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RESUMEN

El Sindrome de Wiskott Aldrich es una inmunodeficiencia primaria ligada al cromosoma
X, es de rara incidencia con 1 — 4 casos por milléon de varones nacidos vivo. El fenotipo
clasico puede llegar a desarrollar un cuadro de autoinmunidad siendo la mas comun la
anemia hemolitica seguida de vasculitis y en menor porcentaje enfermedad inflamatoria
intestinal y enfermedades renales. Este caso reporta un paciente masculino de 1 afio y 3
meses de edad diagnosticado con Sindrome de Wiskott Aldrich de fenotipo clasico quien
experimentod problemas de salud desde su nacimiento incluyendo neumonias a repeticion,
anemia, trombocitopenia y episodios de sangrado. Acudi6 a casa de salud por presentar
emesis y deposiciones liquidas amarillentas, con moco, sin sangre. Durante el examen
fisico se observo una descompensacion marcada, manifestada por palidez, taquicardia y
astenia. Paraclinicos confirmaron la presencia de anemia hemolitica y result6 notable la
trombocitosis. Los estudios de imagen revelaron la presencia de un extenso infarto
esplénico, agregando una complicacion adicional al cuadro clinico del paciente. Aunque
la autoinmunidad y la anemia hemolitica son complicaciones comunes en este sindrome,
su rasgo distintivo es la trombocitopenia. Por lo tanto, resulta notable que el paciente
presentara trombocitosis, lo cual fue un factor relevante en el desarrollo de un infarto

esplénico extenso que requirid una esplenectomia para su resolucion.

Palabras clave: Autoinmunidad, Infarto esplénico, Reporte de caso, Sindrome de

Wiskott Aldrich, Trombocitosis.



ABSTRACT

Wiskott-Aldrich Syndrome is a primary immunodeficiency linked to the X chromosome;
its rare incidence is 1 - 4 cases per million male live births. The classic phenotype can
lead to the development of autoimmunity, with hemolytic anemia being the most
common, followed by vasculitis, and, in a lower percentage, inflammatory bowel disease
and kidney diseases. This case reports on a one-year-and-three-month-old male patient
diagnosed with Wiskott-Aldrich Syndrome of classic phenotype who experienced health
problems since birth, including recurrent pneumonia, anemia, thrombocytopenia, and
bleeding episodes. He presented to the hospital due to emesis and yellowish liquid stools
with mucus, but no blood. During the physical examination, marked decompensation was
observed, manifested by pallor, tachycardia, and asthenia. Paraclinical tests confirmed
the presence of hemolytic anemia and thrombocytosis. Radiology studies revealed the
presence of an extensive splenic infarction, adding further complications to the patient's
clinical picture. Although autoimmunity and hemolytic anemia are common
complications in this syndrome, its hallmark is thrombocytopenia. Therefore, it is
significant that the patient presented thrombocytosis, which was a relevant factor in the

development of an extensive splenic infarction that required a splenectomy for resolution.

Keywords: Autoimmunity, Splenic infarction, Case report, Wiskott-Aldrich Syndrome,

Thrombocytosis.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Wiskott Aldrich (SWA) es una inmunodeficiencia primaria poco comun
ligada al cromosoma X que se presenta en aproximadamente 1 de cada 100.000 de
varones nacidos vivos (1). Esta enfermedad es causada por mutaciones de pérdida de
funcién en el gen WAS, que codifica la proteina de Wiskott-Aldrich (WASp). La WASp
se expresa en las células hematopoyéticas que afecta en los procesos de células de linaje
mieloide y linfoide, la migracion y adhesion celular, fagocitosis autofagia y regulacion

inflamatoria (2,3).

La presentacion cldsica del SWA incluye una triada de microtrombocitopenia, infecciones
recurrentes y eccema. Estos pacientes también pueden presentar complicaciones
autoinmunes y un riesgo elevado de desarrollar neoplasias. Por este motivo, es
fundamental un abordaje temprano para iniciar el tratamiento, que puede incluir el

trasplante de médula dsea o la terapia génica. (2,4).

