\rrixaca

Hospital Clinico Universitario
Virgen de la Arrixaca

ey1e1p°

68(36”9%@&&}-\5? & e

- urciano
PALMA DE MALLO RCA \}_\v:l,; de Salud
Palan do Cﬁw * /, 33 § e Jruw de 2027 -

Ataxia-telangiectasia: forma grave de inicio precoz, con progresion rapiday
pronostico infausto en una nina de 8 anos

Bellod Tonda J, Cerda Guilabert P, Jaen Prats A, Serrano Anton AT, Cervantes Hernandez E, Cervantes Pardo A.
Hospital Clinico Universitario “Virgen de la Arrixaca” (Murcia) — Servicio de Pediatria

ATAXIA-TELANGIECTASIA (AT)
—>Sindrome genético — AR — gen ATM (11g23.3)
— Enfermedad rara — 1/40.000-100.000 RN vivos

—Clinica: ataxia cerebelosa, anomalias movimientos
oculares, telangiectasias, inmunodeficiencia, afectacion
pulmonar, tumores...

INTRODUCCION

.
RESUMEN DEL CASO o

Nina de 8 anos que acude a nuestro centro por deterioro de su situacion basal.

ANTECEDENTES PERSONALES: Procedente de Marruecos, hija de padres
consanguineos, aporta informes con diagnostico clinico de ataxia-telangiectasia.
Presenta historia de infecciones pulmonares desde los 4-5 anos con diagnostico de
hipogammaglobulinemia en tratamiento sustitutivo con inmunoglobulinas
intravenosas y cotrimoxazol profilactico. Asocia ascitis en los ultimos meses que ha
precisado paracentesis evacuadora.

HISTORIA ACTUAL: Consulta por empeoramiento de tos, con regular estado
general, malnutricion severa, dificultad respiratoria y distension abdominal,
observando telangiectasias oculares, hipotonia y marcha ataxica, por lo que
ingresa. Analiticamente destaca alfafetoproteina elevada, anemia y linfopenia. El
estudio inmunolégico confirma hipogammaglobulinemia (G, A, M) y linfopenia B/T
con CD4 <200. El estudio molecular del gen ATM confirma la presencia de dos
variantes patogénicas, tipo nonsense, en heterocigosis compuesta, siendo ambos
progenitores portadores.

Se realiza una valoracion multidisciplinar con los diagndsticos de:

» Comunicacidon interauricular con dilatacion de cavidades derechas e
hipertension pulmonar

» Neumopatia con patrén intersticial y bronquiectasias,

» Cirrosis hepatica con hipertensién portal y varices esofagicas

» Infeccién por VEB con PCR positiva en médula ésea

» Disfagia con riesgo de broncoaspiraciones.

Ademas se observan multiples lesiones tumorales esplénicas e intracraneales
(Imagen 1y 2) con anatomopatologia de leiomiomas compatibles con asociacion a
VEB. Dado el estado clinico y la pluripatologia se decide nutricion por PEG,
dispositivo port-a-cath y adecuacion de esfuerzo terapéutico con seguimiento
domiciliario por la Unidad de Cuidados Paliativos Pediatricos para mejorar en lo
posible su confort y calidad de vida.

® Imagen 2

CONCLUSIONES =

» La AT es una entidad genética de afectacion multisistémica y gravedad clinica altamente
variable. La correlacion genotipo-fenotipo permite aproximar el prondstico, siendo peor y de
diagnostico precoz (6-8 anos) para las mutaciones nonsense, como en nuestra paciente.

» La mayoria de los pacientes con AT presentan algun grado de inmunodeficiencia. El déficit
humoral es la alteracion mas frecuente, condicionando riesgo aumentado de infecciones
sinopulmonares y necesidad de inmunoglobulinas sustitutivas en caso de
hipogammaglobulinemia.

» La afectacion hepatica en la AT puede estar relacionada con la infeccién por virus hepatotropos. MUY INFRECUENTE

» Los tumores son determinantes en el prondstico por su peor tolerancia a quimioterapia vy
radioterapia

- Relacion entre tumores de estirpe
muscular en AT y VEB
— Localizacion intracraneal: posible

leiomiomatosis metastasica

COMO CURIOSIDAD...
La paciente tiene una hermana de 6 anos también afecta de AT y que presenta lesiones intracraneales de la misma estirpe
anatomopatolégica, adoptandose en este caso una actitud terapéutica similar.
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