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Anemia de etiologia mixta
* AHAI: T. Coombs directo (+): IgG-C3d

ANTECEDENTES

* Déficit de vitamina B12
* Anti-célula parietal gdstrica (+)

A D’ 4
* Esplenomegalia (20 cm)
* PET-TC, PAMO... sin otros hallazgos

}15

36 anos
Dos ingresos previos
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ANTECEDENTES

* Madre: esplenomegailiq,

anemia perniciosa.

* Hermana (gemela):

esplenomegalia, anemia

perniciosa, TCD (+) IgG-C3d.
* Hermano: esplenomegaliq,

anemia perniciosa, LES.
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HISTORIA ACTUAL 1 o e

r | Déficit de vitamina B12

. TCD (+) IgG-C3d
* C384.6 mg/dL, C4 <8 mg/dL
* PCR11 mg/L
* ANA + 1/160 (citoplasmatico)
 ENA +

» Anti-U1-RNP, P-ribosomal
* |IgM + B2GLP, cardiolipina

J
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HISTORIA ACTUAL

S.R. Hemoglobina (CLC00195) g/dL
19/05/2021 12:55 13.8 [“17.5

19/04/2021 14:15 11.8

06/04/2021 14:59 10.9

31/03/2021 09:49 9.6 12.5

30/03/2021 09:25 8.7
10.0

29/03/2021 09:42 | 7.8 BOIOS de 6-MP IV

28/03/2021 08:49 | 7.1 7.5

27/03/72021 09:29 7.4 5 o

26/03/72021 09:29 6.3 .
Prednisona YO

25/03/2021 09:35 4.3 2.3

01/01/202001/07/202001/01/202101/07/202 1017017202 201/07/202301/01/7202301/07 /2023

24/03/2021 10:39 5 -
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CONTACTO CON UEAS

ANA + > 1/80 %
LES

Domino hematoldgico| HCQ 200 mg VO

Unidad de
Enfermeda
Autoinmun
Sistémicas

Hipocomplementemia %
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ARIADNA, TESEQ, EL MINOTAURO Y LA MEDICINA INTERNA
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SOSPECHA DIAGNOSTICA

Evolucion: E
Revision telematica pandemia COVID )
Enferma muy compleja

La remitiron desde Hematologia por ANA positivos e hipocomplementemia, con sospecha de LES desde
Hematologia

La paciente tiene episoisos recuerrentes de AHAI desde 2004

El dato mas signficativo en las pruebas de imagen es que tiene una gran hepatoesplenomegalfiia

Pero lo mas interesante es que su hermana gemela y un hermano tienen anemia perniciosa y ademas una
esplkenomegalia; pero en que la madre tambien

Esta claro que deben tener una nefermedad hereditaria que cursa con esplnoemegalia, anemia pernciosa vy
cuadros autoinmunes, en este caso AHAI

Hay que revisarse bien el cuadro, pero hemos encontrado que el SD LINFOPROLIFERATIVO AUTOINMUE cumple
algunas de estas caracteristicas.

Sindrome Linfoproliferativo Autoinmune (SLPA)
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PRUEBAS DIAGNOSTICAS 4

L Linfocitos T CD4-CD8- (DNT): 5.2% } f (
| §

[ Gen FOXP3: Variante p.Thr344Met* } r

*Madre
*Hermana gemela

) )4

[ Ingresa hermana gemela: adenopatia }
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La poblacién B presente (CD20+) se dispone principalmente en
forma de agregados correspondientes a foliculos linfoides

Cortesia: Dra. Mercedes Caba Molina (Anatomia Patoldgica)
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Ocasionalmente se identifican foliculos secundarios de fenotipo normal (BCL2-)
Cortesia: Dra. Mercedes Caba Molina (Anatomia Patolégica)
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El drea interfolicular se encuentra expandida y existe un predominio de elementos T de 10
aspecto maduro (CD3+)  Cortesia: Dra. Mercedes Caba Molina (Anatomia Patolégica)
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DISCUSION Y CONCLUSIONES

SLPA: error congénito del sistema autoinmune por disregulacién.

* Cuadro linfoproliferativo crénico benigno.
* (Citopenias autoinmunes.
* Tres pilares del diagndstico:

* Demostracidon de alteracidén en la apoptosis. .
* Inmunofenotipo de células T (doble negativas).
* Variantes en gen FAS. I'

* Descritos casos con variantes en gen FOXP3.
* Excepcional asociacién con otras EAS (en nuestro caso, LES).

* Fundamental trabajo en equipos multidisciplinares. )l 1
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iGracias por vuestra atencion!
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