La autoinmunidad es comin en pacientes con SWA, con aproximadamente el 40%
desarrollando alguna forma de enfermedad autoinmune (5,4). Las principales
manifestaciones de autonmunidad incluyen anemia hemolitica autoinmune (AIHA),

vasculitis, enfermedad renal y artritis cronica. (4, 6).

La AIHA es la manifestacion autoinmune mas prevalente en pacientes con SWA,
representando entre el 30% y el 85% de los casos autoinmunes. La frecuencia de AIHA
en estos pacientes varia entre el 8% y el 36%. La edad promedio de inicio de AIHA es
entre los 13.7 y 17.5 meses, usualmente desarrollandose antes de los 5 anos de edad. Las
manifestaciones  clinicas mas comunes incluyen anemia, ictericia |y
hepatoesplenomegalia. La prueba de Coombs suele ser positiva, aunque solo el 5% de los

pacientes con AIHA presentan anticuerpos antinucleares positivos (7).

En la literatura, no se han reportado casos de pacientes con SWA y autoinmunidad que
presenten trombocitosis, dado que una caracteristica distintiva de esta patologia es la
trombocitopenia. Tampoco se han observado casos en los que los pacientes desarrollen
un infarto esplénico extenso, que puede llevar a una esplenectomia. Este caso se presenta

para destacar estas manifestaciones atipicas.
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REPORTE DEL CASO
Informacion del paciente

Paciente masculino de un afno y tres meses de edad, con antecedentes familiares de
fallecimiento de un primo debido al sindrome de Wiskott-Aldrich, y sin antecedentes
perinatales de importancia. Desde los 2 meses de edad, fue hospitalizado en multiples
ocasiones debido a episodios de anemia, trombocitopenia, eccema leve, neumonias a
repeticion y episodios de sangrado, con mejoria posterior. Ante la sospecha de
inmunodeficiencia primaria, se realizd examenes moleculares que confirmaron el
diagndstico de Sindrome de Wiskott Aldrich y se encuentra a la espera de trasplante de

médula Osea.

A la edad de un afio y tres meses de edad, el paciente presentd exacerbacion de su
enfermedad de base, el Sindrome de Wiskott-Aldrich, desarrollando autoinmunidad que
inicid con episodios de émesis alimentaria, deposiciones liquidas amarillentas, fatiga y

astenia.

Hallazgos clinicos

Al cumplir 1 afio de edad el paciente es llevado al hospital pedidtrico por presentar
descompensacion de su enfermedad de base, el Sindrome de Wiskott Aldrich. Acudio por
presentar émesis alimentaria sin causa aparente mas deposiciones liquidas amarillentas,
con moco, sin sangre, mal oliente. En el examen fisico, se observé palidez en el paciente,

astenia y taquicardia. A la palpacion, se identifico esplenomegalia.



Linea de tiempo

14/01/2024: Acude a
Emergencias

Emesis sin causa aparente +
deposiciones liquidas
amarillentas, con moco, sin
sangre, mal oliente.
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Signos de deshidratacion.
Paraclinicos: neutrofilia,

3 anemia severa (4g/dl),

plaquetas (430.000/mm3),
coombs positivo.

Sin signos de shock.

Tratamiento empirico :
ampicilina sulbactam por 7 dias

v

17/01/2024: Ingreso a Infectologia

Filmarray en heces: e. coli enteropatogénica,
salmonella, rotavirus gi/gii detectados.

Coprocultivo negativo
Picos febriles
Reactantes de fase aguda elevados
Contexto de paciente inmunodeprimido

> Se transfundio 1 concentrado

globular a 10 mililitros/kilo

Contintia con émesis y diarreas
+ Trombocitosis
(600.000/mm3),

v

TAC BODY: esplenomegalia'y
hallazgo sugestivo de infarto
esplénico extenso.

Anticuerpos antinucleares,
anticoagulante lupico,
anticuerpo antifosfolipidico,
anticuerpo anti-Sm, anti-ADN
de doble cadena: Negativo

Dentro del contexto de su WAS,
presento caracteristicas de
autoinmunidad con predominio de
anemia hemolltica.

