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Historia Clinica

Paciente varon de 14 afios, derivado para es-
tudio, por historia de tos crénica productiva, de
aspecto purulento, de aproximadamente cinco
afos de evolucion, con multiples episodios de
neumopatia aguda. Hace un mes atrés, sufre
una nueva exacerbacion bronquial, asociada a
fiebre recurrente, eccema, malestar general, in-
tolerancia al gjercicio y pérdida de peso progre-
siva. Al momento de su evaluacion, en sus exa-
menes de laboratorio destacaba una moderada
eosinofilia, PCR: 45 mg/dL, hemocultivos nega-
tivos, lavado broncoalveolar Staphylococcus
aureus 100,000 UFC, test de sudor 23 mEQ/L,
VIH negativo, estudio TBC (directo y cultivo)

negativo, PPD 3 mm, CVF 72%, VEF, 58%, FEF.
5 45%, con reversibilidad > 15% con broncodi-
|atador (Salbutamol 200 pg). Al examen desta-
caba: fiebre 38,0 °C axilar, taguicardiay polipnea
en reposo, saturacion arterial de O, 88% con
aire ambiental, desnutricién severa (inferior a
percentil 5), multiples lesiones en piel, en distin-
tos grados de cicatrizacion, en brazos y piernas,
cicatriz BCG normal, ufias en vidrio de relgj,
térax en forma de tonel, con crepitaciones y
sibilancias difusas en ambos pulmones, higado
a4 cm bajo e reborde costal. El resto del exa-
men no mostraba alteraciones.

Como parte de su estudio se solicité una ra-
diografia (Rx) de térax en proyeccién antero-
posterior (AP) (Figura 1).

Figura 1. Radiografia de torax en proyec-
cion antero-posterior.

¢Cudl es su diagnostico?
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Hallazgos Radiol 6gicos

La Rx de térax (Figura 1) muestra los pul-
mones relativamente hiperinsuflados, con mdlti-
plesinfiltrados bilaterales, de tipo aveolar, algu-
nos de aspecto nodular. No hay evidencias de
derrame pleural y €l corazén es normal.

Estos hallazgos, en conjunto con los antece-
dentes clinicos, deben hacer plantear una neumo-
patia aguda de focos multiples, en e contexto
de una enfermedad pulmonar crénica, asociada
aalgun tipo de inmunodeficiencia primaria.

Laevolucion clinicay los examenes de labo-
ratorio permitieron establecer con certeza el diag-
nostico de un Sindrome de Hiperinmunoglo-
bulinemia E.

Discusion

Inicialmente descrita como Sindrome de Job
en 1966 y posteriormente como Sindrome de
hiperinmunoglobulinemia E (hiper-1gE) en 19722
esta entidad representa una forma muy infre-
cuente de inmunodeficiencia primaria, caracteri-
zada por niveles muy altos de inmunoglobulina
E, marcada eosinofilia 'y alteraciones en la fun-
cion de neutrdfilos y linfocitos T, eccema cré-
nico, formacién de abcesos estafilocicicos e
infecciones respiratorias®*. Su causa es alin des-
conocida, se distribuye por igual en varones y
mujeres y puede afectar a todas las razas*®.
Afecta con mayor frecuencia a nifios y adoles-
centes y es menos comun en adultos. Se ha
demostrado una transmision autosdomica domi-
nante, de expresividad variable. Por ser una en-
fermedad de compromiso multisistémico y de
presentacion clinica muy variada, €l diagnostico
clinico generalmente se sospecha en forma tar-
dia. Es frecuente la ausencia de antecedentes
alérgicos o de asmaen lafamilia

Los estudios por imégenes son fundamenta-
les en el diagndstico y manejo de esta enferme-
dad y esto incluye la radiologia simple, la
tomografia axial computarizada (TAC) y lare-
sonancia magnética (RM).

Si bien no hay criterios clinicos bien estable-
cidos para hacer €l diagndstico, existen algunas
presentaciones mas frecuentes®. Afecta general-
mente |la via aérea superior e inferior y el siste-
ma muscul oesguel ético.

El compromiso de piel es universal y severo,
y aparece como una dermatitis atipica en las
primeras semanas de vida*®. El rash es pruri-
ginoso, liquenificado y de distribucion atipica
para ser verdaderamente alérgico. La biopsia de
piel revelauninfiltrado eosinofilico. Las sobrein-
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fecciones de piel son frecuentes y empiezan du-
rante la infancia, e incluyen: fordnculos, absce-
sos frios (signo patognomoénico, pero poco fre-
cuente) y celulitis, en ausencia de alguna otra
inmunodeficiencia. Las infecciones respiratorias
son recurrentes y graves y el agente causal ais-
lado con mayor frecuencia es S. aureus’. La
presencia de neumonia complicada con forma
cion de neumatoceles es frecuente, a veces aso-
ciada a neumotdrax. Las complicaciones alargo
plazo incluyen el desarrollo de bronquiectasias y
fistulas broncopleurales. El tracto respiratorio
alto se compromete en forma crénica con sinu-
Sitis, otitis media, mastoiditis. La Rx de senos
paranasales muestra usualmente velamiento de
la mayor parte de los senos, producto de infec-
ciones recurrentes por S. aureus o H. influenzae,
lo que es mejor demostrado con TAC. El com-
promiso pulmonar puede verse de diferentes for-
mas. La manifestacion mas comun es infeccio-
nes pulmonares recurrentes, neumatoceles,
neumotorax. El hallazgo mas comin en laRx de
térax es la presencia de infiltrados alveolares y
nédulos, generalmente por infeccion estafiloco-
cica, neumatoceles o fistulas broncopleurales®®,
La TAC muestrainfiltrados parenquimatosos bi-
laterales, algunos de forma nodular, a veces
excavados y bronquiectasias. La TAC demues-
tra también mejor la extension de la enfermedad
y la presencia de neumatoceles y abscesos®®.

L as manifestaciones muscul oesquel éticas mas
comunes son osteoporosis, fracturas patol 0gi-
cas, osteomielitis, artritis y abscesos de partes
blandas, generalmente secundario ainfeccion por
S aureusy su diagnostico se confirmacon TAC
0 RM.

El tratamiento actual es de soporte mediante
profilaxis antibidtica, cuidado de piel y manejo
antibiotico agresivo de las infecciones agudas®“.
Son frecuentes las intervenciones quirdrgicas para
el drengje de abscesos de las partes blandas.
Algunos estudios con ciclosporina A, interferén
ayyy € empleo de dosis atas de inmunoglo-
bulinas han mostrado éxito, sin embargo, aln
falta méas evidencia para recomendar su Uso.
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