrome de DiGeorge/sindrome velocardiofacial.

. Enfermedad granulomatosa cronica ligada al X.

. Sindrome de Wiskott-Aldrich.

. Hipogammaglobulinemia transitoria en la infancia

o oA

O O o~



18 | Gordillo-Jiménez Z y cols. Errores innatos de la inmunidad en un hospital de Mérida

Tabla 1: Categorizacion de los pacientes 1-5 de acuerdo a la clasificacion de los errores

innatos de la inmunidad de la International Union of Immunological Societies.

Categoria de
clasificacion de

Clasificacion Subclasificacion los 5 casos
1. Inmunodeficiencias C19 Normal: SCID T-B+
que afectan inmunidad SCID T-B-NK-
celular y humoral Células CD4 bajas, CD8 normales: expresion de MHC tipo I
Células CD8 bajas, CD4 normales
Células B bajas, hipogammaglobulinemia
Células B normales, inmunoglobulinas bajas
Células B normales, Ig normal
Ig normal pero pobre respuesta especifica a anticuerpos
2. CID con caracteristicas Trombocitopenia congénita Paciente 5
asociadas o sindrémicas Defectos en la reparacion del ADN: infecciones recurrentes Gen: WAS
Displasias inmunoodseas Sindrome de
Defectos del timo con anomalias congénitas adicionales Wiskott-Aldrich
Displasia ectodérmica anhidrética con inmunodeficiencia
Sindromes hiper-IgE
Defectos de vitamina B12 y en el metabolismo de folato
Otras CID con caracteristicas sindrémica: infecciones recurrentes
3. Predominantemente Células B ausentes
deficiencias de Células B > 1% fenotipo de inmunodeficiencia comun variable
anticuerpos Reduccion grave de IgG e IgA séricas con IgM normal o elevada
y cifras normales de células B: sindromes de hiper-IgM
Deficiencias de isotipo, cadena ligera o funcional con
cifras generalmente normales de células B
Linfocitosis de células B debido a la activacion constitutiva de NF-KB
4. Enfermedades de Linfohistiocitosis hemofagocitica familiar
desregulacién inmunitaria Susceptibilidad a enfermedades asociadas a virus de Epstein-Barr
Sindromes con autoinmunidad
Sindromes sin autoinmunidad
Disregulacién inmunolégica con colitis
5. Defectos congénitos Neutropenia Paciente 3y 4
de los fagocitos - Sindrome asociado Gen: NCF2
en el nimero, la - Sin sindrome asociado Enfermedad
funcion, 0 ambos Defectos en la funcién de los fagocitos granulomatosa crénica
- Sindrome asociados
- Sin sindrome asociado
6. Defectos en la Predisposicion a encefalitis por virus herpes simple Paciente 1

inmunidad intrinseca
e innata

7. Trastornos
autoinflamatorios

Predisposicion a virus herpes simple

Predisposicion a infecciones

Predisposicion a infecciones bacterianas

Predisposicion a infecciones parasitarias y flngicas
Susceptibilidad mendeliana a las enfermedades micobacterianas
Otros

Inflamacién recurrente, fiebre recurrente, aumento IL-1, IL-18
Inflamacién sistémica con hallazgos prominentes en piel
Interferonopatias tipo 1

Inflamacién estéril (piel, hueso y articulaciones)

Otros

Gen: IL12RB1
Deficiencia del
receptor para IL12RB1

Alergia Asma Inmunol Pediatr. 2026; 35 (1): 16-26
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Continua Tabla 1: Categorizacion de los pacientes 1-5 de acuerdo a la clasificacién de los

errores innatos de la inmunidad de la International Union of Immunological Societies.

Categoria de
clasificacion de

Clasificacion Subclasificacion los 5 casos
8. Deficiencias del Fenotipo infeccioso Paciente 2
complemento Fenotipo no infeccioso Gen: CF1

Anemia de Fanconi
Disqueratosis congénita
Falla de médula dsea
Otros

9. Trastornos de
insuficiencia de la
médula 6sea

Deficiencia de factor
| del complemento

ADN = &cido desoxirribonucleico. Ig = inmunoglobulina. IgA = inmunoglobulina A. IgE = inmunoglobulina E. IgG = inmunoglobulina G. IgM = inmunoglobulina M. IL-1 =
interleucina-1. IL-18 = interleucina-18. MHC = Mayor Histocompatibility Complex (complejo mayor de histocompatibilidad). NF-KB = factor nuclear potenciador de las
cadenas ligeras kappa de las células B activadas. SCID = inmunodeficiencia combinada grave, por sus siglas en inglés.

Modificada de: Bousfiha AA et al.®

En la pagina web de LASID se informa que hay
38 centros en México que registran pacientes con Ell,
distribuidos en 21 estados e incluyen centros de aten-
cion médica publicos y privados, como consultorios
médicos y hospitales. En las Figuras 1 y 2 mostramos
esta informacion de forma grafica.

En el estado de Yucatan, hasta donde tenemos
conocimiento, no hay informacion en la literatura médica
acerca de la descripcion de Ell. El propésito de este
estudio es describir el proceso a través del cual fueron
diagnosticados nuevos casos de Ell en el Hospital Ge-
neral O’'Horan de Mérida, del afio 2022 al 2025 (Tabla 2).

PRESENTACION DEL CASO
Paciente 1

Masculino de dos afos cuatro meses, originario de
Valladolid, Yucatan, padres y dos hermanos sanos
(Figura 3A). Recibié la vacunacion con BCG (bacilo
de Calmette-Guérin) al nacer. A los tres meses de vida
presentd fiebre, adenopatia axilar derecha, indolora,
crecimiento progresivo, ulceracion central de 1 cm, con
exudado serohematico y detencion en el crecimiento
(Figura 4A). Multitratado por particular, sin mejoria,
ingresa para abordaje diagnéstico a los 10 meses.

El estudio histopatologico reporto linfadenitis cro-
nica granulomatosa con necrosis caseificante y se ob-
servaron multiples bacilos acido-alcohol resistentes. Se
inicié con tratamiento para tuberculosis con rifampicina,
isoniazida, pirazinamida y etambutol (fase intensiva)
por dos meses; al transitar a la fase de sostén con
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isoniazida y rifampicina, hubo poca asiduidad en su
seguimiento. Nuevamente acude a consulta con fiebre,
tos y pérdida de peso. La radiografia de térax mostro un
patron intersticial y la tomografia axial computarizada
(TAC) toracoabdominal (Figura 4B-C) evidencio ade-
nomegalias generalizadas, ademas de una opacidad
en el segmento posterior del I6bulo superior derecho y
atelectasias subsegmentarias. Posterior a estudios, no
regresa por resultados.

Durante una de sus visitas de seguimiento a los
17 meses de edad, se encontrd con fiebre persistente
y diarrea, con sospecha de infeccion por Salmonella
spp. que mejord con tratamiento. En esa misma hospi-
talizacion se abordé nuevamente el pulmén. La prueba
de reaccion en cadena de polimerasa (PCR) para la
deteccion del complejo Mycobacterium tuberculosis en
jugo gastrico resulté positiva, al igual que el GeneXpert
de lavado broncoalveolar, sin resistencia a rifampicina;
sin embargo, el cultivo fue negativo. Se realiz6 panel de
deteccién de genes de resistencia a antibitticos, siendo
resistente a isoniazida y etambutol. Fue presentado ante
el Grupo Asesor Nacional en Farmacorresistencia en
Tuberculosis (GANAFAR), clasificandolo como tubercu-
losis multidrogorresistente, y se establecio el tratamiento
de segunda linea (levofloxacino, bedaquilina, linezolid,
delamanid).

El paciente tuvo remision de la fiebre y otros
sintomas, y continia completando el tratamiento anti-
tuberculoso (Figura 5A). La infeccion diseminada por
BCG a una corta edad en un paciente con prueba de
VIH negativo despert6 la sospecha de un Ell; la NGS
mostré que el paciente tenia una falla en la falta de
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Estados con centros de registro LASID. Estados con Namero de

registro LASID centros

Aguascalientes
Baja California
Chiapas
Chihuahua
Ciudad de México
Coahuila
Estado de México
Guanajuato
Hidalgo
Jalisco
Michoacan
Morelos
Nuevo Leon
Oaxaca
Puebla
¥ Quintana Roo

Querétaro

San Luis Potosi
Sinaloa
Sonora
Veracruz

—_

SO  C T IO O SO N e G

Los estados en color rojo cuentan con registro LASID. Se
indica el niimero de centros en cada uno.

Mup datn: © 05M = Cresied with Datawrappor

Figura 1: Mapa representativo de la Republica Mexicana con el nimero y localizacion de los centros que registran errores innatos de la inmunidad
en la plataforma de la Sociedad Latinoamericana de Inmunodeficiencias (LASID).

NUmero de casos en centros de registro LASID.

Estados con registro Numero de casos
_1 1 LASID reportados
Aguascalientes 33
Baja California 74
Chiapas 3
Chihuahua 4
Ciudad de México 1,385
Coahuila 12
Estado de México 63
Guanajuato 96
Hidalgo 13
Jalisco 163
Michoacéan 6
Morelos 106
Nuevo Ledn 274
Oaxaca 4
A Puebla 12
Quintana Roo 1
Querétaro 1
San Luis Potosi 2
Sinaloa 23
Sonora 1
Veracruz 2

Los estados en color azul cuentan con
registro LASID. Se muestra el nUmero

1
Wiag data; © DEM. =+ Crasted with Datrenagper 1,385106 total de casos por centro.

Figura 2: Mapa representativo del total de casos de errores innatos de la inmunidad registrados en cada estado de la Republica Mexicana que cuen-
tan con centros de registro de la Sociedad Latinoamericana de Inmunodeficiencias (LASID).
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Tabla 2: Caracteristicas clinicas, genéticas y demograficas en los pacientes descritos con errores innatos de la inmunidad.

Inicio de Edad al diag-  Edad
Paciente Origen Sexo enfermedad nostico actual Manifestaciones clinicas
1 Valladolid, ~ Masculino 3 meses 11 meses 2 afios Adenopatia axilar con aumento de tamafio,
Yucatan 4 meses pérdida de peso, fiebre, diaforesis,
hepatoesplenomegalia y neumonia
2 Oxkutzcab,  Masculino 6 meses 1 afio 2 afios Eventos febriles, diarrea, neumonia,
Yucatén 4 meses 3 meses exantema en tronco con descamacion
y zonas de alopecia en occipital
3 Akil, Masculino 10 meses 1 afo 6 afios Gastroenteritis infecciosa, adenopatia
Yucatan 1 mes axilar, fiebre, linfadenitis cronica
granulomatosa con células gigantes de
tipo Langerhans y necrosis caseosa
4 Kanasin, Masculino 10 meses 10 meses Finado  Adenopatia axilar, neumonia, adenomegalias,
Yucatan edema en rodilla con secrecién purulenta
5 Limones, Masculino 3 meses 11 meses 2 afos Dermatitis en piel y en cuero cabelludo
Quintana 6 meses (seborreica), otitis media supurada,

Roo equimosis espontaneas en cara y
torax, infeccion por CMV, VEB

Hospitali- Patron de
Paciente  zaciones Gen herencia  Homocigocidad Nomenclatura Desenlace Trasplante

1 2 IL12RB1 AR Homocigota €.996G>A p.Trp332* Vivo No

2 4 CFI AR Heterocigota ¢.393 del p.Val132 Vivo No
Trpfs*16

3 — NCF2 AR Heterocigota €.304C>T p.Arg102* Vivo No
c.979G>T p.Gly327*

4 — NCF2 AR Heterocigota c.979G>T p.Gly327* Muerto No
c.1369A>T p.Lys457*

5 3 WAS XL Hemicigota Delecion del Exon 1 Vivo Si

CMV = citomegalovirus. VEB = valvulas endobronquiales (EndoBronchial Valves).

respuesta al interferén (IFN) gamma debido a una va-
riante patogénica homocigota en el gen IL12RB1 que
codifica para el receptor de la interleucina 12. La madre
fue portadora de la variante en estado heterocigoto y el
padre no (Figura 3A).

Paciente 2

Masculino de dos afios tres meses, originario de Oxkutz-
cab, Yucatan, padres y dos hermanos sanos (Figura
3B). No presenté reacciones adversas a sus vacunas.
Desde los seis meses de edad presentd episodios
febriles prolongados, tratados con multiples esquemas
antimicrobianos por uso prolongado. Al afio de edad
requirio tres hospitalizaciones por fiebre asociada a
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evacuaciones de menor consistencia, en ocasiones con
presencia de sangre, asi como un episodio de neumonia
sin requerimiento de oxigeno ni ventilacion. Durante
este seguimiento, se realizaron multiples estudios
(urocultivo, hemocultivo, coproldgico, coproparasitosco-
pico, antiestreptolisinas, exudado faringeo, reacciones
febriles y PCR para Rickettsia), sin documentar agentes
etiolégicos.

A la edad de un afio tres meses, reingreso para
estudio por fiebre y exantema en el tronco, acompa-
nado de descamacion cutanea, areas de alopecia en
region occipital y edema en miembros inferiores. Los
estudios de laboratorio mostraron anemia normocitica-
normocromica, leucocitosis y trombocitosis; el paciente
ameritd una transfusion de paquete globular. Ante la
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persistencia de manifestaciones clinicas infecciosas,
se sospecho un Ell. El panel genético para descartar
Ell identifico una variante patogénica heterocigota en el
gen CFl, que codifica para el factor | del complemento
(Figura 3B). Posteriormente, se realizé medicién del
factor | del complemento, encontrando un valor limitrofe
de 20 mg/dL [rango normal 20-70]. El paciente continda
en seguimiento por los servicios de nefrologia, gastroen-
terologia y pediatria (Figura 5B).

Paciente 3

Masculino de seis afios un mes, los padres no son
consanguineos, tiene dos hermanos sélo por rama
materna. Pertenecen a la etnia maya de la comunidad
AKil, Yucatan (Figura 3C). Recibié la vacuna de BCG al
nacer, sin reaccion adversa. Después del nacimiento, el
paciente inicié episodios de fiebre intermitente y diarrea;
sin embargo, no recibié un tratamiento eficaz. Alos seis
meses fue hospitalizado por primera vez por los mismos
sintomas; sin embargo, no se documenté ni fiebre ni
diarrea, pero si desnutricion. A los 10 meses de vida
presentd gastroenteritis infecciosa aguda que requirié

su segunda hospitalizacion durante dos semanas; en
el coprocultivo se aislé Salmonella spp. Seis meses
después la madre nota fiebre y crecimiento ganglionar
derecho; se hospitaliza por tercera vez para su abordaje
diagndéstico. En esta ocasion se detectoé una adenopatia
axilar derecha (20 x 20 mm), la PCR del complejo M.
tuberculosis fue negativa y su estudio histopatolégico
mostré una linfadenitis crénica granulomatosa con célu-
las gigantes de tipo Langerhans y necrosis caseosa; la
prueba intradérmica de tuberculina fue reactiva (10 mm)
alas 48 horas. Con estos hallazgos se concluyé que el
paciente presentaba una probable infeccidon micobacte-
riana ganglionar, por lo que se inicio prueba terapéutica
con isoniazida, etambutol, rifampicina y pirazinamida.
Durante esa misma hospitalizacién, el paciente
persistio febril, con sintomas pulmonares y sin respuesta
a antituberculosos. Se reinicié el abordaje diagnéstico
y se aislo Serratia marcescens en secrecion bronquial,
por lo que se suspendi6 el tratamiento antifimico y se
inicid manejo con meropenem; no obstante, tampoco
hubo mejoria clinica, por lo que se solicitd una TAC de
térax (simple y contrastada) que evidencié imagenes
de consolidacion parenquimatosa en los Iébulos tercio

Paciente 1 Paciente 2
? ?
WT/c.996 G-A
[ - [ !
2] [2 JE;
A %?QQQBSGG?;/ B ’WT/ €.393 del
Paciente 3
W, ?
WT/c.304C-T
I |
Il @*
: ?
.304C>T/
c ’ cc 979G>T
Paciente 4 Paciente 5
|
@ Figura 3:
WT/c.979G > T WT/c.1369A> T
Il 1 Arbol genealdgico de los
pacientes con errores innatos
de la inmunidad. A) Paciente 1.

979G >T Vumeasan  B) Paciente 2. C) Paciente 3.

D e E WTWT WTWT delExen1 D) Paciente 4. E) Paciente 5.
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Figura 4: A) Paciente 1. Linfadenopatia. B) Paciente 1. Radiografia de térax. C) Paciente 1. Tomografia axial computarizada toracoabdominal con
engrosamiento peribronquial, aspecto sugestivo de bronquiectasias en ambos pulmones; opacidad en segmento posterior del [6bulo superior de-
recho. D y E) Paciente 5. Lesiones eritematoviolaceas en miembros inferiores. F) Paciente 5. Lesiones eritematosas, descamativas en cara y piel
cabelluda con areas de rascado y costras hematicas.

medio y superior de pulmoén derecho, lesiones nodulares
y patron intersticial sugestivas de infeccion fungica. Por
lo anterior, se administré anfotericina B, observando
una respuesta clinica favorable. Fue egresado con
seguimiento ambulatorio.

Ante el antecedente de infecciones graves y recu-
rrentes, se considerd descartar un Ell. La inmunidad
humoral se evalu6é midiendo inmunoglobulinas séricas
y la fagocitosis se evalué a través de la medicion del
estallido respiratorio en los neutréfilos, por prueba de
dihidrorodamina (DHR) y medicion de subunidades. A
través de la secuenciacion Sanger se detectaron dos
variantes patogénicas (heterocigotas compuestas) en
el gen NCF2 que es responsable de la enfermedad
granulomatosa croénica (EGC), la primera en el exon
4, ¢c.304 C>T (p.Arg102*) y la segunda en el ex6n 11,
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c.979 G>T (p.Gly327*). La madre fue portadora de la
variante patogénica c.304 C>T, no contamos con el ADN
paterno para su analisis (Figura 3C).

Posterior al diagnostico confirmatorio de EGC, se
inicié tratamiento profilactico vitalicio con trimetoprima
e itraconazol, continuando con su vigilancia clinica en
consulta externa; sin embargo, perdio el seguimiento y
no acudio a sus citas programadas sino hasta los cuatro
afos, presentando una nueva recaida caracterizada
por fiebre, diarrea, neumonia y hepatoesplenomega-
lia. Requirié una cuarta hospitalizacion, con adecuada
respuesta al esquema antimicrobiano administrado. Los
padres no aceptaron el trasplante de células progenito-
ras hematopoyéticas (TCPH). Actualmente se encuentra
clinicamente estable en su domicilio y continta con
visitas médicas (Figura 5C).
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Paciente 4

Lactante masculino de un afio ocho meses de edad,
hijo de padres no consanguineos, pertenecientes a
la etnia maya de la comunidad Kanasin; su hermano
primogénito fallecié al afio de vida con el diagnéstico de
tuberculosis diseminada (Figura 3D). El paciente recibié
la vacuna de BCG al nacer; a los 10 meses de edad,

presento fiebre y retraso en la cicatrizacion en el sitio de
la vacuna de BCG, ademas de adenomegalias axilares
derechas y cervical izquierdo. La prueba de tuberculina
fue reactiva (13 mm). La TAC toracoabdominal simple
y contrastada mostré consolidacion apical posterior de
I6bulo superior izquierdo del pulmdn con cavitacion,
engrosamientos centrolobulillares y areas en vidrio des-
pulido, linfadenopatias generalizadas (paratraqueales,
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&

Adenopatia axilar derecha Complejo M.tuberculosis Secuenciacién de nueva
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Figura 5:

Lineas del tiempo de los cinco casos clinicos. A) Paciente 1.
B) Paciente 2. C) Paciente 3. D) Paciente 4. E) Paciente 5.
BCG = bacilo de Calmette-Guérin. CMV = citomegalovirus.

PCR = reaccion en cadena de la polimerasa.

PPD = derivado proteico purificado.

TMP-SMX = trimetoprima/sulfametoxazol.

VEB = valvulas endobronquiales .
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mesentéricas, pélvicas e inguinales), destacando un
ganglio axilar derecho necrético. La broncoscopia evi-
dencio lesiones endobronquiales caseosas y el lavado
broncoalveolar detecté el complejo M. tuberculosis
(Xpert MTB/RIF). Con base en los hallazgos clinicos,
microbioldgicos y radiolégicos, se diagnostico una infec-
cion diseminada por micobacterias, probablemente por
BCG; se inici6 el tratamiento antifimico con isoniazida,
etambutol, rifampicina y pirazinamida.

Posteriormente, el paciente fue egresado a su
domicilio con el tratamiento antituberculoso en fase de
sostén y profilaxis con trimetoprima-sulfametoxazol e
itraconazol. Debido al antecedente de su hermano vy a
las infecciones graves, se sospechdé un Ell (Figura 5D).

Se evalué la fagocitosis con la prueba de DHR y
expresion de las subunidades de NADPH oxidasa. El
estudio genético identificé dos variantes patogénicas
heterocigotas compuestas en el gen NCF2 que es
responsable de la EGC: ¢.979 G>T (p.Gly327*) en el
exon 11y c.1369 A>T (p.Lys457*) en el exon 15. Cada
progenitor era portador heterocigoto de una de estas
variantes (Figura 3D).

Los padres del paciente no tuvieron adherencia al
tratamiento profilactico y antifimico de su hijo. Se hospi-
talizé nuevamente por artritis séptica de rodilla derecha.
La prueba de PCR para el complejo M. tuberculosis en
liquido articular fue positiva, por lo que se inicié la fase
intensiva del tratamiento antituberculoso y se adminis-
traron antibiéticos parenterales. A pesar de ello, presen-
t6 deterioro clinico con incremento de volumen articular
y pus, por lo que se realizé artrocentesis y se escalo
el tratamiento a meropenem, con respuesta favorable.
El paciente fue egresado a su domicilio con el trata-
miento antituberculoso en fase de sostén y profilaxis
con trimetoprima-sulfametoxazol e itraconazol. Meses
después, ingresd con manifestaciones neurologicas y
neumonia; desafortunadamente fallecié en la unidad
de terapia intensiva.

Paciente 5

Masculino de dos afios seis meses de edad, hijo de
padres no consanguineos, con dos hermanas sanas,
originario de Limones, Quintana Roo (Figura 3E). Alos
tres meses, inicié con dermatitis cronica, caracterizada
por placas eritematosas, pruriginosas y descamativas
en piel cabelluda, cara y extremidades, refractaria al
tratamiento topico. Ademas, presentd un evento de otitis
media supurativa y evacuaciones sanguinolentas, sin
aislamiento microbioldgico.

A los dos afios de edad, presento lesiones erite-
matoviolaceas con dolor a la palpacién, aumento de
volumen de tejidos blandos, temperatura local en ambos
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tobillos y pies (Figura 4 D-F). Los estudios de laboratorio
reportaron anemia y trombocitopenia, asi como eosino-
filia. Se documentdé inmunoglobulina E elevada para la
edad (1,382 Ul/mL, valor de referencia de 0-29 Ul/mL).
La prueba de PCR para citomegalovirus y el virus de
Epstein-Barr fueron positivas, 4,200 y 4°'318,350 copias
respectivamente (valor de referencia negativo para
ambos). Por la triada de dermatitis atopica, infecciones
recurrentes y trombocitopenia, se sospechd un sindro-
me de Wiskott-Aldrich. Este diagndstico se corrobord
con NGS, el cual evidencié una variante patogénica
hemicigota en el gen WAS: delecién del exén 1. Ni la
madre ni las hermanas portaron la variante patogénica
(Figura 3E).

Al afio de vida, fue referido del Hospital General Dr.
Agustin O’Horan al Instituto Nacional de Pediatria para
trasplante de células progenitoras hematopoyéticas. El
trasplante se realiz6 al afio siete meses, siendo la her-
mana mayor la donadora; actualmente su quimerismo
es mixto (Figura 5E).

DISCUSION

Hasta donde es de nuestro conocimiento, los casos
descritos en este estudio son los primeros reportes en
la literatura médica de pacientes con Ell confirmada
originarios de la peninsula de Yucatan. Este trabajo
tiene como propésito resaltar estas patologias, muchas
veces subdiagnosticadas.

Se calcula que cerca del 70% de los casos con
Ell permanecen sin diagnoéstico.” Las formas mas fre-
cuentes pueden identificarse mediante una adecuada
evaluacion clinica y estudios de laboratorio accesibles
como la biometria hematica y la medicion de inmuno-
globulinas. Ante la sospecha diagndstica de Ell, en los
cinco pacientes se solicitaron estudios generales; sin
embargo, la confirmacién requirié estudios especiales
para establecer el diagnéstico definitivo.

En los ultimos afios, las tecnologias de NGS han
transformado el abordaje diagnédstico de los Ell. Es-
trategias como WES vy los paneles genéticos dirigidos
permiten identificar variantes patogénicas de manera
mas eficiente, incluso en fenotipos atipicos o incom-
pletos. Los pacientes 1, 2 y 5 fueron identificados con
un panel de genes de Ell.

El diagnostico oportuno es fundamental para mo-
dificar la historia natural de estas enfermedades, redu-
ciendo complicaciones, mejorando la calidad de vida y
aumentando la supervivencia. Por ejemplo, el paciente
5 con sindrome de Wiskott-Aldrich fue diagnosticado
antes de un afio de vida, permitiendo recibir su TCPH
curativo. En contraste, el paciente 4 fue diagnosticado
con EGC; sin embargo, al no contar con un adecuado
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apego al tratamiento, present6 diferentes manifestacio-
nes neurolégicas y deterioro pulmonar, padeciendo un
desenlace fatal a los tres afios de vida.