Continta trombocitosis y
esplenomegalia por lo que se
realizé esplenectomia.

v

29/01/2024: Intervencion
quirurgica
Esplenectomia total por

laparoscopia exploratoria con —

reporte histopatoldgico de
necrosis isquémica e
inflamacion de tejido

Evaluacion diagnostica

Tratamiento: profilaxis
antibidtica para paciente
esplenectomizado con
amoxicilina + 4cido clavulanico
por 11 dias.

Mantener medicacion de base.

Figura 1: Linea del tiempo

Fuente: Elaboracion propia

Normalizacion de valores
plaquetarios

Paciente acudio a emergencias por émesis y deposiciones liquidas para lo cual se realizé

examenes de laboratorio donde se resaltd los siguientes hallazgos neutrofilia, anemia

severa con hemoglobina 4 g/dl, prueba de Coombs positiva y plaquetas en rango normal
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430.000/mm3, junto con elevacion de lactato deshidrogenasa (LDH) y aumento de

reticulocitos lo que es compatible con la anemia hemolitica.

Con este cuadro clinico, se sospech6 que el paciente experiment6 una descompensacion
de su enfermedad de base, el Sindrome de Wiskott Aldrich, junto con una posible
patologia gastrointestinal, por lo que se inici6 un tratamiento antibidtico empirico.
Posteriormente, se realizé un andlisis de heces mediante Filmarray donde se detectd E.
coli enteropatdgena, Salmonella y rotavirus GI/GII y se inici6 tratamiento dirigido. Los
coprocultivos resultaron negativos. Ademas, en los exdmenes de laboratorio se detectd un

aumento en los reactantes de fase aguda.

A pesar del tratamiento dirigido administrado, el paciente no mostré mejoria. Continud
descompensado con voémitos, diarrea y, ademas, trombocitosis con un valor de

600.000/mm3. La ecografia abdominal revel6 esplenomegalia.

Para investigar posibles focos de infeccion, se realizd una tomografia computarizada
corporal total (TAC BODY) que report6 bazo de tamafio prominente, heterogéneo por la
presencia de area hipodensa que ocupa la mayoria del parénquima con densidades de
atenuacion de hasta 40 uh la misma que no capta contraste, hallazgo sugestivo infarto

esplénico extenso (Figura 1).

Posteriormente, se descartaron enfermedades autoinmunes mediante pruebas de
anticuerpos antinucleares, anticoagulante lupico, anticuerpo antifosfolipido, anticuerpo

Anti-Smith y anticuerpos anti-ADN de doble cadena.

Dentro del contexto de Sindrome de Wiskott Aldrich, el paciente presentd caracteristicas
de autoinmunidad, principalmente de anemia hemolitica. Ante la persistencia de la
trombocitosis y la esplenomegalia, se optd por realizar una esplenectomia total por
laparoscopia con reporte histopatologico manifestd necrosis isquémica e inflamacion de

tejido.



14

Figura 2. TAC BODY:: infarto esplénico extenso

Fuente: extraido de exdmenes complementarios del paciente

Alrededor del 40% de los pacientes con sindrome de Wiskott-Aldrich (WAS) desarrollan
autoinmunidad, y una de las principales manifestaciones es la anemia hemolitica
autoinmune. Por lo tanto, la presentacion clinica del paciente inicialmente sugiri6 la
sospecha de que podia haber desarrollado una enfermedad autoinmune. Sin embargo, los
examenes serologicos descartaron esta posibilidad, y llamé la atencion el cuadro de

trombocitosis, que finalmente evoluciond hacia un infarto esplénico extenso.

Otro desafio que surgio es abordar la situacion de una madre que muestra indiferencia y
ha abandonado el cuidado del paciente en dos ocasiones sin conocimiento del personal de
salud, lo cual plantea preocupaciones sobre la aprobacion del trasplante internacional.
Como respuesta, se propuso implementar cambios en los cuidadores para prevenir el

sindrome del cuidador quemado y garantizar un cuidado adecuado para el paciente.

Intervencion terapéutica

El tratamiento empirico que se realiz6 al inicio, consistio en la administracion de
ampicilina sulbactam durante 7 dias, junto con metilprednisolona, diluida en 100
mililitros de solucion salina, administrada intravenoso cada 24 horas durante 5 dias
consecutivos y se transfundid 1 concentrado globular a 10 mililitros/kilo.

