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GLOSARIO

SHIE: Sindrome de hiperinmunoglobulina E.

SHIE-AD: Sindrome de hiperinmunoglobulina E autosémica dominante.

SHIE-AR: Sindrome de hiperinmunoglobulina E autosémica recesiva.

IgGIV: Inmunoglobulina humana intravenosa

IDP: Inmunodeficiencias primarias

STAT 3: es un regulador importante de la expresion de proteinas involucradas en
la induccién de la apoptosis, y que su activacion e inactivacion esta involucrada en
la regulacién de respuestas antiapoptoticas.

DOCKS8: Es un gen que codifica una proteina que participa en la sefalizacion
quimica de las células inmunitarias.

FCgRI: es el tinico receptor Fc humano con una alta afinidad por la IgG monomérica.
ADN: &cido desoxirribonucleico, es una molécula que contiene la informacion
genética de los organismos

SH2: del inglés Src Homology 2, es un dominio de proteinas estructuralmente muy
conservado en la oncoproteina Src2 y en muchas otras proteinas de transduccién
de sefiales intracelulares.

ICDAS: International Caries Detection and Assessment System. es un sistema
internacional de deteccion y diagnéstico de caries, consensuado en Baltimore,
Maryland. USA en el afio 2005, para la préactica clinica, la investigacion y el
desarrollo de programas de salud publica.

CAC: Corona de acero cromo.

SFF: Sellador de fosetas y fisuras.

ATF: Aplicacion topica de fluoruro.



RESUMEN

Introduccion:

El sindrome de hiper-IgE (SHIE) es una inmunodeficiencia primaria. Existen dos
formas del sindrome; autosomica dominante (SHIE-AD) y autosdmica recesiva
(SHIE-AR). Los pacientes presentan caracteristicas clinicas clasificAndose en
manifestaciones inmunologicas: elevacion de la concentracion de IgE, eosinofilia,
abscesos recurrentes en la piel, neumonias, lesiones en parénquima pulmonar,
infecciones recurrentes, erupciones del recién nacido, eccema, sinusitis, otitis y
candidiasis mucocutaneas, y manifestaciones no inmunoldgicas: retencion de
dientes primarios, escoliosis, fracturas de huesos, hiperextension articular, facies
caracteristica en la adolescencia, malformaciones congénitas en esqueleto y

alteraciones vasculares.

Presentacion del Caso Clinico:

Paciente masculino de 6 afios 4 meses de edad, acude al servicio de
odontopediatria en el Hospital del Nifio DIF Hidalgo, referido por inmundloga por
presentar multiples lesiones cariosas. Como diagnostico base presenta SHIE-AD,
en manejo por comorbilidades asociadas de alergia alimentaria, eccema/dermatitis
atopica severa, hipoacusia bilateral profunda, microtia derecha; antecedentes por
multiples hospitalizaciones por intervenciones quirargicas para drenajes de
abscesos cutaneos. Actualmente en tratamiento farmacolégico con ciclosporina y
terbinafina, profilaxis con itraconazol y azitromicina, e Inmunoglobulina humana
intravenosa (IgGIV) en dosis sustitutiva mensual. A la exploracion clinica paciente
neurolégicamente integro, clasificado en escala de Frankl Ill, cavidad oral se
observa higiene deficiente, ausencias dentales por antecedente de caries, corona
de acero cromo en 6rgano dental 75, multiples lesiones cariosas, sin datos de
retencién de dientes primarios ni alteraciones gingivales. Por padecimiento base,
prevencion de abscesos dentales, ansiedad por parte de los padres y complejidad
de tratamientos se realiza rehabilitacion bajo anestesia general balanceada, el

procedimiento incluyé tratamientos preventivos, resinas, pulpotomias, pulpectomia



y coronas de acero cromo, acompafiado de un manejo inmunol6gico previo con

gammaglobulina para prevenir complicaciones.

Conclusiones:

Este caso destaca la importancia de un enfoque integral y multidisciplinario en el
manejo de pacientes con condiciones sistémicas complejas como el sindrome de
hiper-IgE. La adecuada coordinacion entre los equipos de odontologia, inmunologia
y anestesiologia permitié realizar una rehabilitacion oral segura y eficaz, superando

los desafios asociados a la condicion del paciente.

PALABRAS CLAVE:
Sindrome de Hiper-IgE, inmunodeficiencia primaria, autosémica dominante, STAT-
3, abscesos frios, eccema crénico, gammaglobulina, retencion de dientes primarios,

caries, rehabilitaciéon oral.



ABSTRACT

Introduction:

Hyper-IgE syndrome (HIS) is a primary immunodeficiency:- There are two forms of
the syndrome: autosomal dominant (HIS-AD) and autosomal recessive (HIS-AR).
Patients present clinical features classified into immunological manifestations:
elevated IgE concentration, eosinophilia, recurrent skin abscesses, pneumonia, lung
parenchymal lesions, recurrent infections, newborn rashes, eczema, sinusitis, otitis
media, and mucocutaneous candidiasis; and non-immunological manifestations:
retained primary teeth, scoliosis, bone fractures, joint hyperextension, characteristic

facies in adolescence, congenital skeletal malformations, and vascular alterations.

Presentation of the Clinical Case:

A 6-year-4-month-old male patient presented to the Pediatric Dentistry Department
at the Hidalgo Children's Hospital DIF, referred by an immunologist with multiple
caries lesions. The underlying diagnosis was AD-SHIE, which is being managed for
associated comorbidities such as food allergy, severe eczemal/atopic dermatitis,
profound bilateral hearing loss, and right microtia. He also had a history of multiple
hospitalizations for surgical procedures to drain cutaneous abscesses. He was
currently receiving pharmacological treatment with cyclosporine and terbinafine,
prophylaxis with itraconazole and azithromycin, and monthly replacement doses of
human intravenous immunoglobulin (IVIg). The patient was neurologically intact,
classified according to the Frankl Ill scale, and exhibited poor oral hygiene. He was
missing teeth due to a history of caries, a 75-chromium steel crown, and multiple
caries lesions. There was no evidence of primary tooth retention or gingival
abnormalities. Due to the underlying condition, prevention of dental abscesses,
anxiety on the part of the parents, and the complexity of the treatments, rehabilitation
was performed under balanced general anesthesia. The procedure included
preventative treatments, resins, pulpotomies, pulpectomies, and chromium-plated
steel crowns, accompanied by prior immunological management with gamma

globulin to prevent complications.



Conclusions:

This case highlights the importance of a comprehensive and multidisciplinary
approach in the management of patients with complex systemic conditions such as
hyper-IgE syndrome. Appropriate coordination between the dental, immunology, and
anesthesiology teams enabled safe and effective oral rehabilitation, overcoming the

challenges associated with the patient's condition.

KEY WORDS:
Hyper-IgE syndrome, primary immunodeficiency, autosomal dominant, STAT-3, cold
abscesses, chronic eczema, gamma globulin, retained primary teeth, caries, oral

rehabilitation.



INTRODUCCION

Los seres vivos estamos constantemente expuestos a factores externos que pueden
resultar dafinos. Afortunadamente, contamos con el sistema inmunoldgico, que
actia como una barrera protectora frente a estas amenazas. Este sistema de
defensa del cuerpo se encarga de combatir agentes infecciosos como virus,
bacterias y hongos. Su buen funcionamiento depende de una interaccion
coordinada entre células, proteinas y érganos que colaboran para detectar y
eliminar peligros. No obstante, en algunas personas, este sistema presenta fallos
desde el nacimiento, lo que se conoce como inmunodeficiencia primaria (IDP). Las
inmunodeficiencias pueden clasificarse como primarias, si tienen origen genético;
ya sea heredado o producto de una mutacion espontanea, o secundarias, cuando
son consecuencia del uso de medicamentos inmunosupresores o de enfermedades

que provocan la pérdida de linfocitos o anticuerpos.!

