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+ INTRODUCCION: Las inmunodeficiencias primarias (IDP) incluyen mas de 400 sindromes
clinicos distintos que afectan el desarrollo y/o funcién del sistema inmune. En la mayoria de
casos tienen etiologia monogénica y siguen un patrén de herencia mendeliano sin embargo
algunas tienen una etiologia que sigue un patrén de herencia poligénico mucho mas complejo.
La diversidad fenotipica encontrada en las inmunodeficiencias primarias se debe a fenomenos
de penetrancia incompleta, expresividad variable y a las interacciones entre factores genéticos
y ambientales. La caracteristica principal de las IDP es la susceptibilidad aumentada a
infecciones recurrentes y/o infecciones severas a edades tempranas. La tecnologia de
secuenciacion de nueva generacion {NGS) ha sido rapidamente adaptada a la practica clinica y
estd cambiando radicalmente el paradigma del diagnéstico clinico. Esta tecnologia tiene el
atractivo de reducir costos y tiempo de espera, especialmente cuando se requiere evaluar un
gran nimero de genes.

+ METODOLOGIA: Panel para Secuenciacion de siguiente generacion (NGS) de los genes
relacionados con Hipogamaglobulinemia de una paciente con infecciones sinopulmonares a
repeticion.

+ DESCRIPCION DEL CASO: Reportamos el caso de una paciente femenina de 11 anos remitida del
servicio de con un cuadro de sinusitis, neumonia y otitis media a repeticion, ademas
antecedente personal de anemia microcitica hipocromica cronica e hiperesplenismo. Los
hallazgos fenotipicos compatibles con fendmenos de inestabilidad centromérica por lo cual se
ordend panel molecular encontrandose dos variantes de significado incierto asociadas a
sindrome de Omenn, inmunodeficiencia combinada severa tipo Athabaskan y sindrome de
ataxia-telangiectasia. La evaluacion inmune demostré deficiencia de IgA (<5mg/dL), 1gG total
normal (1342mg/dL) pero déficit de 1gG2 e 1gG4, una hipo 1ghM (IgM 56mg/dL) v ausencia de
respuesta a antigenos vacuinales (neumococo). En el contextoe de infeccion recurrente anormal
sinopulmonar se sospecha una inmunodeficiencia primaria.

* PANEL GENETICO: Los resultados del panel molecular indican una variable heterocigota de
significado incierto en el gen DCLRELC, ¢. 556G>C p. (Val186Leu) que causa un cambio de un
aminoacido de Val a Leu en la posicion 186, también se detecto una variante heterocigota de
significado incierto en el gen ATM, c¢. 1073A>G p. (Asn3585er) que ocasiona un cambio de
aminoacido de Asn a Ser en la posicion 358.

*+ CONCLUSION: La evaluacion por NGS es una herramienta que permite esclarecer la etiologia
genética de las infecciones sinopulmonares a repeticion en nifios y es accesible en nuestro
medio.
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