A pesar de estas intervenciones, el cuadro del paciente no presentaba mejoria y persistian
la trombocitosis, los vomitos y la diarrea. A través de la TAC BODY se logré identificar
el infarto esplénico extenso y se realiz6 una esplenectomia laparoscdpica, posterior se

inici6 una profilaxis antibidtica con amoxicilina mas acido clavulanico durante 11 dias.
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Posteriormente, el paciente se mantuvo con firmacos de soporte mientras se espera la

realizacion del tratamiento definitivo, que en este caso consiste en el trasplante de células

madre, el cual estd en proceso de tramitacion.

No se obtuvo una respuesta favorable. Se realizé una TAC abdominal donde se lleg6 al

diagndstico de infarto esplénico extenso, se inicia con tromboprofilaxis y posteriormente

se realiza intervencion quirdrgica, esplenectomia total laparoscopica.

Se mantiene tratamiento convencional de soporte para pacientes con WAS hasta que se

realice el transplante:

Valganciclovir 90 miligramos via oral cada 12 horas (32 miligramos/kilo/dia) por
25 dias. Para la prevencion de infecciones recurrentes por virus de herpes simple
y citomegalovirus se ocupa dosis profilacticas.

Trimetropin con sulfametoxazol 30 miligramos via oral diario (150 mg/m? de
trimetoprim y 750 mg/m? de sulfametoxazol). Se usa dosis profilacticas para
prevenir neumonia por Pneumocystis jirovecii.

Fluconazol 35 miligramos via oral diario (5 mg/kg/dia). Se da dosis profilacticas
para prevenir infecciones producidas por hongos, principalmente candida.
Amoxicilina mas &cido clavulanico 100 miligramos via oral cada dia
(20miligramos/kilo/dia). Dosis profilaxis por asplenia.

Prednisona 12.5 miligramos (3 mililitros) via oral cada dia por 15 dias (jarabe de
20 miligramos/5mililitros). Disminuir la dosis cada 15 dias a 10 miligramos (2.5
mililitros), después a 7.5 miligramos (2 mililitros), después a 5 miligramos (1
mililitros). Por manifestaciones autoinmunes del paciente.

Se mantiene con la administracion mensual de inmunoglobulina 781 mg/kg/dosis,

5 gramos totales.

Ademas, se da suplementacidn con

Acido félico 2 miligramos via oral cada dia

Sulfato de zinc 5 miligramos via oral diario.
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Seguimiento y resultados

Después de la esplenectomia, durante su hospitalizacion, el paciente recibié multiples
transfusiones de concentrado de gldébulos rojos y oxigeno debido a una descompensacion
hemodinamica. Posteriormente, se mantuvo hemodinamicamente estable con niveles de
hemoglobina superiores a 7g/dl. Sin embargo, por su enfermedad de base, experimentd
otra descompensacion sin respuesta a corticoides, por lo que se administrd rituximab en

cuatro dosis, lo que resulté en una mejoria significativa del cuadro clinico.

DISCUSION

En 1994, Sullivan y colaboradores sefialaron que aproximadamente el 40% de pacientes
con sindrome de Wiskott-Aldrich presentan manifestaciones autoinmunes (7, 8). Este
estudio resalté que la autoinmunidad es un factor de riesgo para desarrollar malignidad.
Desde entonces, la autoinmunidad se ha reconocido ampliamente en pacientes con SWA

y se considera un indicador crucial para prever resultados y prondsticos clinicos (8).

Un estudio realizado en Espana entre 1997 y 2017 reveld que esta patologia exhibe un
espectro clinico variable, que va desde manifestaciones leves como la trombocitopenia
aislada, hasta complicaciones graves con potencial mortalidad, tales como hemorragias,
inmunodeficiencias, autoinmunidad y cancer. En la variante cldsica del sindrome de
Wiskott-Aldrich, se caracteriza por una marcada inmunodeficiencia que puede dar lugar
a complicaciones autoinmunes y aumentar la susceptibilidad a neoplasias hematologicas

malignas (9).