El abordaje de los Ell se ha beneficiado del desa-
rrollo de redes de colaboracion nacionales e internacio-
nales que favorecen el intercambio de conocimientos,
la referencia de pacientes y el acceso a recursos
diagndsticos especializados. En México, la Fundacion
Mexicana para Nifias y Nifios con Inmunodeficiencias
Primarias (FUMENI, A.C.) ha favorecido la difusion del
conocimiento y el apoyo a pacientes y profesionales
de la salud, mientras que la Fundacion Jeffrey Modell
(JMF), a través de su red global de centros especializa-
dos, ha impulsado el diagndstico oportuno y el manejo
integral de estos trastornos. Asimismo, iniciativas como
los «10 signos de alarma» contintan siendo herramien-
tas utiles para la identificacion temprana de pacientes
con sospecha de EII.5°

CONCLUSIONES

En conjunto, estos hallazgos evidencian que los Ell
continuan siendo entidades subdiagnosticadas en Mé-
Xico, particularmente en regiones con menor acceso a
servicios especializados como la peninsula de Yucatan.
La integracion de una adecuada sospecha clinica, el
uso de herramientas diagnésticas modernas como
la secuenciacidon genética y estrategias innovadoras
como la telemedicina y las redes de colaboracion —
impulsadas por organizaciones como FUMENI A.C. y
JFM— son fundamentales para mejorar la deteccion
oportuna y el prondstico de los pacientes. Asimismo,
el fortalecimiento de registros regionales, como los
promovidos por LASID, representa una herramienta
clave para visibilizar estas enfermedades, generar
conocimiento epidemioldgico y orientar estrategias de
salud publica que permitan cerrar las brechas existentes
en el diagndstico y tratamiento.
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I. CASOS CLINICOS

C-25001. Rinitis alérgica moderada persistente,
hipertrofia adenoamigdalina grado 4 y sindrome de
PFAPA en un adolescente masculino: reporte de caso
Raul Alberto Montero Vazquez

Hospital AUNA Doctors Galerias. Monterrey, Nuevo Leon.

El sindrome de PFAPA es la entidad autoinflamatoria mas comun,
con una incidencia estimada entre 5 a 15 mil habitantes. A pesar de
su creciente identificacién, todavia no se tiene una estadistica en
cuanto a su coexistencia con enfermedades alérgicas ni tampoco se
tiene una estimacién en poblacion mexicana. Se presenta el caso
de un paciente masculino de 11 afios, con antecedente patoldgico
de rinitis alérgica desde los siete afios, con tratamiento basado en
inmunoterapia sublingual alérgeno-especifica subcutanea en es-
quema semanal desde los nueve afos, sin control sintomatico, asi
como presencia de sindrome febril recurrente desde los ocho afios
de edad, con cuadros febriles cada cuatro semanas, acompafados
de Ulceras orales y faringitis. Ala exploracion fisica se encuentra con
voz nasal, tos productiva intermitente, boca abierta, con aclaramien-
to nasal constante, cornetes hipertréficos, amigdalas palatinas en
contacto con la uvula y goteo nasal posterior. Posterior a pruebas
epicutaneas, se inicia inmunoterapia sublingual alérgeno-especifica
para los resultados positivos concordantes con la sintomatologia,
asi como esteroide combinado antihistaminico nasal, vitamina D3,
colchicina y vacuna MV130 sublingual para estimular inmunorregu-
lacién e inmunoestimulacion (inmunidad entrenada). Al dia de hoy,
el paciente ha presentado un nuevo evento de faringitis ulcerosa
sin fiebre, asi como un adecuado control sintomatico. Se presenta
la convergencia de una patologia autoinflamatoria, alérgica y anato-
mica, situacién muy poco habitual. Su limitante esta en ser un sélo
caso, lo que puede significar casualidad. Al ser enfermedades cuyo
mecanismo se basa en la disregulacién inmunolégica, es esperado
que puedan converger, sin embargo, las vias de transduccion son
distintas, por lo que una atencion global es conveniente. El sindrome
de PFAPA es una enfermedad presente en nuestro medio, la cual
puede presentarse con afecciones alérgicas, asi como entidades
anatémicas. La inmunidad entrenada es una opcion terapéutica
viable para su control.
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C25003. Sindrome de Roifman, ;displasia inmuno-6sea de
origen genético o error innato en la inmunidad? Reporte
de un caso excepcional y revision de la literatura

Angelina Ingrid Robledo Martinez,

Joel Barroso Santos, Elda Camila Garcia Garcia,

Alison Aislinn Palacios Arredondo, Ricardo Hernandez Méndez,
Fatima Olguin Lépez, Aline Rosario Mendoza Lozano

Hospital del Nifio DIF. Pachuca, Hidalgo.

El sindrome de Roifman es un trastorno congénito raro y multi-
sistémico caracterizado por retraso del crecimiento, microcefalia,
discapacidad cognitiva, displasia espondiloepifisaria, inmunode-
ficiencia y distrofia retiniana. La incidencia es de menos de un
caso por cada millén de personas en un afio y se han reportado
alrededor de 20 casos en la literatura. Los hallazgos menos comu-
nes pero variables incluyen anomalias cerebrales, cardiacas, asi
como afectacion cutanea, renal y endocrina. Se presenta el caso
de una paciente femenina de dos afios y un mes con diagnostico
confirmado de sindrome de Roifman mediante panel genético (IN-
VITAE), en el cual se identificé una variante patogénica en el gen
RNU4ATAC (n.16G>A); ademas, se realizé estudio de cuantifica-
cion de inmunoglobulinas, resultando hipogammaglobulinemia. La
sospecha diagndstica de error innato de la inmunidad se establecié
con base en la presencia de displasia 6sea, sindrome dismorfico e
inmunodeficiencia. Dentro de sus antecedentes destacan infeccio-
nes respiratorias y urinarias recurrentes, neumonia adquirida de
la comunidad, neumopatia crénica, retraso en el neurodesarrollo,
desnutricion crénica severa y foramen oval permeable remitido.
Este caso subraya la naturaleza multisistémica del sindrome de
Roifman y la importancia de un enfoque multidisciplinario en su
diagnostico y tratamiento.

C-25004. Gastroenteritis eosinofilicay VIH en

un adolescente con comorbilidades IT2: un

caso de éxito terapéutico con dupilumab

Maria Julia Rendon Salazar, Victor Gonzélez Uribe,

Carlos Andrés Gomez Nufez, Tamara Hernandez Hernandez,
Ricardo Martinez Tenopala, Francisco Astudillo Garcia
AlergiaMx. Ciudad de México.
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Introduccioén: la gastroenteritis eosinofilica (GE) es un trastorno
gastrointestinal raro y cronico asociado a inflamacion tipo 2 que coe-
xiste con otras condiciones atépicas. El tratamiento preferido son los
esteroides sistémicos, aunque su uso prolongado se asocia a efectos
adversos. Dupilumab bloquea la sefalizacion de IL-4 e IL-13; se ha
demostrado su eficacia en enfermedades alérgicas, pero no hay mu-
cha informacién sobre su uso en GE. Presentacion del caso clinico:
masculino de 17 afios, con diagndstico de dermatitis atopica (DA)
desde los seis meses, asma alérgica desde los seis afios, rinitis
alérgica y diagndstico de VIH a los 15 afios (carga indetectable y en
tratamiento con antirretrovirales). Desde los ocho afios presenta sin-
tomas digestivos como disfagia y reflujo de dificil control. Endoscopias
demuestran esofagitis crénica. Alos 17 afios, ingresa a urgencias por
dolor abdominal intenso, donde se identificé una masa yeyunal de 10
cm resecada quirdrgicamente. La histologia confirmé GE. Después
de multiples ciclos de esteroides sistémicos con respuesta parcial, se
inicia tratamiento con dupilumab. A los cuatro meses, presenté una
remision clinica, sin necesidad de esteroides. Discusion: este caso
representa una conjuncién de enfermedades de tipo 2, en contexto
de portador de VIH, situacién inusual y poco documentada en la
literatura. Aunque la GE suele responder inicialmente a esteroides,
las recaidas y los efectos adversos justifican la busqueda de otras
terapias mas seguras. Dupilumab ha demostrado eficacia en der-
matitis atépica y asma, pero su evidencia en GE es ain emergente.
La principal limitacién es el corto seguimiento, aunque la remision
clinica e histolégica es clara. Conclusién: el uso de dupilumab es
una alternativa terapéutica eficaz y segura en pacientes con GE
con comorbilidades tipo 2, e incluso en presencia de VIH. Este caso
demuestra el papel de la inmunomodulacién con terapias avanzadas
en enfermedades eosinofilicas.

C-25005. Autoanticuerpos neutralizantes contra GM-

CSF como causa de criptococosis diseminada

Tiareth Lisset Cova Guzman,

Valeria Gomez Toscano, Gabriela Barcenas Molares,

Paulina Cortés Acevedo, Sara Espinosa Padilla, Lizbeth Blancas Galicia
Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México.

Introduccién: los autoanticuerpos neutralizantes contra citocinas
son inmunoglobulinas que bloguean la funcién de su citocina diana,
impidiendo asi su actividad biolégica. Estos autoanticuerpos pueden
imitar defectos genéticos, por lo que se consideran fenocopias. Se han
identificado autoanticuerpos neutralizantes contra el factor estimulante
de colonias de macrdéfagos y granulocitos (GM-CSF), principalmente
en pacientes con proteinosis alveolar pulmonar (PAP) e infecciones
diseminadas por microorganismos oportunistas. Caso clinico: pa-
ciente femenino, inicié padecimiento en abril de 2023 con episodios
de lipotimias, cefalea, vomitos, fiebre, astenia y dinamia. En agosto
del mismo afio, desarrollé multiples nédulos subcutaneos y, ante la
sospecha de tuberculosis, se realizaron estudios que resultaron ne-
gativos. En abril de 2024, presentd datos de mastitis, lo que motivo un
abordaje diagndstico. Se realiz6 ultrasonido mamario que evidencid
una coleccion, a la cual se le tom6 biopsia; el estudio histopatoldgico
reporté mastitis cronica granulomatosa con estructuras compatibles
con Cryptococcus spp. Se inici6 tratamiento con anfotericina B y se
realizd puncién lumbar, destacando hiperproteinorraquia e hipoglu-
corraquia. Debido a la infeccién diseminada por Cryptococcus spp,
se realizé prueba de VIH, la cual fue negativa. El perfil inmunoldgico
y autoinmune fue normal. Al no encontrar causa subyacente de la
criptococosis, se sugiere la presencia de autoanticuerpos neutralizan-
tes contra GM-CSF, los cuales se reportaron positivos. La paciente
presentdé una nueva recaida de criptococosis, actualmente en trata-
miento con rituximab. Discusién: la detecciéon de autoanticuerpos
anti-GM-CSF debe llevar a considerar la posibilidad de PAP, ya que
ésta puede desarrollarse tras un episodio de criptococosis disemina-

da. Conclusién: los autoanticuerpos neutralizantes contribuyen a la
desregulacién inmunitaria, la autoinmunidad y la inmunodeficiencia.
Se debe considerar la presencia de autoanticuerpos neutralizantes
contra GM-CSF en pacientes previamente sanos que presentan
infeccién diseminada por Cryptococcus spp. La presencia de estos
autoanticuerpos aumenta la susceptibilidad a otros microorganismos
oportunistas como Aspergillus spp., Nocardia spp. e Histoplasma
capsulatum.

C-25006. Las portadoras de enfermedad granulomatosa
cronica son afectadas por autoinmunidad y autoinflamacion
Tiareth Lisset Cova Guzman, Marco Antonio Yamazaki Nakashimada,
Sara Espinosa Padilla, Lizbeth Blancas Galicia

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México.

Introduccion: la enfermedad granulomatosa crénica ligada a X
(EGC-LX) predispone a infecciones graves cuando el porcentaje
de neutrofilos funcionales es menor al 10%. Sin embargo, las ma-
nifestaciones autoinflamatorias y autoinmunes asociadas a esta
enfermedad no siguen un patrén en relacién con dicha disfuncién.
En este contexto, presentamos los dos primeros casos de sindrome
de Guillain-Barré y arteritis de Takayasu en pacientes con EGC-LX
reportados hasta la fecha. Paciente 1: inici6 con debilidad mus-
cular ascendente, progresiva y simétrica, disartria y ausencias de
reflejos osteotendinosos en miembros pélvicos y toracicos, debido
a la presencia de dificultad respiratoria, por lo que fue intubada. Se
realizaron velocidades de conduccidn nerviosa, con diagndstico
de sindrome de Guillain-Barré. Se inicié tratamiento con inmunog-
lobulina 1V. Sin embargo, ante la falta de respuesta, se realizaron
recambios plasmaticos. Debido al antecedente de madre portadora
y hermano enfermo de EGC, se realizé prueba de dihidrorodamina,
resultando portadora de EGC. Actualmente con buena evolucion.
Paciente 2: portadora de EGC. Inicié con edema, diaforesis noc-
turna, astenia, adinamia, pérdida ponderal de peso, soplo sistdlico
a nivel paraesternal izquierdo y derecho, hipertensién y diferencia
de pulsos en las extremidades. Se realizé ecocardiograma, con
reporte de coartacion aértica y una serie de hemocultivos, con
aislamiento de S. cristatus. Se inici6 tratamiento con esteroide,
inmunomodulador y penicilina. Se realizé cateterismo cardiaco
terapéutico. Actualmente, sin datos que sugieran obstruccion en
aorta o recoartacion. Discusion: estos hallazgos no s6lo amplian
el espectro de manifestaciones autoinmunes/autoinflamatorias vin-
culadas a la enfermedad, sino también plantean interrogantes sobre
los mecanismos inmunopatogénicos subyacentes. Conclusion: los
médicos estamos obligados a proporcionar asesoramiento genético
e informacioén sobre el riesgo de autoinmunidad/autoinflamacién a
estas pacientes. En todas las hijas de mujeres portadoras de EGC
LX, se debe realizar un estudio de dihidrorodamina en el primer mes
de vida para determinar si son portadoras o no.

C-25007. Manejo postrasplante de medula 6sea en
un paciente con sindrome de Wiskott-Aldrich

Ana Citlali Avelino Santiago, Jeannette Mendiola Marin
Centro Médico Nacional «La Raza». Ciudad de México.

Introduccioén: el sindrome de Wiskott-Aldrich tiene una incidencia
de 3.5 a 5.2 por millén de recién nacidos masculinos. Caracterizado
por trombocitopenia, eccema e inmunodeficiencia, con transmisién
ligado al X. La inmunodeficiencia asociada se debe a una muta-
cion del gen WAS que codifica la proteina WASP, llevando a una
disfunciéon combinada de linfocitos T y B, con disminucion en IgM
e IgG. Presentacion del caso: masculino de 14 afos, presenta
trombocitopenia y eccema desde el nacimiento, lo que hace sospe-
char de sindrome de Wiskott-Aldrich. Historia de neumonias, otitis
media aguda recurrente y perforacion timpanica. Diagnoéstico por
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medicién de proteina WASP por citometria de flujo a los 2 afios,
y posterior secuenciacién del exoma, reportando variantes de
significado incierto del gen WAS (c1453 + 283 dup y c452G >C).
Trasplante haploidéntico de hermana en septiembre 2024, quien
recibié esquema de acondicionamiento con fludarabina a cinco
dosis, busulfan a tres dosis y globulina antitimocitica a tres dosis.
Actualmente asintoméatico, en tratamiento con gammaglobulina 1V,
trimetoprima/sulfametoxazol, aciclovir y ciclosporina. Se iniciara
esquema de revacunacion a 12 meses postrasplante. Discusion:
el unico tratamiento curativo para esta enfermedad es el trasplante
de medula ésea, con buen pronéstico. EI manejo posterior incluye
conferir inmunosupresion para prevenir EICH, asi como profilaxis
para infecciones oportunistas. Alos 3-6 meses de la fase de recons-
titucion inmune, se recomienda la revacunacion. A los seis meses,
se puede iniciar con vacunas inactivadas, excepto vacuna de po-
lisacaridos no conjugada, la cual puede aplicarse a los 12 meses
postrasplante, y vacunas vivas atenuadas, después de 24 meses.
La dosis de gammaglobulina recomendada es de 400-600 mg/kg
cada cuatro semanas, ajustando segun respuesta. Conclusién: el
manejo postrasplante mas efectivo son las medidas de higiene, lo
que incluye evitar patégenos, antibidticos, asi como la inmunopro-
filaxis pasiva con gammaglobulina y activa, recibiendo esquema de
vacunacion para aumentar la memoria inmune contra enfermedades
preexistentes e inducir la proteccion de la vacunacion.

C-25008. Reaccion adversa cutanea a Trikafta en una
paciente pediatrica con fibrosis quistica: reporte de un caso
Larissa Marisol Hernandez Rocha, Grecia Anayanzi Atayde Méndez,
Vanessa Denise Aguilar Amador

Hospital Regional «Dr. Valentin Gémez Farias». Zapopan, Jalisco.

La fibrosis quistica es una enfermedad genética autosémica rece-
siva que compromete principalmente los sistemas respiratorio y
digestivo. El desarrollo de moduladores del regulador de conduc-
tancia transmembrana de la fibrosis quistica (CFTR), como Trikafta
(elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor), ha transformado el pronéstico de
estos pacientes. Sin embargo, se han descrito reacciones adversas
cutaneas, cuya fisiopatologia aun no se comprende completamen-
te. Se presenta el caso de una paciente femenina de 12 afios,
con diagnéstico de fibrosis quistica desde los nueve meses de
edad, en etapa avanzada de la enfermedad. Inicié tratamiento con
Trikafta y, al séptimo dia, desarrollé un exantema maculopapular
confluente, pruriginoso y de distribucién difusa. EI manejo inicial
con antihistaminico fue insuficiente, requiriendo la administracion de
corticoide sistémico y suspension del tratamiento. La sintomatologia
remitié completamente en tres dias. Posteriormente, se realizd una
prueba de reto debido a la necesidad clinica del farmaco. El exan-
tema reaparecio, aunque de menor intensidad, siendo controlado
unicamente con antihistaminicos. Este caso resalta la importancia
del reconocimiento y abordaje de reacciones adversas cutaneas
inducidas por moduladores de CFTR, especialmente en pediatria.
Su diagnéstico representa un desafio, ante el uso simultaneo de
multiples farmacos y la limitada experiencia clinica con Trikafta en
paises donde recientemente ha sido incorporado. La prueba de reto,
cuidadosamente realizada, permitié la reintroduccion del tratamiento,
con vigilancia clinica estrecha y manejo sintomatico adecuado. Se
concluye que las reacciones cutaneas no siempre contraindican
de forma definitiva el uso del farmaco. El abordaje individualizado
y la implementacion de estrategias como el reto controlado pueden
permitir la continuidad terapéutica en pacientes que se beneficien
significativamente del tratamiento.

C-25009. Un caso raro de debilidad muscular
Pablo Alfredo Ojeda Pérez, Rodrigo Hiroshi Gonzalez Luna
Hospital Regional «General Ignacio Zaragoza». Ciudad de México.
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Introduccién: divulgamos el caso de un subtipo de miopatia infla-
matoria necrotizante. Se presenta principalmente en adultos tratados
con estatinas que presentan debilidad muscular subaguda y biopsia
muscular con patrén necrotizante; sin embargo, el caso pediatrico
descrito tuvo una presentacion similar a miopatia mitocondrial.
Presentacion del caso: paciente femenino de siete afios, quien
inicio hace cuatro meses debilidad muscular progresiva en las cuatro
extremidades, exacerbada al levantar los brazos y subir escaleras;
previamente sana. A la exploracion fisica, con fuerza muscular 3/5
en las cuatro extremidades, signo de Gowers positivo. Laboratorios:
CK 20,190 U/L, Aldolasa 85.0 u/L, panel de miositis de 17 antigenos:
negativo; electromiografia con patrén inflamatorio proximal. Inicié
tratamiento inmunosupresor con prednisona y metrotexato durante 12
meses, con mala respuesta, por lo que se realizé biopsia, sugiriendo
enfermedad mitocondrial. Sin embargo, se descartaron etiologias
metabolicas mediante estudio genético. Se extendié el abordaje de
causas inflamatorias y se reportaron anticuerpos anti-lgG HMGCR 456
CU (elevados). Se inicié tratamiento con gammaglobulina mensual,
con mejoria clinica. Discusién: la miopatia anti-HMGCR representa
hasta el 10% de las miopatias autoinmunes; el 80% de estos casos
ocurre en adultos que consumen estatinas. Existen escasos repor-
tes de pacientes jovenes que enmascaran el cuadro inflamatorio y
presentan una clinica similar a distrofia muscular de cinturas, pato-
logia de etiologia metabdlica. El objetivo del tratamiento consiste en
restaurar la fuerza muscular y su funcién; se basa en rehabilitacion
fisica e inmunosupresora. Conclusiones: la presentacion atipica hace
necesario un diagnéstico precoz, ya que puede presentar manifesta-
ciones sistémicas y complicaciones relacionadas con el pronéstico.
El manejo debe incluir un equipo multidisciplinario por la complejidad
de su patologia. Actualmente, los reportes sobre la enfermedad son
limitados por su baja prevalencia y su escaso conocimiento, por lo
que se requiere una mayor investigacion.

C-25010. Proteinosis alveolar congénita;

una enfermedad enigmatica

Yolanda Santiago Vicente, Maria Guadalupe Ramirez Vazquez
Hospital del Nifio DIF. Pachuca, Hidalgo.

Introduccion: la proteinosis alveolar es una enfermedad poco fre-
cuente que se manifiesta por disfuncion de los macréfagos alveola-
res y acumulacion anormal de proteina surfactante en los alvéolos.
Tiene una prevalencia de 7-10 casos por millén de habitantes, por
lo que, de forma inicial, el reconocimiento de la enfermedad es bajo.
Presentacion del caso: paciente femenino de un afio cinco meses de
edad, con antecedente de desnutricion cronica, APLV e hipotiroidismo;
fue referida al servicio de urgencias por desaturaciones, asi como
cianosis central y periférica con meses de evolucién. Se toma radio-
grafia por sospecha de neumonia adquirida en la comunidad, la cual
muestra infiltrado intersticial difuso. Se inicia manejo antimicrobiano,
asi como oxigenoterapia. Por tiempo de evolucién de los sintomas,
se inicia protocolo de estudio para neumopatia crénica, tomandose
panel genético, el cual resulta positivo para proteinosis alveolar con
variantes de significado incierto (MARS homocigoto: ¢.1792C>T[p.
Arg598Cys] y ¢.2470A>C[p.Thr824Pro]); se inicia manejo con factor
estimulante de colonia de granulocitos via subcutanea. Presenta
mala evolucién clinica, desarrollando insuficiencia respiratoria aguda
y falla organica mdltiple, permaneciendo intubada durante 25 dias;
finalmente, fallece. Discusiéon: como fortalezas del caso clinico,
encontramos que la sospecha inicial encamina a solicitar estudios
especificos para el diagndstico como biopsias y panel genético.
Como debilidades, encontramos que, al ser una patologia de baja
prevalencia, no todas las instituciones de salud cuentan con los
medios para realizar el tratamiento, aunado a que el diagndstico en
etapas tardias o avanzadas lleva a un mal prondéstico. Conclusion: el
conocimiento de la enfermedad y el diagndstico temprano influyen en
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el prondstico de estos pacientes. Son necesarias mas investigaciones
sobre el tratamiento en la poblacion pediatrica, ya que sigue siendo
limitado hasta la fecha.

C-25011. Enfermedad granulomatosa cronica, presentacion
de un caso gp91phox en niia tratada exitosamente con TCHP
Regina Luna Pacheco, Aidé Tamara Staines Boone,

Adriana de JesUs Rodriguez Valdés,

Yuridia Salazar Gélvez, Jorge Luis Velarde Calleros,

Lizbeth Blancas Galicia, Maria Guadalupe Gonzalez Villarreal,

Dolores Catalina Cortés Flores

Unidad Médica de Alta Especialidad No. 25

IMSS. Monterrey, Nuevo Ledn.

Introduccion: la enfermedad granulomatosa cronica (EGC) es una
inmunodeficiencia primaria (IDP) causada por defecto en NADPH
oxidasa; puede ser causada de manera autosomica recesiva (AR),
sin embargo, lo mas frecuente es que sea ligada al gen X, con alte-
racion en gp91phox. Caso clinico: paciente femenino de dos afios,
sin endogamia, sin consanguinidad. Antecedente de BCGitis, con
absceso submandibular ipsilateral después de aplicacion de BCG.
En julio de 2023, internamiento por neumonia; presentd complicacion
que requirio drenaje pleural derecho de material purulento. Se inicié
tratamiento con Dotbal e inmunoglobulina intravenosa (IG1V). Presento
fistula pleuro-cutanea; requirié lobectomia superior derecha, con re-
seccion tumoral con biopsia, que reportd proceso granulomatoso con
tinciones Ziehl-Neelsen negativas. En septiembre 2023, fue enviada
a un hospital de tercer nivel; valorada por inmunologia, con reporte
de inmunoglobulinas séricas normales, sin embargo, fueron tomadas
después de la aplicacion de IGIV. Presenté galactomanano positivo.
Se tomo prueba de dihidrorodamina (DHR) y zimosan, ambas con un
indice de oxidacién muy bajo; se realizaron subunidades, teniendo
una falta de oxidacion en gp91phox, resultando diagndstico de EGC
con defecto en gp91phox. En marzo 2024, se realizé trasplante de
células hematopoyéticas (TCHP) haploidéntico, de padre, siendo
exitoso, con quimerismo del 99.9%. Discusiéon: nos encontramos
ante un caso excepcional; entre los genes asociados a EGC se
encuentra gp91phox, con una frecuencia de 65-70%; comiunmente
ligada al X, por lo que el varon suele ser el afectado, y es raro en
mujeres, como en el caso de nuestra paciente. Otras alteraciones
son p47phox (20-25%), p67phox (5-6%), p22phox (3-6%), p40phox
(1%), comunmente AR, con una presentacion similar en ambos sexos.
Conclusion: nuestra guia para el diagnostico fue la evolucion clinica
y los patégenos involucrados; ninguno de los padres era portador, por
lo que nos encontramos ante una mutacién de novo.