Las inmunodeficiencias primarias, también conocidas como trastornos inmunitarios
primarios o errores innatos de la inmunidad, son afecciones congénitas que alteran
el funcionamiento del sistema inmunolégico. Estos trastornos pueden interferir con
la produccion o el desempefio de ciertos elementos clave del sistema inmune, como
las inmunoglobulinas, que son anticuerpos fundamentales en la proteccion del
organismo. Estas inmunoglobulinas cumplen un rol crucial en las defensas del
cuerpo. En condiciones normales, los seres humanos cuentan con cinco tipos de

inmunoglobulinas: IgM, 1gG, IgA, IgD e IgE.?

La inmunoglobulina E (IgE), al igual que otras inmunoglobulinas, es sintetizada por
los linfocitos B y las células plasmaticas, generalmente como respuesta a la
presencia de un antigeno. Su funcion principal es proteger al organismo frente a
infecciones parasitarias, especialmente aquellas causadas por helmintos y ciertos
protozoos. Ademas, desempefia un papel central en el desarrollo de enfermedades
alérgicas de aparicion inmediata. Cuando ocurre la activacion del complejo IgE-

FCgRI en los diferentes érganos diana provoca signos y sintomas clinicos



caracteristicos: en la piel, dermatitis atépica o eccema; en la nariz, rinitis; en los
0jos, prurito e inflamacién conjuntival; en los pulmones, broncoconstriccion, asma;

y en el tracto gastrointestinal, gastroenterocolitis, etc.?

Uno de los trastornos vinculados a alteraciones en los niveles de IgE es el sindrome
de Hiper-IgE, inicialmente identificado como una forma de inmunodeficiencia
primaria.* Una inmunodeficiencia primaria es un grupo heterogéneo de trastornos
hereditarios ocasionados por defectos del desarrollo o funcién del sistema

inmunoldgico. !

Este sindrome fue descrito por primera vez en 1966 por Davis y Wedgwood, quienes
reportaron el caso de dos nifias que presentaban abscesos estafilocécicos frios de
forma recurrente, neumonia y eccema desde el nacimiento. Posteriormente,
Buckley y colaboradores caracterizaron la enfermedad al observar que estos

sintomas estaban relacionados con niveles séricos anormalmente elevados de IgE.
5

Se reconocen dos variantes del sindrome de Hiper-IgE: la forma autosémica
dominante (SHIE-AD), provocada por mutaciones en el gen STAT3 (transductor de
sefales y activador de la transcripcion 3), y la forma autosémica recesiva (AR-
HIES), causada por mutaciones en el gen DOCKS8 (dedicador de la citocinesis) v,
con menor frecuencia, en el gen de la tirosina quinasa 2. Entre estas, la mutacion
en DOCKS8 es la mas comln (Tabla 1).° En este trabajo describiremos la

autosémica dominante debido a que es la que tiene diagnosticada el paciente.



Tabla 1. Tipos de sindrome de hiper-IgE y sus caracteristicas.

Tipo Mutacion (tipo) Citocina Manifestaciones inmunes Manifestaciones
somaticas

SHIE tipo 1 =~ STAT 3 (AD) IL-17, IL-22 Pneumatocele, abscesos cutaneos = Alteraciones

Espontaneas (>90 %) y pulmonares esqueléticas y del tejido
(principalmente S.aureus) conectivo

SHIE tipo 2 = Deficiencia TYK2  IL-12EIFNa Infecciones virales Ausentes
(AR) (Molluscum contagiosum, herpes
Familiar simples virus)

Infecciones micobacterias
Ausencia de pneumatocele

Tomado de: Guisado Vasco, et al.13

Los pacientes con la forma autosdmica dominante del sindrome de Hiper-IgE suelen
desarrollar abscesos cutaneos causados por estafilococos, los cuales pueden
carecer de signos evidentes de inflamacion (conocidos como "frios"), aunque
comunmente estan llenos de pus. El eccema suele manifestarse desde el periodo
neonatal como una erupcion, y con frecuencia esta asociado con este sindrome. En
la cavidad oral, estos pacientes pueden presentar Ulceras eosinofilicas, infecciones
por candida (candidiasis) y retencidbn de dientes primarios. Las infecciones
pulmonares, como las neumonias, tienden a complicarse debido a alteraciones
estructurales del tejido pulmonar, tales como bronquiectasias y la formacion de

neumatoceles.’

INCIDENCIA

La frecuencia de esta enfermedad es muy baja, con una incidencia menor a 1 caso
por cada millon de personas, y hasta la fecha se han registrado Unicamente 250
casos a nivel mundial. Este sindrome afecta tanto a hombres como a mujeres por

igual. ® El sindrome afecta por igual a hombres y mujeres. ’

En el aflo 2024, el Registro de la Sociedad Latinoamericana de Inmunodeficiencias
informé un total de 1,239 casos de inmunodeficiencias combinadas con

manifestaciones asociadas o sindrémicas, de los cuales 210 correspondian a



deficiencia del gen STAT3 (sindrome de Hiper-IgE), registrandose una tasa de
mortalidad del 5.5 %.°

No existen suficientes estudios que nos informen de la prevalencia e incidencia de

este sindrome en el Mundo.

ETIOLOGIA

Existen 2 alteraciones del sindrome de Hiper IgE; dentro de las causas de la variante
autosdmica dominante se encuentran defectos en STAT-3, Unica proteina causante
de la enfermedad que es el transductor de sefales y activador de la transcripcion
tipo 3. Esta proteina forma parte de una familia de proteinas encargadas de
transmitir sefiales y activar la transcripcion génica. Choi y colaboradores, mediante
hibridacioén in situ, encontraron que STAT-3 se localiza en 17¢g21.2.23. Este gen esta
compuesto por 24 exones y produce una proteina formada por 770 aminoacidos. En
condiciones normales, las proteinas STAT se localizan en el nucleo como

monoémeros y homodimeros no fosforilados cuando no hay estimulos presentes. 1°

Aunque la fisiopatologia del sindrome de Hiper-IgE aun no se comprende
completamente, se ha identificado la causa de su forma autosémica dominante
(SHIE-AD). Esta se debe a alteraciones en los dominios de unién al ADN y SH2 de
la proteina STAT3, esenciales para la diferenciacion de las células Th17, las cuales
desemperfian un papel clave en la defensa contra hongos y bacterias extracelulares
a través de la produccién de citocinas como IL-17 e IL-22. En cuanto a la variante
autosdmica recesiva (SHIE-AR), se cree gque esta relacionada con una mutacion en
el gen TYK2, que da lugar a una inmunodeficiencia que afecta tanto a las células B

como a las células T.”

