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Caso Clinico @ . ———_
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 Nina sana de 12 anos \, bc:c:il:’ferq ‘.
»  Origen Marroqui N g
« Sindrome febril + adenopatias

e PPD =19 mm
¢ Rx térax: adenopatias y condensacion

TBC PULMONAR
L fratamiento medico habitual



Caso Clinico

6 meses despues...

Filebre infermitente
Escrofula

CT térax: patron miliar
Microcalcificaciones
esplénicas

PCR (+) M. tuberculosis




¢, 1B DISEMINADA QUE
REQUIERE TRATAMIENTO MAS
PROLONGADQO?

SEXISTE UNA
INMUNODEFICIENCIA?



Enfermedad
tfuberculosa

Infeccion
tuberculosa
latente
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secundaria

Inmunosupresion
primaria



;Cuando sos ar una
inmunodeficiencif de base?
primero descoﬂcr\
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Inmunidad y
tuberculosis



Via del interferon
eje IL-12/I1L-23 s INF-y
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célula dendiritfica



linfocito T / NK

Y IL- 12R§0WK2

RUAK2

INF-y



linfocito T / NK

JAK2




o Susceptibilidad mendeliana a enfermedad por
micobacterias (MSMD)

o Anficuerpos anti-IFN-y

e Mutaciones en IRF8



e |Inmunodeficiencia combinada grave (IDCG)
« Enfermedad granulomatosa cronica (EGC)

« Hiper IgE autosdmico recesivo por déficit de
TYK2 (HIES-TYK2)



MSMD Susceptibilidad mendeliana a

infeccion por micobacterias

« Errores innatos del eje IL-12/23-IFN-y

(via del interferéon)

o Susceptibilidad aumentada a ofras

infecciones ® MNT
| Salmonella (no typhi)
Listeria monocifogenes
T t Nocardia spp
i Paracoccidioides spp
i Leishmania spp
| Histoplasma capsulatum
& HHV-8

’



Genetica

Table 1 Genetic etiologies of MSMD.

Gene Number of patients reported”’ Inheritance Defect
IL128B 19 AR Complete
12RB1 198 AR Complete
8 0 O/ AR Complete
(o] AR Partial—severe
IFNGR1 109 AR Complete
AR Complete
AR Partial
AD Partial
IFNGR2 12 AR Complete
AR Complete
AR Partial
AD Partial
STATT 18 (of which 9 AR) AR Complete
AR Partial
AD Partial
AD Partial
NEMO [ XR Partial
CYBB T XR Partial
TYKZ 1° (or 2) AR Partial
IRF8 2 AD Partial
ISG15 2 AR Complete

Haverkamp MH, et al. Nontuberculous mycobacterial infectfions in
children with inbborn errors of the immune system, J Infect (2013).




elegir tratamiento segun...
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;Profilaxis?

Discutida ...

En defecto completo INFGR

____________ ¢, Px 22 con macroélido?