C-25012. BCGitis como dato pivote para inmunodeficiencia
combinada severa, historia de TCPH haploidéntico exitoso
Regina Luna Pacheco, Aidé Tamara Staines Boone, Yuridia Salazar Gélvez,
Hernan Ramirez Duran, Dolores Catalina Cortes Flores

Unidad Médica de Alta Especialidad No. 25

IMSS. Monterrey, Nuevo Ledn.

Introduccién: lainmunodeficiencia combinada severa (ICS) es la in-
munodeficiencia primaria (IDP) mas letal, con una mortalidad del 95%,
afectando tanto la inmunidad celular como la humoral. Caso clinico:
masculino de un afio de vida, sin antecedentes de endogamia ni
consanguinidad, cuenta con dos medios hermanos sanos; aplicacion
de vacuna BCG al nacimiento con formacién de nédulo de 3 cm, sin
ganglio axilar presente. Antecedente de evacuaciones diarreicas
persistentes, con multiples cambios de sucedaneos. Hospitalizacio-
nes a los ocho meses de vida por neumonia, dermatitis del pafal y
candidiasis oral; segundo, tercer, y cuarto internamiento a los nueve
meses de vida por gastroenteritis con deshidratacién, con diferencia

entre cada uno entre 15 a 20 dias. Ultimo internamiento en hospital
de tercer nivel en abril de 2024, donde fue conocido por el servicio de
inmunologia pediatrica. El diagnéstico inicial fue gastroenteritis con
un mes de estancia. Inmunoglobulinas todas disminuidas, subpobla-
cién de linfocitos disminuidos, a excepcion de CD19. Diagnéstico de
IDCS fenotipo LT- LB+ NK-, trasplante de células hematopoyéticas
haploidéntico, de padre, realizado el 10/07/2024, siendo exitoso, con
quimerismo del 99.9%. Discusién: el tiempo, desde el diagnéstico
hasta el tratamiento, es vital. Se trata de una IDP, que, en la mayoria
de los casos, no presenta manifestaciones clinicas al nacimiento.
En América Latina no se cuenta con un cribado al nacimiento. La
aplicacion de la vacuna de BCG al nacer, la cual contiene M. bovis,
retrasa su diagndstico y aumenta las complicaciones de la enferme-
dad. Conclusién: es de suma importancia que este padecimiento sea
conocido, no solo por el area de inmundlogos, sino que sea sospe-
chado por médicos de primer contacto para un rapido diagndstico y
tratamiento oportuno, disminuyendo asi el riesgo de complicaciones
y de mortalidad.

C-25013. Heterogeneidad clinica en deficiencia

de NFKB1: reporte de dos casos

Saira Marlene Cabrera Arias, Alejandra Diaz Terriquez,

Zayra Alejandra Lopez Morales, Maria Enriqueta Nufiez Nufiez,
Beatriz Bayardo Gutiérrez

Hospital Civil de Guadalajara «Dr. Juan I.

Menchaca». Guadalajara, Jalisco.

Introduccion: las mutaciones en NFKB1, gen clave en la regulacion
inmune, se asocian con inmunodeficiencias y autoinmunidad. Identi-
ficar sus variantes patogénicas es fundamental para el diagnéstico y
prondstico clinico. Presentacion del caso: se presentan dos casos
clinicos con mutaciones patogénicas en el gen NFKB1. Caso 1:
masculino de 34 afios, originario de Guadalajara, Jalisco, sin ante-
cedentes relevantes. A los 32 afios fue hospitalizado por lesiones
verrugosas genitales, disfagia y pérdida de peso, diagnosticandose
infeccién por virus del papiloma humano, candidiasis oral y esofagitis
ulcerosa. Posteriormente, desarrollé infeccién de tejidos blandos y un
tumor de Buschke-Léwenstein. Se observé leucopenia, neutropenia y
linfopenia. El panel genético identificé la variante patogénica NFKB1
€.904dup (p.Ser302Phefs*7). Caso 2: femenino de 21 afios, origi-
naria del Estado de México, sin antecedentes de importancia. Inicié
a los 5 afios con purpura trombocitopénica idiopatica, seguida de
anemia hemolitica autoinmune. Posteriormente, presentd neumonias
recurrentes, con evolucidon a choque séptico. En su ultima hospita-
lizacion cursé con otitis externa micética, linfopenia, neutropenia e
hipogammaglobulinemia. El estudio inmunolégico mostrd disminucion
de linfocitos T, CD4+, CD8+, CD20+ y NK+. El panel genético reportd
la variante NFKB1 ¢.909dup (p.Thr304Hisfs*5). Discusion: las mu-
taciones en NFKB1 se asocian a inmunodeficiencias primarias de
presentacion variable. Los casos analizados evidencian la variabilidad
clinica, desde autoinmunidad temprana hasta infecciones graves
con desenlace fatal, y resaltan la importancia de sospechar errores
innatos de la inmunidad ante cuadros atipicos o graves. Conclusion:
las mutaciones en NFKB1 pueden causar inmunodeficiencias de ex-
presion clinica variable. El estudio genético y un enfoque terapéutico
que incluya el trasplante de células madre y tratamientos dirigidos a
la via NF-kB1 son clave para el manejo adecuado de estos pacientes.

C-25014. Mas alla de la dermatitis atépica grave: sindrome
de Job como reto diagnéstico, a propésito de un caso
Alejandra Anahy Chavez Avila, Elvia Angélica Contreras Contreras,
Julio César Monge Diaz

Hospital Regional «Lic. Adolfo Lépez Mateos»

ISSSTE. Ciudad de México.
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Introduccién: el sindrome de hiper-IgE es una entidad autosémica
dominante, caracterizada por niveles de IgE por arriba 2,000 Ul/
mL, dermatitis eccematosa e infecciones recurrentes. Al ser poco
frecuente, con una incidencia reportada de un caso por cada 500 mil
habitantes, su diagnéstico es un reto. Presentacion del caso: mas-
culino de 16 afios, con antecedentes de atopia. Nacié via abdominal,
sin recibir seno materno; inicié con lesiones dérmicas, caracterizadas
por eccema en pliegues cutdneos de predominio en cuello, axilas y
pliegues desde las dos semanas de vida, tratado en alergologia y
dermatologia; dentro del abordaje se incluyo la realizacién de prue-
bas cutaneas, y recibid ITE durante un afo, el cual se suspendio por
pérdida de seguridad social; posteriormente, se agregan sintomas
bronquiales. El curso de la dermatitis fue torpido (habitualmente cla-
sificada como grave con base en SCORAD). Recibié tratamiento con
ciclosporina, metotrexate, talidomida, omalizumab, gammaglobulina,
baricitinib, dupilumab, upadacitinib, antihistaminicos, inhibidores de
la calcineurina y esteroides topicos, persistiendo moderado y grave.
Dada la severidad, se realizé abordaje multidisciplinario exhaustivo,
encontrando como hallazgos: antecedente de absceso septal, reten-
cién dental, rinitis y asma alérgica, niveles IgE historicos 45,063 Ul/mL,
caracteristicas faciales (base nasal ancha, labio inferior prominente,
piel eccematoide); aplicamos sistema de puntuacion de Grimbacher,
obteniendo 40 puntos. Integramos diagnéstico de sindrome de Job.
Discusion: el sindrome de Job es un reto diagnéstico; debe realizarse
de forma temprana con base en la presentacion clinica, datos de
laboratorio, antecedentes familiares, y correlacionar con alteraciones
genéticas. Conclusién: logramos llegar al diagndstico de sindrome
de Job, posterior a una evolucion térpida de dermatitis atépica; aun
esta pendiente el abordaje genético y se continla el seguimiento
por parte de nuestro servicio; actualmente, con las enfermedades
alérgicas controladas, y manejo conjunto con dermatologia para
dermatitis leve-moderada.

C-25015. Enfermedad alérgica en paciente con deficiencia
selectiva de IgA: reporte de caso y consideraciones clinicas
Julio César Monge Diaz, Elvia Angélica Contreras Contreras,
Alejandra Anahy Avila Chavez

Hospital Regional «Lic. Adolfo Lépez Mateos»

ISSSTE. Ciudad de México.

Introduccion: la deficiencia selectiva de IgA es el error innato de la
inmunidad mas comun; dificulta la defensa humoral frente a infec-
ciones con puerta de entrada en las mucosas. Su espectro clinico
abarca desde sintomatologia anodina (procesos o6ticos, respiratorios
o gastrointestinales recidivantes) hasta desarrollo de complica-
ciones invasivas o incluso cuadros autoinmunes (20-30%). Otras
manifestaciones son procesos alérgicos de naturaleza alimentaria,
asmatica o postransfusional (10-15% del total). Puede ser un reto
diagnostico debido al alto rango de variabilidad de sintomas, con
un patrén clinico de exacerbacion y remision de sintomas variable.
Presentacion del caso: femenino de cuatro afios, con rinitis cronica
mas sintomas bronquiales y tos predominante, en ocasiones con
sobreinfeccion viral/bacteriana. Se refiere APLV y alergia a la proteina
del huevo, manejadas con dieta de exclusion y actualmente resueltas.
La exploracion mostré hiperemia conjuntival, mucosa nasal hidratada,
sin alteraciones estructurales evidentes a la rinoscopia. Es referida por
persistencia de sintomas nasales y bronquiales (tos). Los estudios de
laboratorio fueron mayormente normales, salvo disminucion de IgAen
tres determinaciones (< 7 mg/dL). Gammagrama esofagico reportd
reflujo gastroesofagico severo; endoscopia reveld incompetencia
del hiato diafragmatico, esofagitis erosiva distal y gastritis cronica
agudizada. Pruebas cutaneas positivas a artemisa. Se diagnostica
deficiencia selectiva de IgA de acuerdo con criterios internaciona-
les. Se inicia tratamiento para rinitis y reflujo, con mejoria parcial.
Discusion y conclusion: la presentacién clinica de la deficiencia
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selectiva de IgA en nifios difiere en severidad y pronéstico. Si bien
la mayoria de las veces la identificacion es incidental, en ocasiones
se presenta sintomatologia alérgica (rinitis/asma) o sintomas mas
notorios a nivel gastrointestinal que pudieran contribuir a sintomas
como la tos. Es necesario realizar un abordaje multidisciplinario para
realizar un diagndstico oportuno, brindar tratamiento dirigido y mejorar
el pronéstico de los pacientes pediatricos que padecen esta patologia.

C-25016. ¢ Infeccion o inflamacion? El reto clinico de una
espondilodiscitis con presentacion de espondiloartropatia
Magda Delgado Landa, Melissa |. Espinosa Navarro,

Selma C. Scheffler Mendoza, Manuel Narro Flores, Marco A.
Sarmiento Abril, Marco A. Yamazaki Nakashimada

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México.

Introduccion: la espondilodiscitis es una patologia rara en adolescen-
tes, que puede confundirse con enfermedades autoinmunes como la
espondiloartritis juvenil (EAJ). Mientras que la EAJ generalmente se
presenta a los 10-11 afios con artritis axial, la espondilodiscitis afecta
tipicamente a nifios de seis meses a cuatro afios. Este caso es notable
por la manifestacion en un adolescente, resaltando la importancia
de un diagnostico diferencial exhaustivo. Presentacién del caso:
paciente masculino adolescente con fiebre persistente y dolor lumbar
que limitaba la flexiéon de la cadera, inicialmente sugerente de EAJ.
El tratamiento con celecoxib y mesalazina mostré mejoria parcial del
dolor. Sin embargo, la negatividad para HLA-B27 y la ausencia de
caracteristicas tipicas de EAJ, obligaron a considerar diagndsticos
diferenciales. La resonancia magnética (RM), método mas sensible
para la EAJ, revelé espondilodiscitis L5-S1, un hallazgo inesperado.
Se complementé con PET-CT, que mostré hipermetabolismo en la
misma zona. Se inicié tratamiento antibiético con cefalotina, eficaz
contra Staphylococcus aureus. Tras completar el ciclo intravenoso, el
paciente fue dado de alta asintomatico, con controles de imagen que
no mostraron progresion de la lesion. Discusion: este caso destaca
la complejidad del diagnéstico diferencial entre espondilodiscitis y
EAJ, especialmente por la edad atipica de la espondilodiscitis. La
resonancia magnética es el método de referencia para investigar
infecciones de la columna vertebral, y es el mas sensible para detectar
espondilitis. En este caso, permitié confirmar el diagnéstico de espon-
dilodiscitis, diferenciandolo de EAJ, y facilité un tratamiento antibiético
temprano, esencial para evitar complicaciones. Conclusioén: un diag-
néstico diferencial preciso y un alto indice de sospecha clinica son
cruciales para identificar correctamente estas patologias y asegurar
un tratamiento oportuno, especialmente en adolescentes con fiebre
persistente y dolor lumbar.

C-25017. Reporte de caso: uso de anti-CD20 en
paciente con neumonitis lupica refractaria

JesUs Eduardo Ruiz Espinoza, Rodrigo Hiroshi Gonzalez Luna
Hospital Regional «General Ignacio Zaragoza»

ISSSTE. Ciudad de México.

Introduccion: la neumonitis lupica grave es una complicacion rara
y potencialmente mortal del lupus eritematoso sistémico, que se ca-
racteriza por su rapida progresion y una tasa de mortalidad alta. Los
corticosteroides a dosis altas han sido piedra angular del tratamiento,
complementados con inmunosupresores en casos refractarios. Mas
recientemente, se han incorporado agentes biolégicos como linea de
tratamiento. Presentacion de caso: paciente masculino de 17 afios,
quien debuta con datos de lupus eritematoso sistémico tras cumplir
criterios SLICC/ACR, iniciando tratamiento a base de prednisona y
acido micofendlico; sin embargo, pese a manejo médico tras siete
dias de su egreso hospitalario, presenta disnea, tos no productiva, no
hemoptisis, cianosante, saturacion de O, 70% y SLEDAI 11 puntos,
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por lo que, al ingresar, se le solicitd tomografia axial computarizada,
la cual reporta presencia de patrén en vidrio esmerilado confluente
en ambos parénquimas pulmonares; se concluye neumonitis lupica,
iniciandose bolos de esteroide y continuando con inmunomodulador,
asi como dosis de inmunoglobulina intravenosa. Debido a la respuesta
inadecuada, se decidié inicio de terapia monoclonal anti-CD20, con lo
que mejora el patrén respiratorio y la necesidad de oxigeno suplemen-
tario; también disminuyeron otros datos de actividad de la enfermedad.
Discusion: la fisiopatologia de la neumonitis lipica se caracteriza por
la desregulacion inmunitaria sistémica tipica del LES, que implica la
produccion de autoanticuerpos, el depdsito de inmunocomplejos y la
activacion del complemento. Estos mecanismos patogénicos sugieren
una justificacién sustancial para el uso de terapias de deplecion de
células B como terapia monoclonal anti-CD20. Conclusion: el rituxi-
mab puede ser una alternativa valida en el tratamiento de trastornos
autoinmunes, especialmente en casos donde los efectos secundarios
de los inmunomoduladores no son bien tolerados. Presentamos un
caso de uso exitoso de rituximab para el tratamiento de la enfermedad
pulmonar lUpica refractaria.

C-25018. Inmunodeficiencia combinada en pacientes
con cardiopatias congénitas en un hospital de

tercer nivel: a propésito de tres casos clinicos

Paulina Patricia Chamorro-Juarez, Nydhia Mirén-Hernandez,
Victor Hugo Leyva-Rosas, Nayleth Jaqueline Islas-Olvera,

Victor Daniel Lopez-De la Selva, Carlos Alcantara-Noguez,
Algjandra Contreras-Ramos, Diego Sierra Mufioz,

José Alonso Gutiérrez Hernandez

Hospital Infantil de México «Federico Gdmez». Ciudad de México.

Introduccién: los errores innatos de la inmunidad (Ell) son en-
fermedades congénitas causadas por alteraciones cuantitativas
o funcionales de la respuesta inmunitaria. La inmunodeficiencia
combinada grave (SCID) es una urgencia médica cuyo diagndstico
temprano reduce la mortalidad y mejora el pronoéstico. Las cardiopa-
tias congénitas estan asociadas a desregulacion inmunolégica por
alteraciones timicas, lo que compromete la inmunidad mediada por
células T y aumenta el riesgo de infecciones e inmunopatologias.
Presentacion de casos: se trata de tres pacientes hospitalizados
en un centro de tercer nivel, dos con inmunodeficiencia combina-
da no grave y uno con SCID. El primer caso, de dos afios, con
comunicacion interventricular, coartacion adrtica y persistencia
de conducto arterioso, presenté bacteriemia por E. cloaceae. El
segundo caso, de tres meses, con conexién andmala de venas
pulmonares de variedad mixta, desarroll6 neumonia asociada a
ventilador y choque séptico, aislandose K. pneumoniae BLEE +.
El tercer caso, de ocho meses, con comunicacion interventricular,
persistencia de conducto arterioso, falla organica mdltiple e in-
feccion por CMV materna. Se realizé un abordaje con niveles de
inmunoglobulinas, subpoblaciones linfocitarias, TORCH e inicio
de profilaxis antimicrobiana (TMP/SMX, itraconazol) e inmuno-
globulina IV. Discusion: los casos presentaron complicaciones
clinicas y laboratorios sugestivos de Ell, con multiples infecciones
refractarias que agravaron el prondstico. En el primer caso, tenia
valoracion por genética en 2022, la cual no tuvo seguimiento,
retrasando el abordaje multidisciplinario. El segundo caso, con an-
tecedente de dialisis y desnutricion grave, factores que interfieren
con los niveles 6ptimos de inmunoglobulinas y al diagnéstico. En
el tercer caso, se sospechd inicialmente hipogammaglobulinemia
secundaria a procedimientos quirurgicos, sin embargo, no se
descarté la inmunodeficiencia primaria. Egresaron por mejoria, a
excepcion del tercero. Conclusion: la prevalencia de Ell podria
estar subestimada en las cardiopatias congénitas, por lo que su
identificacion precoz es clave para mejorar la sobrevida y reducir
la morbimortalidad.

C-25019. Urticaria crénica inducible al frio con
presentacion atipica de sintomas sugerentes
de autoinmunidad, reporte de caso

Ana Maria Morales Florez, Alberto Contreras Verduzco
Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México.

Introduccién: se presenta caso clinico de urticaria crénica inducible
al frio, con presentacién atipica de sintomas sugerentes de autoin-
munidad, los cuales fueron descartados. Caso clinico: paciente con
cuadro clinico de 11 meses de evolucion consistente en lesiones tipo
habones localizados en cara, pabellones auriculares y miembros
inferiores que aparecian cada tercer dia y eran inicialmente desen-
cadenados por la digitopresion. Se inicié manejo con antihistaminicos
a dosis habitual, sin mejoria, por lo que se duplicé la dosis, nueva-
mente sin mejoria. Se adicioné al cuadro clinico inicio de artralgias,
aparicion de Ulceras orales y fenémeno de Raynaud, por lo que se
solicité perfil de autoinmunidad y perfil SAF, con resultados negativos.
Al interrogatorio exhaustivo, se mencioné como desencadenante el
bafio diario con agua fria, por lo que se realiz6 prueba cutanea al
hielo, la cual fue positiva, y pruebas cutdneas para aeroalérgenos,
negativas. Discusion: la urticaria al frio es un subtipo de urticaria
cronica inducible; el diagndstico se basa en la historia clinica y la
prueba de estimulacion al frio positiva. La frecuencia esta estimada
de 1-3/100 personas. El diagnéstico puede estar sobrepuesto a otras
entidades, especificamente a otro tipo de urticarias, en caso de no
tener el desencadenante identificado. El tratamiento puede llegar a
ser dificil, ya que la respuesta a los antihistaminicos es altamente
variable y el tratamiento sugerido con esteroides a bajas dosis supri-
me los sintomas de forma transitoria; ademas, el abordaje debe ser
detallado, ya que pueden subyacer otras enfermedades. Conclusion:
la urticaria crénica inducible por el frio puede presentar amplios retos
diagnésticos cuando no se identifica con exactitud el desencadenante;
se requiere perspicacia clinica que oriente el abordaje; es posible
que su manifestacion sea de adquisicion secundaria, escenario que
requiere excluir enfermedades hematoldgicas, infecciones y sindro-
mes autoinflamatorios.

C-25020. Desensibilizacion exitosa a

timoglobulina en paciente pediatrico con LLA

tras anafilaxia grave: reporte de caso

Silvia Rosario Avilés Vargas, Natalhie Acufia Ortega, Sandra Gonzélez Diaz,
Carlos Macouzet Sanchez C, Cindy Elizabeth de Lira Quezada,

Ana Karen Chavez Ruiz, Evaristo Lemus Reyner

Centro Regional de Alergia e Inmunologia Clinica, Hospital

Universitario «Dr. José Eleuterio Gonzélez». Monterrey, Nuevo Leon.

Introduccion: la timoglobulina es un anticuerpo policlonal utilizado
como agente inmunosupresor, el cual es fundamental en protocolos de
trasplante hematopoyético y de 6rganos sélidos. Su accion se basa en
la deplecion de linfocitos T mediante lisis por complemento y apoptosis
inducida. No obstante, puede ocasionar reacciones adversas severas,
como anafilaxia, la cual se presenta hasta en un 4.9% de los nifios
que reciben este tratamiento, representando un desafio clinico sig-
nificativo en poblacién pediatrica. Presentacion del caso: femenino
de cinco afios, con diagndstico de leucemia linfoblastica aguda (LLA),
en preparacion de trasplante de células madre hematopoyéticas.
Durante la administracion de timoglobulina, como parte del régimen
de acondicionamiento, presenta anafilaxia grave caracterizada por
vémitos, dolor abdominal, desaturacion, hipotensién, taquicardia,
taquipnea y pulsos débiles. Requirié dos dosis de adrenalina para
su estabilizacion. Debido a la necesidad de completar el régimen
inmunosupresor y ante la ausencia de alternativas, se opté por la
desensibilizacién mediante un protocolo de 16 pasos, realizado sin
complicaciones. Discusién: aunque es infrecuente, la anafilaxia a
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timoglobulina puede comprometer tratamientos esenciales. En estos
casos, la desensibilizacién se presenta como una alternativa segura
y eficaz, permitiendo continuar con la terapia sin interrupciones. Este
caso resalta la importancia de una estrategia personalizada y del
trabajo coordinado entre especialistas para garantizar la seguridad
del paciente, sin comprometer la eficacia del tratamiento inmunosupre-
sor. Conclusidn: la desensibilizacién a timoglobulina constituye una
opcion viable y segura en pacientes pediatricos con antecedentes de
anafilaxia grave, especialmente cuando el farmaco es indispensable.
Su aplicacion permitié completar el protocolo previo al trasplante, sin
nuevas complicaciones. Se requiere mayor documentacién de expe-
riencias similares para fortalecer y estandarizar estas estrategias en
contextos clinicos comparables.

C-25021. Anticuerpo monoclonal anti-IL5R

como alternativa terapéutica en aspergilosis
broncopulmonar alérgica: reporte de caso clinico

Luis Moisés Silva Goytia, Mariana Hernandez Ojeda,

Patricia Maria O’Farrill Romanillos, Diana Andrea Herrera Sanchez,
Alan David Rodriguez

Hospital de Especialidades «Dr. Bernardo Sepilveda», Centro
Médico Nacional Siglo XXI, IMSS. Ciudad de México.

Introduccioén: la aspergilosis broncopulmonar alérgica (ABPA) es
una enfermedad pulmonar compleja que ocurre en pacientes con
asma o fibrosis quistica, caracterizada por una respuesta inmunolé-
gica exagerada a Aspergillus. El diagnéstico puede ser desafiante
debido a su heterogeneidad clinica. Presentamos el caso de una
paciente con antecedente de asma de dificil control, quien fue
diagnosticada con ABPA Yy recibié tratamiento con anticuerpo mono-
clonal, con una mejora clinica significativa. Caso clinico: femenino
de 30 afos, con antecedentes de RSCcPN, asma de dificil control
y EREA. A pesar del uso de corticosteroides inhalados a dosis alta,
asi como terapia de segunda y tercera linea, persistieron los sinto-
mas respiratorios. En paraclinicos se identificaron niveles elevados
de IgE total, sensibilizacién a A. fumigatus y cambios tomograficos
progresivos compatibles con bronquiectasias centrales y atelec-
tasias. Con base en estos hallazgos, se establecio el diagnostico
de ABPA. Se inicié tratamiento con antifingico y corticosteroides
orales, sin obtener mejoria clinica significativa, por lo que se decidié
complementar con terapia bioldgica contra IL-5Ra (benralizumab),
observandose una respuesta clinica favorable a partir de la segun-
da dosis, y mantenida hasta el momento. Conclusion: el presente
caso destaca la importancia de sospechar ABPA en pacientes con
asma grave de dificil control y comorbilidades alérgicas, en los
casos en que no se observa una respuesta clinica favorable con
el manejo convencional. La introduccién de terapias especificas
dirigidas contra IL-5 permite alcanzar un adecuado control clinico,
demostrando su efectividad como opcidn terapéutica en pacientes
refractarios al tratamiento.

C-25022. Sindrome de Roifman: un gen dentro

de un gen. Primer reporte en Latinoamérica

Ernesto César Borge Romero, José Alonso Gutiérrez Hernandez,
Gabriel Emmanuel Arce, Miguel Rodriguez Morales

Hospital Infantil de México «Federico Gdmez». Ciudad de México.