Algunos pacientes con sindrome de Hiper-IgE presentan una forma mas leve de la
enfermedad, la cual esta asociada a la presencia de un mosaico somatico en el
transductor de sefales y activador de la transcripcion 3. Se han descrito mutaciones

en todos los dominios de la proteina, se ha determinado que los dominios de unién



al ADN y SH2 son areas especialmente vulnerables, conocidas como “puntos
calientes”, debido a la alta frecuencia de mutaciones en esas regiones. En contraste,
las mutaciones de linea germinal o constitutivas suelen provocar manifestaciones

clinicas mas graves del sindrome. 1©

Recientemente se ha reportado que diversas mutaciones en el mismo aminoacido
pueden provocar tanto un aumento como una pérdida de la funcién de STAT3. Estas
mutaciones hipomorficas, que implican una ganancia de funcién, se han vinculado
con leucemias, linfomas y trastornos autoinmunes. Ademas, se ha documentado
gue algunas mutaciones de linea germinal en STAT3 pueden ser responsables de

la aparicion temprana de enfermedades autoinmunes sistémicas.°

DIAGNOSTICO

El diagnéstico clinico SHIE se establece mediante manifestaciones clinicas y
parametros de laboratorio compatibles. El diagnéstico de certeza se realiza con la
deteccion de las mutaciones del gen de la proteina STAT3 y la cuantificacion de las
células Th1l7. Sin embargo, estas técnicas solo estan disponibles en centros de
referencia. Se ha sugerido la cuantificacion de la produccién de interleucina 17 (IL-
17) por las células T CD4+ y células T CCR6+ CD4+ (células Th17) como técnicas

relativamente mas rapidas y sencillas.®

En estudios de laboratorios se observa una marcada elevacién de la IgE sérica
(2000- 100 000 Ul mL-1), esto en casi todos los pacientes (debido a la sefializacién
alterada de IL-10 e IL-21), los niveles de IgE comienzan a aumentar solo después
del nacimiento y disminuyen o incluso se normalizan durante la edad adulta, estando
inversamente correlacionados con la edad del paciente. Por lo tanto, un nivel normal
o un nivel de IgE <2000 no es excluyente del diagnostico. La eosinofilia esta
presente en mas del 90 % de los pacientes. Ni la concentracion de IgE ni la

eosinofilia se correlacionan con la actividad de la enfermedad. 11

10



Aparte de un nivel elevado de IgE, las concentraciones séricas de inmunoglobulina
son inesperadamente normales considerando la importancia de STAT3 tanto para
Tfh (sefializaciéon de IL-6) como para la diferenciacion de células plasmaticas
(sefializacion de IL-21). Sin embargo, la mayoria de los pacientes con SHIE-AD
presentan respuestas reducidas a la vacuna, asociadas con una maduracion
anormal de células B, como lo ejemplifica la disminucion de CD27+células B de
memoria conmutadas. A excepcion de la disminucion de las células T de memoria

central, el nimero y la funcién de las células T suelen ser normales.!

En 1999, los Institutos Nacionales de la Salud (NIH) establecieron los criterios
diagnésticos del sindrome de hiper-IgE. En este caso, la evidencia clinica, junto con
los hallazgos de laboratorio e histopatoldgicos, indico claramente un diagndstico de

sindrome de hiper-IgE con puntuacion total: 42 puntos (Tabla 2).

Tabla 2: Sistema de puntuacién por Grimbacher, usado para SHIE

POINTS?® o
Patient’

Clinical findings 0 1 2 3 4 5 6 7 8 10 score
Highest serum-IgE level (IU/ml)® <200  200-500 501-1,000 1,001-2,000 >2,000 10
Skin abscess None 1-2 3-4 >4 8
Pneumonia (episodes over lifetime) None 1 2 3 >3
Parenchymal lung anomalies Absent Bronchiectasis Pneumatocele
Retained primary teeth None 1 2 3 >3
Scoliosis, maximum curvature <10° 10-14° 15-20° >20° 2
Fractures with minor trauma None 1-2 >2
Highest eosinophil count (cells/pl)® <700 700-800 > 800 6
Characteristic face Absent Mildly present Present 5
Midline anomaly? Absent Present
Newborn rash Absent Present
Eczema (worst stage) Absent  Mild Moderate Severe 4
Upper respiratory infections per year 1-2 3 4-6 >6 4
Candidiasis None Oral Fingernails Systemic
Other serious infections None Severe
Fatal infection Absent Present
Hyperextensibility Absent Present
Lymphoma Absent Present
Increased nasal width® <1sD  1-25D >25D E
High palate Absent Present 2
Young-age correction >5 years 2-5 years 1-2 years <1 year

*The entry in the furthest-right column is assigned the maximum points allowed for each finding. Enormal < 130 1U/ml. ©700/pl = 1 standard deviation (SD), 800/pl
2 SD above the mean value for normal individuals. “For example, deft palate, deft tongue, hemivertebrea, other vertebral anomaly, etc. (see Grimbacher et al [1999]
“Compared with age- and sex- matched controls [see Farkas et al.1994]

Nota: Puntaje por criterios de Grimbacher (menos de 20 puntos: diagnostico poco probable entre
20 y 40 puntos: dudoso, mas de 40 puntos: diagnostico probable). Tomado de Esposito y et. al. 16
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Algunas enfermedades comparten caracteristicas clinicas similares y/o niveles

elevados de IgE total, por lo que pueden ser confundidas con el SHIE. Estas

entidades son las siguientes:

1.

Dermatitis atopica. Es la principal enfermedad diferencial, ya que las lesiones
cutaneas presentan un aspecto semejante. No obstante, las lesiones de la
dermatitis atOpica son supurativas y a menudo estan sobreinfectadas,
mientras que en el SHIE se observan forinculos y abscesos cutaneos.
Algunos pacientes con dermatitis atopica pueden tener niveles elevados de
IgE total, pero carecen de los sintomas y alteraciones musculo-esqueléticas
tipicas del SHIE.

Sindrome de Wiskott-Aldrich (WAS). Es un trastorno ligado al cromosoma X
debido a mutaciones en el gen WAS. Los pacientes pueden presentar
eccema Yy niveles elevados de IgE total, pero no desarrollan abscesos.
Ademas, los pacientes con WAS experimentan complicaciones
hemorragicas, como diarrea sanguinolenta y hemorragias en el sistema
nervioso central, debido a plaquetopenia y disfuncién plaquetaria
(tipicamente trombocitopenia con plaquetas pequefas).

Enfermedades crénicas granulomatosas. Los pacientes no desarrollan
quistes pulmonares, a pesar de la frecuencia elevada de infecciones por
Staphylococcus aureus. Los granulomas afectan a diversos 6rganos del
cuerpo.

Inmunodeficiencia combinada severa (SCID). Los pacientes pueden tener un
rash cutdneo descamativo, aunque este es mas leve y distinto al de SHIE.
En general, los niveles de IgE total no estan elevados en estos pacientes.
Sindrome de Omenn. Es una variante de SCID, causada por mutaciones en
los genes RAG1, RAG2, DCLRELC o IL2RG. Los nifios afectados presentan
eritroderma exudativo, que se asemeja a la enfermedad de injerto contra
huésped observada en trasplantes de células madre hematopoyéticas.

También presentan diarrea, retraso en el crecimiento, adenopatias,
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hepatoesplenomegalia, hipereosinofilia periférica y niveles elevados de IgE
total.

6. Sindrome de Netherton o Comél-Netherton. Es una inmunodeficiencia
primaria debida a mutaciones autosomicas recesivas en el gen SPINK-5. Se
caracteriza por eritroderma ictiosiforme, pelos en bambu (tricorrhexis
invaginata), enteropatia con retraso en el crecimiento, infecciones cutaneas
recurrentes por Staphylococcus aureus y pulmonares, y a veces eosinofilia
periférica y niveles elevados de IgE total. El diagndstico se puede realizar
facilmente mediante microscopia capilar, que muestra la tricorrhexis

invaginata.®

MANIFESTACIONES CLINICAS

Dentro de las manifestaciones pueden presentar eccema (afeccion cutanea
caracterizada por inflamacién, enrojecimiento, picazon, y sequedad de la piel) de
inicio neonatal (presente en el 57 % de los pacientes), infecciones cutaneas
recurrentes por estafilococos con formacion de abscesos frios (74 %), neumonias
recurrentes causadas por Staphylococcus aureus (72 %) y Aspergillus fumigatus
(27 %) que a menudo resultan en neumatoceles, abscesos de 6rganos profundos,
candidiasis mucocutanea, junto con anomalias esqueléticas, dentales y del tejido
conectivo. Otra caracteristica pero que es poco comun son alergias alimentarias
(37 %) y ambientales (18 %), posiblemente relacionado con una desgranulaciéon

deteriorada de los mastocitos.!?