El caso presentado ilustra esta descripcion, evidenciando la presentacion mas severa del
SWA, conocida como SWA clasico, caracterizado por microtrombocitopenia, eccema
recurrente e infecciones frecuentes. En este contexto, el paciente desarrolld
autoinmunidad, principalmente manifestada como anemia hemolitica. Este ejemplo
subraya la complejidad del SWA y la importancia de entender sus diversas

manifestaciones clinicas para un adecuado diagndstico y manejo clinico.

La anemia hemolitica autoinmune (AIHA) es una manifestacion autoinmune recurrente
en pacientes con WAS, reportada con una frecuencia que varia entre 40% al 85%, seguida
de la vasculitis con 1,5% a 29% (2, 7,10). Estudios revelaron que esta condicion suele

manifestarse en la infancia, frecuentemente antes de los 5 afios, y se presenta clinicamente
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con anemia, ictericia y hepatoesplenomegalia. En algunos pacientes, se han detectado
anticuerpos antinucleares positivos, y en ciertos casos, las pruebas de Coombs también

han dado resultados positivos (7).

En el caso del paciente discutido, se observd que presentaba manifestaciones clinicas
consistentes con anemia hemolitica al acudir a emergencias, evidenciadas principalmente
por la anemia severa, prueba de Coombs positivo, esplenomegalia. Sin embargo, los
analisis de anticuerpos antinucleares, anticoagulante lupico, anticuerpo antifosfolipidico,
anticuerpo anti-Sm, anti-ADN de doble cadena resultaron negativos a diferencia de lo que
encontramos en la literatura donde algunos pacientes pueden tener positivo los

anticuerpos antinucleares.

Se confirmo6 la presencia de autoinmunidad lo que sugirid que el paciente estaba
desarrollando ATHA en el contexto del SWA. Esta observacion refuerza la importancia
de considerar la AIHA como una complicacion significativa en pacientes con SWA y
subraya la variabilidad en la presentacién clinica y los marcadores seroldgicos asociados

con esta condicion en diferentes casos.

El tratamiento para el sindrome de Wiskott-Aldrich se basa en un enfoque convencional
y de apoyo que aborda las diversas manifestaciones clinicas y complicaciones asociadas.
Este enfoque incluye el uso de antibidticos profilacticos, como el trimetoprim-
sulfametoxazol o la azitromicina, para prevenir la neumonia por Pneumocystis jiroveci y
otras infecciones oportunistas. Se recomienda el uso de aciclovir para prevenir
infecciones por herpes simple, candidiasis recurrente y viremia por citomegalovirus
(2,11). Todas estas medidas se tomaron en cuenta para el tratamiento de este paciente. Se
mantuvo con tratamientos profilacticos antivirales con el valganciclovir, el trimetropin

con sulfametoxazo, fluconazol para evitar patologias fungicas.

Blancas Galicia y colaboradores enfatizan la importancia del tratamiento profilactico con
gammaglobulina intravenosa (IVIG) en pacientes con SWA desde el momento
diagndstico. Blancas Galicia y colaboradores destacan la indicaciéon de IVIG en todos los
pacientes con infecciones bacterianas recurrentes, sugiriendo una dosis profilactica
recomendada de 400 mg/kg/mes (10). Por otro lado, Rivers y colaboradores sefialan que
la administracién de inmunoglobulina se realiza preferentemente por via subcutanea, con

el objetivo de alcanzar una dosis total mensual (2). Es esencial considerar estas



18

perspectivas al disefiar estrategias de tratamiento personalizadas para pacientes con SWA,

en este caso la gammaglobulina se coloco intravenoso.

En casos de hemorragias significativas, se considera el uso prudente de transfusiones de

plaquetas, con la precaucion adicional de irradiar los productos sanguineos (11).

Las transfusiones de plaquetas deben reservarse para situaciones de sangrado grave que
no puedan controlarse con medidas conservadoras, como en el caso de hemorragias del
sistema nervioso central. Es importante evitar estas transfusiones a menos que sea

absolutamente necesario para evitar riesgos innecesarios para el paciente (10).

