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Criterios 2019 .Sindrome linfoproliferativo autoinmune (ALPS)

At least one of the following:

AND at least one of the following:

splenomegaly
lymphadenopathy (>3 nodes, >3 months, non-infectious, non-malignant)

autoimmune cytopenia (>/= 2 lineages)
history of lymphoma
o affected family member

e TCRab+CD3+CD4-CD8- of CD3+ T cells>6%
e elevated biomarkers (at least 2 of the following)
e sFASL > 200pg/ml
e Vitamin B12 > 1500ng/L
e IL-10 > 20pg/ml
e |Impaired FAS mediated apoptosis

CASO CLINICO
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i Prednisone
1mg/kg BID
Intolerant or refractory Intolerant or refractory
mild-moderate autoimmune disease moderate-severe autoimmune disecase
or
Mycophenolate mofetil clinically significant lymphoproliferation
/o Sirolimus
2mg/m? daily
(goal trough 5-15ng/ml)
& 2mg/m? daily

(goal trough 5-15ng/ml)
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Vincristine
1L.5mg/m? weekly or
Methotrexate

20mg/m? weekly or

=N
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o Mercaptopurine 75mg/
m? daily

Pyrimethamine/
sulfadoxine

12.5-25mg/250-1000mg

weekly

Lactante de 6 meses, sin antecedentes personales ni familiares de interés. Acude a Urgencias por adenopatias

generalizadas de dos semanas de evolucion

4 dias

, : 2 ,
Adenopatia axilar >emdanas Adenopatias
(2cm) + Exantema generalizadas
fiebre 38.2°C + febricula
+ exantema '
Fotografia cedidd coh consentimiento
informado
* ANALITICA  [Citopenias + TAC TORACO-ABDOMINAL:

- Anemia hemolitica: Hb 8.5 g/d, HCM 22, CHCM 27,
Reticulocitos (6.18%). Coombs directo+

-Neutropenia (180/mm3) Ac anti-neutrofilos negativos

-Plaquetopenia (84.000/mm3) Ac antiplaquetarios
negativos

- 1gG 2408 mg/dl, vitamina B12 338 pg/ml (normal),
ANA 1/80

« ESTUDIOS MICROBIOLOGICOS: Excluyen causas

infecciosas
* ESTUDIO INMUNOLOGICO: TCR a/b+ (7%).

Aumento de dobles LT doble T negativos

« ESTUDIO GENETICO: Mutacién patogénica en heterocigosis
en FAS (p.217fs5*), ALPS tipo la.

CONCLUSIONES
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Adenopatias mediastinicas, axilares, supraclaviculares y cervicales

TRATAMIENTO:

* Sirolimus 2mg/m2/ dia

* Metilprednisolona 0,8mg/kg/dia en pauta
descendente

* Evitar vacunacion de virus vivos

La mayoria de las linfadenopatias en Pediatria son de origen infeccioso. Debemos considerar esta entidad en pacientes con

citopenias y linfadenopatias

La mutacion FAS es |la mas frecuentemente asociada

Es importante el diagnostico temprano y el tratamiento del ALPS, dada la posibilidad de progresion a procesos malignos como el

linfoma no Hodgkin, riesgo de infecciones y manifestaciones autoinmunes