Asimismo, se aprecian manifestaciones no inmunolégicas, como anomalias
esqueléticas, dentales y del tejido conectivo, las cuales son caracteristicas
distintivas clave. Entre ellas se incluyen rasgos faciales caracteristicos; distancia
intercantal aumentada, frente prominente, punta nasal ancha y asimetria facial
(imagen 1), retencion de dientes primarios (41 %), articulaciones hiperextensibles
(4 %), escoliosis (34 %), fracturas patoldgicas recurrentes (39 %) y anomalias

vasculares. Es importante reconocer que estas caracteristicas se acumulan con el
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tiempo y pueden estar ausentes en etapas tempranas de la vida, lo que plantea un

desafio diagnéstico.!*

Imagen 1. Manifestaciones clinicas

Imagen. Distancia intercantal aumentada,
frente prominente, punta nasal ancha y
asimetria facial.

Fuente propia

MANIFESTACIONES ORALES
En mas de 75 % de las personas con esta patologia se han identificado lesiones de
la mucosa oral y encia, que involucra paladar duro, lengua dorsal, mucosa bucal y

mucosa labial.”

Dentro de las lesiones en paladar varian en gravedad, desde un engrosamiento
fibrotico delgado en la linea media hasta engrosamiento multi lobulillar de la linea
media, considerandose el mas grave. Lesiones en lengua; fisuras linguales en dorso
de lengua, surcos superficiales y profundos y en labios queilitis angular, estas
manifestaciones pueden hacer que los pacientes tengan dificultades para
alimentarse (Imagen 2a, 2b y 2c). Anatdbmicamente pueden presentar paladar

profundo.*?
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En la mayoria de los pacientes con SHIE se presentan una serie de manifestaciones
orales, entre ellas se encuentran agenesia dental, anomalias en el numero o la
forma, anomalias en el proceso de exfoliacion de la denticion temporal, en 64 %
aproximadamente. Dicha alteracion trae como consecuencia la erupcién ectdpica

de los dientes permanentes y el desarrollo de una maloclusion.*? (Imagen 2 d)

Estos pacientes de igual manera pueden presentar caries dental; como tal esta
enfermedad no la desencadena, ocurre por factores de mala higiene, dieta alta en
azucares, mal posicion dental, nivel socioeconomico, etc., la caries dental puede
desencadenar infecciones dentales que pueden tener consecuencias graves.
Vigliante y colaboradores describieron el caso de un nifio con SHIE que desarrollo
una infeccion cervicofacial potencialmente mortal como resultado de un absceso
dental. El odont6logo también debe tener en cuenta que estos pacientes tienden a
recibir dosis terapéuticas de penicilina. Este uso prolongado de antibidticos suele
provocar candidiasis mucocutanea, que puede presentarse en la cavidad oral y

requerir el uso regular de antifingicos.!3

Imagen 2. Manifestaciones orales

a. Paladar profundo, c. Quelitis angular b. Fisura lingual en d. Dientes primarios
engrosamiento dorso de lengua retenidos
fibrético delgado en Fuente propia
linea media.

Tomado de Tarl y et al. 1°

MANEJO MEDICO

La estrategia terapéutica en el sindrome de hiper-IgE se dirige principalmente a la
prevencion y el manejo de las infecciones. En el tratamiento empirico de las
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infecciones respiratorias activas, los antibiticos se introducen de forma temprana
para cubrir microorganismos como Staphylococcus aureus, Haemophilus influenzae
y neumonia por estreptococo. Para dermatitis atdpica en el sindrome de hiper-IgE,
los cambios en la piel con frecuencia mejoran solo después del tratamiento con
antibioticos; por lo tanto, se recomiendan medicamentos antibacterianos vy
antimicéticos intensivos en la estrategia terapéutica de las lesiones cutaneas. Los
abscesos cutaneos deben incidirse y drenarse. En las exacerbaciones del eccema
causadas por Staphylococcus aureus. En caso de infeccién, ademas del tratamiento
antibacteriano topico, emolientes y corticosteroides, también se recomienda la

terapia antibiética sistémica. 14

En la candidiasis cutdnea y mucosa superficial (onicomicosis, vaginomicosis y
candidiasis oral), el tratamiento con agentes triazdlicos de segunda generacion es
eficaz; ademas, estos medicamentos también se recomiendan en el tratamiento de
la aspergilosis invasiva. ElI uso de quimioterapia antibacteriana a largo plazo,
incluida la actividad antiestafilocécica en su espectro, por ejemplo,
trimetoprima/sulfametoxazol, las penicilinas semisintéticas o las cefalosporinas
contribuyen significativamente a la reduccion de los abscesos cutaneos y las
neumonias estafilocécicas. Kimata y colaboradores informaron resultados positivos
de inmunoglobulinas intravenosas de dosis alta, lo que llevo a la disminucion de la

concentracion de IgE y a una proteccion efectiva contra infecciones graves. 14

MANEJO ODONTOPEDIATRICO

El manejo odontoldgico va a depender de las manifestaciones orales que pueden
llegar a presentar los pacientes, por ejemplo, la queilitis angular puede
desencadenarse por el eccema que presentan los pacientes por eso es importante
gue a menudo se protejan las comisuras labiales con la aplicacion de una barrera
topica (vaselina, emolientes o balsamo labial), en algunos casos se deben de indicar
medicamentos fungicidas topicos aplicados en las comisuras labiales, generalmente

3 veces al dia durante 2 semanas, por ejemplo; nistatina, ketoconazol, clotrimazol,
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miconazol con hidrocortisona, yodoquinol o solucion de violeta de genciana es

eficaz en nifios si una decoloracién purpura es aceptable.?®

Otras de las manifestaciones bucales se encuentran las lesiones de paladar, el
engrosamiento fibrético se puede manejar mediante tratamiento conservador con
micronutrientes y minerales que incluyen hierro, cobre, calcio, zinc, magnesio y
selenio, asi como las vitaminas A, B, C, D y E, pueden reducir significativamente los
niveles de radicales libres. De la misma manera, los anticuerpos IgG podria reducir
significativamente los sintomas al disminuir la respuesta inflamatoria y modificar la
sintesis de citocinas. Dentro del tratamiento médico los esteroides actuan como
farmacos inmunosupresores, inhibiendo la inflamacién presente y reduciendo los
efectos de esta enfermedad fibrocolagena. En algunos casos se debe de realizar
cirugia cuando en una biopsia revela alteraciones displasicas o neoplasicas, es el
abordaje de eleccion para pacientes con apertura bucal limitada, de igual manera

este tratamiento es de eleccién para el engrosamiento multi lobulillar 16

Para tratar la lengua fisurada no existe un tratamiento eficaz; sin embargo, se
recomienda una buena higiene bucal con cepillado profundo en las fisuras para
eliminar los residuos, disminuir la carga microbiana y reducir la halitosis. Si hay dolor
es porque el paciente esta presentando una infeccion, y el tratamiento debe estar

dirigido a reducir la inflamacién o erradicar la infeccion.’