Introduccién: el sindrome de Roifman es un trastorno multisis-
témico poco frecuente, caracterizado por retraso del crecimiento,
microcefalia, deterioro cognitivo, displasia espondiloepifisaria
e inmunodeficiencia combinada asociada a sindromes. A la
fecha, se han descrito Unicamente 31 casos en la literatura.
Presentacion del caso: paciente femenino de dos afios, pro-
cedente de una comunidad endogamica, sin consanguinidad ni
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antecedentes familiares relevantes. Acudio por tres episodios de
neumonia grave, sin aislamientos microbiolégicos. Al ingreso pre-
sentaba retraso del crecimiento, microcefalia, dismorfias faciales,
aracnodactilia e hipotonia. Ante la sospecha de un error innato
de la inmunidad, se documenté linfopenia de células CD8+ y
CD19+, IgM disminuida, pero con isohemaglutininas conservadas.
El ultrasonido report6 timo hipoplasico. El panel genético identi-
ficé una variante patogénica homocigota en el gen RNU4ATAC:
n.16G>A. Se inici6 tratamiento con gammaglobulina intravenosa
sustitutiva, con adecuada evolucién clinica y sin nuevas infeccio-
nes. Actualmente se planea ampliar el inmunofenotipo y realizar
estudio de segregacién parental. Discusién: la maquinaria de
corte y empalme U12 es esencial en los procesos de proliferacion,
diferenciacién y crecimiento celular. Uno de sus componentes, el
ARN pequefio nuclear U4atac, codificado dentro del gen CLASP1.
Las mutaciones en RNU4ATAC se asocian al sindrome de Roifman.
La variante n.16G>A ha sido poco reportada; se trata del primer
caso en Latinoamérica. Los casos previos muestran linfopenia de
linfocitos B totales y de memoria, hallazgo compartido con nuestra
paciente. No obstante, en este caso destaca la linfopenia de CD8+
y la disminucioén aislada de IgM, lo que podria sugerir un fenotipo
inmunoldgico diferencial asociado a esta variante especifica.
Conclusiones: los errores innatos de la inmunidad presentan un
espectro clinico amplio. Las inmunodeficiencias sindromicas deben
considerarse en el diagndstico diferencial de pacientes con multi-
ples sistemas afectados. Un abordaje integral que incluya estudios
genéticos permite una caracterizacién precisa del fenotipo, mejora
el prondstico e informa sobre el riesgo de recurrencia familiar.

C-25023. Himenopteros y su asociacién con vasculitis por IgA
Elida Berenice Rios Nufiez
Hospital Moscati. Querétaro, Querétaro.

Introduccion: se presenta el caso clinico de un paciente mascu-
lino, sin antecedentes de enfermedades previas, con mordedura
de Solenopsis invicta que desencadend una vasculitis por IgA.
Presentacion del caso: hombre de 15 afos, sin antecedente de
enfermedades. Inicia padecimiento 24 horas previas a su ingreso
hospitalario con aparicion de lesiones purpuricas palpables en ex-
tremidades inferiores posterior a la picadura de hormiga en miembro
superior derecho, en regién anterior de la mano, en donde presenta
eritema, dolor a la palpacién y edema. A las 24 horas posteriores a
su ingreso presenta artralgias de predominio en rodillas y tobillos, asi
como dolor abdominal tipo célico en mesogastrio. A la exploracion,
presenta lesiones purpuricas palpables en extremidades inferiores y
region lumbar; el resto sin alteraciones. Los paraclinicos demuestran
leucopenia; se realiza biopsia de piel, que reporta vasculitis leucoci-
toclastica con predominio de IgA. Posteriormente presenté hematuria
microscoépica y se dio tratamiento con metilprednisolona por 7 dias,
con remision de la sintomatologia. Discusién: la purpura de Henoch-
Shénlein, (PHS) se clasifica como una vasculitis de pequefios vasos
asociada a inmunocomplejos. La PHS es una vasculitis mediada por
IgA, con predileccion por la piel, tubo digestivo y rifiones. La puede
desencadenar una infeccién de vias aéreas superiores, o posterior a
una exposicién a farmacos; las manifestaciones clinicas principales
son: purpura palpable en las superficies extensoras, con predominio
en miembros inferiores, poliartralgias, dolor abdominal y, en algunos
casos, nefritis acompafiada de hematuria microscopica y proteinuria.
El diagnostico se realiza con biopsia de piel con inmunofluorescencia,
observando vasculitis leucocitoclastica, con depdsito de IgA y C3.
Conclusiones: Solenopsis invicta puede ser un desencadenante de
una vasculitis por IgA. Su veneno contiene alrededor de 46 proteinas,
como piperidina, fosfolipasa A2, citocromo C oxidasa, entre otras;
activan una via inflamatoria, generando dafio tisular que aumenta
citocinas proinflamatorias.
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C-25024. Reporte de caso de linfohistiocitosis hemofagocitica
secundaria a infeccion por virus de Dengue

Diana Cecilia Juarez-Gémez, Juan Carlos Lona-Reyes,

Veronica Soto-Chavez, Arturo Gutiérrez-Guerrero,

Lluvia Guadalupe Bojérquez-Garcia, Ana Maria Chavez-Vazquez,
Beatriz Bayardo-Gutiérrez, Maria Enriqueta Nufiez-Nufiez

Hospital Civil de Guadalajara «Dr. Juan I.

Menchaca». Guadalajara, Jalisco.

Introduccion: el dengue es una enfermedad viral transmitida por
mosquitos, causada por un virus de ARN perteneciente a la familia
Flaviviridae. Se ha reportado su asociacion con linfohistiocitosis
hemofagocitica (HLH) en hasta un 4.5% de los casos. La HLH es
un sindrome hiperinflamatorio caracterizado por fiebre persistente,
citopenias, esplenomegalia, coagulopatias y niveles elevados de
ferritina. Presentacion del caso: paciente femenino de 14 afios,
previamente sana, con sintomas de astenia, adinamia, mialgias,
artralgias y fiebre de 10 dias de evolucion. Al ingreso hospitalario se
encontraba con palidez, hepatomegalia y trombocitopenia (46,000 cel/
ul). Las pruebas hepaticas revelaron transaminasemia. Ante la mala
evolucién clinica, se sospech6 HLH. En el ultrasonido se documenté
hiperferritinemia (19,881 ug/mL), triglicéridos elevados (280 mg/dL)
y hepatoesplenomegalia. La serologia fue positiva para IgG e IgM
contra dengue, y negativa para Epstein-Barr. El aspirado de médula
6sea mostré hemofagocitosis, y el HScore fue de 219, confirmando
el diagndstico de HLH. El tratamiento se inicié con inmunoglobulina
intravenosa (IGIV), dexametasona y etopésido, logrando la remision.
Los estudios inmunoldgicos descartaron autoinmunidad, mostraron
funcién de células NK normal, con adecuada expresion de perforina'y
degranulacién. Discusion: la HLH puede ser de causa primaria, por
defectos genéticos que afectan la citotoxicidad celular, o secundaria a
infecciones bacterianas, virales, afecciones reumatoldgicas o neopla-
sias. En este caso, los hallazgos inmunolégicos como degranulacion
de células NK, asi como la expresion de perforina, fueron normales.
Las infecciones virales, particularmente en pacientes pediatricos,
son un desencadenante comun de esta condicion. Conclusion: la
HLH es una complicacion rara, pero potencialmente fatal, del den-
gue. Su diagndstico temprano es clave, ya que los sintomas pueden
confundirse con otras patologias. Este caso resalta la importancia
de considerar la HLH en pacientes con dengue que presentan mala
evolucién clinica; responde favorablemente al tratamiento basado en
el protocolo HLH-2004.

C-25025. Respuesta temprana exitosa con Dupilumab
en dermatitis atépica variante folicular/papular:
reporte de caso en paciente pediatrico mexicano
Andrea Ofelia Garcia Vaca, Yair Humberto Gonzalez Tuyub
Hospital Regional «General Ignacio Zaragoza»

ISSSTE. Ciudad de México.

Introduccion: la dermatitis atépica es una enfermedad inflamatoria
sistémica con morfologia clinica heterogénea y compleja. Las formas
atipicas (por ejemplo, folicular/papular) se asocian a polimorfismos ge-
néticos, fototipos altos (IV-VI) y algunas etnias puntualmente descritas.
La mayoria de los casos son resistentes y recidivantes al tratamiento.
Caso clinico: masculino de tres afios, sin antecedentes familiares de
atopia; un afo de evolucidon con dermatosis localizada en dorso de
ambas manos, antebrazos (codos), rodillas y tobillos, de tipo papular
y aspecto aspero, con acentuacion perifolicular e hiperpigmentacion
postinflamatoria, sin eritema; acompafada de eccema en mejillas y
liquenificacion en zonas flexoras. Tratamiento inicial con esteroides
tépicos de mediana-alta potencia de larga evolucién, sin mejoria.
Comorbilidades: rinitis alérgica. Primera evaluacion SCORAD: 62
puntos. Biomarcadores: IgE-sérica (226 Ul/mL), ImmunoCAP-positivo:

Dermatophagoides pteronyssinus y farinae, acido araquidénico:
12.2%, acidos grasos linoleico: 21.7%, omega 3y 6: 12.3, EPA-DPA-
DHA: 2.8%. Se inicia en forma temprana tratamiento con dupilumab,
en dosis de 300 mg cada cuatro semanas, manteniendo esteroide
tépico baja-mediana potencia/emolientes, mas terapia dual (antihis-
taminico oral/esteroide intranasal) para el control de rinitis alérgica;
primera evaluacién a las ocho semanas de inicio del biotecnolégico
SCORAD: 19 puntos. Discusion: paciente con dermatosis tipica
de DA, sin embargo, con presentacién morfolégicamente atipica en
extremidades (folicular/papular) que retrasaron el tratamiento e inicio
temprano de terapia biotecnoldgica. Se espera mejoria clinica de las
lesiones tipicas, pero permanencia y liquenificacion de las papulas;
presentamos caso con mejoria de las lesiones atipicas de forma
temprana, esperando resolucion completa. Conclusion: identificar
la variante morfoldgica atipica folicular/papular de la dermatitis até-
pica en pacientes pediatricos mexicanos permite perfilar de forma
temprana para la eleccion oportuna e ideal del tratamiento, evitando
recaidas y evolucién de gravedad, y permitiendo optimizaciéon en
tiempos, costos y mejoria en la calidad de vida.

C-25026. Sindrome de DRESS inducido por lamotrigina en
una adolescente: reporte de caso y revision de la literatura
Yoezer Zammir Flores Sayavedra, Sandra Nora Gonzélez Diaz,

Natalhie Acufia Ortega, Ana Karen Chavez Ruiz, Carlos Macouzet Sanchez,
Cindy Elizabeth de Lira Quezada

Centro Regional de Alergia e Inmunologia Clinica, Hospital

Universitario «Dr. José Eleuterio Gonzéalez». Monterrey, Nuevo Ledn.

Introduccioén: el sindrome de DRESS (Drug Reaction with Eosi-
nophilia and Systemic Symptoms) es una reaccién adversa grave
a farmacos, potencialmente mortal, caracterizada por exantema,
fiebre, linfadenopatia, alteraciones hematoldgicas y compromiso
visceral. Su diagndstico en etapas tempranas puede ser desafiante,
especialmente en poblacién pediatrica o adolescente, donde es menos
frecuente. Presentacion del caso: adolescente de 16 afios que, 21
dias después de iniciar tratamiento con lamotrigina por indicacion
psiquiatrica, desarroll6 fiebre y malestar general. Posteriormente, a
los cinco dias, presentd lesiones cutaneas eritematosas y maculo-
papulas extensas con signos de desprendimiento epidérmico, afec-
tando aproximadamente el 30% de la superficie corporal. Se evidencio
compromiso mucoso severo en mucosa oral, conjuntival y genital,
con Ulceras, erosiones y costras. La paciente refirid dolor intenso
y dificultad para la ingesta de liquidos y alimentos. El antecedente
claro de uso reciente de lamotrigina y el patron clinico caracteristico,
permitieron establecer la sospecha diagndstica de DRESS. Se inicio
manejo multidisciplinario con suspension inmediata del farmaco,
soporte clinico y tratamiento dirigido al control del proceso inflama-
torio. Discusion: este caso destaca la importancia de reconocer
tempranamente el DRESS, incluso con medicamentos considerados
de uso relativamente seguro como la lamotrigina. La evolucion clinica
puede ser grave; el reconocimiento oportuno es fundamental para
reducir la morbimortalidad. Ademas, este caso refuerza la necesidad
de una adecuada farmacovigilancia, particularmente en tratamientos
prolongados o en pacientes con predisposicion genética. Conclusion:
el sindrome de DRESS, aunque infrecuente en adolescentes, debe
considerarse ante sintomas sistémicos y exantema tras exposicion
a farmacos como lamotrigina. El diagndstico y manejo oportuno son
esenciales para evitar complicaciones graves. La farmacovigilancia
y la educacién médica continua son claves en la prevencion de este
tipo de reacciones adversas.

C-25027. Remision de molusco contagioso crénico

tras administracion de gammaglobulina en deficiencia
selectiva de IgA. Reporte de caso en paciente pediatrico
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Adriana de Jesus Gaspar Rodriguez,

Rodrigo Hiroshi Gonzalez Luna, Rubén Waldo Reyes
Hospital Regional «General Ignacio Zaragoza»
ISSSTE. Ciudad de México.

Introduccioén: la deficiencia selectiva de inmunoglobulina A (IgA)
es un error innato de la inmunidad de alta prevalencia, de expresion
clinica variable. Aunque suele ser asintomatica, puede asociarse
a infecciones mucosas recurrentes, enfermedades alérgicas e
infecciones cutaneas persistentes como el molusco contagioso, la
cual suele ser autolimitada, pero, en pacientes inmunodeficientes,
puede volverse cronica y resistente al tratamiento convencional.
Presentacion del caso: paciente femenina de cuatro afios con diag-
nostico de deficiencia selectiva de IgA, quien presenta infecciones
respiratorias altas recurrentes (2-4 episodios mensuales), multiples
tratamientos antibiéticos prolongados y hospitalizaciones por sibilan-
cias. Presenta ademas rinitis alérgica persistente moderada-severa e
infecciones urinarias de repeticion. Desde hace mas de ocho meses
desarrolla molusco contagioso crénico, con lesiones multiples en
brazos, tronco y abdomen, sin remision pese a curetaje, tratamiento
tépico y cuidados generales. En contexto de inmunodeficiencia sinto-
matica, se decide iniciar tratamiento con gammaglobulina intravenosa
(400 mg/kg/dosis; total 6 g). Alas cuatro semanas de la administracion,
se observa remision progresiva y total de las lesiones cutaneas, sin
reaparicion. Discusion: la remisidon del molusco contagioso crénico
tras aplicacion de inmunoglobulina en deficiencia selectiva de IgA
representa un hallazgo clinico poco reportado. Aunque la inmu-
noglobulina contiene minimas concentraciones de IgA, su accién
inmunomoduladora podria mejorar la respuesta antiviral y restaurar
parcialmente la inmunidad cutaneo-mucosa, mejorando la funcién
celular o modulando el microambiente inmunoldgico de mucosas y
piel. La evolucién favorable sugiere un posible papel terapéutico en
pacientes seleccionados con deficiencia de IgA sintomatica y ma-
nifestaciones clinicas persistentes. Conclusién: nuestra paciente
demuestra la utilidad y seguridad de la inmunoglobulina, sin presencia
de efectos adversos, en pacientes pediatricos con deficiencia de IgA
sintomatica y manifestaciones virales cronicas resistentes, como
el molusco contagioso. Se trata de una indicacion terapéutica con
adecuada efectividad.

C-25028. Defecto de STAT3 con ganancia de funcion en
el escenario de inmunodeficiencia comun variable
Marya Lizzeth Rosaldo Solis, Noemi Gédmez Hernandez,
Alejandra Rodriguez Carbajal, Nathalia Quintanar Félix,

Maria Isabel Rodriguez Dumas, Jaime Armando Soto Dominguez,
Vanessa Daniela Castillo Leon, Gabriela Lépez Herrera,
Margarita Ortega Cisneros

UMAE, Hospital de Especialidades, Centro Médico

Nacional de Occidente. Guadalajara, Jalisco.

Hasta un 30% de pacientes con IDCV desarrollan autoinmunidad por
defectos relacionados a una desregulacion inmunitaria, manifestada
como una enfermedad inflamatoria especifica de 6rganos; en algunos
pacientes representa una manifestacion temprana y predominante.
Se presenta el caso de un paciente masculino de 19 afios. Al mes
de vida presenta dermatitis atdpica; a los ocho meses, diagndstico
histopatolégico de enteropatia autoinmune. Desde los tres afios,
cuadros repetidos de otitis media con complicaciones supurativas
y neumonias de repeticion, ameritando manejo avanzado de la via
aérea y, a los cinco afios, deteccion de bronquiectasias. Recibid
tratamiento sustitutivo con somatostatina por déficit de hormona de
crecimiento. A los nueve afos, se diagnosticé inmunodeficiencia
comun variable, con administraciéon de inmunoglobulina IgG a dosis
de reemplazo. A los 17 afios, desarrollé tuberculosis y aspergilosis
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pulmonar; un afio mas tarde, se realizé aislamiento por broncoscopia
de Mycobacterium kansasii. Se realizd secuenciacion completa de
exoma, con resultado de variante patogénica en STAT3 GOF. Actual-
mente continta tratamiento antifimico en fase de sostén, sustitucion
hormonal con testosterona e inmunoglobulina subcutanea, mostrando
adecuada evolucion. Dentro de las manifestaciones caracteristicas
del sindrome STAT3 GOF, nuestro paciente presentd autoinmunidad
de inicio temprano, la cual se ha asociado a la inhibicion de Tregs,
retraso en el crecimiento por inhibicién de STAT5 secundaria a la
hiperactividad del STAT3 y enfermedad pulmonar con infecciones
respiratorias, predominando micobacterias relacionadas a la altera-
cién entre la regulacién de STAT3 y SOCS. La supervivencia varia
segun el momento del diagndstico genético; la terapéutica empleada
incluye el manejo con inmunosupresores, con riesgo de infecciones
graves y efectos secundarios. Otros enfoques incluyen inhibidores
de JAK, antagonistas del receptor IL-6, y trasplante de células he-
matopoyeéticas. La identificacion de STAT3 GOF es compleja por su
presentaciéon multisistémica y debe considerarse ante una clinica de
inmunodeficiencia comun variable en un contexto de autoinmunidad,
enfermedad linfoproliferativa e hipogammaglobulinemia.

C-25029. Psoriasis, una patologia

infrecuente en la edad pediatrica

Sebastian Ocampo de la O, Esmeralda Nancy Jiménez Polvo,
Fernando Javier Sandoval Silva

Hospital Infantil de Tlaxcala. Tlaxcala, México.

Introduccioén: la psoriasis es una enfermedad multifactorial mediada
por el sistema inmune que involucra predominantemente la piel, pro-
duciendo hiperproliferacion de la epidermis. Presentamos el caso de
un paciente lactante con evolucién insidiosa y de dificil diagndstico.
Presentacion del caso clinico: paciente masculino que inicia a los
18 meses de edad con lesiones tipo papulas pruriginosas que con
el rascado generan placa, de localizacion en salientes éseas, entre-
piernas, cara, hueco popliteo y multitratado con Barmicil, miconazol,
6xido de zinc, Euricen pH5, mupirocina, hidrocortisona y Caladryl
presentando mejoria parcial, pero con recidiva de las mismas lesiones,
es valorado por el servicio de alergologia a los tres afios de edad
donde se inicia abordaje y prueba terapéutica con hidrocortisona
tépica por sospecha de psoriasis, presenta mejoria de las lesiones y
se agrega manejo con metotrexato, acido félico y crema hidratante
a base de lubriderm tapa azul, continuando con adecuada recupe-
racion y respuesta, se mantiene actualmente en manejo con a base
de metotrexato, acido félico y betametasona posterior a dos afos
de tratamiento con mejoria de las lesiones. Discusion: paciente de
edad preescolar multitratado, con evolucion térpida, presenta cuadro
clinico complicado con multiples sospechas diagnésticas enviado a
tercer nivel por respuesta inadecuada, ante la sospecha clinica y la
falta de insumos se decide iniciar prueba terapéutica con adecuada
respuesta y evolucion clinica. Conclusion: la psoriasis en pediatria
representa alrededor del 1% de todos los casos, del 0.18 al 0.55%
son menores de nueve anos, por lo que es importante considerarla
dentro de nuestros diagnodsticos diferenciales y repasar los casos
conocidos de estos pacientes.

C-25030. Autoanticuerpos vs. interferones como fenocopia
de un error innato de la inmunidad en un lactante

Dalia Patricia Bucio Cornejo, Gabriel Emmanuel Arce Estrada,

Sara Elva Espinosa Padilla, Arturo Gutiérrez Guerrero

Hospital Pediatrico Coyoacan. Ciudad de México.

Introduccion: desde la pandemia por COVID-19, los anticuerpos neu-
tralizantes contra interferones del tipo | (IFN-I) han cobrado relevancia
clinica. En 2022, la Unioén Internacional de Sociedades Inmunoldgicas
los reconocié como fenocopias de errores innatos de la inmunidad con
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una mayor predisposicion a infecciones virales graves. Caso clinico:
lactante masculino de 22 meses, con padres originarios de una co-
munidad endogamica y dos hospitalizaciones por neumonias virales
graves. Acudi6é a un hospital de segundo nivel por nuevo episodio
de neumonia grave que requirié ventilacion mecanica en terapia
intensiva. Durante sus hospitalizaciones, los paneles virales identifi-
caron Rhinovirus/Enterovirus y Virus Sincitial Respiratorio. Ante estos
hallazgos, se solicitd la determinacién de anticuerpos contra IFN-a2a,
IFN-B e INF-0 mediante ELISA, detectandose titulos elevados, con
una densidad optica > 0.8 (valor de referencia < 0.5) con respecto a
cuatro controles sanos. El paciente egres6 con mejoria tras casi dos
meses de estancia y fue referido a tercer nivel donde continta en
seguimiento, en espera de confirmacion de la capacidad neutralizante
de dichos anticuerpos y de una posible causa genética. Discusién:
los anticuerpos neutralizantes contra IFN-I inhiben la actividad bio-
légica de estos interferones, lo que incrementa la susceptibilidad a
infecciones virales graves. Aunque estos autoanticuerpos se conocen
desde hace mas de cuatro décadas, su asociacion con enfermedades
virales graves se ha documentado principalmente en adultos. Existen
menos de cinco reportes a nivel mundial en lactantes y, hasta donde
se sabe, este seria el primer caso descrito en México. La edad del
paciente y los antecedentes de endogamia nos obligan a descartar
defectos monogénicos que afectan la arquitectura timica, dado que
estos defectos se han vinculado con la generacién de autoanticuerpos
neutralizantes contra IFN-I. Conclusion: la deteccion de anticuerpos
anti-IFN-l abre una nueva linea en inmunologia clinica que nos permite
personalizar el diagndstico y el tratamiento, mejorando el prondstico
para pacientes con infecciones virales graves.

C-25031. Sindrome de Evans como debut
clinico de una desregulacion inmunolégica en
adolescente; a propoésito de un caso

Yahaira Yariel Méndez Cortés, Aima Gurrola Silva
Hospital Regional de Alta Especialidad Tipo B
«Bicentenario de la Independencia» ISSSTE Estado de
Meéxico. Tultitlan de Mariano Escobedo, México.

Introduccion: el sindrome de Evans es un trastorno autoinmune
infrecuente, caracterizado por la coexistencia de anemia hemolitica
autoinmune y trombocitopenia inmune, con posible neutropenia. Su
presentacion en la adolescencia representa un reto diagnéstico, al
simular enfermedades malignas. Su fisiopatologia implica desregu-
lacion de linfocitos T y B, disminucién de inmunoglobulinas (IgG,
IgA, IgM), alteracion del antigeno APO-1, e inversion de la relacion
CD4:CD8. Se presenta el caso de una adolescente previamente sana
que debutd con citopenias severas, inicialmente sospechosas de
leucemia. Caso clinico: adolescente de 13 afios, sin antecedentes
patoldgicos relevantes, con un mes de evolucion de astenia, adinamia
y palidez. Un dia previo al ingreso presento fiebre no cuantificada.
Referida desde primer nivel por gingivorragia y sangrado transvagi-
nal. Ingreso a hospital de segundo-tercer nivel somnolienta, ictérica
y palida, con hemoglobina de 3.3 g/dL y plaquetas en 9,000/mm?3,
reticulocitos 10.6%, DHL 201 U/L, bilirrubina indirecta 1.20 mg/dL,
leucocitos 6.3 x 103/uL y Coombs directo positivo (3+). Se descartd
malignidad mediante frotis y aspirado de médula désea; serologias
virales negativas y rastreo de anticuerpos positivo. Se diagnosticé
sindrome de Evans. Recibié multiples transfusiones previas al trata-
miento dirigido en primer nivel de atencién; posteriormente se inicio
tratamiento con esteroides e inmunoglobulina, con recaidas al reducir
la dosis, por lo que se indicé rituximab, logrando estabilizacion clinica
y sostenida. Discusion: el caso refuerza la importancia de considerar
este sindrome como parte del diagnéstico diferencial de citopenias
multiples en adolescentes, y demuestra el beneficio del tratamiento
inmunomodulador dirigido. Conclusion: el sindrome de Evans en
la adolescencia representa un desafio diagndstico y terapéutico

relevante, especialmente en pacientes sin antecedentes persona-
les o familiares de enfermedad autoinmune. Este caso refuerza la
importancia de considerar desregulaciones inmunolégicas latentes
como parte del diagnéstico diferencial en adolescentes con citopenias
multiples, incluso cuando la presentacion clinica sugiere inicialmente
una neoplasia hematoldgica.

