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INTRODUCCION

El sindrome de Evans (SE) se caracteriza por la presencia de, al menos, dos citopenias inmunes, generalmente anemia
hemolitica (AHAI) y trombocitopenia autoinmune (TAI). Puede ser primario (idiopatico) o la manifestacion inicial
enfermedades subyacentes (secundario). Es una entidad rara en Pediatria, mas aun en lactantes < 12 meses.

CASO CLINICO

Lactante varon de 7 meses, diagnosticado dos meses antes de SE (AHAI moderada/TAI grave). Recibio primera linea
con gammaglobulina intravenosa (IGIV) y corticoterapia (2 mg/kg/dia) con respuesta parcial.

Trasladado a nuestro centro por cuadro de shock, con hematemesis y melenas secundarios a crisis hemolitica (Hb 2.6
g/dl) y trombocitopenia (6.000/mm3). Patron regenerativo (reticulocitosis), Coombs directo positivo. Frotis de sangre
periferica y médula 6sea compatibles con mecanismo periférico. Estudio inmunologico, incluyendo linfocitos T doble
negativos (DNT-TCRapBCD4CD8), normal.

Ingresa en UCIP, se administra IGIV 1 g/kg, “megabolo” de metilprednisolona (10 mg/kg, mantenimiento 4 mg/kg/dia
con descenso) Yy hemoderivados. A las 2 semanas, por respuesta incompleta se asocia micofenolato de mofetilo (600
mg/m2/12horas) y tras 6 semanas de la reagudizacion, rituximab (4 dosis de 375 mg/m2), consiguiendo remision.

Se mantiene micofenolato de mofetilo dos anos, sin recidiva. Se suspende medicacion y se reevalua etiologia, con DNTs
y secuenciacion del gen FAS normales, objetivando un déficit parcial IgA (DIgA).

El panel genético para inmunodeficiencias primarias encuentra dos mutaciones, de significado incierto, en gen LRBA
(Var1:c.8473C>T,p.Arg2825Trp,Var2:c.5230A>G,p.Asn1677Ser), relacionadas con inmunodeficiencia variable comun
(IDVC) tipo 8 con autoinmunidad (OMIM#614700), y una mutacion heterocigota en gen TACI (TNFRSF13B-
c.641T>C,p.Met214Thr), de significado incierto para la misma patologia (IDVC-tipo2/DIgA-OMIM#604907).
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CONCLUSION

El diagnostico del SE debe apoyarse en una historia
clinica adecuada y pruebas complementarias para
descartar causas subyacentes, tanto en el momento
del debut, como durante el seguimiento. o Infecciones
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