Debe existir un seguimiento clinico y radiografico de las posibles alteraciones dento-
esqueléticas, por ejemplo, presencia de paladar profundo, dientes retenidos,
variaciones en recambios dentales, agenesias dentales, anomalias de numero y
forma, para la prevencion de maloclusiones. El paladar profundo, a edad temprana
se puede corregir bajo tratamiento de ortopedia maxilar, y en casos mas severos y
edades mas avanzadas se corrige con cirugia ortognatica. Para los dientes
retenidos se sugieren realizar la extraccion, esto facilita el manejo y reduce o incluso
evita la necesidad de tratamientos ortodéncicos complejos en etapas posteriores de

la vida.13
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La agenesia dental o anomalias de numero y forma, aparte de que pueden provocar
maloclusion dental, de igual forma desencadenan diastemas, reabsorcion ésea y
alteraciones en la funcién y un impacto en la estética dental y facial; para esto se
debe de realizar un diagnéstico clinico con apoyo de radiografias para determinar
el tratamiento que va desde un tratamiento conservador y estético con resinas,
carillas, protesis, implantes dentales, ortopedia, ortodoncia y en casos de la

reabsorcion ésea severa injertos 6seos.®

Otra de las manifestaciones que pueden llegar a presentar estos pacientes es caries
dental, esta enfermedad no es desencadenada por el sindrome como tal, si no por
factores externos; para prevenir es importante llevar a cabo una higiene bucal 3
veces al dia, con cepillo dental de acuerdo a la edad del paciente y pasta con fltor
1, 100 ppm, uso de auxiliares de higiene bucal, dieta saludable, visitas al odont6logo
para revisiones regulares en donde incluye limpieza dental, aplicacién de fluoruro y
colocacion de selladores de fosetas y fisuras. Cuando la caries ya esté presente, el
tratamiento va a depender de la afectacién de los tejidos dentales, que puede ir
desde un tratamiento con remineralizantes, restauraciones, tratamiento pulpar o

extraccion dental.1®

Como lo menciona Esposito y colaboradores, para evitar las maloclusiones e
infecciones se hace un plan de tratamiento, en donde incluye; examen intraoral,
radiografia panoramica con trazados cefalométricos laterales y frontales si existiera
una maloclusién, examen periodontal (indice de placa, indice de sangrado, dientes
cariados/faltantes/obturados) y grabacion fotografica. Y a largo plazo, sugieren
acompanar el crecimiento y desarrollo dentofacial; control de boca sana, extraccion
de los dientes deciduos en el momento correcto de la exfoliacion, tratamiento de las
sobreinfecciones de la mucosa oral con farmacos antimicéticos y antibidticos,

tratamiento de ortopedia/ ortodoncia (si es necesario).2°
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PRONOSTICO
El prondstico es incierto, va a depender de las complicaciones que vaya teniendo el

paciente, ya que no existe tratamiento para la enfermedad.

LIMITACIONES

Los pacientes con sindrome de hiper-IgE enfrentan multiples limitaciones en su vida
diaria debido a las manifestaciones cronicas y recurrentes de la enfermedad. Las
infecciones constantes de la piel y los pulmones, junto con el eccema severo y las
alergias, afectan su bienestar fisico y emocional, interfiriendo con actividades
cotidianas como asistir a la escuela, actividades recreativas o practicar deportes.
Ademas, las alteraciones Oseas y dentales pueden generar molestias fisicas,
dificultades funcionales y problemas de autoestima. La necesidad de tratamientos
médicos frecuentes, controles especializados y hospitalizaciones recurrentes
también impacta negativamente su calidad de vida, limitando su autonomia y

participacion social.

SUGERENCIAS

Para mejorar la calidad de vida de los pacientes con sindrome de hiper-IgE, se
recomienda un manejo multidisciplinario que incluya controles médicos periddicos
con especialistas en inmunologia, dermatologia y neumologia, entre otros. Es
fundamental mantener una higiene rigurosa de la piel para prevenir infecciones, asi
como evitar el contacto con personas enfermas o ambientes con alto riesgo de
contagio. La adherencia al tratamiento indicado, que puede incluir antibiéticos
profilacticos, antihistaminicos, inmunoglobulinas o terapia antifingica, es clave para
reducir complicaciones. De igual manera estos pacientes deben de recibir cuidados
bucales especiales debido a las alteraciones dentales comunes en esta condicion,
como la retencion prolongada de dientes primarios, erupcion tardia de dientes
permanentes y mayor susceptibilidad a infecciones orales. Se recomienda mantener
una higiene bucal estricta, con cepillo suave y pasta dental con flior después de

cada comida, uso de hilo dental diario y enjuagues antisépticos sin alcohol, para
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prevenir infecciones como la candidiasis oral. Es fundamental realizar controles
odontologicos frecuentes, para monitorear el desarrollo dental y tratar posibles

complicaciones de forma temprana.

Ademas, se sugiere apoyo psicologico para el paciente y su familia, especialmente
en casos de aislamiento social o baja autoestima, asi como orientacion escolar o
laboral adaptada a sus necesidades. La educacion del paciente sobre su condicion
es esencial para fomentar el autocuidado y una vida lo mas activa y saludable

posible.
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OBJETIVO GENERAL

Conocer el manejo odontopediatrico del Sindrome de Hiper-IgE bajo anestesia

general.
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PRESENTACION DEL CASO
Paciente masculino R.R.H. de 6 aflos 4 meses de edad, originario de Xiloco
Huejutla, Hidalgo. Acudio al servicio de odontopediatria en el Hospital del Nifio DIF

Hidalgo, referido por inmundloga por presentar multiples lesiones cariosas.

En la anamnesis la mama refiri6 los siguientes datos:

1. Antecedentes heredofamiliares:

e Madre, 46 afos, ama de casa, toxicomanias y alergias negadas,
padece diabetes mellitus en manejo.

e Padre, 48 afios, campesino, toxicomanias positivas a razén de
alcoholismo ocasional, aparentemente sano.

e Hermana mayor, 10 afios, aparentemente sana.

e Abuelo paterno, hipertension arterial sistémica, resto negado.

2. Antecedentes personales no patoldgicos:

Casa propia, servicios agua, luz, drenaje, aseo de casa cada tercer dia, aseo
personal diario, esquema de vacunacién completo, no escolarizado.

3. Antecedentes personales patol6gicos:

e Meédicos: Sindrome de Hiper IgE AD por ganancia de funcion en STAT3
(c.1144C>T (p.Arg382Trp) diagnosticado en el 2022 mediante examen panel
INVITAE (imagen 3), sin estudio de segregacion familiar, sin embargo los
padres clinicamente se encuentran sanos y bioquimica sin elevacion de IgE
y sin eosinofilia, por lo tanto, los padres no son portadores, por lo que se
podria decir que es de NOVO. Ha presentado cuadros recurrentes de
eccema/dermatitis atopica severa (PO SCORAD > 50 puntos), asimismo,
tiene hipoacusia bilateral profunda y microtia derecha. Presenta alergias
alimentarias a la proteina de la leche de vaca medida por IgE, a la
lactoglobulina y clara de huevo (ovoalbimina, ovomucoide). Actualmente, se
encuentra en tratamiento farmacoldgico con ciclosporina 4 mg/kg/dia cada
12 horas sin suspender, profilaxis con itraconazol tabletas 100 mg los dias

lunes, miércoles y viernes; azitromicina 100 mg sabados y domingos,
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terbinafina 125 mg cada 24 horas, crema emoliente dexeryl aplicar en caray
cuerpo de 2 a 3 veces al dia, e inmunoglobulina humana intravenosa (IgGIV)

en dosis sustitutiva mensual 800 mg/kg/dosis.

e Quirargicos: Ha presentado las siguientes intervenciones:

- 5 enero 2022: biopsia de ganglio inguinal derecho.

- 27 junio 2022: excision de chalazién de ojo derecho.

- 3 de enero 2023: drenaje de absceso occipital en clinica privada.

- 5 enero 2023: biopsia ganglionar de tumor cervical de 3 meses de evolucion.
- 29 agosto de 2023: biopsia cutanea de dermatosis en miembro pélvico.

- 20 octubre 2023: biopsia cutanea de dermatosis en miembro pélvico.

e Hospitalizaciones:  multiples ocasiones por administracion de
gammaglobulina, ultima el 26 junio 2024.

e Transfusiones negadas.