C-25032. Sindrome de Blau diagnosticado erroneamente
como artritis idiopatica juvenil, reporte de un caso

Diana Lizeth Garfias Zavala, Daphne Garcia Vega,

Cecilia Contreras Cubas, Lorena Orozco, Vicente Baca

Centro Médico Nacional Siglo XXI, IMSS. Ciudad de México.

Introduccion: el sindrome de Blau es una enfermedad autoinflama-
toria autosémica dominante rara, causada por mutaciones en el gen
NOD2. Se caracteriza por la triada de dermatosis granulomatosa,
artritis y uveitis. La artritis idiopatica juvenil (AlJ) es la enfermedad
reumatica mas comun en la infancia y comprende un grupo de
enfermedades heterogéneas. La variabilidad en el fenotipo puede
llevar a diagndsticos erréoneos de AlJ en enfermedades con mani-
festaciones clinicas similares. Caso clinico: mujer de 18 afios, con
padre con antecedentes de uveitis, dermatosis y artritis, de inicio en
la infancia. La paciente inici6é su padecimiento a los ocho meses de
edad con una dermatosis generalizada caracterizada por lesiones
puntiformes de aspecto papuloide. La biopsia de piel fue compa-
tible con histiocitosis de células no Langerhans (xantogranuloma
juvenil). Un afio después, la paciente desarrollé artritis de grandes
y pequefas articulaciones, diagnosticandose AlJ poliarticular con
factor reumatoide negativo e iniciandose tratamiento con farmacos
modificadores de la enfermedad. En una evaluacién oftalmolégica
de rutina, se detectaron lesiones numulares en corneas e iris, con-
sideradas secundarias al xantogranuloma juvenil. Sin embargo, la
paciente evoluciond con uveitis anterior, considerandose secundaria
a AlJ. Discusion: de acuerdo con los antecedentes del padre y los
evolucion presentada por la paciente, se sugiere sindrome de Blau.
Este diagnoéstico se confirmé mediante la secuenciacion de exoma
completo, que revelé la presencia de la mutacion A1148G en el exén
4 del gen NOD2 (E383G) en el padre y en la paciente. El inicio de
tratamiento con adalimumab permitié un control mas adecuado de
las manifestaciones oculares y articulares. Conclusién: aunque el
sindrome de Blau es una enfermedad rara, debe sospecharse en
pacientes con dermatitis granulomatosa, artritis y uveitis. El diag-
nostico temprano puede evitar complicaciones a largo plazo como
pérdida de visién y contracturas articulares que afectan de manera
importante la calidad de vida.

C-25033. Sindrome de Good: reporte de caso

Maria Isabel Saad Manzanera, Maria Patricia O’Farrill Romanillos,
Diana Andrea Herrera Sanchez, Mariana Guadalupe Jiménez Fonseca,
Paula Isabel Ramirez Molina, Jacqueline Edith Mut Quej,

Salmahk Karen Avilés Tenorio

Hospital de Especialidades «Dr. Bernardo Sepilveda», Centro

Médico Nacional Siglo XXI, IMSS. Ciudad de México.

El sindrome de Good es una rara enfermedad, con < 400 casos
reportados a nivel mundial. Se diagnostica por presencia de timo-
ma asociado a inmunodeficiencia de Linfocitos TCD4+, linfocitos B
maduros e hipogammaglobulinemia. Su espectro clinico es variable:
infecciones, autoinmunidad, desérdenes hematoldgicos y maligni-
dad. Mujer de 60 afios; inicié con ptosis, debilidad en extremidades
y dificultad para subir escaleras. Se abordd como miastenia gravis;
se solicitd tomografia de térax, con hallazgo de tumor mediastinal
anterior de 3 cm. Se realizd su reseccion con reporte histopatolégico
de timoma tipo B2 (clasificacion de la Organizacion Mundial de la
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Salud [OMS]). Se inici6 quimioterapia con cisplatino, ciclofosfamida
y doxorrubicina, obteniendo remision completa. Presenté anemia
cronica no asociada a tratamiento. Se diagnosticé aplasia pura de
serie roja y se inicio tacrolimus, con buena respuesta. Se solicitaron
laboratorios para valorar el uso de rituximab. Reporte de laboratorios:
Hb 11 gr, Hto 31.5%, plaquetas 270,000 cel/mm?3, Linfocitos 1,070
cel/mm3, Cd3 838 cel/mm?, CD4 455 cel/mm?, CD8 359 cel/mm?,
IgE 3.94 IU, IgA < 33.8 mg, IgG 377 mg, IgM < 14.5mg. Serologia
viral con Ac IgG anti Ag core de VHB > 2.7, IgG positiva para VHS
1y 2, toxoplasma y virus de la hepatitis B. Se inicié reemplazo con
inmunoglobulina humana cada cuatro semanas. Actualmente la
paciente se encuentra sin infecciones o datos de actividad tumoral.
La mayoria de los pacientes se detectan por el timoma, siendo el
tipo AB (clasificacion OMS) el mas comun, y las infecciones. Sélo
el 25% se presenta con identidades autoinmunes; es rara la pre-
sentacion de timoma maligno, como fue en este caso. El desarrollo
de la inmunodeficiencia sigue en estudio. Existe disminucién de
Linfocitos B y variabilidad en subgrupos de Linfocitos T, propiciando
un desequilibrio entre defensa y auto-tolerancia. La timectomia, el
reemplazo de inmunoglobulina, inmunosupresores y antibioticote-
rapia son pilares del tratamiento. El diagnéstico y manejo certero
pueden mejorar la supervivencia de los pacientes.

C-25034. Angioedema hereditario tipo 1:

eventos desencadenantes de angioedemay su
importancia en la prevencion de los mismos

Mariana Guadalupe Jiménez Fonseca,

Maria Patricia O’Farril Romanillos, Diana Andrea Herrara Sanchez,
Maria Isabel Saad Manzanera, Paula Isabel Ramirez Molina,
Jacqueline Edith Muth Quej, Salmahk Karen Avilés Tenorio
Hospital de Especialidades «Dr. Bernardo Sepulveda», Centro
Meédico Nacional Siglo XXI, IMSS. Ciudad de México.

Introduccion: el angioedema hereditario es un trastorno autosémico
dominante causado por la deficiencia o disminucién de la funcion del
inhibidor C1. Los traumatismos leves son los desencadenantes méas
comunes de las crisis cutédneas y laringeas. Otros desencadenantes
reportados incluyen los inhibidores de la enzima convertidora de an-
giotensina (ECA), el estrés, los estrogenos exégenos, las infecciones
y los cambios en las hormonas sexuales (menstruacion, embarazo).
Caso clinico: mujer de 38 afos, con antecedentes heredofamiliares
de padre, hermana y abuela con diagndstico de angioedema here-
ditario tipo 1. Inicia padecimiento al afio de edad posterior a golpe
en cabeza; presenta de forma subita edema de hemicara derecha
que remite por si solo, con presentacién recurrente, relacionado
con traumatismos pequefios, edema en extremidades y cara; se
diagnostica angioedema hereditario tipo 1. Presenta tres episodios
de angioedema por semana, con sintomas prodrémicos como
nauseas, dolor abdominal y fatiga con necesidad de medicacion de
rescate, durando cada episodio entre 10-15 minutos y remitiendo
totalmente a las 24-48 horas; estos episodios se asocian al estrés,
fatiga, menstruacion y pre-menstruacion; dichos eventos afectan
su calidad de vida. Discusion: la intervencion mas importante
para un paciente con diagnostico reciente es la educacion sobre la
enfermedad, por lo tanto, se remarca la importancia de generar un
diario de sintomas para poder identificar los factores prevenibles
como traumatismos; de igual modo, es importante el reconocimiento
y tratamiento oportuno de infecciones de las vias respiratorias su-
periores, evitar medicamentos que puedan empeorar la gravedad
o frecuencia de los episodios de angioedema, asi como el control
hormonal. Conclusién: el caso expuesto es un ejemplo de multiples
episodios de angioedema desencadenados por lo factores previa-
mente mencionados. La profilaxis a largo plazo esta indicada para
pacientes que no logran un control adecuado de la enfermedad sélo
con terapia a demanda.
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C-25035. Evaluacion de reacciones adversas a lidocaina en
un Hospital de Tercer Nivel: presentacion de 10 casos clinicos
Salmahk Karen Avilés Tenorio, Mariana Hernandez Ojeda,

Patricia Maria O’Farrill Romanillos, Diana Andrea Herrera Sanchez
Hospital de Especialidades «Dr. Bernardo Seplveda», Centro

Médico Nacional Siglo XXI, IMSS. Ciudad de México.

Anestésicos locales como la lidocaina son ampliamente utilizados
en la practica médica y odontologica. Es frecuente observar reaccio-
nes adversas a lidocaina, sin embargo, menos del 1% de ellas son
mediadas por IgE. Se valoraron 10 pacientes con reaccion adversa
a lidocaina en un periodo de un afio, con una media de edad de 56
afios, de los cuales nueve eran mujeres y uno hombre. Todos refi-
rieron exposicion previa a anestésicos del grupo de las amidas. Seis
pacientes presentaron reacciones compatibles con anafilaxia: dos
fueron grado 3, dos grado 4 y dos evolucionaron a grado 5 (choque
anafilactico). En todos los casos se realizaron pruebas cutaneas
tipo Prick con lidocaina al 10% (dilucién 1:1), pruebas intradérmicas
con diluciones 1:100 y 1:10, y reto subcutaneo con lidocaina 10%,
todas con resultado negativo. En tres pacientes se identificd el
agente causal: clorhexidina, ceftriaxona y latex. En los cuatro casos
restantes se documentaron sintomas no compatibles con hipersen-
sibilidad tipo 1 como palpitaciones, cefalea, escalofrios, diaforesis,
papulas eritematosas y alteracion del estado de alerta; también se
realizaron pruebas en estos pacientes, todas negativas. La lidocaina
pertenece al grupo de las amidas, sin reactividad cruzada conocida
con anestésicos del grupo de los ésteres. Los resultados respaldan
que la lidocaina, pese a ser frecuentemente implicada en reacciones
adversas, rara vez causa hipersensibilidad mediada por IgE. Esta serie
de casos nos demostrd que la mayoria de las reacciones adversas
a la lidocaina no son mediadas por IgE, lo que resalta la importancia
de una evaluacién adecuada, en especial en pacientes que requieren
procedimientos quirdrgicos.

C-25036. Tormenta inflamatoria y cuenta

regresiva: linfohistiocitosis hemofagocitica
secundaria por virus de Epstein Barr crénico

Ana Maria Chavez-Vazquez, Juan Carlos Lona-Reyes,
Mario Ernesto Cruz-Mufioz, Beatriz Bayardo-Gutiérrez,
Arturo Gutiérrez-Guerrero, Ezequiel M. Fuentes-Panana,
Diana Cecilia Juarez-Gémez, Maria Enriqueta NUfiez-Nufiez
Hospital Civil de Guadalajara «Dr. Juan |.

Menchaca». Guadalajara, Jalisco.

Introduccién: la linfohistiocitosis hemofagocitica (HLH) es un sin-
drome hiperinflamatorio grave que surge como una complicacion
de la infeccién por virus de Epstein-Barr (EBV), especialmente en
pacientes con disfuncion de linfocitos T citotdxicos o células NK.
Caso clinico: paciente femenino de 15 afios, con antecedentes de
encefalitis postvaricela, mononucleosis infecciosa y sindrome de
Skeeter, quien desarrollé lesiones cutaneas ulceradas, fiebre persis-
tente, citopenias, colitis neutropénica y disfuncion hepatorrenal. Los
estudios mostraron una carga viral de EBV > 2°000,000 copias/mL,
disminucion de actividad de células NK y hemofagocitosis en médula
6sea, cumpliendo criterios de HLH-2004. El exoma revel6 una variante
heterocigota en FZD4 no relacionada con el cuadro clinico. Se des-
cartaron mutaciones en genes conocidos de susceptibilidad a EBV
(XLP1, XLP2, CD27, CD70, MAGT1, CTPS1). Se inici6 tratamiento
con dexametasona, etopdsido, ciclosporina e inmunoglobulina intra-
venosa, logrando disminucion progresiva de la carga viral. Discusion:
este caso resalta la importancia de una busqueda diagnéstica amplia
en pacientes con infeccion crénica grave por EBV y HLH. Aunque no
se identificé una mutacion causal especifica, la alteracion funcional de
células NK sugiere un error innato de la inmunidad no caracterizado
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que requiere manejo inmunomodulador intensivo y agresivo. Estos
pacientes requieren tratamiento oportuno debido al riesgo de desa-
rrollar trastornos linfoproliferativos, neoplasias hematolégicas y alta
mortalidad per se. El trasplante hematopoyético se plantea como la
unica estrategia curativa en inmunodeficiencias graves, enfatizando
la necesidad de acceso a estudios funcionales y genéticos especia-
lizados. Conclusién: este caso subraya la relevancia de sospechar
errores innatos de la inmunidad en infecciones crénicas por EBV
asociadas a HLH. La evaluacion funcional inmunoldgica complementa
el estudio genético en pacientes con inmunodeficiencias no definidas;
el trasplante hematopoyético representa la estrategia definitiva para
prevenir complicaciones letales.

C-25037. Carcinoma epidermoide en un

paciente con candidiasis mucocutanea crénica

por mutacién en gen STAT1 GOF

Paula Isabel Ramirez Molina, Maria Patricia O’Farril Romanillos,
Diana Andrea Herrera Sanchez, Jacqueline Edith Mut Quej,
Maria Isabel Saad Manzanera, Salmahk Karen Avilés Tenorio,
Mariana Guadalupe Jiménez Fonseca

Hospital de Especialidades, Centro Médico Nacional

Siglo XXI, IMSS. Ciudad de México.

Introduccion: el carcinoma epidermoide es una de las complicaciones
con alta mortalidad de la candidiasis mucocutanea crénica, asociada
a mutacion STAT1 GOF. Caso clinico: femenino de 54 afos, padre
finado por neoplasia en cavidad oral. Antecedente de diabetes tipo 1,
artritis reumatoide y candidiasis mucocutanea crénica por mutacion en
STAT1 GOF. Inicia en el 2018 con odinofagia, placas blanquecinas,
dolorosas, en paladar duro y lengua, y ulceras en mucosa labial,
con duracién de cinco dias y recurrencia mensual por cuatro meses,
progresando en un mes extensiéon de placas a paladar blando a
pesar de profilaxis con itraconazol. A los seis meses presenta reflujo
gastroesofagico, disfagia a sélidos, aumento de placas blanquecinas
en lengua y evacuaciones diarreicas. En 2019, valorada por gastroen-
terologia; realiz6 endoscopia, con reporte de estenosis esofagica, y
se dilato el cuerpo gastrico con polipectomia. En 2021, por multiples
recaidas de candidiasis y resistencia a itraconazol, recibi6 voriconazol
por indicaciones de infectologia, con disminucién de placas. En 2022
persiste con candidiasis orofaringea, a pesar de tratamiento con
voriconazol; se escalé tratamiento con caspofungina; por mejoria
parcial, se realizé biopsia de paladar duro, con reporte de carcinoma
epidermoide bien diferenciado. Discusién: las mutaciones en el gen
STAT 1, con ganancia de funcién (GOF), predisponen a infecciones
recurrentes o persistentes de candidiasis mucocutanea, originando
dafio celular. Factores de riesgo como diabetes mellitus con mal
control y mala higiene bucal también se asocian a la persistencia
de infecciones micéticas. Este dafio celular crénico, aunado al ante-
cedente heredofamiliar de neoplasias, se asocia a un alto riesgo de
desarrollar carcinoma epidermoide. Conclusion: las neoplasias son
una complicacién de la candidiasis mucocutanea crénica debido a la
exposicion a dano celular. La resistencia a antimicéticos de primera
linea o el mal manejo puede perpetuar la cronicidad de lesiones y
pasar desapercibido el diagndstico oportuno de neoplasias.

C-25038. Queratoconjuntivitis vernal refractaria con uso

de biotecnolégico (Anti-IgE). Reporte de caso pediatrico
Rubén Waldo Reyes, Rodrigo Hiroshi Gonzalez Luna

Hospital Regional «Gral. Ignacio Zaragoza» ISSSTE. Ciudad de México.

Introduccion: la queratoconjuntivitis vernal, dentro del espectro de
conjuntivitis alérgica grave, presenta una fisiopatologia que implica
reacciones mediadas por IgE. La union de alérgenos especificos
provoca la degranulacion de mediadores que dan lugar a sintomas

conjuntivales. Posteriormente, los mediadores provocan la infiltracién
de eosindfilos, neutrofilos y macréfagos en el tejido conjuntival. De
acuerdo con algunos reportes de caso, antes de la administracion
de omalizumab, todos los pacientes presentaban empeoramiento
de sintomas oculares, a pesar de medicacion topica y oral, inclui-
dos inmunosupresores y corticosteroides. Presentacién de caso:
masculino de 13 afios, con diagnostico desde los ocho afios de
rinitis alérgica y asma (paso 1-2 GINA). Manejo en oftalmologia por
queratoconjuntivitis vernal grave que no respondié a administracion
de lubricante oftalmico (hialuronato de sodio/dexpantenol), antihista-
minico oftalmico (olopatadina), ciclosporina oftalmica, esteroide ocular
(fluorometolona), y esteroide sistémico (ciclos cortos prednisona) por
6 meses. Afectacion importante de la calidad de vida. Con puntuacion
elevada del cuestionario de calidad de vida en rinoconjuntivitis en
adolescentes (AdolRQLQ). Laboratorio: IgE 1,912 Ul eosindfilos 700
células/mm3. Pruebas cutaneas positivas a DPT, DF, canis y felis.
Tratamiento: se decide administracion de omalizumab en una dosis
de 300 mg cada 15 dias. Esquema rush de inmunoterapia subcutéanea
con DPT, DF y felis. Evolucién: mejoria clinica a los cuatro meses de
administracion de biotecnolégico, disminucion importante de eritema
conjuntival, prurito, remisién de presencia de papilas, puntaje bajo
del cuestionario de calidad de vida (AdolRQLQ), sin presencia de
efectos adversos. Discusion y conclusion: este reporte de caso
evidencia mejoria clinica y seguridad del uso de biotecnoldgicos para
el manejo y tratamiento de diversas enfermedades alérgicas, aun en
protocolos de estudio en pacientes pediatricos. El uso de omalizumab
tiene potencial para ser eficaz en el tratamiento de la conjuntivitis
alérgica grave (queratoconjuntivitis vernal) asociada a asma y otras
patologias atépicas, impactando de manera importante en la calidad
de vida de los pacientes.

C-25039. Anafilaxia perioperatoria secundaria a

alergia a esteroide sistémico, reporte de caso

Alan Gil Ruiz, Mariana Hernandez Ojeda,

Patricia Maria O’Farrill Romanillos, Diana Andrea Herrera Sanchez
Hospital de Especialidades «Dr. Bernardo Sepulveda»

Centro Médico Nacional Siglo XXI, Instituto Mexicano

del Seguro Social. Ciudad de México.

Introduccién: desde la década de 1950, se han descrito reacciones
de hipersensibilidad tipo | a corticosteroides, reportdndose con una
incidencia de 0.3-0.5%; sin embargo, es importante también descartar
sensibilizacion a excipientes como polietilenglicol y carboximetilcelu-
losa. Caso clinico: mujer de 62 afios, niega enfermedades crénico
degenerativas, antecedente de cuatro procedimientos quirdrgicos, sin
complicaciones reportadas. Refiere alergia a sulfas y ketorolaco. Inicia
padecimiento actual en septiembre del 2024; durante colecistectomia
laparoscopica, se administré sedacion con midazolam, fentanilo y
propofol, relajacion muscular con vecuronio, y premedicacion con
hidrocortisona 200 mg y dexametasona 8 mg; 20 minutos posterior
a la administracion de esteroides, presenta choque anafilactico. Fue
protocolizada en nuestro servicio, donde se realizan pruebas pick,
intradérmica a medicamentos sedantes, relajantes musculares, hidro-
cortisona, resultando positivo para esta ultima, por lo que se realizo
prueba pick e intradérmica a polietilenglicol y carboximetilcelulosa,
descartando sensibilizacion a excipientes. Para finalizar, se efectuaron
pruebas cutaneas y de reto a dexametasona, mostrando adecuada
tolerancia, por lo que se concluye alergia a hidrocortisona. Discusion:
la sensibilizacion a los corticosteroides puede ocurrir a través de
la piel, las mucosas y la administracion sistémica. Los pacientes
en riesgo son aquellos que reciben esteroides con frecuencia o en
dosis altas. El mecanismo de hipersensibilidad a corticosteroides no
es preciso. La via podria ser la formacion de hapteno a través del
glioxal de esteroides, producto de la degradacion del cortisol y la
diferente afinidad del acetato, fosfato de sodio y succinato de sodio
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de hidrocortisona a las proteinas séricas y cutaneas. Conclusién:
las reacciones de hipersensibilidad inmediatas a corticosteroides es
un campo desafiante. La hipersensibilidad inmediata confirmada a
un corticosteroide no excluye la tolerancia a otro del mismo grupo de
Coopman. El estudio alergolégico es clave para determinar etiologia,
sensibilizacion y uso de alternativas terapéuticas.

C-25040. Sangrado de tubo digestivo fulminante

como manifestacion atipica de sindrome de Dress

Juan Carlos Bustos Fonseca, Dianey Jacqueline Maldonado Ontiveros,
Carlos Tiberio Quezada Challita, Javier Ilvan Rodarte Pérez

Hospital Civil de Tepic «Dr. Antonio Gonzalez Guevaray. Tepic, Nayarit.

Paciente femenina de 14 afos, con diagnéstico de base de insu-
ficiencia renal crénica terminal, en tratamiento de reemplazo con
dialisis peritoneal e indicacion de sertralina desde hace tres meses.
Inicia con la presencia de eritema en cara posterior del cuello y la
espalda, asintomatico; acude al médico, quien prescribe loratadina y
bafio coloide; sin embargo, 24 horas después el eritema se extiende
a tronco anterior y se torna pruriginoso, aparece fiebre no cuanti-
ficada, el exantema se extiende a las extremidades superiores de
forma bilateral. Las lesiones se extienden a la cara, aparecen cefa-
lea, mialgias y fiebre cuantificada en 39 °C. Eritema maculopapular
generalizado (Eritrodermia) que cubre mas del 85% de la superficie
corporal, asi como edema facial marcado bilateral de parpados y
parte central de la cara y labios. Se aprecian areas de descamacion
(exfoliacién). Signo de Nikolski negativo. Ala palpacién, adenomega-
lias a nivel submandibular derecho, asi como también occipitales e
inguinales; no se palpan a nivel supraclavicular. Se valora probable
farmacodermia grave. Se consigna la presencia de adenomegalias
occipitales, submandibulares e inguinales desde su ingreso. Cuenta
con reactivos de fase aguda franca y persistentemente elevados
(procalcitonina, PCR). Leucocitosis prominente (30,000); lo mas
notorio es la eosinofilia persistente (hipereosinofilia), al cuantifi-
carse en todas las biometrias hematicas mas de 1,500 eosindfilos
totales. Existe una ligera elevacion de enzimas hepaticas. Se diag-
nostica sindrome de Dress secundario probablemente a sertralina,
cumpliendo tanto los criterios japoneses como los de RegiSCAR.
Evoluciona de manera torpida durante su hospitalizacion, presen-
tando evacuaciones diarreicas con hematoquecia y sangrado de
tubo digestivo anemizante; presenta choque hemorragico y muerte.
Consideramos relevante reportar este caso de sangrado de tubo
digestivo anemizante como manifestacion atipica gastrointestinal
vinculada con el sindrome de Dress.

C-25041. Ascitis como manifestacion inicial de

hiperplasia nodular regenerativa en un paciente con
agammaglobulinemia ligada al cromosoma X, reporte de caso
Samantha Mateos Corella, Elvia Angélica Contreras Contreras,

Hannia Yaritza Garcia Lozano, Karen Tovar Figueroa,

Cindy Salazar Rodarte, Julio César Monge Diaz,

Alejandra Anahy Chéavez Avila, Maria Fernanda Martinez Rodriguez,
Kevin Uriel Zetina Pérez

Hospital Regional «Lic. Adolfo Lopez Mateos»

ISSSTE. Ciudad de México.

La hiperplasia nodular regenerativa (HRN) es una complicacion
subdiagnosticada y grave en la agammaglobulinemia ligada al cro-
mosoma X (XLA). Se asocia al aumento de morbimortalidad, ya que
inicialmente los pacientes se presentan asintomaticos, sin embargo,
desarrollan colestasis crénica e hipertensién portal. Paciente mas-
culino de 14 afios con XLA. Acude el 17/06/2024 para aplicacion de
inmunoglobulina (0.6 g/kg/dia); se observa ascitis, disnea y ortopnea.
Radiografia de térax con derrame pleural izquierdo. Laboratorios de

Alergia Asma Inmunol Pediatr. 2026; 35 (1): 27-48

ingreso: pancitopenia con requerimiento transfusional, hiperbilirrubi-
nemia a expensas de bilirrubina directa, elevacion de AST, hipoalbu-
minemia, alargamiento de los tiempos de coagulacién, funcién renal
conservada y panel viral negativo. Se administra albumina al 25%
(0.5 g/kg/dosis) y espironolactona (1 mg/kg/dia). ElI 18/06/2024 se
realiza paracentesis: GASA de 2.42. TAC del 25/07/2024: dilatacién
de vias biliares, vena porta con diametro de 12.6 mm, hepatoes-
plenomegalia y ascitis. El 27/06/2024 se realiza USG abdominal
(elastografia): hipertension portal con valor > 17 kPa. Se confirma
ascitis de origen hepatico. El 03/07/2024 se realiza endoscopia con
toma de biopsia hepatica: varices esofagicas Dagradi lll y gastropatia
hipertensiva severa. Recibe manejo con propanolol (1 mg/kg/dia) y
acido ursodesoxicdlico (25 mg/kg/dia). Reporte de biopsia: HRN. La
hepatopatia crénica rara vez ha sido reportada en la literatura. La
mejora en el diagndstico, terapias antimicrobianas e inmunoglobulina
han permitido prolongar la supervivencia, sin embargo, hay propen-
sién a complicaciones tardias. La HRN es una causa poco recono-
cida de hipertension portal no cirrética, caracterizada por nédulos
hepaticos regenerativos difusos con o sin fibrosis. Poco se sabe de
la fisiopatologia que desencadena la HRN; se asocia a un posible
agente infeccioso (Aichivirus), desencadenando autoinmunidad, ya
que, en descripcion de biopsias, se reporta aumento de infiltrados
de linfocitos T CD8+. Por lo anterior, es importante la prevencion y
manejo oportuno para preservar la funcién hepatica. El entendimiento
de la fisiopatologia nos permitira ampliar las opciones terapéuticas,
ya que hasta el momento sélo se encuentra el trasplante de células
madre hematopoyéticas.

