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USO DE ABATACEPT EN PACIENTES CON SINDROME PI3K? ACTIVADA Y ENFERMEDAD DE
CROHN LIKE. REPORTE DE DOS CASOS.

Introduccion: El Sindrome PI3K? activada constituye un error innato de la inmunidad, caracterizado por
desregulacion inmune, linfopenia By T (a expensas de CD4) y predisposicion a infecciones bacterianas severas y
viremias crénicas por CMV y VEB. Se asocia a autoinmunidad, linfoproliferacién maligna (principalmente Linfoma
de células B) y en algunos casos da a lugar a una enfermedad inflamatoria intestinal, de tipo Crohn like.

Materiales y métodos: Se analiza el caso de dos pacientes, con variantes heterocigotas en miembros de familias
afectadas, con compromiso gastrointestinal de tipo Crohn like y la respuesta a Abatacept: inmunomodulador que
regula la actividad del Linfocito T y la produccion de interleucinas como TNF-?, IFN-? e IL-2.

Resultados: Caso 1: mujer de 9 afios con Sindrome PI3K? activada y hallazgo tomografico de engrosamiento y
pérdida de estratificacion de la pared en ciego, colon ascendente y descendente. Agrega sindrome febril y diarrea
cronica. Causas infecciosas descartadas. Calprotectina fecal de 464 pug/g. VEDA Duodenopatia eritematosa.
Colonoscopia colitis leve con mayor compromiso de Sigma y Recto. Histologia: Colitis crénica compatible con
enfermedad de Crohn. CMV negativo. EnteroRMI sin compromiso de Intestino Delgado. Corticodependiente, Sin
respuesta a Sirolimus. Revaloracién endoscopica: Colitis moderada con compromiso severo de recto. Inicia
Abatacept y completa 6 meses totales.

Caso 2: varén de 11 afios, comienza a los 2 afios de vida con diarrea crénica y retraso pondoestatural. Doppler
intestinal con aumento del espesor mural y pérdida de la estratificacién. VEDA Normal y videcolonoscopia con
intubacion ileal con presencia de lleitis y Rectosigmoiditis. Histologia: Compatible con Enfermedad de Crohn.
Realiza Nutricién enteral exclusiva por 6 semanas sin mejoria, por lo que se adiciona Azatioprina 2 mg/kg/dia e
inicia Sirolimus. Al 6to mes de tratamiento: VEDA Normal y VCC con Recto-sigmoiditis. Se asume como
refractario, por lo que realiza tratamiento con Abatacept, 6 meses totales.

En ambos casos, luego del tratamiento se evidencié: remisidn clinica por PCDAI, descenso de la calprotectina
fecal y aumento pondoestatural. Pendiente control endoscopico.

Conclusion: El reconocimiento temprano del origen monogénico de una enfermedad inflamatoria intestinal, permite
el inicio inmediato de terapias dirigidas para restaurar el equilibrio inmunitario. En este caso, pacientes con
Sindrome PI3K? activada presentaron Enfermedad de Crohn like, refractariedad al tratamiento estandar con
alimentacién enteral exclusiva y tiopurinas, y por el contrario una respuesta favorable a un tratamiento dirigido con
Abatacept.