En el caso del paciente mencionado, que presentaba un cuadro de anemia severa al acudir
al centro de salud, se requirid realizar transfusiones de concentrado globular para
estabilizar su condicion, a pesar de que estas no son recomendadas. Sin embargo, se tomd
en consideracion la necesidad de irradiar los productos sanguineos, siguiendo las
recomendaciones para evitar una enfermedad de injerto contra huésped, especialmente
porque actualmente, el paciente reportado en este caso se encuentra a la espera de un

trasplante de médula osea.

Ademas, se sugiere el uso intermitente de inmunosupresores en pacientes que presentan
manifestaciones autoinmunes asociadas con el SWA. Este enfoque terapéutico integral
tiene como objetivo controlar los sintomas, evitar posibles complicaciones y potenciar la

calidad de vida de las personas con SWA (11).

Los avances en el ambito de la nutricion, tratamiento antimicrobiano, el uso preventivo
de gammaglobulina intravenosa y los trasplantes de médula 6sea o células madre han
contribuido a mejorar la calidad de vida e incrementar la esperanza de vida de los
pacientes con WAS (10). En el caso especifico del paciente mencionado, mientras estaba
en proceso de evaluacion para un trasplante de médula 6sea, se optd por la administracion
de gammaglobulina intravenosa como medida para mantener su salud y bienestar hasta

que se pudiera realizar el trasplante.
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El tratamiento de las manifestaciones autoinmunes presenta un desafio clinico que a
menudo requiere el uso de terapias inmunosupresoras. Entre los farmacos utilizados se
incluyen la ciclofosfamida, azatioprina, inmunoglobulina intravenosa, rituximab,
ciclosporina, plasmaféresis y tacrolimus, aunque los resultados pueden variar. En
pacientes con trombocitopenia inmune (AIT) y hemorragias significativas, se prefieren
dosis altas de IglV y corticosteroides orales o parenterales como terapia de primera linea,
mientras que rituximab se reserva para casos refractarios. La esplenectomia se considera
efectiva para aumentar y, a menudo, normalizar los recuentos plaquetarios en casos de
trombocitopenia refractaria (1). En el caso que el paciente presente anemia hemolitica
refractaria, al no contar en el pais con inmunomoduladores orales como ciclosporina, se

debera de administrar rituximab.

Estudios sugieren que la esplenectomia puede ser beneficiosa en ciertos pacientes con
sindrome de Wiskott-Aldrich o trombocitopenia ligada al cromosoma X (XLT), ya que
puede revertir la trombocitopenia y detener la tendencia hemorrdgica al aumentar el
numero de plaquetas circulantes. No obstante, es importante tener en cuenta que la
esplenectomia no conlleva mejoras en los procesos autoinmunes asociados y puede
aumentar el riesgo de septicemia (10,12). Por lo tanto, en pacientes que estan
considerando un tratamiento definitivo con trasplante de médula ésea, la esplenectomia
esta contraindicada o s6lo deben de realizarla en situaciones de emergencia y estos

pacientes requieren profilaxis antibidtica de por vida. (10, 11, 13).

En el caso reportado, el paciente presentd6 una complicacion como es un cuadro de
autoinmunidad con predominio de anemia hemolitica por lo que tras terapias fallidas.
Finalmente, se opt6 por realizar una esplenectomia laparoscopica, lo que resultd en una
mejoria significativa del cuadro clinico del paciente y, sobre todo, en la normalizacion de

los niveles de plaquetas.

La presencia de un infarto esplénico extenso es una complicacion poco documentada en
la literatura médica, y no se han reportado casos similares hasta el momento. Esta falta de
informacion subraya la necesidad de realizar mas estudios y actualizaciones sobre este
tema. Investigaciones adicionales podrian ayudar a comprender mejor las causas, el
manejo y las implicaciones clinicas de esta complicacion, lo que contribuiria a optimizar

la atencion y el pronostico de los pacientes afectados.
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En pacientes con sindrome de Wiskott-Aldrich en su forma clésica, se observa la triada
de eccema, infecciones recurrentes y microtrombocitopenia (14). Sin embargo, en el caso
presentado, la descompensacion fue notable debido a un cuadro de autoinmunidad,
especialmente anemia hemolitica, sumado a una infeccion resistente al tratamiento. Esta
combinacién probablemente contribuyd al desarrollo de un infarto esplénico. Esta
presentacion atipica subraya la complejidad del manejo de este sindrome y destaca la
importancia de una atencion médica personalizada. Es esencial identificar y tratar de

manera temprana las complicaciones para mejorar los resultados en estos pacientes.