C-25042. Infecciones recurrentes posteriores a
rituximab en paciente con anti-MOG. Reporte de

caso con hipogammaglobulinemia secundaria

Priscila Loammy Aguilar Contreras, Kevin Dante Meza Ramirez,
Maria Enriqueta Loaiza Sarabia, Edna Venegas Montoya
Hospital General Regional No. 1. Culiacén, Sinaloa.

Introduccion: en nifios, la seropositividad de anticuerpos anti-MOG
(glicoproteina oligodendrocitaria de mielina) durante un primer
sindrome desmielinizante agudo es hasta 40%. Se desconoce el
desencadenante de la produccion de anticuerpos anti-MOG; se cree
que la induccién autoinmune se produce en el sistema inmunitario
periférico. La autoinmunidad postinfeccién es un desencadenante
probable. Caso clinico: femenino de cuatro afios, enviada a inmu-
nologia pediatrica con diagnéstico de anti-MOG e infecciones recu-
rrentes. Sin antecedentes relevantes. Inicia al afio ocho meses con
alteracién en la marcha, por lo que se inicia tratamiento con esteroide
sistémico, sin mejoria. Se toma IGM anti-MOG positivos 1:320, con
lo que se establece diagnodstico y se inicia tratamiento con pulsos
de metilprednisolona y rituximab. Inicia con infecciones respiratorias
recurrentes, otitis, diarrea, conjuntivitis y vulvovaginitis de repeticion.
Por antecedente de uso de rituximab e infecciones, se solicitan niveles
de inmunoglobulinas, en donde se observa hipogammaglobulinemia
severa: IgG 75 mg/dL (463-1,236), IGM 20 mg/dL (43-196), IgA 10
mg/dL (25-154), IgE < 25 Ul (1-68). Subpoblaciones de linfocitos
con disminucién grave de linfocitos B: CD3 6201 (1,200-5,000), CD4
4,745 (560-2,700), CD8 1,208 (330-2,200), CD19 5 (220-1,300),
CD16/56 377 (48-540). Se inicia manejo con inmunoglobulina humana
al 10% como sustitucion, con respuesta favorable; actualmente sin
infecciones. Discusion: algunos farmacos usados para el manejo
de enfermedades desmielinizantes y autoinmunes tienen como
blanco los CD20. Esto puede tener como consecuencia deplecién
y disminucién en la produccion de anticuerpos, lo que predispone
a infecciones graves. Conclusién: es de vital importancia solicitar
niveles de inmunoglobulinas séricas previo al uso del rituximab en
enfermedad autoinmune, como base para su posterior analisis en caso
de que se presenten infecciones recurrentes que se puedan asociar a
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linfopenia de células B, con hipogammaglobulinemia secundaria. De
esta manera podemos dar seguimiento clinico al estatus infeccioso de
nuestros pacientes y otorgar tratamiento dirigido y oportuno, evitando
complicaciones graves.

C-25043. Necrolisis epidérmica toxica acelerada en
pediatria: ¢ paracetamol como unico factor causal?
Evaristo Noe Lemus Reyner, Sandra Nora Gonzalez Diaz,

Nathalie Acufia Ortega, Carlos Macouzet Sanchez,

Candi Elizabeth De Lira Quezada, Ana Karen Chavez Ruiz,

Silvia Rosario Avilés Vargas, Estafania Mattenberger Cantu

Centro Regional de Alergia e Inmunologia Clinica, Hospital
Universitario «Dr. José Eleuterio Gonzéalez». Monterrey, Nuevo Ledn.

Introduccion: la necrdlisis epidérmica téxica (NET) es una reaccion
mucocutanea grave, potencialmente mortal, cuyo desencadenante
mas frecuente son antibidticos, anticonvulsivantes y AINE; sin em-
bargo, el paracetamol rara vez se ha implicado como agente causal.
Presentamos el caso de un nifio con NET asociada al uso de para-
cetamol, con rapida progresion clinica y requerimiento de manejo en
unidad de cuidados intensivos. Caso clinico: paciente de 10 afios,
previamente sano, tratado con paracetamol tras episodio febril; a las
dos semanas, desarrolla exantema maculopapular en region malar,
recibiendo multiples farmacos, sin resolucion definitiva. Al ingreso,
presenta lesiones eritemato-violaceas confluentes en térax, abdomen
y extremidades, con compromiso mucoso oral y ocular, signos de
Asboe-Hansen y Nikolsky positivos y despegamiento epidérmico >
30% de la superficie corporal. Se diagnostica NET mediante la escala
de SCORTEN, obteniendo una puntuacion de 2. Se inicia manejo con
inmunoglobulina IV (3 g/kg/dia por tres dias) y metilprednisolona en
pulsos (30 mg/kg/dia por tres dias), con respuesta favorable: descenso
de SCORTEN a 1y reepitelizacion progresiva al tercer dia. Discusion:
la NET, aunque rara en pediatria, debe sospecharse ante lesiones
mucocutaneas extensas por su alta mortalidad. Este caso subraya
la importancia de considerar al paracetamol como posible desenca-
denante, pese a su bajo riesgo. La ausencia de pruebas cutaneas
limita el diagnostico etioldgico, pero, ante el riesgo de reexposicion, la
clinica adquiere un valor crucial. El uso de pruebas alternativas como
la transformacion linfoblastica y el HLA screening pueden apoyar el
diagnéstico. Conclusion: la identificacion temprana, retiro inmediato
del farmaco sospechoso y tratamiento inmunomodulador dirigido son
fundamentales para reducir complicaciones y mejorar el pronéstico
de NET en pediatria.

C-25044. Sindrome de desregulacion inmune por
CTLA-4: un caso desafiante desde la infancia

Alejandra Rodriguez Carbajal, Noemi Gdmez Hernandez,
Nathalia Quintanar Félix, Maria Isabel Rodriguez Dumas,

Jaime Armando Soto Dominguez, Marya Lizzeth Rosaldo Solis,
Vanessa Daniela Castillo Leon, Gabriela Lépez Herrera,
Margarita Ortega Cisneros

Instituto Mexicano del Seguro Social, Hospital de Especialidades,
Centro Médico Nacional de Occidente. Guadalajara, Jalisco.

Introduccién: el CTLA-4 es un regulador negativo de la activacion
de células T, crucial para la autotolerancia y homeostasis inmune.
Su deficiencia o las fenocopias asociadas generan un sindrome de
desregulaciéon inmune, con manifestaciones diversas: infecciones
recurrentes, autoinmunidad y riesgo de neoplasias. Su diagnéstico
es complejo por la variabilidad clinica. Caso clinico: paciente feme-
nino de 40 afos, sin antecedentes heredofamiliares relevantes, con
inicio de sintomas a los tres afios con anemia hemolitica severa,
requiriendo esplenectomia. A los 12 afios presento tres episodios de
meningitis con secuelas auditivas. Posteriormente, artritis séptica,

con secuelas articulares. Ante infecciones recurrentes, se detectd
hipogammaglobulinemia, iniciando inmunoglobulina intravenosa. Se
diagnosticé esferocitosis hereditaria y cirrosis hepatica. Evolucioné
con multiples infecciones respiratorias, bronquiectasias y aislamiento
de Aspergillus flavus, con requerimiento de oxigeno domiciliario. Pre-
sento diarrea crénica y serologia positiva para sindrome de Sjogren.
Por el cuadro clinico complejo, se realizé secuenciacién genética,
identificandose mutacién en el gen CTLA-4, iniciando manejo in-
munosupresor. Discusion: la deficiencia de CTLA-4 puede simular
inmunodeficiencia comun variable o enfermedades autoinmunes
aisladas. Este caso subraya la importancia de sospechar defectos
monogénicos en pacientes con inmunopatias complejas desde edades
tempranas. La secuenciacion genética fue clave para el diagnéstico
y el inicio del tratamiento. Conclusion: la mutacion en CTLA-4 debe
considerarse en pacientes con inmunodeficiencia, autoinmunidad
multiple e infecciones recurrentes. El diagndstico genético tempra-
no es fundamental para guiar el tratamiento, incluyendo el uso de
inmunoglobulina, inmunosupresores, e incluso considerar terapias
dirigidas como el abatacept.

C25045. Variante en STX11 (cDNA:c.157_160del)
como causa de sindrome hemofagocitico familiar:
primer caso reportado en lactante mexicana

Rosalba Diachenco Diaz Sosa,

Daniela Vicenta Hernandez Orozco, Limbert José May Chan,
Andrea Gabriela Garcia Rueda, Ivan Vladimir Castro Cervantes,
Arturo Gutiérrez Guerrero, Dalia Patricia Bucio Cornejo,

Elva Jiménez Hernandez, Gabriel Emmanuel Arce Estrada
Hospital Pediatrico Moctezuma. Ciudad de México.

Introduccion: las variantes en STX11 representan < 1% de
linfohistiocitosis hemofagocitica familiar (LHF), con incidencia
de 1/50,000 nacidos vivos y herencia autosémica recesiva.
Descripcion del caso: lactante femenino que ingresé a los dos
meses con fiebre persistente y pancitopenia, originaria de una
localidad endogamica, con antecedentes de isonimia y madre con
dos abortos. La paciente presentaba talla baja, dismorfias menores
y hepatoesplenomegalia. Se identificaron hiperferritinemia, hiper-
trigliceridemia, hipofibrinogenemia e hipertransaminasemia, con
anticuerpos positivos IgG e IgM contra la capside del VEB y contra
CMYV, este ultimo con carga viral detectable pero no cuantificable. Se
sospechd linfocitosis hemofagocitica; el aspirado de médula ésea
reportd dismegacariopoyesis. Recibié dexametasona, ciclosporina
y etopdsido, con evolucién favorable. Se realizé exoma completo,
reportando variante en homocigosis en STX11 cDNA:c.157_160del
(NM_003764.4), probablemente patogénica, la cual produce un cam-
bio de marco de lectura. Fue referida a tercer nivel; actualmente la
paciente se encuentra en espera de trasplante de células troncales
hematopoyéticas y de los resultados de los estudios funcionales
de citotoxicidad, modelado in silico de la proteina y segregacion
familiar para la reclasificacién de la variante. Discusion: la LHF
suele manifestarse durante los primeros meses de vida. Las
variantes en STX11 son poco frecuentes y pueden originar una
proteina trunca. No obstante, la variante identificada no ha sido
previamente descrita en casos de pacientes afectados con LHF,
lo que justifica su clasificacion como probablemente patogénica
y la necesidad de realizar estudios funcionales para confirmar su
implicacién patolégica. Conclusiones: la LHF debe considerarse
en pacientes que cumplan con criterios diagndsticos, especialmente
con antecedentes de consanguinidad o endogamia. La referencia
temprana a centros especializados es crucial para un tratamiento
adecuado. En presencia de variantes probablemente patogénicas,
el andlisis de segregacion familiar y los estudios funcionales son
herramientas fundamentales para su correcta clasificaciéon y para
orientar el asesoramiento genético.
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C25046. Disfunciéon inmunolégica mediada por

NFATS5 en ICV: impacto de la variante p.D742N

Jaime Armando Soto Dominguez, Noemi Gémez Hernandez,

Daniela Pérez Pérez, Fernanda Corrales Bay, Alejandra Rodriguez Carbajal,
Margarita Ortega Cisneros, lleana Maria Madrigal Beas,

Itzel Vianey Ochoa Garcia, Gabriela Lopez Herrera

UMAE Hospital de Especialidades, Centro Médico

Nacional de Occidente. Guadalajara, Jalisco.

Introduccion: la inmunodeficiencia comun variable (ICV) constituye
una inmunodeficiencia primaria heterogénea con base genética en
hasta un tercio de los casos, siendo NFAT5 una causa emergente.
Este factor de transcripcion regula la homeostasis osmética y la
activacion linfocitaria, especialmente en ambientes hiperosméticos
como el intestino y el tejido linfoide. Su disfuncion se ha vinculado
a defectos en la proliferacién y supervivencia de linfocitos T y B.
Caso clinico: paciente masculino de 31 afios, con diagnostico de
ICV desde los 21 afios, con antecedentes de infecciones respiratorias
recurrentes desde los nueve afos, diarrea crénica, hipogammaglobu-
linemia (< 600 mg/dL) y bronquiectasias. A lo largo de su evolucion,
presenté giardiasis crénica documentada en multiples ocasiones y
alteraciones histolégicas intestinales compatibles con inmunodefi-
ciencia. Se identificd deficiencia de células B memoria con cambio
de isotipo, linfopenia CD4+ y aumento de CD21low, clasificandose
como Freiburg IA. Inicialmente se encontraba bajo sustitucién con
inmunoglobulina intravenosa; sin embargo, a partir de 2023, se
cambio a inmunoglobulina subcutanea, con mejoria clinica y ascen-
so progresivo de niveles séricos de 1gG, superando los 800 mg/dL.
Discusion: el estudio genético revel6 la variante c.G2224A:p.D742N
en NFATS5, actualmente clasificada como de significado incierto (VUS).
Se realiz6 un estudio funcional en condiciones de hiperosmolaridad,
cuyos resultados fueron consistentes con el efecto esperado de la
mutacion. Estos hallazgos, junto con el fenotipo clinico, inmunolégico
e histologico del paciente, son altamente compatibles con la fisiopa-
tologia descrita en la literatura. Conclusion: este caso representa el
primer reporte nacional de una ICV con mutacion en NFAT5 y ofrece
evidencia funcional indirecta para respaldar la patogenicidad de esta
variante. Resalta la importancia del abordaje inmunogenético integral
y el seguimiento longitudinal en inmunodeficiencias primarias con
variantes inicialmente clasificadas como VUS, particularmente ante
fenotipos clinicos sugestivos y consistentes.

C-25047. Anafilaxia inducida por AINE Unico
(derivado de pirazolona-metamizol) en

paciente pediatrico. Reporte de caso

Dania Anaid Sierra Zamora, Yair Humberto Gonzalez Tuyub
Clinica de Especialidades «Leonardo Bravoy,

ISSSTE. Ciudad de México.

Introduccién: las reacciones de hipersensibilidad a AINE reportan
una prevalencia en la poblacién pediatrica de 0.3%, aumentando hasta
5% en pacientes con asma. Se clasifican, por tiempo, en inmediatas y
tardias, y por el mecanismo inmunoldgico involucrado: mediadas y no
mediadas por IgE. Caso clinico: femenino de 15 afios, sin anteceden-
tes de atopia, quien presento anafilaxia posterior a la administracion de
un AINE no especificado. Para su abordaje se decide realizar pruebas
epicutanes in vivo y pruebas in vitro para distintos grupos de AINE
(derivados de acido endlico, acido acético y acido propionico), con
los siguientes resultados: 1. Test de activacion de basdfilos (BAT, por
sus siglas en inglés) CD63+ CD123+: ketorolaco (derivado de acido
acético) 18%, ibuprofeno (derivado de acido propionico) 16.7%, ambas
negativas. 2. Pruebas cutaneas (dilucién 1:1): paracetamol (derivado
de aminofenol), metamizol (derivado de pirazol), ambas negativas,
por lo que se procede a realizar: 3. Pruebas intradérmicas (diluciéon
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1:100): paracetamol, metamizol, ambas negativas; se procede a la
siguiente dilucién (1:10): paracetamol negativo, metamizol positivo. 4.
Pruebas de reto oral supervisado en dos pasos (10 y 90% de la dosis):
piroxicam (derivados de acido endlico) negativo, acido mefenamico
(derivado de acido antranilico) negativo, acido acetilsalicilico (derivado
de acido salicilico) negativo. Discusién: los anti-inflamatorios no
esteroideos son el segundo grupo de farmacos que mas reacciones
adversas ocasionan en edad pediatrica. En cuanto a las pruebas diag-
nésticas, existe variabilidad en la sensibilidad y especificidad; por ello,
la combinaciéon de pruebas diagnésticas in vivo e in vitro (BAT) nos
brinda mayor confiabilidad para el diagnéstico confirmatorio. El caso
descrito reporta una reaccién de hipersensibilidad inmunomediada,
inducida por un AINE unico (metamizol, fenotipo ). Conclusion: a
pesar de la baja prevalencia de reacciones de hipersensibilidad a
los AINE en edad pediatrica, confirmar los farmacos responsables
permite la prevencion oportuna de eventos de anafilaxia, asi como
la indicacion de tratamientos alternativos, en este caso la paciente
tolera los demas grupos de AINE.

C-25048. Linfohistiocitosis hemofagocitica

familiar tipo 3 atipica por variante UNC13D:c.570-

2A>G y UNC13D:c.2795T>C,p.Leu932Pro con

probable sindrome de Jacobs (47,XYY)

Diego Sierra Mufioz, José Alonso Gutiérrez Hernandez,

Rodrigo Moreno Salgado, Diego Daniel Trujillo Rodriguez,

Liliana Gémez Cardenas

Hospital Infantil de México «Federico Gdmez». Ciudad de México.

Masculino de 13 afios, quien cuenta con antecedente de linfoma
T cutaneo considerado atipico. Recibié esquema de quimioterapia
SMILE en dos ciclos, sin respuesta, por lo cual se considerd abordaje
para error innato de la inmunidad. Se toma subpoblacién de linfocitos,
donde se encuentra patron T-NK+B- e hipogammaglobulinemia leve
en 531 mg/dl. Ademas, cuenta con elevacién de transaminasas y ane-
mia moderada. Se realizé biopsia de intestino, donde se encontré VEB
en antroduodenal, con 12,847 copias, HHV6, con 11,223, y HHV7,
con 1,997. En la hospitalizacion se decidi6 inicio de inmunoglobulina
a dosis de inmunomodulacién, secundario a infeccion intestinal, y
de sangre periférica por virus de Epstein-Barr, asi como presencia
de infeccion por clostridioides. Posterior a ello, el paciente desarrollé
HLH, por lo cual se inicié esquema de quimioterapia con protocolo
HLH 2004. Asimismo, se inici6 abordaje por sospecha de enfermedad
linfoproliferativa ligada al X. Por condiciones clinicas del paciente y
terapias recibidas, se optd por estudio génico. Se recaba reporte
de exoma, con los siguientes hallazgos: UNC13D:c.570-2A>G en
estado heterocigoto, patogénica. UNC13D:c.2795T>C,p.Leu932Pro
en estado heterocigoto, significado incierto. Algunas células 47XXY,
corroborar con cariotipo. Actualmente en manejo con inmunoglobu-
lina G a dosis de reemplazo 576 mg/kg/mes (8 gramos/semana).
Paciente candidato a terapia con inhibidor de JAK vy trasplante de
células progenitoras hematopoyéticas, en cuanto las condiciones
hepaticas lo permitan.

C-25049. Dermatitis atépica exacerbada por ingesta de pulpo
Ana Larissa Corona Diaz, Rodrigo Hiroshi Gonzalez Luna,

Ruben Waldo Reyes

Hospital Regional «General Ignacio Zaragoza»

ISSSTE. Ciudad de México.

Introduccion: las enfermedades alérgicas infantiles como dermatitis
atopica, urticaria y angioedema representan un reto diagndstico y
terapéutico por su presentacion variable, curso cronico y frecuente
solapamiento. Estas condiciones, propias de la marcha atdpica,
pueden ser desencadenadas por factores alimentarios, ambientales
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o topicos. El diagndstico oportuno y el manejo integral son esen-
ciales para prevenir complicaciones y mejorar la calidad de vida
del paciente. Presentacion del caso: paciente femenino de nueve
afios, con antecedentes de dermatitis atépica desde lactante, alergia
alimentaria a colorante no especificado y probable alergia ambiental
a aeroalérgenos. Inicia cuadro con lesiones tipo habdn y edema
facial tras consumo de pulpo y exposicion solar 24 horas después.
Ingresa para manejo de angioedema y exacerbacion de dermatitis.
A la exploracion presenta placas eritematoescamosas y edema
facial, sin datos de anafilaxia (SCORAD 45, EASI 10). Laboratorios
sin alteraciones. Se administra antihistaminico y esteroides, con
evolucién favorable. Pruebas cutaneas a mariscos no concluyentes;
reto oral positivo a pulpo. ImmunoCAP confirma sensibilizacién a
cefalépodos. Discusion: el cuadro corresponde a una marcha atopica
con angioedema alimentario no mediado exclusivamente por IgE. La
respuesta tardia tras el consumo de pulpo y la fotodermatosis como
cofactor refuerzan esta hipétesis. El abordaje diagndstico escalonado
(historia clinica, reto oral, pruebas moleculares) fue clave. El trata-
miento oportuno previno progresion a anafilaxia y permitié resolucion
rapida del cuadro. Conclusion: este caso destaca la necesidad de
un abordaje multidisciplinario en alergias complejas. Son esenciales
la dieta de exclusion, educacion familiar y seguimiento por alergo-
logia. Se recomienda vigilancia a largo plazo por riesgo de nuevas
sensibilizaciones y aplicacion de medidas preventivas como uso de
emolientes, control ambiental y proteccién solar.

C-25050. Mas alla del gen: una fenocopia
autoinmune de inmunodeficiencia primaria

Fernanda Corrales Bay, Noemi Gémez Hernandez,

Tiareth Cova Guzman, Claudia Gabriela Arias Martinez,
Jaime Armando Soto Dominguez, Margarita Ortega Cisneros,
lleana Maria Madrigal Beas, ltzel Vianey Ochoa Garcia,
Lizbeth Blancas Galicia

UMAE Hospital de Especialidades, Centro Médico

Nacional de Occidente. Guadalajara, Jalisco.

Paciente femenino de 49 arios, con antecedente de infecciones re-
currentes de vias respiratorias altas desde la infancia, presentando
tres cuadros por afio y requiriendo uso de antibidticos, otitis media
al menos una vez al afio, eventos bronquiales, sinusitis desde los
16 afos, ademas de cuadros neumonicos (al menos uno requirié
hospitalizacion con antibioticoterapia intravenosa). En abril de 2016
presenta cuadro de suboclusion intestinal, requiriendo LAPE con
reseccion de 30 centimetros de yeyuno por Ulceras; se encontaron
siembras de aspecto negro diseminadas por todo el peritoneo, asi
como hifas septadas en tincion de Gomori. En 2019 se realizé endos-
copia, encontrando ileitis aguda leve e hiperplasia linfoide moderada
a intensa. En 2020 se realiz6 tercera LAPE, observando fibrosis y
congestion vascular; biopsia negativa para malignidad. Se realizé
cirugia abdominal, donde se encontré lesion de aspecto parecido al
alquitran; se busco DNA de Aspergillus terrus en bloque de parafina.
Recibié tratamiento con voriconazol por cuatro afios por aspergilosis
peritoneal. En 2022 curs6 con COVID-19, con secuelas neurolégicas.
En 2024 presento hospitalizacion por cuadro de salmonelosis, ademas
de infeccion de vias urinarias, con QuantiFERON TB Gold Plus en
orina positivo para tuberculosis urinaria. Se realiz6 estudio de autoan-
ticuerpos contra citocinas usando técnicas de arreglo de microesferas
en suspension multiple de Bioplex en suero o plasma, con resultado
positivo para IFN-L tipo I. En el caso de nuestra paciente, se sospe-
cha la presencia de otros autoanticuerpos debido al antecedente de
Mycobacterium tuberculosis y aspergilosis; la terapia de eleccion fue
el manejo con rituximab. Los autoanticuerpos anticitocinas pueden
causar inmunodeficiencia; se han reconocido recientemente como
«fenocopias autoinmunes de inmunodeficiencias primarias», siendo
deficiencias extremadamente raras. La mayor evidencia se encuentra

en pacientes con anticuerpos anti-lIFN-y descritos con susceptibilidad
predominante a infecciones por Mycobacterium no tuberculosa y
salmonelosis no tifoidea, asi como COVID-19.

C-25051. Persistencia de neutropenia post-

trasplante hematopoyético: a razén de un caso

Ariadna Jatzibe Gonzalez Chaix, Maria Eugenia Vargas Camafio,
Maria Isabel Castrejon Vasquez, Fernando Lozano Patifio

Centro Médico Nacional 20 de Noviembre, ISSSTE. Ciudad de México.

El presente caso destaca la complejidad del tratamiento de la neutro-
penia congénita refractaria al factor estimulante de colonias de granu-
locitos (G-CSF), cuya Unica alternativa terapéutica efectiva suele ser
el trasplante alogénico de células hematopoyéticas (TCPH). Se trata
de paciente femenino de siete afios, quien inicié su padecimiento a
los tres meses de vida con infecciones recurrentes (vias respiratorias,
gastrointestinales, abscesos) y aftas orales recurrentes. A los tres
afios recibe diagnéstico de neutropenia ciclica asociada a mutacion
de ELANE. A pesar del manejo inicial con G-CSF, persistieron los epi-
sodios febriles, por lo que inicia protocolo de TCPH. Recibié trasplante
alogénico a los cinco afios, con su padre como donador. Se administrd
acondicionamiento con timoglobulina, fludarabina y ciclofosfamida. En
el postrasplante continué manejo con inmunoglobulina intravenosa
durante los primeros cuatro meses, posteriormente administrada en
casos de infecciones. En el dia +197 post-TCPH, present6 agranu-
locitosis (0), requiriendo reinicio de G-CSF; se reporta quimera de
3.99%, por lo que, asociada a la neutropenia, se considera recupe-
racion autéloga a los seis meses post-TCPH. Se ofrece a la familia
la posibilidad de un segundo trasplante con esquema mieloablativo,
quienes aceptan la propuesta. Durante el seguimiento, se han docu-
mentado infecciones significativas: ehrlichiosis (tratada con doxiciclina
por seis meses), influenza y reactivacién de CMV. También persisten
episodios de aftas orales y fiebre recurrente. Actualmente la paciente
continlia en seguimiento multidisciplinario y en manejo con G-CSF.