4. Antecedentes perinatales:
Producto de gesta nimero 2, via cesarea por oligohidramnios. El paciente al
nacimiento peso 2,850 kg, talla 45cm, APGAR 7/9 y Silverman no recuerda.
5. Se realiza firma de consentimientos informados, en donde se brinda

informacion de importancia.

Exploracién clinica:

A la exploracion clinica el paciente se encontré neurolégicamente integro,
cooperador, Frankl Ill, dolicocéfalo, biotipo braquifacial, ojos simétricos, pupilas
isocoricas y fotoreactivas, narinas permeables con punta nasal ancha, microtia
derecha, perfil retrognatico y labialmente coéncavo, cuello cilindrico,

eccema/dermatitis atdpica (imagen 4).
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Exploraciéon de cavidad oral:

A la exploracién de cavidad oral se observé adecuada apertura bucal, higiene bucal
deficiente con presencia de biofilm dental maduro, mucosas irrigadas e hidratadas,
adecuada insercion de frenillos, denticibn mixta de acuerdo a edad cronoldgica,
arcada superior oval e inferior cuadrada, clase | molar bilateral, ausencia clinica de
piezas dentales 51, 52, 61y 74 por extracciones asociadas a caries, corona de acero
cromo en pieza dental 75 aparentemente sin alteraciones, mdultiples lesiones
cariosas evaluadas con el indice de ICDAS (imagen 5). Se tomaron radiografias
periapicales de todas las piezas dentales, en donde se diagnosticaron de acuerdo

al indice de ICDAS radiografico (imagen 6).

Recordemos que estos pacientes tienen una mayor posibilidad de generar abscesos
frios y son susceptibles a infecciones, por lo que se le explica a la mama las posibles
complicaciones. Para la rehabilitacion oral se realiz6 interconsulta a inmunéloga, la
cual sugiere ingreso hospitalario para administracion de gammaglobulina, para
disminucion de IgE y asi evitar posibles infecciones.

La madre nos mencion6 que por la distancia y recurso econémico se le complica
asistir de manera periodica al hospital, también se toma en cuenta las lesiones
cariosas que presenta el paciente y asi prevenir complicaciones, cabe mencionar
gue en si, padecer este sindrome no es un indicativo de ser tratado bajo anestesia
general, también puede ser de manera ambulatoria, pero por lo antes mencionado

se decidié que fuera bajo anestesia general.

Se realizé interconsulta al servicio de anestesiologia para valoracion de paciente
para rehabilitacion oral bajo anestesia general balanceada, clasificandolo como
ASA 1I; previamente se indicaron auxiliares diagnosticos solicitando biometria
hematica, donde arrojaron los siguientes valores: eritrocitos 4.56 /mm?,
hemoglobina 13.1 g/dL, plaquetas 185,000/mm?3, leucocitos totales 7 770/uL,

neutrofilos totales 3 543/uL, eosindfilos 730/uL. Tiempos de coagulacion: tiempo de
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protrombina 12.7 seg, indice internacional normalizado 0.99, tiempo de
tromboplastina parcial 33.7 seg. Los parametros estaban bajo la norma, excepto los
eosinofilos que se encontraban por encima de los valores normales (20-650/uL),

aun asi se pudo realizar el tratamiento con esos valores (imagen 7).

Rehabilitacion oral:

El dia 27 de agosto se ingreso al paciente al servicio de medicina interna para
administracion de gammaglobulina, se monitorizé sin presentar eventualidades, el
dia 30 de agosto se realizdé la rehabilitacion. Se firmaron consentimientos
informados por la madre, explicando riesgos y complicaciones (imagen 8-10). Es
ingresado a quiréfano, valorado e intubado de manera nasotraqueal por el servicio
de anestesiologia. Se colocan campos quirlrgicos, se realiza antisepsia en zona
peribucal y cavidad oral con clorhexidina al 0.12 %, colocacién de tapén
nasotraqueal con gasa humeda, se realiza odontoxesis con cureta gracey 1/2,
11/12, 13/14 (Hu-Friedy), profilaxis con cepillo profilactico y pasta profilactica
(ProphyTech®, Zeyco, México), bajo aislado absoluto con dique de hule (nic tone,
Dental Dam®), se colocaron resinas compactas (2250 XT, 3M®, México) en piezas
dentales 54, 55, 63, 65, Vitremer® (3M México) en piezas dentales 72, 73 y 82,
pulpectomia obturada con ultrapex® (Metabiomed) y corona acero cromo 3M® en
la pieza dental 62, pulpotomia obturado con o6xido de zinc y eugenol (IRM®,
Dentsply, México) y corona de acero cromo en la pieza dental 64 y 85, Vitrebond®
(3M, México) y corona de acero cromo en la pieza dental 84, selladores de fosetas
y fisuras (ClinPro Sealant®, 3M, México) en la pieza dental 16, 26, 36 y 46. Para
finalizar, se realizé aplicacion de barniz de fluoruro de sodio al 5 % con 22, 600 ppm
(Duraphat®, Colgate, México). Se retird tapon nasofaringeo, y es extubado por el
servicio de anestesiologia, paso a recuperacion y el paciente quedé ingresado para
valoracion por 24 horas con tratamiento farmacoldgico; clindamicina 182 mg por via
oral cada 6 horas, ciclosporina emulsiéon 100 mg/mL 0.4ml via oral cada 12 horas,
paracetamol 258 mg via intravenosa cada 8 horas. Se brindaron indicaciones de

cuidados generales de enfermeria, vigilar signos vitales por turno, presencia familiar
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las 24 horas, higiene oral 3 veces al dia con cepillo etapa 4 y pasta con flior 1, 100

ppm.

El paciente es egresado 24 horas post rehabilitacion oral a su domicilio sin presentar
eventualidades. En donde se observa mejoria en higiene oral, denticion mixta,
restauraciones en posicion y funcién, adecuada relacion oclusal, mucosas irrigadas

e hidratadas (imagen 11 y tabla 4).

Se le indico a la madre que en la medida de los posible y cuando tuviera el recurso
econdémico nos hiciera llegar la radiografia panoramica, debido a que, como estos
pacientes presentan alteraciones dento-esqueléticas, requeriamos ampliar nuestro
diagnéstico, y valorar el uso de ortopedia maxilar u ortodoncia debido a posible
retencion de dientes primarios. Seis meses después, el paciente acude a cita de
valoracion en donde se observé clinicamente buena higiene, mucosas irigadas e
hidratadas, arcada superior oval e inferior cuadrada, denticibn mixta con erupcién
activa de las piezas dentales 11y 21, restauraciones en posicion y funcion, coronas
de acero cromo en posicion y funcién (imagen 12); entreg6 radiografia panoramica
en donde se observo septum nasal desviado a la izquierda, senos nasales y
paranasales hipertréficos, sin demas alteraciones estructurales aparentemente. Se
aprecia dientes erupcionados de acuerdo a edad cronoldgica con estadios de Nolla
entre 4 y 9, asimismo, notamos una zona radioltcida en furca de pieza dental 75
por lo que su prondstico es desfavorable debido a sus antecedentes y por estar en
cercania con la pieza detal 35 (dicha pieza se encuentra asintomatica clinicamente
y no fue realizada en el servicio dental del HND) y para evitar posibles infecciones
gue pongan en riesgo al paciente se decide realizar exodoncia de pieza dental 75
(imagen 13), se programé dicha extraccién en una cita de control del paciente

debido a que su traslado es con apoyo del DIF municipal.
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DISCUSION

El sindrome de la hiper-IgE es poco frecuente, por lo que existen datos insuficientes
gue nos hablen de su manejo odontoldgico pediatrico. Existen 2 tipos de sindrome
de hiper-IgE, cada una con diferentes caracteristicas que se diferencian entre si. De
acuerdo con Taha Al-Shaikhly y Hans D. Ochs, el SHIE-AD se caracteriza por
presentar manifestaciones clinicas como: eccema, abscesos frios, neumonias,
abscesos de organos profundos, candidiasis mucocutanea, anomalias esqueléticas,
rasgos faciales caracteristicos; distancia intercantal aumentada, frente prominente,
punta nasal ancha y asimetria facial, escoliosis, fracturas patolégicas recurrentes y
anomalias vasculares. Otra caracteristica pero que es poco comun son alergias
alimentarias.'> De acuerdo con lo referenciado, nuestro paciente presenta la
mayoria de las caracteristicas clinicas, como: eccema/dermatitis atopica severa,
microtia derecha, distancia intercantal aumentada, frente prominente, punta nasal
ancha, alergia alimentaria a proteinas de leche de vaca y clara de huevo, asi como,

antecedente de multiples abscesos frios.

