Boncompagni A, et al. Medico e Bambino Pagine Elettroniche 2018; 21(8)

https://www.medicoebambino.com/?id=PSR 1808_40.html

MeB — Pagine Elettroniche

Volume XXI

Ottobre 2018

numero 8

I POSTER DEGLI SPECIALIZZANDI

OTITI RICORRENTI? FATTI GLI ANTICORPI... SE LI HAI!
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Bambino di 14 mesi, da circa una settimana ha febbre,
tosse catarrale e otite media acuta sierosa bilaterale, asso-
ciate a zoppia, in corso terapia antibiotica con amoxicillina.

Dai 7 mesi di vita otiti ricorrenti a cadenza circa mensi-
le, trattate con antibioticoterapia. Regolarmente vaccinato,
non scolarizzato. Al momento del ricovero € febbrile, in
buone condizioni generali. Faringe e membrane timpani-
che iperemiche. Lieve tumefazione del ginocchio destro,
calda al termo tatto. Restante obiettivita nei limiti.

Agli esami ematici leucocitosi, piastrinosi e innalza-
mento della PCR; I’Rx del ginocchio evidenziava tumefa-
zione delle parti molli dell’articolazione. E stata iniziata
terapia antibiotica con il ceftriaxone per via endovenosa.
AII’Rx torace riscontro di addensamento parenchimale
destro; 1’esame ecografico del ginocchio ha evidenziato
iperplasia della sinovia con versamento articolare. Gli
esami ematici di completamento mostravano severa ipo-
gammaglobulinemia (IgA 0,2 mg/dl, IgM 0,9 mg/dl, IgG
indosabili).

L’analisi delle sottopopolazioni linfocitarie ha eviden-
ziato il difetto di linfociti B, in assenza di alterazioni delle
altre serie linfocitarie. Dopo somministrazione di due dosi
ravvicinate di immunoglobuline ev sono stati raggiunti
valori protettivi di IgG (749 mg/dl). Abbiamo inoltre assi-
stito a lento ma progressivo miglioramento dell’obiettivita
clinica, bioumorale e strumentale.

E stato dimesso con indicazione a proseguire terapia
antibiotica per os per un totale di 6 settimane, Alla visita
post-dimissione presso il Centro di riferimento di Brescia,
nell’ipotesi di agammaglobulinemia X recessiva (XLA), ¢
stata eseguita la valutazione dell’espressione della protei-
na BTK (risultata assente) e sono state eseguite le indagi-
ni genetico molecolari pertinenti, che hanno permesso di
diagnosticare la delezione degli esoni 16-17-18 del gene
BTK. E stato cosi possibile porre diagnosi certa di XLA.

Attualmente il bambino prosegue la terapia sostitutiva con
Ig vena.

L’agammaglobulinemia di Bruton ¢ una rara malattia
ereditaria caratterizzata da mutazioni del gene BTK, tiro-
sinchinasi localizzata sul cromosoma X, le cui alterazioni
causano un difetto nella normale differenziazione e matu-
razione dei linfociti B con conseguente severa ipogam-
maglobulinemia e quasi totale assenza di linfociti B
CD19.

E una patologia X-linked recessiva che colpisce i ma-
schi con una prevalenza di 1:200.000 (60% circa presenta
nuova mutazione spontanea). La carenza nella produzione
anticorpale causa maggior suscettibilita alle infezioni, ge-
neralmente evidente tra i 3 e i 18 mesi di vita. Frequente ¢
I’esordio con infezioni respiratorie ricorrenti (otiti medie
e broncopolmoniti) e artriti (preferenzialmente a ginoc-
chia e caviglie); piu insolito quello con gastroenteriti acu-
te infettive e in rari casi con sepsi, meningite, piodermite
e osteomielite. Complicanze croniche possono essere:
broncopneumopatia e sinusopatia cronica; encefalite da
enterovirus; insorgenza di neoplasie. I pazienti affetti da
XLA necessitano di terapia sostitutiva con cicliche infu-
sioni di immunoglobuline ev per ridurre il rischio di infe-
zioni. Generalmente il dosaggio terapeutico ¢ di 400
mg/kg ogni 21 giorni per mantenere livelli di IgG sieriche
> 500 mg/dl (¢ possibile aumentare il dosaggio a 500
mg/kg o ridurre I'intervallo tra le somministrazioni a 15
giorni). In caso di infezioni localizzate dovra ovviamente
essere avviata tempestivamente un’adeguata terapia anti-
biotica mirata.

In conclusione, una storia di infezioni ricorrenti che ne-
cessitano di antibioticoterapia, soprattutto in bambini non
scolarizzati, ¢ meritevole di approfondimenti dal punto di
vista immunitario.
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