C-25052. Mas alla del diagnéstico temprano:

evolucién compleja tras trasplante en

inmunodeficiencia combinada grave ligada a X

Abril Montserrat Amaro Leal, Juan Calos Bustamante Ogando,
Franciso Eduardo Reyes Larrauri, Selma Cecilia Scheffler Mendoza,
Nideshda Ramirez Uribe, Ricardo Rioja Valencia,

Velia Hortencia Mardofiez Balderrama

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México.

Introduccion: lainmunodeficiencia combinada grave (IDCG) es una
emergencia inmunoldgica. En varios centros, el trasplante de células
progenitoras hematopoyéticas (TCPH) antes de los tres meses de
edad, en ausencia de infecciones, ha mostrado tasas de supervi-
vencia superiores al 90%. Sin embargo, incluso bajo condiciones
clinicas optimas, pueden presentarse complicaciones que afectan el
éxito del injerto y la evolucion a largo plazo. Caso clinico: lactante
masculino, con historia familiar de IDCG ligada a X (mutacion en
IL2RG); evaluado a los 12 dias de vida en una unidad de tercer
nivel. Asintomatico, sin infecciones, se suspendié lactancia materna
y se inicid manejo con inmunoglobulina intravenosa y aislamiento.
El estudio genético confirmé IDCG ligada a X. A los 49 dias, se
realizd TCPH haploidéntico paterno con acondicionamiento con
fludarabina. A pesar del trasplante temprano, el paciente presentd
prendimiento mieloide parcial, enfermedad injerto contra hospedero
(EICH), infecciones graves y un bajo nivel de quimerismo, por lo que
actualmente se prepara una segunda infusion de CPH. Discusion:
este caso resalta la importancia tanto de la historia familiar como del
diagnéstico oportuno como los retos que persisten tras un TCPH en
IDCG. A pesar del trasplante temprano, el bajo quimerismo funcional
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y las complicaciones infecciosas postrasplante subrayan la necesidad
de optimizar estrategias de acondicionamiento, eleccion del donador,
monitoreo inmunolégico y manejo de EICH. Factores como la fuente
de progenitores, carga viral del donador y estado inmunoldgico resi-
dual del receptor podrian influir en los desenlaces. Conclusién: el
diagndstico genético temprano mejora las oportunidades de interven-
cioén, pero el éxito del TCPH depende de multiples variables y es un
procedimiento complejo. Se requieren estrategias individualizadas,
manejo multidisciplinario y seguimiento inmunolégico estrecho para
mejorar el prondstico en pacientes con IDCG.

C-25053. Caso de susceptibilidad a virus de

Epstein-Barr con evolucion a linfoma

Ricardo Rioja Valencia, Melissa Espinosa Navarro,

Selma Cecilia Scheffler Mendoza, Marco Antonio Yamazaki Nakashimada,
Lorena Danae Hernandez Pineda, Katia Damaris Flores Lagunes,

Maria de Lourdes Martinez Pérez, Abril Montserrat Amaro Leal,

Alfonso Gilberto Ramirez Ristori, Maria del Mar Saez de Ocariz

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México, México.

Introduccion: paciente de 10 afios de edad, con evolucién de interés
por su complejidad y terapéuticas utilizadas. Caso clinico: inicié con
fiebre intermitente de mas de un afio de evolucion, ataque al estado
general y aparicion de lesiones nodulares eritematosas induradas, do-
lorosas y fijas a planos profundos. Dentro del abordaje se descartaron
causas infecciosas e inmunoldgicas, resultando positivo a infeccién por
virus de Epstein-Barr (EBV), con 331,137 copias, VSG 36, PCR 11.7,
por lo que se inicié gammaglobulina a 1 g/kg/dosis. Ademas, presenta
subpoblaciones de linfocitos: 918 CD3+:624, CD4+: 358, CD8+: 266,
CD19+: 128, CD16/56: 73. Se toma biopsia de piel, reportando derma-
topaniculitis eosinofilica asociada a EBV. Se administra tratamiento con
rituximab como terapia coadyuvante e hidroxicloroquina por positividad
en anticardiolipina IGM en 177; por riesgo de hemofagocitosis, se
agrega ciclosporina. En un panel genético para errores innatos de la
inmunidad (Ell), se reportaron variantes de significado incierto en los
genes RBMB8A, ATM, FAS, JAK3, POLE2. Después de cinco meses,
ante la recurrencia del cuadro y positividad de EBV, se realiz6 biopsia de
piel con tincion EBER positivo nuclear difuso en linfocitos T e infiltracion
por linfoma de células T CD30+, por lo que se inicié quimioterapia con
protocolo CHOP (ciclofosfamida, prednisona y vincristina); actualmente
recibe ruxolitinib, con plan de trasplante de células progenitoras he-
matopoyéticas (TCPH). Discusion y conclusién: este caso resalta la
importancia del diagnéstico etiolégico infeccioso, ya que la capacidad
del EBV de alojarse en los linfocitos B, pero también en otros linfocitos,
confiere una diana terapéutica, lo cual es relevante en Ell, disregulacion
inmune y neoplasia. El uso de ruxolitinib ha demostrado ser seguro y
eficaz ante la falla al tratamiento convencional; se usa en la transicién
al TCPH, evitando complicaciones y optimizando las condiciones para
la preparacion del mismo.

C-25054. Paciente con mutacion en STING1 (TMEM173)

con enfermedad intersticial pulmonar y dilatacion arterial
pulmonar como principales manifestaciones. Reporte de caso
Karla Livier Cervantes Peifia,

Héctor Hugo Campos Téllez, Rosa Maria Cortés Grimaldo,

Marlén Barreto Alcala, Martha Adriana Sanchez Ramirez,

Ana Paola Macias Robles, Cristhian Ivan Orozco Martinez,

Alexia Moreno Silvestre, Beetsi Analli Chavez Morales

UMAE Hospital de Pediatria, Centro Médico Nacional de

Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco, México.

Introduccion: la proteina STING1 es un componente critico en

la via de sefalizacion del interferén tipo I. Su mutacién causa in-
terferonopatias con manifestaciones heterogéneas, siendo SAVI
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(STING-associated vasculopathy with onset in infancy) la patologia
mas frecuentemente descrita. Presentamos el caso de una paciente
con afeccién principalmente pulmonar sin vasculopatia cutanea.
Presentacion del caso: femenino de cuatro afios. Antecedente
de familiares paternos con artropatias y neumonias de repeticion.
Consanguinidad positiva. Inicié con sepsis neonatal y posteriormente
con neumonias recurrentes de la infancia, encontrando enfermedad
pulmonar intersticial, bronquiectasias y pansinusitis. Inmunoglobuli-
nas, subpoblaciones y cloruros en sudor normales. Piel con papulas
eritematosas pruriginosas intermitentes en manos y cara. Ecocardio-
grama con dilatacién de tronco arterial pulmonar y rama derecha de
arteria pulmonar. Neumologia sospeché de discinesia ciliar primaria,
por lo que se solicité estudio molecular, el cual reportdé una mutacion
heterocigota de significado incierto en STING1 (c.385G>T) de heren-
cia autosdmica dominante. De momento, en tratamiento con esteroide
inhalado y oxigeno intermitente. Se planea iniciar inhibidor de JAK
para valorar respuesta a nivel pulmonar. Discusion: la mutacion en
STING1 (TMEM173) pertenece al grupo VIl en la clasificacion de la
IUIS (sindromes autoinflamatorios). Se asocia cominmente con SAVI,
caracterizada por inflamacion sistémica, vasculopatia cutanea severa
y enfermedad pulmonar. Sin embargo, cada vez mas se reportan
otros fenotipos asociados con esta mutacién, encontrando pacientes
con manifestaciones principalmente pulmonares que posteriormente
desarrollaran o no vasculopatia. La terapia con inhibidores de JAK
parece ser la opcion que mas favorece la enfermedad pulmonar.
Conclusion: nuestra paciente presenta enfermedad intersticial
pulmonar y dilatacion arterial sin otra etiologia clara, por lo que es
probable que la mutacién en STING1 sea patogénica. La exposicion
de este caso suma a la evidencia de que la mutacion en TMEM173
se puede presentar con diferentes fenotipos.

C-25055. Uso de terapia biotecnologica
(omalizumab) en urticaria crénica inducible por

frio. Reporte de caso en paciente pediatrico

Eloa Carolina Puerto Ventura, Rodrigo Hiroshi Gonzalez Luna,
Rubén Waldo Reyes, Eduardo Ruiz Espinoza

Hospital Regional «Gral. Ignacio Zaragoza»,

ISSSTE. Ciudad de México, México.

Introduccioén: la urticaria es una de las enfermedades cutdneas mas
comunes. Se clasifica en aguda o crénica, dependiendo del tiempo
de evolucion. La prevalencia de urticaria cronica en nifios es de 0.1 a
1.5%. La urticaria por frio es un tipo de urticaria fisica desencadenada
por la exposicién a agentes frios. Generalmente responden a antihis-
taminicos, sin embargo, existen casos refractarios a la terapia de pri-
mera linea. En la dltima década se han introducido agentes biolégicos
para el manejo de casos refractarios, sin embargo, existe poca eviden-
cia del uso de éstos en la edad pediatrica. Presentacion del caso:
femenino de 12 afios con antecedente de atopias y urticaria cronica
inducible por frio desde el 2023, con presencia de angioedema y
lesiones de tipo habones al contacto con frio, con prueba de hielo
positiva. Se inicia manejo antihistaminico de segunda generacion (le-
vocetirizina), sin adecuada respuesta pese a dosis cuadruple, UCT 10;
se inicia terapia monoclonal anti-IgE, con lo cual ha tenido adecuada
respuesta; actualmente UCT 16, sin lesiones urticariformes tras tres
meses de uso, con destete de antihistaminico. Discusion: se postula
que el frio induce la formacion de autoalérgenos, lo que lleva a la
degranulacién de mastocitos mediada por IgE y la posterior urticaria.
En pacientes refractarios a los antihistaminicos, el omalizumab ha
demostrado gran eficacia, con una remision del 70% de los casos.
Conclusion: la urticaria crénica puede ocurrir en todos los grupos
de edad, y en pediatria es poco comun. El omalizumab es el Gnico
tratamiento que resulta ser efectivo, aprobado para la UC refractaria
a los antihistaminicos. Nuestra paciente representa un caso de éxito
con uso de esta terapia biotecnoldgica, con adecuada seguridad.
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C-25056. Desenmascarando errores innatos de la
inmunidad: presentacion atipica de agammaglobulinemia
ligada a X con aspergilosis pulmonar y

manifestaciones inflamatorias. Reporte de caso

Vania Maria Miranda Saavedra, Juan Carlos Bustamante Ogando,
Gabriela Lopez Herrera, Sara Elva Espinosa Padilla,

Melissa Ivonne Espinosa Navarro, Selma Cecilia Scheffler Mendoza,
Marco Antonio Yamazaki Nakashimada

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México, México.

Introduccién: la agammaglobulinemia ligada al cromosoma X (XLA),
causada por mutaciones en el gen BTK, se caracteriza por ausencia
de linfocitos B maduros y panhipogammaglobulinemia. Habitualmente
se manifiesta con infecciones bacterianas recurrentes, aunque pueden
presentarse manifestaciones inflamatorias o infecciones fungicas
atipicas. La identificaciéon temprana es fundamental para un manejo
oportuno y eficaz. Caso clinico: paciente masculino de dos afios tres
meses, con antecedentes de infecciones respiratorias y gastrointestina-
les recurrentes desde los tres meses. Alos 18 meses presento artritis
aséptica de rodilla izquierda; a los 22 meses, citopenias (neutropenia,
linfopenia) tratadas con factor estimulante de colonias; a los 24 meses,
desarrollé neumonia con hallazgos tomograficos sugestivos de asper-
gilosis pulmonar, confirmada por broncoscopia, y recibié tratamiento
con voriconazol. Posteriormente presentdé cuadro clinico compatible
con enfermedad de Kawasaki incompleta, incluyendo conjuntivitis,
eritema de mucosas, exantema y dilatacién de senos de Valsalva.
Se documenté panhipogammaglobulinemia con linfopenia de células
CD19/CD20 vy linfocitos T en cifras normales. El estudio genético
confirmé mutacién patogénica en BTK, estableciendo el diagndstico
de XLA. Se inicio terapia sustitutiva con gammaglobulina y profilaxis
antibiética, con buena evolucién clinica. La madre fue confirmada como
portadora. Discusion: este caso destaca manifestaciones inusuales
de XLA, con infeccién pulmonar por Aspergillus y signos compatibles
con enfermedad de Kawasaki, lo cual sugiere una posible desregula-
cién inmune mas alla del defecto humoral. La participacién de BTK en
funciones fagociticas, produccién de citocinas y respuesta inflamatoria
podria explicar estas manifestaciones atipicas. Conclusion: la sospe-
cha de Ell debe ser alta ante infecciones inusuales o evolucién clinica
compleja. La secuenciacion genética permitié un diagnostico preciso,
resaltando la importancia de una vigilancia clinica amplia ante posibles
manifestaciones no clasicas en errores innatos de la inmunidad, tanto
infecciosas como no infecciosas.

C-25057. Hipersensibilidad a AINE tipo IV.
Reporte de un caso pediatrico

Rebeca Tapia Reyes, Eduardo Luevanos Garcia
Hospital Regional «Gral. Ignacio Zaragozay,
ISSSTE. Ciudad de México, México.

Introduccion: las reacciones de hipersensibilidad a farmacos mas
frecuentes son las del grupo de antiinflamatorios no esteroideos. En
la poblacién pediatrica, se reporta una prevalencia de hipersensibili-
dad tipo IV de 0.3 al 0.5%. El abordaje y manejo de estos pacientes
sigue siendo un reto. Presentacion del caso: femenino de 16 afios
con reaccién de hipersensibilidad a ibuprofeno caracterizada por
presentar urticaria y angioedema. Abordaje diagnostico: pruebas
cutaneas e intradérmicas a derivado acido acético (diclofenaco) y
acido endlico (metamizol sodico), negativas. Reto oral a ibuprofeno
(dosis total de 800 mg, dividida en dos pasos: 12.5% [100 mg]y 87.5%
[700 mg]); presenté urticaria. Reto oral a salicilato (ASA) y derivado
de acido endlico (piroxicam), positivos; presenté urticaria. Se integréd
diagnostico de hipersensibilidad a AINE tipo IV. Reto oral a inhibidor
selectivo de COX-2 (celecoxib) y paracetamol, negativos. Discusién:
las reacciones de hipersensibilidad se dividen en reacciones mediadas
y no mediadas por IgE; nuestra paciente presenté como manifesta-

cion urticaria y angioedema inmediato tras la administracion oral del
AINE, siendo los sintomas mas comunes presentados en nifios, con
un 70-90%; se abordo con retos orales a derivados del acido acético
(ibuprofeno), salicilatos y derivados de acido endlico, positivos, cla-
sificando dentro del grupo IV, con una escasa prevalencia de hasta
0.5% en este grupo etario. EI AINE con mayor frecuencia involucrado
es el ibuprofeno, hasta en un 66%, como se presenté en este caso.
Conclusion: el abordaje diagnoéstico de la hipersensibilidad a AINE
debe incluir el grupo al que pertenece el farmaco desencadenante,
asi como pruebas del resto de los grupos; se recomienda realizar reto
a los medicamentos alternativos para el dolor (inhibidor COX-2) y la
fiebre (paracetamol), siendo el reto oral el estandar de oro.

C-25058. Mutacion de KM2TD asociada con sindrome de
inmunodeficiencia comun variable: reporte de caso

Claudia Gabriela Arias Martinez, Noemi Gémez Hernandez,

Margarita Ortega Cisneros, lleana Maria Madrigal Beas,

Itzel Vianey Ochoa Garcia, Nathalia Quintanar Félix, Fernanda Corrales Bay,
Kenia Tamara Sanchez Sauceda, Gabriela Lopez Herrera

UMAE Hospital de Especialidades, Centro Médico Nacional

de Occidente. Guadalajara, Jalisco, México.

Introduccion: en la poblacion general, la inmunodeficiencia comun
variable (ICV) tiene una prevalencia de 1 en 25-50 mil; se diagnostica
por exclusién en pacientes con hipogammaglobulinemia, presentando
alteracion del desarrollo de linfocitos B. Presentamos un caso de
inmunodeficiencia comun variable asociado a mutacion por KMTD2.
Originalmente este gen es descrito en pacientes con sindrome de
Kabuki, el cual se caracteriza por rasgos faciales distintivos y retraso
en el desarrollo; recientemente se ha encontrado esta mutacién en
otros pacientes con hipogammaglobulinemia, sin rasgos caracteris-
ticos de sindrome de Kabuki. Caso clinico: masculino de 29 afos,
originario de Atotonilco, Jalisco, sin consanguineidad, tiene un hijo
con autismo severo. Inicia su sintomatologia a los ocho afios de edad
con infecciones de repeticién de vias respiratorias altas manifestadas
por otitis serosa, continuo manejo antimicrobiano; a los 15 afios de
edad inicia con petequias, hematomas y trombocitopenia severa,
ameritando dosis altas de esteroides, transfusion de concentrados
plaquetarios y finalmente esplenectomia; se concluyé una purpura
trombocitopénica. Durante su abordaje se solicitaron inmunoglobuli-
nas séricas, con presencia de hipogammaglobulinemia, con linfocitos
B presentes. Continué manejo con inmunoglobulina intravenosa,
actualmente en presentacion subcutanea. Se realizé estudio gené-
tico, encontrandose mutacion patogénica del KMT2D. Conclusion:
la mutacion del gen KMT2D, también conocido como MLL2, codifica
la lisina metiltransferasa 2D, la cual regula el desarrollo, la diferen-
ciacion celular y la supresion tumoral; se ha asociado a sindrome de
Kabuki. No existe relacion directa entre la mutacion de este gen y
la ICV, pero recientemente se ha encontrado que algunos pacientes
con baja penetrancia y alteraciones en la metilacién del ADN pue-
den presentar inmunodeficiencia por defectos de anticuerpos, sin la
expresion caracteristica de sindrome de Kabuki.

C-25059. Mutacion heterocigota en RAC2 (¢.35G>T)
en un paciente con inmunodeficiencia combinada
no severa y neutropenia ciclica no severa. Una
patologia con expresidn clinica muy variable
Cristhian Ivan Orozco Martinez,

Héctor Hugo Campos Téllez, Rosa Maria Cortés Grimaldo,
Marlén Barreto Alcala, Martha Adriana Sanchez Ramirez,
Ana Paola Macias Robles, Alexia Moreno Silvestre,

Beetsi Analli Chavez Morales, Saul Oswaldo Lugo Reyes
UMAE Hospital de Pediatria, Centro Médico Nacional de
Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco, México.
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Introduccién: RAC2 (Ras-related C3 botulinum toxin substrate 2) es
un miembro de la superfamilia GTPasa que cicla GDP a GTP. Regula
diversas sefiales en células hematopoyéticas. Su mutacion causa va-
rios tipos de inmunodeficiencias primarias. Presentamos un paciente
con atopia, inmunodeficiencia combinada no severa y neutropenia
ciclica no severa. Presentacion del caso: adolescente masculino
de 11 afios. Antecedente de tio paterno finado a los seis meses y un
hermano de 15 afios en abordaje por linfopenia y neutropenia, sin
antecedente de infecciones de repeticion. Inici6é abordaje a los nueve
afios en nuestro servicio por antecedente familiar y hallazgos en
biometria. Sin antecedente de infecciones de repeticidn, abscesos o
fiebre persistente. Diagnostico de rinoconjuntivitis alérgica en manejo
con inmunoterapia subcutanea. Exploracion fisica sin anormalidades.
En su abordaje se solicitan biometrias hematicas seriadas, encontran-
do neutropenia ciclica con valores que oscilan entre 800 hasta valores
normales. No se encontraron alteraciones en el gen ELANE. Inmu-
noglobulinas y subclases de IgG normales. Linfopenia persistente en
todas las biometrias, con subpoblacion de linfocitos con disminucion
de CD3, CD4, CD8, CD19 (sin rangos para considerarse severa), con
NK normales, por lo que se solicité exoma, reportando una mutacion
de cambio de sentido heterocigota en RAC2:¢.35G>T, de significado
incierto (prediccion PP3, patogenicidad moderada). Actualmente se
encuentra en vigilancia. Discusion: la mutacién en RAC2 presenta
fenotipos variables con penetrancia incompleta. En la IUIS se clasifica
en tres grupos: inmunodeficiencias combinadas, de predominio de
anticuerpos (IDCV) y defecto de los fagocitos. Esta variabilidad se
debe a que esta involucrada en diversos procesos celulares (motilidad,
fagocitosis, citoesqueleto, sefializacion e inflamacion). Conclusion:
hasta el momento, el Unico dato clinico relevante en el paciente es la
atopia. Existen pocos pacientes descritos con mutaciones en RAC2.
Debido a su presentacion clinica variable, reportar este tipo de casos
contribuye a una mejor comprension de esta entidad.

C-25060. Mutacion heterocigota en PIK3CD
(c.3061G>A). APDS1 que simula granulomatosis
con poliangitis y primer caso reportado con
leishmaniasis visceral y cardiopatia congénita
Alexia Moreno Silvestre, Ana Paola Macias Robles,

Héctor Hugo Campos Téllez, Rosa Maria Cortés Grimaldo,
Marlén Barreto Alcala, Martha Adriana Sanchez Ramirez,
Cristhian Ivan Orozco Martinez, Beetsi Analli Chavez Morales,
Saul Oswaldo Lugo Reyes

UMAE Hospital de Pediatria, Centro Médico Nacional de
Occidente, IMSS. Guadalajara, Jalisco, México.

Introduccién: el sindrome de fosfoinositida 3 cinasa delta activado
(APDS) se caracteriza por una sobreactivacion del PI3K-akt-mTOR.
Se presenta con linfoproliferacion, infecciones de repeticion y auto-
inmunidad. Presentamos un caso de APDS1 con un fenotipo inusual.
Presentacion del caso: masculino de siete afios sin antecedentes
familiares de importancia. Desde el nacimiento con trombocitopenia
severa persistente, con volumen normal. Con cardiopatia: conexién
andémala de venas pulmonares y correccion quirargica en 2019. A
los cinco meses inicia con infecciones sinopulmonares de repeticion,
desarrollando bronquiectasias. Hemoptisis intermitente desde 2023.
Broncoscopia: estenosis subglética del 20%. Lesiones dérmicas de
tipo vasculitis leucocitoclastica. A los seis afios inicia abordaje por
hepatoesplenomegalia masiva. Se identifica amastigotes en médula
dsea, diagnosticando leishmaniasis visceral, tratada con anfotericina
B. Laboratorios con anemia, trombocitopenia y linfopenia de CD4 y
CD20, hematoproteinuria, ANCA-PR3 positivo, IgM elevada, deficien-
cia de IgG4, vitamina B12 normal y LTDN normales. Estudio genético
evidencia mutacion heterocigota de PI3K-delta. Actualmente hospi-
talizado por sospecha de glomerulonefritis rapidamente progresiva;
en tratamiento con inmunoglobulina a dosis de inmunomodulacion,
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antibioticoterapia profilactica e inhibidor mTOR. Discusién: segun
la IUIS, APDS pertenece al grupo de predominio de defecto de an-
ticuerpos. Sin embargo, se comporta mas como inmunodeficiencia
combinada con disregulacion inmune. Nuestro paciente simul6 una
GPA, al contar con enfermedad renal-pulmonar con ANCA-PR3
positivos, pero sin cumplir los criterios diagndsticos para esta enfer-
medad. Hay reporte de dos pacientes con la misma mutacion con un
comportamiento similar. Ademas, presentd leishmaniasis visceral y
cardiopatia congénita, patologias no reportadas previamente en pa-
cientes con APDS. Conclusion: se presenta el primer caso de APDS1
con leishmaniasis visceral y cardiopatia congénita. Los pacientes con
APDS1 pueden presentar un fenotipo que simula una GPA, por lo
que deberia tenerse como un diagndstico diferencial en los pacientes
con GPA atipicas. Reportar este caso favorece el reconocimiento de
patologias poco frecuentes.

C-25061. Sindromes autoinflamatorios en

pediatria: grandes simuladores

Eliana Granados Aguilar, Fernando Lozano Patifio,

Maria Eugenia Vargas Camafio, Maria Isabel Castrejon Vazquez
Centro Médico Nacional 20 de Noviembre,

ISSSTE. Ciudad de México, México.