Por otro lado, la interaccién entre variantes genéticas y la predisposicion a la
autoinmunidad es un tema de gran interés en el estudio del sindrome de Wiskott-Aldrich
(SWA). Mientras que algunas variantes genéticas han sido objeto de investigacion
exhaustiva en relacidn con la autoinmunidad, otras, como la que presenta el paciente, atin

no han sido documentadas en la literatura cientifica (3, 15).

Este caso clinico destaca la variante WAS: C.636>A (P.TYR212*) de SWA que hasta
ahora no ha sido reportada en estudios previos. Esta falta de informacion impide realizar
conclusiones definitivas sobre su potencial impacto en la autoinmunidad. Aunque se ha
establecido que el SWA clasico puede estar asociado con la autoinmunidad en ciertos
casos, la ausencia de estudios sobre esta variante especifica subraya la necesidad de

investigaciones adicionales para comprender su relacion con la autoinmunidad.

Es esencial reconocer que cada variante genética puede tener efectos en la fisiopatologia
del Sindrome de Wiskott Aldrich y su asociacion con la autoinmunidad. La falta de
estudios sobre esta variante especifica resalta la importancia de investigar mas a fondo su

influencia en la respuesta inmunitaria del paciente.

PERSPECTIVA DEL PACIENTE

Familiares decidieron no emitir ningiin comentario en este momento por lo cual no se

incluye en el trabajo.
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CONCLUSIONES

La autoinmunidad y la anemia hemolitica son complicaciones comunes en este
sindrome, su rasgo distintivo es la trombocitopenia. Por lo tanto, resulta notable
que el paciente presentara trombocitosis, lo cual fue un factor relevante en el
desarrollo de un infarto esplénico extenso que requirié una esplenectomia para su

resolucion.

La AIHA puede ser indicativa de pronosticos clinicos desfavorables. Su deteccion

temprana y tratamiento son fundamentales para mejorar los resultados.

Es importante disefiar estrategias de tratamiento personalizadas considerando las
manifestaciones clinicas individuales y las complicaciones asociadas. Esto puede
incluir el uso de inmunosupresores, transfusiones de plaquetas y, en casos

selectos, la esplenectomia.

La falta de informacion sobre ciertas complicaciones, como el infarto esplénico
extenso, destaca la necesidad de realizar mas estudios para entender mejor las
causas, el manejo y las implicaciones clinicas de estas situaciones. La
investigacion adicional puede mejorar la atencion y prondstico de los pacientes

que tienen SWA.
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Paciente masculino de 1 afio 3 mese de edad

EVALUACIONEQ giNTOMAg RELACIONADOS AL Antecedente familiar: primo fallecido con Wiskott

Idrich
INICIALEQ DEL EPISODI0 . éin gﬁtecedentes perinatales de importancia

PACIENTE Hospitalizado en multiples ocasiones debido a
episodios de anemia, trombocitopenia, eccema

leve, neumonias a repeticion y episodios de

sangrado, con mejoria posterior

A la edad de un afio y 3 meses de edad desarrollo

autoinmunidad con emesis, deposiciones

liquidas, fatiga, astenia.

Palidez
Taquicardia
Astenia
Hepatomegalia

( A
Emesis sin causa aparente + deposiciones

liquidas amarillentas, con moco, sin sangre, mal
oliente. Sugerente de proceso gastroenteritis

No hay mejora de cuadro a pesar de

tratamiento.

TAC BODY: -: esplenomegalia y hallazgo

sugestivo de infarto esplénico extenso.