Dentro de las manifestaciones orales pueden presentar queilitis angular, en paladar
anatdmicamente profundo, engrosamiento fibrético, engrosamiento multi lobulillar,
fisuras linguales en dorso de lengua, candidiasis oral, agenesia dental, anomalias
en el nimero o la forma, dientes primarios retenidos. Varios autores reportan que
los dientes primarios retenidos son una de las manifestaciones mas predominantes,
sin embargo, Grimbacher y colaboradores demostraron que los pacientes con SHIE
tienen edades dentales que coinciden con sus edades cronoldgicas, como lo
demuestra nuestro paciente, el cual presenta edad dental de acuerdo a edad
cronoldgica. Sin embargo, la erupcion dental se retrasa significativamente (hasta
dos desviaciones estandar) en comparacion con los estandares de nifios sanos de

la misma edad.1?

Otra caracteristica clinica que nosotros observamos y que la literatura no aborda,
es la caries dental. Vigliante y colaboradores describieron el caso de un nifio con

SHIE que desarrollo una infeccién cervicofacial potencialmente mortal como
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resultado de un absceso dental.!®> De las caracteristicas de cavidad oral antes
mencionadas, nuestro paciente solo presento caries dental clasificada en diversos
codigos de ICDAS, por lo que se decidio realizar rehabilitacion oral en una sola
sesion para prevenir abscesos dentales y posibles complicaciones que podian
poner en riesgo la vida del paciente por el diagnostico base que presenta.
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CONCLUSION
Un manejo integral y multidisciplinario en pacientes con condiciones sistémicas
complejas como, el Sindrome de Hiper IgE, reduce el riesgo de infecciones y

multiples comorbilidades.

La rehabilitacion oral bajo anestesia general fue una decision adecuada
considerando la magnitud de las lesiones cariosas, las necesidades meédicas
especiales del paciente y la cooperacion limitada para procedimientos extensos. El
manejo coordinado con servicios de inmunologia y anestesiologia permitié

minimizar riesgos y garantizar la seguridad del procedimiento.

El tratamiento se llevé a cabo con protocolos estrictos de antisepsia, aislamiento
absoluto y uso de materiales restaurativos duraderos, logrando resultados exitosos
en términos de restauracion funcional y estética. En el seguimiento postoperatorio,
se evidencidé una mejora significativa en la higiene oral y la salud bucal general, lo
que refuerza la importancia de la educacion en salud para el paciente y sus
familiares, asi como del mantenimiento preventivo en pacientes con enfermedades

sistémicas.
Este caso resalta la necesidad de capacitar a los profesionales en el manejo de

pacientes médicamente comprometidos y la relevancia de un enfoque preventivo

temprano para reducir complicaciones y mejorar la calidad de vida del paciente.
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ANEXOS

Estudios diagnostico sindrome de hiper-IgE

&@g INVITAE

]
]
Reason for testing

Diagnestic test for a porsenal histery of discase

@ INVITAE DIAGNOSTIC TESTING RESULTS

Sample type: Bload Report date:  16-MAR.2022
Sample collection date:  23.FEB.2022 Invvitae #: RQIIETEDS
Sample accession date:  01-MAR- 2022 Chinical team:  Tamia Barragin
MRN:

Test performed

Sequence analysis and defetion/duplication testing of the 796 genes

listed in the Cenes Analyzed section.

B nvitae Primary Immunodeficiency Panel

B Add.On Primary Ciliary Dyskinesia and Cystic Fibrosis Cenes
®  Add-On Cancer Predisposition Genes
.

Irwvitae Inherited Retinal Disorders Panel

RE-REQUISITION REPORT: This report supersedes RQIZE8007 (03.15.2022) and includes additional analyses.

@ RESULT: POSITIVE

One Pathogenic variant identified in STAT3. STAT3 is associated with autosomal dominant Hyper-1gE

4 1 di

syndrome and STAT3 gain-of-fi

ac topsia and ¢

GENE VARIANT

STATS C144EST (p Arg382Trp)

One Pathogenic variant identified in CNGA3. CNGA3 is associated with autosomal recessive
b d dystrophy.

Additional Variant(s) of Uncertain Significance identified.

ZYCOsSITY VARIANT CLASSIFICATION

heserazygous PATHOCENIC

Imagen 3. Panel INVITAE. Diagnostico de sindrome de Hiper IgE autosémico
dominante por ganancia de funcibn en STAT3 (c.1144C>T (p.Arg382Trp).

Tomado de panel INVITAE.
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Hallazgos clinicos Caracteristicas de Puntuacién
la variante

Nivel mas alto de IgE en suero 10 101- 38998 U 10
Absceso cutaneo >4 8
Neumonia (episodios a lo largo de la vida) 1 2
Anomalias pulmonares parenquimatosas Ausente 0
Dientes retenidos 0 0
Escoliosis, curvatura maxima Ausente 0
Fracturas con traumatismos menores Ausente 0
Recuento més alto de eosindfilos 750-1617 6
Rostro caracteristico 5 5
Anomalia de linea media (paladar hendido, lengua | Ausente 0
hendida, hemivertebra, otra anomalia vertebral, etc.)

Erupcion neonatal Si 4
Eccema (peor etapa) Severa PO Scorad 4
Infecciones de las vias respiratorias superiores por afio | >6 4
Candidiasis Oral 1- Ungial 2
Otras infecciones graves Ausente 0
Infeccién mortal Ausente 0
Hiperextensibilidad Si 4
Linfoma Ausente 0
Aumento del ancho nasal Presente 3
Paladar alto Ausente 0
Edad corregida al paciente 4 afios 3

Total 55

Tabla 3. Tabla puntaje por criterio de Grimbacher. Puntaje total 57 diagnostico probable.

Fuente propia
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Fotografias extraorales e intraorales

a. lateral derecha b. Frontal c. lateral izquierda

Imagen 4. Fotografias extraorales: dolicocéfalo, biotipo facial braquifacial, ojos simétricos, pupilas
isocdricas y foto reactivas, narinas permeables con punta nasal ancha, microtia derecha, perfil
retrognatico y labialmente concavo cuello cilindrico, eccema/dermatitis atépica.

Fuente propia
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Imagen 5. Fotografias intraorales: higiene deficiente, mucosas irrigadas e hidratadas, adecuada insercion de 7 frenillos, zonas
con exceso de melanina, denticion mixta, arcada superior oval e inferior cuadrada, no se aprecia linea media por ausencia de
incisivos superiores, clase molar y canina | bilateral, paladar ligeramente profundo con colocacion rojiza, ausencia clinica de las
piezas dentales 51, 52, 61 y 74, corona de acero cromo en érgano dental 75 asintomatica, giroversiones de las piezas dentales
31y 41, lesiones cariosas, ICDAS 2 en 6rganos dentales de cara vestibular 53, 54, 63, 73, 84 y 85, ICDAS 3 en 72y 82, ICDAS
4enb54,55,63y73,ICDAS5en 75y 84, ICDAS 6 en 62, 64, 84y 85.

