CALITATE
EXCELENTA
PERFORMANTA

S e —

- - ™ ‘..J“-:.

3 “
& :
% — =~ B

“ | EEE V .‘ ' |

) o oS - y v

I .:;:
.\}\ . 1 b y v./-‘l

CONSACRAT ANIVERSARII A 75-A

DE LA FONDAREA USMF ,NICOLAE TESTEMITANU"
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Introducere

Agamaglobulinemia X linkata (XLA, boala Bruton)
reprezinta o imunodeficienta primara rara,
caracterizata prin hipogamaglobulinemie severa,
cu deficit imun celular sever si mutatii la nivelul
genei BTK, avand drept consecinta infectii severe
recurente ce pot evolua pana la deces.
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Figura 2. Cauza - mutatii la nivelul genei Btk,
localizata la nivelul cromozomului X, Xg21.3.

Rezultate
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Este expus cazul unui pacient adult, care prezinta anamnestic indelungat de infectii recurente multiple (pneumonii repetate complicate inclusiv cu empiem,
distructii pulmonare, meningite repetate, otite, mastoidite, osteomielita, panaritii, flegmoane etc). Diagnosticul de hipogamaglobulinemie severa (1gG 0,3 g/I;

IgA 0,25g/1; 1gM 0,6 g/l1) si deficit imun umoral (limfocite B 2%) si celular (limfocite T 27%) sever a fost stabilit la varsta de 13 ani. Particularitatile evolutiei bolii
au fost dependente de lipsa tratamentului de substitutie cu IG umana IV, tratament care a fost initiat la varsta de adult, dar administrat doar periodic.

La ultima internare se preznta cu febra pina la 38 - 39°C, frisoane, scadere ponderala ~ 10 kg, tuse cu expectoratii, artralgii pronuntate in toate articulatiile.
IMC - 21 (m-60 kg, h- 168 cm). Auscultativ murmur vezicular aspru bilateral, raluri unice ronflante. Durere la palparea art. mici ale manilor - IFP 11, MCF [-V,
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5 5 , 8 8 T 0 ¥ 2 g 8 8 art.radiocarpiene, scapulo-humerale, talocrurale, coxofemurale,c. vertebrala. Art. Genunchilor - dureri la palpare si mobilizare (D>S), tumefiere bilateral (D>S).
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Figura 1. Transmiterea genei modificate are loc intr-

Figura 3. Blocarea dezvoltarii limf.B la stadiul de prolimfocit

05. 2006 - meningita purulenta, sinusita

11.2010 - erizipel gamba dreapts;

un mod X-linkat recesiv, astfel fenotipul este

predilectie rasiala pe ntru XLA. _ ) purulents; 11.2012 - pneumonie + pleurezie pe dreapta;
intotdeauna exprimat la barbati. 11.2006 - pneumonie + pleurezie pe 11.2013 - pneumonie dr.;
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dreapta; 05.2015 - pneumonie pilosegm pe dr. ; t;a"’aiﬂ ;.

12. 2006 - sinusita acuta maxilara; 08. 2015 - flegmon planta st. cu septicemie;
03. 2007 - pneumonie bilaterala; 08.2018 - pneumonie bilaterala + pleurezie pe
05. 2007- thc ggl. limfatici i/toracici cu dr.;

diseminare bronhogena (CT - semne CT  08.2019 - flegmon torace pe stanga;
complexul thc. primar), calcifieri multiple  10.2019 - artropatie de reactie pe fundal de
in ggl. limfatici mediastinali). Tratament | infectie respiratorie.

cu HRZE - 9 luni;

09. 2007- hematom infectat planta st. ;

Scopul lucrarii

Prezentarea unui caz clinic de agamaglobulinemie X linkata , cu scopul evidentierii particularitatilor evolutiei clinice si
managementul pacientilor cu hipogamaglobulinemie.

Germeni patogeni incriminati (documentati prin culturi)
Haemophilus influenza - 10°, Sphingomonas paucimobilis - 10°, Candida albicans - 107,

Candida dubliniensis - 10°, Klebsiella pneumonia - 10°, Enterobacter cloacae - 107,
Enterobacter aerogenes - 10°.

Figura 5 A

Figura 5, A - Rg. toracica (2019) Bilateral desenul pulmonar accentuat, bronsita cronica deformanta, lichid inchistat in scizura
oblica pe dreapta. Hilurile pulmonare largite, nu se exclude adenopatie hilara.

Figura 5, B, C - HRCT (2019) Fibroza postinflamatorie cu unice bronsiectazii de tractiune pe dreapta. Zone de consolidare
pneumonica in S8, S9 pe stanga, cu bronhograma aerica si lichid inchistat in scizura oblica pe dreapta. Sechele posttuberculoase.
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Figura 9. Elevarea IgG dupa administrarea terapiei de substitutie cu IgG umana IV
(sol. Octagam 10 % sol. perf. 100 mg/ml - 50 ml).
S-a observat si o ameliorare clinica in contextul tratamentului IGIV (cu ameliorarea sdr.articular).

Figura 8. Dinamica dupa administrarea Factorului de stimulare a
liniei granulocitare - G-CSF (Filgrastim 300 mg) s/c.
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