Descartar enfermedades autoinmunes que
provoquen trombositosis: serolégicos negativos
Caracteristicas de anemia hemolitica
Esplenectomia total por laparoscopia

Mantener tratamiento de soporte del SWA j

EXAMEN FiSICO

DOCUMENTACION DEL

PACIENTE DE LA VISITA
INICIAL

LiNEA DE TIEMPO

N

TAC BODY: esplenomegalia y hallazgos
sugestivos de infarto esplénico

. wh

EVALUACIONES
DIAGNOSTICAS

INTERVENCIONES
TERAPEUTICAS
INICIALES

Al acudir a emergencias, sospecha de cuadro de
INTERVENCIONEg gastroenteritis: Tratamiento empirico : ampicilina
TERAPEUTICAS sulbactam por 7 dias

Empeora el cuadro y ademas presenta
trombositosis -(600.000/mm3)

TAC BODY: esplenomegalia y hallazgo sugestivo
de infarto esplénico extenso

Esplenectomia total por laparoscopia exploratoria
con reporte histopatolégico de necrosis
isquémica e inflamacion de tejido

VIGITAS DE SEGUIMIENTO Y e L e
EVALUACION DE ol L
RESULTADOS N Y,

INTERVENCIONES

« Posterior a la esplenectomia se descompenso
hemodinamicamente por lo que recibid

: transfusiones de concentrado de globulos rojos y

DOCUMENTACION DEL oxigeno.

Descompensacion de enfermedad de base en

donde no hay respuesta a corticoides por lo que

SEGUIMIENTO DEL

PACIENTE se administré cuatro dosis de rituximab donde
mostré mejoria del cuadro clinico.
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GLOSARIO:

e Anemia hemolitica: Una condicién en la cual hay una destruccion acelerada
de los globulos rojos en la sangre, lo que lleva a una disminucién en los niveles
de hemoglobina y la capacidad de transporte de oxigeno.

e Autoinmunidad: Es un fenomeno en el cual el sistema inmunologico del
cuerpo ataca por error a sus propias células y tejidos, causando enfermedades
autoinmunes.

e Eccema: Una afeccion cutanea cronica que se caracteriza por la inflamacion,
enrojecimiento, picazon y descamacion de la piel.

e Emesis: Otro término para referirse al vomito, es decir, la expulsion del
contenido gastrico a través de la boca.

e Esplenomegalia: El agrandamiento anormal del bazo, que puede ser causado
por diversas condiciones médicas, como infecciones, trastornos del sistema
inmunologico o cancer.

e Filmarray: Un tipo de prueba molecular que permite detectar simultdneamente
multiples patdogenos en muestras clinicas, como bacterias, virus y hongos.

¢ Hemodinamica: El estudio del movimiento y la circulacion de la sangre en el
cuerpo, incluyendo la presion sanguinea, el flujo sanguineo y la funcion del
corazdn y los vasos sanguineos.

e Infarto esplénico: Ocurre cuando hay un bloqueo en la irrigacion sanguinea
del bazo, lo que puede resultar en la muerte del tejido esplénico.

e Inmunodeficiencia primaria: Un grupo de trastornos genéticos en los cuales el
sistema inmunoldgico no funciona correctamente, lo que aumenta la
susceptibilidad a infecciones recurrentes y enfermedades autoinmunes.

e Inmunosupresores: Medicamentos que se utilizan para suprimir la respuesta
del sistema inmunolégico, generalmente en el contexto de trasplantes de
organos o para tratar enfermedades autoinmunes.

e Linaje mieloide: Una categoria de células sanguineas que se originan en la
médula 6sea y que incluye a los globulos blancos (excepto los linfocitos), los
globulos rojos y las plaquetas.

e Reporte de caso: Un documento médico que describe detalladamente un caso
clinico particular, incluyendo sintomas, diagndstico, tratamiento y resultados.

e Sindrome de Wiskott-Aldrich: Es un trastorno genético que afecta al sistema
inmunoldgico y se caracteriza por infecciones recurrentes, trombocitopenia
(baja cantidad de plaquetas) y eczema.

e Sindrome del cuidador quemado: Un término que describe el agotamiento
fisico, emocional y mental que pueden experimentar las personas que cuidan
a pacientes enfermos o discapacitados de manera prolongada.
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TAC BODY: Tomografia Axial Computarizada de cuerpo completo, una
técnica de imagen médica que permite obtener imagenes detalladas de las
estructuras internas del cuerpo.

Trombocitosis: Es un trastorno en el cual hay un exceso de plaquetas en la
sangre, lo que puede aumentar el riesgo de coagulacion sanguinea.
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