Fuente propia

Radiografias periapicales

Y

' g ,‘ .
L) ‘il N W

Imagen 6. Radiografias periapicales: radiografias periapicales de todos los 6rganos dentales, en donde se
diagnosticaron de acuerdo al indice de ICDAS radiogréfico: RA 1 en 6rgano dental; 54, 55, 63, 72, 73, 83; RA 2 EN 53;
RA 3 en 65; RB 4 en 84; RC 5 en 62, 64, 85y RO en 75. Fuente propia.

W\
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Estudios de laboratorio

Dria). : ZARINA PEREZ GEROSAVE
Referencia : 433301

Fecha : 27 ago 2024 Imgrasion: manes, 27 500 2024, 14:24

RESULTADO VALORES DE REFERENCIA

Biometria Hematica

Metodo - Cilometria de Fluja

Formula Roja
Eritracitos 4.56 10°6/mm*3 4.3 5.2
Hemaglobina 13.1 g/dL 12.5 13.0
Hematocrito 40.2 % 34 43
Volumen Globular Medio BBOTL B4 104
Conc. Media de HE 288 pg 28 32
Conc. Media de HE Corpuscular 327 gridL K3 36
Indice de Distribucidn de Eritrocitos (RDW) 15.7 % 100 14.0
Plaquetas 185.0 % 10 *3 fmm3 140 440
Voluman Plaquetario Medio (WVPR) a1fl 7.4 1.0

Farmula Blanca ABSOLUTOS
Leucocitos Totales T.77 w 10°3imm3 T770 juL 4600 10200
Meutrsfilos Totales 456 % 3543 juL 1800 Bono
Eosinofilos 9.4 % 730 juL 20 650
Basdfilos 0.4 % 31 jul 0 100
Monocitos 5.0 % 389 JuL 200 1200
Linfocitos IT0% 2875 julL 1600 BEDD

1500 7000

Farmula Manual
Meutrdfilos 48.00 % 30 50
Bandas 1.00 % Li] 9
Linfocitos 35.00 % 40 G0
lMonocitos 6.00 % 2 7
Eosinafilos 10.00 % 1 5
Basdfilos 0.00 % Li] 1
Jose Luks Contrefas MEH'JEHB.
Tiempao de Protrombina 12.7 Seq 108 16.2
Meilodo : Duick
Indice Internacional Normalizado (INR) 0.99 0.80 1.20
Tiempo de Tromboplastina Parcial (TTF) 137 Seg 2549 g

Meiodo : Landgdel etal g Larnieo MU Waeilland C.

Imagen 7. Biometria hematica y tiempos de coagulacién. Fuente propia, tomado de Histoclin del
Hospital del Nifio Dif.
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Consentimientos informados

Texto de Consertrmento rfomado Seleccone Medco Tratarte
‘:‘_“"‘"“"‘""““"'m"“":f“"’""“'"“‘““1"‘,"“&;.'.‘1‘”"""""4“ ' o [DRA TUW T8 9 TRLN S 100U R LA LR Y )
k) 2 erte S
atencién. sergcan emoragar rieconres racoone: securdyss  empes de s V- ANETERAGIIIVL. [ AROCADOSALOS RIS L AL,
Do SEROMA, NECROSIS DE LOS TEADOS. ANAFILAXIA. _
2 Esoy s . pusde dacy - eretcor
s e s . — MEIORA EN LA ESTETICA DEGLUCION Y
= Py FONACION
Ertendo AUTORIZO o fmédico.
odortdioge. shumo_etc odn
Aeratve de Trtaverts
RIESGOS NO REALIZAR REHABILITACION ORAL
BENEFICIOS - -
— =
& Datos de Respormatle Loged Iﬁ-?maum-p. - Expedsorte (hrsco Regrston de Commertmecrton
e + Fecha S..| Regewd Medco Tratante.
14 T { > .
Seoccine Parertesco TTad Twiy
MADRE
.
‘E ANIVIRTARIO
— i
.
Parertesco.
MADRE
Domaie derthcacdn
“ NE
- . o

Imagen 8. Consentimiento informado de
Hospital del Nifio Dif.
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Imagen 9. Consentimiento informado de procedimiento quirdrgico
Histoclin del Hospital del Nifio Dif.
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estomatologia. Fuente propia, tomado de Histoclin del

propia, tomado de
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Texto de Consertmierto Irfommado
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MADRE
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Imagen 10. Consentimiento informado de material fotogréafico. Fuente propia, tomado de Histoclin
del Hospital del Nifio Dif.

Fotografias intraorales post rehabilitacion oral

Imagen 11. Fotografias intraorales post rehabilitacion oral: mejoria de higiene bucal, mucosas irrigadas e
hidratadas, adecuada insercion de 7 frenillos, zonas con exceso de melanina, denticion mixta, arcada
superior oval e inferior cuadrada, no se aprecia linea media por ausencia de incisivos superiores, overbite
y overjet no valorable, clase molar y canina | bilateral, paladar ligeramente profundo, ausencia clinica de las
piezas dentales 51, 52, 61y 74, corona de acero cromo en piezas dentales 62, 64, 75, 84y 85, giroversiones
de las piezas dentales 31y 41, selladores de fosetas y fisuras en 16, 26, 36 y 46, resinas en 55, 54, 52, 63,

65, 73, vitremer en 72 y 82.
Fuente propia
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PE, PO,
SFF | RC RC | ATF e v e | RO | s
ICDAS | ICDAS | ICDAS ICDAS | ICDAS | ICDAS | ICDAS
> 4 4 2, DI A A A . . . . s
16 55 54 53 52 51 61 62 63 64 65 | 26
46 85 84 83 82 a1 31 72 73 74 75 | 36
ICDAS | ICDAS ICDAS ICDAS | ICDAS PO,
S 6 5 S 3 EE EE 3 4 A cac | S
PO, | VB,
SFE | oot | cae | ATF v ATF | ATF v RC OBS | SFF

Tabla 4. Ruta critica de diagnostico y plan de tratamiento. S= sano, ICDAS= Sistema Internacional de
Deteccidn y Evaluacion de Caries; DI= desgaste incisal; A= ausente, EE= en erupcion; A= ausente; PO=
pulpotomia; CAC= corona de acero cromo; SFF= sellador de fosetas y fisuras; RC=resina compacta: ATF=
aplicacién tépica de fldor; PE= pulpectomia; V= vitremer; VB vitrebond; OBS= observacion.

Imagen 12. Fotografias intraorales 6 meses post rehabilitacion oral

Imagen 12. Fotografias intraorales 6 meses post rehabilitacién oral: mejoria de higiene bucal, mucosas irrigadas e
hidratadas, adecuada insercién de 7 frenillos, zonas con exceso de melanina, denticion mixta, arcada superior oval e
inferior cuadrada, clase molar y canina | bilateral, paladar ligeramente profundo, erupcion activa de las piezas dentales
51y 61, ausencia clinica de las piezas dentales 52 y 74, corona de acero cromo en piezas dentales 62, 64, 75, 84y
85, giroversiones de las piezas dentales 31 y 41, selladores de fosetas y fisuras en 16, 26, 36 y 46, resinas en 55, 54,
52, 63, 65, 73, vitremer en 72y 82.

Fuente propia
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Roblgs “8mandez Rigo

Imagen 13. Radiografia panoramica de seguimiento: andlisis radiografia panoramica: cronologia de erupcién de
acuerdo a edad cronoldgica con estadios de Nolla del 4 al 9, densidad dsea normal, restauraciones de pulpectomia y
coronas, lesion radioltcida en apice de la pieza dental 75, septum nasal desviado a la izquierda, senos paranasales
hipertréficos y sin ninguna alteracion para el padecimiento actual.

Fuente propia
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