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Sindrome de fosfoinositida 3-quinasa delta activada:
presentacion clinica, diagnostico y manejo integral en

un nino de 3 anos.
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INTRODUCCION

El sindrome de fosfoinositida 3-quinasa delta activada (APDS) es un error innato de la inmunidad (Ell) causado por variantes
patogénicas en genes PIK3CD (APDS1) vy PIK3R1 (APDS2) que afectan la regulacion de la senalizacion intracelular de la via PI3K®.
Las principales manifestaciones clinicas son infecciones sinopulmonares recurrentes, linfoproliferaciéon con riesgo de linfoma,
autoinmunidad vy replicaciéon viral persistente CMV/EBV. El diagndstico y tratamiento precoz es fundamental para mejorar la
calidad de vida y prondstico de los pacientes. Se describe el caso de un nino de 3 anos con infecciones recurrentes vy
linfadenopatias, diagnosticado de forma precoz de APDS?2, resaltando la importancia de la sospecha diagndstica en presencia de

infecciones, desregulacion inmunitaria y linfoproliferacion.

DESCRIPCION DEL CASO

* Nifo de 3 anos derivado a consulta de Inmunologia Clinica por infecciones sinopulmonares recurrentes y tres neumonias.

 Se identificaron otras senales de alarma de Ell como primera denticion tardia, retraso psicomotor leve, anemia microcitica
ferropénica, infeccion por Adenovirus recurrente, dismorfismo facial, micrognatia, manos pequenas y linfadenopatias

cervicales/submandibulares (Figura 1).

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Los hallazgos mas relevantes fueron:

* Hipogammaglobulinemia de IgA y subclase 1gG2 con IgM elevada.

 Disminucion de la actividad de la ruta clasica del complemento y déficit de Clq.

* Deficiencia de respuesta a antigenos polisacaridos.

* Disminucion de células CD4+ y células CD4+/CD8+ virgenes.

* Aumento de células B transicionales y células T CD8+ senescentes.

 Exoma clinico: se detectd una variante patogenica en heterocigosis en el gen PIK3R1:

NM_ 181523.3 (PIK3R1): c.1425+2T>G.

ENFOQUE TERAPEUTICO INDIVIDUALIZADO

El enfoque terapéutico incluyo:

* Profilaxis antibiotica, inmunoglobulina intravenosa y sirolimus, con mejoria de Ia

frecuencia y gravedad de las infecciones sinopulmonares.

* El paciente fue derivado a centro de referencia de Inmunodeficiencias primarias para su

Figura 1. Paciente recién nacido (A) y con 3
anos (B). Se observa dimorfismo facial con
implantacion baja de la linea capilar anterior,
sinofridia, tendencia a hipertelorismo vy

CO NCLUSION ES / COM E NTARIOS pliegue palpebral inferior.

inclusion en un ensayo clinico con terapia dirigida mediante inhibidor selectivo de PI13Ko.

Este caso clinico resalta la importancia del diagnostico temprano de los Ell, destacando como los sighos de alarma pueden hacer
sospechar una inmunodeficiencia primaria, facilitando la derivacion a la consulta de Inmunologia para un diagnostico y tratamiento
personalizados que reduzcan la morbilidad y las complicaciones.

Ante la presencia de infecciones recurrentes, desregulacion inmune y/o linfoproliferacion deberia considerarse el diagndstico de
APDS u otras Ell. Es fundamental contar con canales de derivacion a centros de referencia, asegurando un diagnostico y manejo

oportunos. Ademas, en el APDS, el enfoque personalizado respalda el uso de terapias dirigidas como inhibidor selectivo de PI13Kd.
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