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ANTECEDENTES

36 años
Dos ingresos previos

• Anemia de etiología mixta
• AHAI: T. Coombs directo (+): IgG-C3d

• Esplenomegalia (20 cm)
• PET-TC, PAMO… sin otros hallazgos

• Déficit de vitamina B12
• Anti-célula parietal gástrica (+)
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• Madre: esplenomegalia, 
anemia perniciosa.

• Hermana (gemela): 
esplenomegalia, anemia 
perniciosa, TCD (+) IgG-C3d.

• Hermano: esplenomegalia, 
anemia perniciosa, LES.
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ANTECEDENTES



• TCD (+) IgG-C3d
• C3 84.6 mg/dL, C4 < 8 mg/dL
• PCR 11 mg/L
• ANA + 1/160 (citoplasmático)
• ENA +
 Anti-U1-RNP, P-ribosomal

• IgM + B2GLP, cardiolipina

HISTORIA ACTUAL Pancitopenia
Hemólisis
Déficit de vitamina B12
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Bolos de 6-MP IV

Prednisona VO

HISTORIA ACTUAL
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ANA + > 1/80

Domino hematológico

Hipocomplementemia

LES
HCQ 200 mg VO

CONTACTO CON UEAS
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ARIADNA, TESEO, EL MINOTAURO Y LA MEDICINA INTERNA



Síndrome Linfoproliferativo Autoinmune (SLPA)
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SOSPECHA DIAGNÓSTICA



PRUEBAS DIAGNÓSTICAS

Linfocitos T CD4-CD8- (DNT): 5.2%

Gen FOXP3: Variante p.Thr344Met*

Ingresa hermana gemela: adenopatía
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*Madre
*Hermana gemela
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La población B presente (CD20+) se dispone principalmente en 
forma de agregados correspondientes a folículos linfoides
Cortesía: Dra. Mercedes Caba Molina (Anatomía Patológica)



Ocasionalmente se identifican folículos secundarios de fenotipo normal (BCL2-)
H-E BCL2

Cortesía: Dra. Mercedes Caba Molina (Anatomía Patológica) 9



H-E CD3
El área interfolicular se encuentra expandida y existe un predominio de elementos T de 
aspecto maduro (CD3+) Cortesía: Dra. Mercedes Caba Molina (Anatomía Patológica)
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DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
• SLPA: error congénito del sistema autoinmune por disregulación.

• Cuadro linfoproliferativo crónico benigno.
• Citopenias autoinmunes.

• Tres pilares del diagnóstico:
• Demostración de alteración en la apoptosis.
• Inmunofenotipo de células T (doble negativas).
• Variantes en gen FAS.

• Descritos casos con variantes en gen FOXP3.
• Excepcional asociación con otras EAS (en nuestro caso, LES).
• Fundamental trabajo en equipos multidisciplinares. 11



BIBLIOGRAFÍA
• Descripción de un caso. Variante p.Pro75Leu (missense) gen FOXP3.

• Iconos extraídos de flaticon.es (crédito a sus autoras).



¡Gracias por vuestra atención!
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