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Resumen

Descripcion del caso: Paciente vardn de 25 anos con historia de procesos infecciosos de repeticion
desde la infancia. Siendo nifio sufre retraso en la denticion y varios episodios de eczemas, foliculitis,
pustulosis, abscesos cutaneos, otitis,... que junto a niveles séricos elevados de IgE y un fenotipo
compatible, llevan a su pediatra a establecer el diagndstico de sindrome hiper-IgE. Consulta en
Medicina Interna en varias ocasiones por la recurrencia de los abscesos cutaneos, requiriendo
muchos de ellos drenaje quirurgico. En noviembre de 2016 vuelve a Atencién Primaria por nuevo
proceso infeccioso. Tras revisar detenidamente los antecedentes personales, se deriva de nuevo a
Medicina Interna donde se inicia un estudio mas exhaustivo que incluye secuenciacion genética. Se
objetiva una mutacion del gen STAT3, por lo que se concluye que se trata de una forma de sindrome
hiper-IgE autosémico dominante (sindrome de Job). Actualmente se encuentra en tratamiento
profilactico con trimetoprim-sulfametoxazol y cuidado topico con antisépticos, y se revisa la
posibilidad de emplear gammaglobulinas en este contexto.

Exploracion y pruebas complementarias: En la exploracion fisica llama la atencion una facies
tosca con hipertelorismo. A nivel cutaneo se aprecian multiples lesiones eritematosas
maculopapulares no confluentes, con pustulosis y signos de foliculitis. También un absceso
fluctuante en pantorrilla derecha con cierto eritema y aumento de la temperatura local.

Juicio clinico: Sindrome hiper-IgE autosomico dominante con infecciones cutaneas de repeticion.

Diagnoéstico diferencial: Sindrome de Wiskott-Aldrich. Inmunodeficiencia combinada grave.
Fibrosis quistica. Enfermedad granulomatosa crénica. Dermatitis atdpica grave. Infecciéon por VIH.

Comentario final: Es importante tener en cuenta cada una de las consultas de nuestros pacientes e
intentar buscar la relacion entre ellas, pues muchas veces estan enmarcadas dentro de sindromes
cuyo tratamiento es mas especifico que el tratar individualmente cada sintoma.
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