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Cuadro clinico: Encefalopatia grave,
epilepsia,  tetraplejia  espastica,
sabanones en las extremidades y
alteraciones en el crecimiento vy
desarrollo.

Tratamiento: Sintomatico y reservado
para su evolucion

Definicion: Encefalopatia subaguda
hereditaria caracterizada por la
asociacion de calcificacion de los
ganglios basales, leucodistrofia vy
linfocitosis del liquido cefalorraquideo.
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o Definicion: Se caracteriza por cell integrity
inflamaciéon  sistémica, vasculitis,
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« Inicio: Primera infancia

« Tratamiento: Trasplante alogénico de Myeloid Cell
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« Caracteristica: Displasia esquelética genética y
poco frecuente caracterizada clinicamente por
anomalias esqueléticas (talla baja, platispondilia,
hueso iliaco ancho y corto) y encondromas en los
huesos largos o en la pelvis.

« Complicaciones: Afectacion  neuroldgica
(espasticidad,  discapacidad intelectual vy
calcificaciones cerebrales), PTI, LES, anemia
hemolitica y tiroiditis.

« Tratamiento: Sintomatico

Definicion: Interferonopatia tipo | debido a la
activacion de STING (estimulador de genes de
interferén)

Caracterisitcas: Inflamacion sistémica de inicio
neonatal o infantil, valvulopatia de vasos pequenos.

Dano: Lesion cutanea, pulmonar y articular
grave.

Tratamiento: Sintomatico




DEFICIT DE USP18

Definicion: También conocido como sindrome
pseudo-TORCH (PTS) .
Cuadro clinico caracteristico: Microcefalia,

ventriculos agrandados y calcificacion cerebral.
Fisiopatogenia: La peptidasa 18 especifica de
ubiquitina (USP18) es un regulador negativo clave de
la sefalizacion de IFN tipo |. La deficiencia de USP18
representa el primer trastorno genético de PTS
causado por la desregulacion de la respuesta a los
IFN de tipo I.

Tratamiento: Tratar la etiologia y danos especificos a
drganos diana.

Enfermedad pigmentaria

reticuladaligada a X

« Definicion: Enfermedad de la piel extremadamente rara; es mas
frecuente en varones que en mujeres. Fue considerada al

principio como una amiloidosis cutdnea, pero los depdsitos

amiloides no son una caracteristica constante.
« Caracteristicas
1.Varones: Lesiones cutaneas

una variedad de manifestaciones sistémicas

estenosis uretral, retraso en el desarrollo,

hipocratismo digital).

2.Mujeres: Afeccion cutanea en la primera infancia con el
desarrollo de lesiones cutaneas hiperpigmentadas marrones

localizadas siguiendo las lineas de Blaschk
« Tratamiento: Vitrectomia

hiperpigmentadas
reticuladas difusas que se desarrollan en la primera infancia y
(neumonia
recurrente, opacificacion corneal, inflamacion gastrointestinal,
hipohidrosis,

marrones

Deficit de anticuerpos y desregulacion inmune
asociada a PLCG2 o fosfolipasa CG2 (PLAID)

Descripcion: También conocido como urticaria atipica
familiar por frio, es un cuadro de reciente descripcion
asociado a inmunodeficiencia, hipogammaglobulinemia y
fendmenos autoinmunitarios, causado por deleciones en el
gen PLCG2 (fosfolipasaC, gamma 2).

Clinica: Cuadros de urticaria, eritema, ardor y granulomas
tras la exposicion al frio.

Serologia: Aumento de IgE, los niveles bajos de IgM, IgG,
IgA vy linfocitos B CD19 circulantes junto a la deteccion de
ANA positivos.

Tratamiento: Dependera fundamentalmente del tipo de
enfermedad y de la respuesta a la terapia de eleccion.
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» Definicion: Complicaciones mas graves de algunas enfermedades
reumaticas, especialmente de la artritis idiopatica juvenil de inicio

sistémico.

e Cuadro clinico

caracteristico:

Fiebre alta y persistente,

linfadenopatias generalizadas, hepatoesplenomegalia y afectacion
del sistema nervioso central (SNC).

* Tratamiento: Sistematico.
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