Introduccioén: los sindromes autoinflamatorios constituyen un espec-
tro de patologias que se caracterizan por crisis inflamatorias estériles
recurrentes con fisiopatologia compleja, causados por mutaciones
genéticas inusuales en genes que se encargan de la inmunidad innata;
en otros casos, son poligénicos y la expresion de la enfermedad se
desencadena por factores ambientales en individuos genéticamente
predispuestos. Presentacion del caso: paciente preescolar mascu-
lino de cinco afos de edad que inicia desde los dos meses de edad
con retraso en el neurodesarrollo, infecciones de vias respiratorias
de repeticion y episodios febriles de alto grado y de dificil control,
artralgias en rodillas y codos, Ulceras orales, hematomas y desca-
macion de predominio en extremidades inferiores, asi como debilidad
generalizada que condiciona las actividades cotidianas. Se realizan
laboratorios, donde se encuentran inmunoglobulinas y subclases de
1gG normales y deficiencia de anticuerpos antipolisacaridos. El exoma
genético muestra mutaciones en SLC29A3 y TNFAIP3, las cuales se
asocian con sindrome H y haploinsuficiencia de A20, sin embargo,
son variantes de significancia incierta. Discusion: en el caso que se
presenta, el paciente cuenta con sintomas que orientan a un origen
inmunoldgico, con fiebre recurrente, Ulceras orales y artralgias, las
cuales sugieren un sindrome autoinflamatorio, sin embargo, cuenta
con mutaciones de significado incierto en el exoma genético, las cua-
les, en conjunto con la clinica, no resultan concluyentes para alguno
de los sindromes asociados con dichas mutaciones; por tal motivo,
no se descarta la evolucion a otras desregulaciones inmunolégicas.
Conclusion: los sindromes autoinflamatorios en la infancia pueden
simular distintas patologias, por lo que es importante contar con se-
guimiento para identificar datos de autoinmunidad o exacerbaciones
del estado inflamatorio, asi como destacar la importancia en pobla-
cion pediatrica por las desregulaciones inmunologicas hacia las que
pueden evolucionar a lo largo del crecimiento.

C-25062. De la histopatologia al hallazgo de un

defecto inmunolégico: viaje diagnéstico de un

paciente con enfermedad granulomatosa crénica

Gustavo Esteban Méndez Pifia,

Lorena Danae Hernandez Pineda, Francisco Eduardo Rivas Larrauri,
Hiromi Onuma Zamayoa, Lizbeth Blancas Galicia,

Selma Cecilia Scheffler Mendoza, Melissa Ivonne Espinosa Navarro,
Marco Antonio Yamazaki Nakashimada

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México, México.
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Introduccién: la enfermedad granulomatosa crénica (EGC) es un
error innato de la inmunidad caracterizado por una disfuncion en la
actividad fagocitaria que impide la producciéon adecuada de espe-
cies reactivas de oxigeno. Esta alteracién favorece la aparicion de
infecciones graves y recurrentes, asi como procesos inflamatorios
de tipo granulomatoso. Presentacion del caso: masculino de 14
meses, hijo de padres no consanguineos, originario de una comu-
nidad endogamica en Guerrero. Cuarto hijo de la familia, con tres
hermanas aparentemente sanas y sin antecedente de vacunacion
con BCG. Desde los primeros dias de vida presento fiebre recurrente,
siendo hospitalizado por primera vez a los 12 meses debido a una
neumonia complicada que requirié lobectomia pulmonar derecha.
En esa ocasién no se identificaron microorganismos, pero el estudio
histopatolégico revelé inflamacion granulomatosa con necrosis. Alos
14 meses fue ingresado nuevamente por una neumonia adquirida en
la comunidad. Se inicié tratamiento antimicrobiano y, dada la recu-
rrencia de infecciones pulmonares, se inicié abordaje para descartar
Ell con enfoque en la funcion fagocitaria. La prueba de DHR mostré
ausencia de produccion de especies reactivas de oxigeno. Ademas,
se observo falta de expresién de gp91phox y p22phox. La secuencia-
cién genética mostré variante patogénica en CYBB. La madre resulté
no portadora, segun la prueba de DHR. Discusién: se presenta un
caso con dos neumonias complicadas y hallazgos histopatolégicos
de tipo granulomatoso, lo cual debe alertar sobre la posibilidad de
un error innato de la inmunidad. El estudio histopatolégico fue clave
para orientar el diagndstico hacia EGC. En México, el diagndstico de
EGC suele realizarse en promedio a los cinco afios; muchos casos
no llegan a diagnosticarse a tiempo. El trasplante hematopoyético
es el tratamiento curativo y debe considerarse en etapas tempranas,
por lo que este paciente tiene una oportunidad real de curacion.
Conclusién: en México, el laboratorio de inmunodeficiencias de
este hospital de atencién pediatrica terciaria realiza la prueba de
DHR a pacientes de todo el pais. Ante la presencia de nheumonias
recurrentes y granulomas, debe considerarse la EGC y realizarse la
prueba de DHR. Un diagnéstico oportuno puede cambiar el curso de
la vida del paciente.

C-25063. Rompiendo paradigmas en la sospecha de los
errores innatos de la inmunidad. Sindrome de Fisher-
Evans como primera manifestacion de deficiencia

de PRCKD en un masculino de 3 afios de edad

Maria Elena Cervantes Mojardin, Mirna Guadalupe Rios Osuna,
Edna Venegas Montoya, Saul Reyes Lugo

Hospital General Regional No. 1. Culiacan, Sinaloa, México.

Introduccién: durante muchos afios se han difundido las 10 sefia-
les de alarma para sospechar errores innatos de la inmunidad (EIl),
las cuales incluyen principalmente infecciones recurrentes, uso de
antibiético y falla de medro. Presentamos el caso de un paciente
masculino, sin infecciones recurrentes, con autoinmunidad severa,
sefialando la importancia de otras manifestaciones de disregulacién
que nos deben orientar a un Ell. Caso clinico: masculino de tres afios.
Sin historia de infecciones recurrentes ni hospitalizaciones. Inicia con
fiebre, rinorrea, tos, epistaxis, gingivorragia, trombocitopenia 12,000/
pL, Hb 2 g/dL. Coombs positivo. Sin respuesta a esteroide, dosis altas
e inmunoglobulina Unica dosis. Al interrogatorio ampliado, padre de
29 afios con historia de infecciones, anemia hemolitica autoinmune,
dermatofibrosarcoma que requirié radioterapia y mielitis transversa
que amerité rituximab. Laboratorios con IgG 1,525, IgA 81, IgM 69,
IgE 25. CD3 1,153 (1,200-4,100), CD4 313 (60-2,700), CD8 516
(330-2,200), CD19 0 (0-1,300), CD16/56 0 (48-540). Tratamiento
con rituximab e inmunoglobulina mensual por un afio. Recaida grave
posterior a infeccién por influenza dos afios después. Se realiz6 exo-
ma con variante heterocigota missense en exén 4 de 19 de PRKCD.
Actualmente estable, en tratamiento con inmunoglobulina mensual

y micofenolato de mofetilo. Discusién: se han descrito mutaciones
de PRKCD en pacientes con clinica de sindrome linfoproliferativo
autoinmune, clasificados en IUIS en los Ell de disregulacién inmune.
Conclusiones: los errores innatos de la inmunidad ya no sélo deben
sospecharse en pacientes con clinica de infecciones recurrentes.
En la actualidad, indicadores de disregulacion inmunolégica con
manifestaciones como alergia grave, enfermedades oncoldgicas de
inicio temprano y autoinmunidad severa, deben considerarse datos
de alarma muy importantes para pensar en un error innato de la in-
munidad. Este nuevo enfoque permitira diagndsticos mas oportunos
y tratamientos dirigidos que daran una oportunidad de vida a muchos
pacientes.

C-25064. Dupilumab como modificador de la enfermedad
en dermatitis atdpica grave: serie de casos en pediatria
Diana Estefania Cadenas Garcia,

Rosalaura Villarreal Gonzalez, Leslie Astrid de la Fuente,

Ana Karen Trevifio Morales, Oscar Vidal Gutiérrez

Centro Universitario contra el Cancer, Hospital Universitario «Dr.
José Eleuterio Gonzalez». Facultad de Medicina, Universidad
Autonoma de Nuevo Ledn. Monterrey, Nuevo Leon, México.

Introduccion: la dermatitis atépica (DA) moderada a grave en pedia-
tria presenta una prevalencia estimada entre el 5-20% a nivel mundial,
con variaciones segun el pais y el grupo étnico. Dupilumab, un anti-
cuerpo monoclonal anti-IL-4 y IL-13, ha sido aprobado para el trata-
miento de DA grave desde los seis meses de edad y/o exacerbaciones
> 1/mes con tratamiento tépico proactivo. Presentacion de casos:
caso 1: masculino de 10 afios con dermatosis diseminada en cuello,
tronco, y extremidades, con excoriacion, liquenificacion, xerosis e
hiperpigmentacion. DA moderada-grave (SCORAD 72). Inicia trata-
miento con dupilumab 600 mg/subcutaneo (impregnacioén), 300 mg/
subcutaneos (SC) cada cuatro semanas, con mejoria clinica en la
semana 12 (SCORAD 21), hasta las 52 semanas. Caso 2: masculino
de cuatro afios con dermatosis en mejillas y menton, con base eritema-
tosa y escamas, liquenificacion en pliegues antecubitales y popliteos.
DA moderada-grave (SCORAD 66). Mejoria clinica a los tres meses
de tratamiento con dupilumab 300 mg/SC cada 28 dias (SCORAD
18), con respuesta sostenida por un afio. Caso 3: masculino de dos
afios con dermatitis en tronco anterior y posterior, brazos y piernas,
con areas de rascado y costras. DA moderada-grave (SCORAD 58).
En tratamiento con dupilumab 200 mg/SC cada 28 dias, respuesta
clinica a las 12 semanas (SCORAD 10) con remisién de sintomas.
Discusion: estudios clinicos con dupilumab en nifios han demostrado
seguridad, farmacocinética y eficacia comparables a las observadas
en adultos. El ensayo fase 3 en 2022 aplicado en nifios de seis meses
a seis afos con DAmoderada a grave y dupilumab administrado cada
cuatro semanas mostré mayor eficacia que placebo (IGA0-1: 28% vs
4%; EASI-75: 53% vs 11%) tras 16 semanas. Conclusion: la adminis-
tracion de dupilumab en pacientes con dermatitis atdpica moderada
a grave ha demostrado una mejora significativa en la actividad de la
enfermedad, con respuesta clinica favorable en poblacién pediatrica.

C-25065. Torsion testicular como manifestacion

inicial de una vasculitis sistémica en pediatria

Gustavo Esteban Méndez Pifia,

Ricardo Rioja Valencia, Francisco Eduardo Rivas Larrauri,

Marco Antonio Yamazaki Nakashimada, Hiromi Onuma Zamayoa,
Rodolfo Rodriguez Jurado, Miriam Espino Larralde, Jesus Rios Zufiiga,
Rodrigo Gonzélez Oscoy

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México, México.

Introduccion: las vasculitis sistémicas se clasifican segun el calibre
del vaso afectado, criterios clinicos y hallazgos histopatologicos. La
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poliarteritis nodosa es una vasculitis necrosante que afecta arterias de
mediano calibre. Su manifestacion clinica en nifios es heterogénea,
lo que puede dificultar el diagnéstico oportuno. Conocer las manifes-
taciones clinicas inusuales es clave para su identificacién oportuna.
La torsion testicular, por su parte, es una urgencia uroldgica aguda
caracterizada por dolor testicular intenso de inicio subito, secundaria
a un giro del cordén espermatico que compromete el flujo sanguineo.
Presentacion del caso: paciente masculino de 12 afios, previamente
sano, que inicia con dolor testicular derecho persistente. Fue valorado
por el servicio de Cirugia General, realizandose orquiectomia derecha
por diagnostico de torsion testicular. El estudio histopatoldgico del
testiculo mostré vasculitis necrosante compatible con poliarteritis
nodosa, por lo que fue referido al servicio de Inmunologia. En la
valoracion inicial no presento sintomas sistémicos, pero se identificd
positividad para ANCA tipo PR3. Se inicié protocolo de evaluacién
para compromiso sistémico y tratamiento con esteroide sistémico.
Discusién: la afectacion testicular como manifestacion inicial de
poliarteritis nodosa en edad pediatrica es poco frecuente. Puede
presentarse con dolor agudo e intenso similar al de una torsién tes-
ticular, lo que conduce a un abordaje quirdrgico. A diferencia de la
torsioén, que tiene un origen mecanico, la poliarteritis nodosa testicular
corresponde a un proceso inflamatorio vascular. El estudio histopa-
tolégico permite distinguir entre ambas entidades y establecer un
diagnostico adecuado. Conclusion: este caso resalta la importancia
de considerar vasculitis sistémica como diagnéstico diferencial en
presentaciones clinicas inusuales. El diagnéstico temprano permitio
iniciar tratamiento inmunosupresor y evitar la progresion hacia dafio
sistémico potencialmente grave.

C-25066. Mas alla de lo comin: agammaglobulinemia
vinculada a anomalias cromosdmicas

Velia Hortencia Mardofiez Balderrama,

Selma Cecilia Scheffler Mendoza, Juan Carlos Bustamante Ogando,
Hiromi Onuma Zamayoa, Marco Antonio Yamazaki Nakashimada,
Laura Berrén Ruiz, Abril Montserrat Amaro Leal

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México, México.

Introduccion: la agammaglobulinemia es una inmunodeficiencia
hereditaria poco comun caracterizada por un recuento bajo de células
B y ausencia de inmunoglobulinas. Un 15% puede ser autosémica
recesiva, siendo un desafio diagndstico, ya que involucra multiples
genes ubicados en distintos /loci cromosomicos: 22911.21 (IGLL1),
14932.33 (IGHM) y 9934.13 (LCRRS8), representando un reto diag-
nostico. En el cromosoma 14 se encuentra el locus de las regiones
constantes de las cadenas pesadas de las inmunoglobulinas. Alte-
raciones estructurales en la region 14932.33 conllevan la ausencia
de isotopos de inmunoglobulinas. Presentacion del caso: femenino
conocida desde los cuatro meses, nacida con bajo peso, antecedente
de cianosis, foramen oval pequeiio y CIV. Presentd desnutricion grave
y dismorfias mayores como dolicocefalia, hipotelorismo, puente nasal
deprimido, entre otras. Se detecto6 alteracién en la mecanica de la
deglucion que condicioné neumonia por brocoaspiracion, requiriendo
terapia intensiva; presentd neumonias por Enterobacter kobei, Se-
rratia marcescens, parainfluenza y SARS-CoV-2, y bacteriemia por
S. epidermidis. Se detect6 hipoplasia timica y se inicié abordaje de
error innato de la inmunidad (Ell), detectandose ausencia de linfocitos
B e hipogammaglobulinemia. El estudio genético reveld duplicacion
de 6p, ademas de cariotipo 46, XX, add(14) (932.3). Ante estos ha-
llazgos, se integro el diagnostico de agammaglobulinemia. Se inicié
tratamiento con inmunoglobulina sustitutiva y profilaxis antibiotica,
manteniéndose con evolucion clinica favorable. Discusién: se ha
identificado un espectro de genes cuya disfuncion intrinseca en los
linfocitos B puede conducir a agammaglobulinemia. Las alteraciones
cromosomicas, incluyendo aneuploidias y cambios estructurales
como translocaciones, deleciones e inversiones, pueden afectar la
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expresion o funcion de estos genes. Dado que estas alteraciones
pueden comprometer el sistema inmunoldgico, es esencial considerar
la posibilidad de un Ell en pacientes con anomalias cromosémicas.
Conclusiones: es importante descartar Ell en pacientes con anoma-
lias cromosémicas. Su identificacién temprana mejora el pronéstico
y previene complicaciones potencialmente letales.

C-25067. Alergia alimentaria como factor
exacerbante en dermatitis atopica en paciente
pediatrico, a propésito de un caso

Cindy Salazar Rodarte, Elvia Angélica Contreras Contreras,
Hannia Yaritza Garcia Lozano, Samantha Mateos Corella,
Karen Tovar Figueroa, Julio César Monge Diaz

Hospital Regional «Lic. Adolfo Lopez Mateos»,

ISSSTE. Ciudad de México, México.

Introduccién: la coexistencia de dermatitis atopica (DA) y alergia
alimentaria (AA) es comun hasta en un 35%. La AA puede exacerbar
la DA, especialmente la mediada por IgE. Una alteracién en la ba-
rrera cutédnea por mutaciones en el gen de la filagrina (FLG) podria
facilitar la sensibilizacion alérgica, explicando la presencia conjunta.
Presentacion del caso: paciente masculino de un afio de edad,
enviado por dermatologia por DA moderada desde los cuatro meses,
tratado con inhibidores tépicos de calcineurina y esteroides topicos,
sin adecuado control. Presenta exacerbacion tras ingesta de leche y
huevo, por lo que se protocoliza para alergia alimentaria. Laboratorios:
IgE especifica para leche extracto completo 1.26 KU/L, IgE especifica
para alfa-lactoalbumina 0.48 KU/L. IgE especifica para leche de vaca
1.26 KU/L, IgE especifica beta-lactoalbumina: 0.81 KU/L, Ac IgG
caseina 11.3 um/mL, IgE especifica para leche hervida 1.12 KU/L.
Huevo: IgE ovoalbumina 7.04 KU/L, ovomucoide 0.17 KU/L. IgE
total 153 y eosindfilos de 45. Se indica dieta de eliminacion estricta
(huevo/leche). Se realiza reto oral a clara de huevo, presentando hi-
persensibilidad; posteriormente tolerd reto oral con huevo horneado.
Discusion y conclusién: en este paciente con DA moderada de
inicio temprano y pobre respuesta a terapias convencionales, es im-
portante considerar la alergia alimentaria como factor contribuyente o
exacerbante de la patologia. La coexistencia de DA de inicio temprano
y AA apoya la teoria de la «marcha alérgica», donde la disfuncion
de la barrera cutanea en la DA facilita la sensibilizacion a alérgenos
ambientales y alimentarios a través de la piel. La inflamacion cutanea
cronica y la alteracién de la barrera permiten la penetracion de protei-
nas alimentarias, promoviendo la activacion del sistema inmunitario y
la produccion de IgE especifica. La identificacion y el manejo de las
alergias alimentarias relevantes son esenciales para lograr un control
6ptimo de la DA y mejorar la calidad de vida del paciente.

C-25068. Manifestaciones inmunolégicas

de ataxia telangiectasia: reporte de un caso

con deficiencia selectiva de 1gG2

Dulce Guadalupe Escobar Granados, Maria Eugenia Vargas Camafio,
Maria Isabel Castrejon Vazquez, Fernando Lozano Patifio

Centro Médico Nacional 20 de Noviembre,

ISSSTE. Ciudad de México, México.

Introduccién: la ataxia telangiectasia (AT) es una enfermedad ge-
nética neurodegenerativa de herencia autosémica recesiva, causada
por mutaciones bialélicas en el gen ATM. Estas alteraciones afectan la
produccion de la proteina ATM, esencial para la reparacion del ADN y
el control del ciclo celular, lo que provoca sensibilidad a radiacién ioni-
zante y alteraciones inmunoldgicas. Clinicamente, la AT se caracteriza
por ataxia cerebelosa, telangiectasias oculocutaneas, infecciones
respiratorias recurrentes y predisposicion a neoplasias hematolégicas.
Las alteraciones inmunolégicas mas frecuentes incluyen defectos en



48 Resumenes del XXXII Congreso Nacional de Alergia, Asma e Inmunologia Pediatrica. Parte 2

la maduracién y funcién de linfocitos Ty B, asi como deficiencias en
inmunoglobulinas, especialmente IgA, IgG y subclases como IgG2, lo
que favorece infecciones sinopulmonares. Presentacion del caso:
paciente masculino de tres afios y siete meses, con diagnéstico
de AT confirmado por estudio genético tras presentar alteraciones
en la marcha desde los 18 meses. El paciente ha tenido multiples
infecciones respiratorias (seis en un afo), requiriendo antibitticos. Al
evaluar su perfil inmunolégico, se encontro IgG total dentro de limites
normales, pero con deficiencia marcada de 1gG2. Los linfocitos B
(CD19) y T (CD3, CD4, CD8) estaban disminuidos, asi como la rela-
cion CD4/CD8. Se inicié inmunoestimulacion con lisados bacterianos
y, posteriormente, vacuna bacteriana para mejorar la regulaciéon
inmunolégica y reducir infecciones. Conclusiones: la AT afecta a
1 de cada 40,000 a 100,000 nacidos vivos; cerca de dos tercios de
los pacientes presentan alteraciones inmunoldgicas. La deficiencia
de subclases de IgG y linfopenia T y B comprometen la respuesta
inmune. El paciente present6 inmunodeficiencia selectiva de IgG2 y
linfopenia T y B, lo que requirié seguimiento clinico e inmunoldgico
estrecho; un porcentaje significativo de estos casos puede progresar
a cuadros inmunoldgicos mas graves.

C-25069. Tuberculosis diseminada como manifestacion

de defectos de autoanticuerpos anti-IL12

Estefania Mattenberger Cantu, Sandra Nora Gonzalez Diaz,

Lizbeth Blancas Galicia, Maria del Carmen Zarate Hernandez

Centro Regional de Alergia e Inmunologia Clinica, Hospital Universitario
«Dr. José Eleuterio Gonzalez». Monterrey, Nuevo Ledn, México.

Introduccion: la interleucina 12 es una citocina proinflamatoria
producida por macréfagos y células dendriticas que producen IFN-y
para defensa contra patdgenos intracelulares; ademas, aumenta la
produccion de los linfocitos citotoxicos y NK. La produccion de autoan-
ticuerpos contra IL-12 compromete la proteccién contra microorga-
nismos intracelulares como M. tuberculosis. Presentacion de caso:
masculino de dos afios con ausencia de vacuna BCG. Inicia tres
meses previos con adenomegalias, inicialmente en region retroauri-
cular derecha y posteriormente bilateral. En agosto de 2023 presenta
otitis media aguda derecha y recibe tratamiento no especificado, sin
mejoria, con aumento del tamafio de las adenomegalias. En octubre
de 2023 presenta otitis media recurrente, tratada con amoxicilina/acido
clavulanico, sin mejoria. Radiografia de térax con infiltrado algodo-
noso, con areas de consolidacién en apices pulmonares. Biometria
hematica con trombocitosis, neutrofilia, linfopenia y monocitosis. Se
realiza PPD y baciloscopias seriadas con resultado negativo. TAC
de torax y cuello con presencia de adenopatias y calcificaciones
ganglionares subcarinales, abdominales e hilio hepatico, y campos
pulmonares con patrén miliar, micronodular y patrén en arbol de ge-
macion. Biopsia de ganglio linfatico cervical con linfadenitis crénica
granulomatosa, con presencia de bacilos acido-alcohol resistentes.
Seegene positivo a micobacterias; se inicia manejo con dotbal. Se
solicita valoracion para descartar error innato de la inmunidad, la cual
da como resultado IgE elevada, LT citotoxicos CD3+/CD8+ bajos,

células NK CD16+/CD56+ bajos y autoanticuerpos positivos contra
IL-12. Discusioén: el caso reafirma la importancia de sospechar de
Ell ante infecciones por microorganismos intracelulares en pacientes
con otitis de repeticién, a pesar de que la tuberculosis sea endémica
en México. Conclusién: la IUIS reconoce un total de 555 errores
innatos de la inmunidad; es esencial aprender a identificar los datos
de alarma para sospechar de ellos, como en el caso de las infecciones
por microorganismos intracelulares que pueden ser secundarias a
defectos de anticuerpos anti-I1L12.

C-25070. Expandiendo el concepto de los errores innatos
de la inmunidad: citopenia autoinmune refractaria como
manifestacion inicial de inmunodeficiencia comun variable
Lorena Danae Hernandez Pineda,

Katia Damaris Flores Lagunes, Maria de Lourdes Martinez Pérez,
Ricardo Rioja Valencia, Gustavo Esteban Méndez Pifia,

Hiromi Onuma Zamayoa, Francisco Eduardo Rivas Larrauri,

Laura Berrén Ruiz, Irlanda Campos Pérez

Instituto Nacional de Pediatria. Ciudad de México, México.

Introduccion: en la actualidad se sabe que los errores innatos de
la inmunidad (Ell) no se presentan unicamente como infecciones
recurrentes o graves: las citopenias autoinmunes pueden consti-
tuir una manifestaciéon de Ell. En el contexto de citopenias auto-
inmunes, el abordaje integral del sistema inmune es crucial para
brindar tratamiento en casos refractarios a manejo convencional.
Presentacion del caso: femenino de nueve afios originaria de
Iguala, Guerrero, quien desde los cuatro afios se encuentra con
diagnéstico de purpura trombocitopénica idiopatica, en manejo con
esteroide sistémico, con poca respuesta, por lo que en 2022 se
clasifica como refractaria a esteroides, iniciando manejo inmunosu-
presor con micofenolato de mofetilo; sin embargo, en noviembre de
2024 presenta epistaxis secundaria a trombocitopenia; se administrd
inmunoglobulina humana, con mejoria parcial del conteo plaquetario.
Durante su Ultima hospitalizacién presento infeccion sistémica por
citomegalovirus, neumonia adquirida en la comunidad por Rhino-
virus, otitis media aguda bilateral sin aislamiento microbioldgico y
gastroenteritis infecciosa por Norovirus. En evaluacion inmunolégica
se encontrd hipogammaglobulinemia, subpoblaciones que mostraban
un fenotipo de linfocitos B con cambio de isotipo disminuido y células
transicionales normales. Debido a hallazgos clinicos con infecciones
de repeticion, bajos niveles de inmunoglobulinas y subpoblaciones
de linfocitos B, se integra diagnéstico de inmunodeficiencia comun
variable con purpura trombocitopénica como manifestacion de autoin-
munidad. Discusion: la sospecha de errores innatos de la inmunidad
concomitantes a citopenias autoinmunes es de vital importancia para
realizar abordaje del sistema inmunolégico de manera cuantitativa y,
en ocasiones, cualitativa. Conclusion: en casos refractarios al ma-
nejo habitual, el diagndstico genético constituye una herramienta de
gran utilidad para proveer manejo dirigido a las vias de sefializacion
implicadas por los genes afectados.
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