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Descriptores DeCS: Subject headings:
SINDROME DE JOB/epidemiologia JOB’ S SYNDROME/epidemiology

En el Antiguo Testamento se describe un personaje biblico llamado Job, cuya fe fue probada por
una afliccion de ulceras y pustulas que drenaban de por vida. Por esa razén Davis y colaboradores,
en 1966, dieron el nombre de sindrome de Job (OMIM # 243700)1 a un trastorno caracterizado por
infecciones cutaneas crénicas, neumonias a repeticion y elevados niveles de IgE, incluido en el
grupo de las inmunodeficiencias primarias desde el afio 1974%°

Se transmite con un patrén de herencia autosémico recesivo' . Desde el punto de vista clinico se
caracteriza por la presentacion de dermatitis a repeticiony una elevada susceptibilidad para
desarrollar cuadros alérgicos, los cuales se manifiestan frecuentemente a nivel del sistema
respiratorio, en la regidén ocular y la piel; unidos a estos sintomas aparecen los cuadros sépticos,
que en estos pacientes son recurrentes a nivel de la piel y el sistema respiratorio, incluidos los
senos paranasales y los pulmones.

Se ha descrito la asociacion con craneosinostosis, asi como otras dismorfias, como hipoplasia
gnediofacial, frente prominente, estrabismo, baja talla y retardo del desarrollo psicomotor (RDPM)4'

Algunos autores también le denominan hiperinmunoglobulinemia E*®, pero preferimos denominarlo
por el epénimo mencionado, pues existe el sindrome de hiperinmunoglobulinemia E (OMIM #
147060)7, caracterizado también por niveles elevados de IgE e infecciones recurrentes, pero con
un patrén de herencia autosémico dominante, con expresividad variable y penetrancia incompleta.
Su locus génico se describe en 4q 2178,

La triada clasica de infecciones y abscesos en la piel, neumonias y niveles elevados de IgE
asociados al patron dismorfico antes senalado, confirman el diagnéstico®.

Presentacién del paciente:

Paciente femenina, de raza blanca y dos afios de edad, atendida en la consulta de Genética
Clinica del Hospital Pediatrico “José Luis Miranda” del municipio de Santa Clara; fue remitida a
nuestro servicio por el especialista en Neuropediatria por presentar RDPM y observarse algunos
signos dismorficos.



La paciente nacié a las cuarenta y una semanas de edad gestacional, de parto distdcico por
cesarea (por encontrarse en posicidon pelviana). No se advirtieron alteraciones al nacimiento.
Sostuvo la cabeza a los tres meses, luego comenz6 a hacerse evidente una hipotonia, para la cual
llevé tratamiento con fisioterapia; logré sentarse a los diez meses, se paré antes del afio y
comenzo a dar los primeros pasos entre los diecinueve y los veinte meses.

Durante el primer aio de vida la nifia sufrié cuatro cuadros de neumonia que fueron causa de
varios ingresos; ademas, estuvo hospitalizada otras dos ocasiones durante esta etapa por diarreas
que no mejoraban, aunque posteriormente fueron controladas. La dermatitis atopica y micosis
mucocutaneas también formaron parte de las alteraciones que se presentaron en el primer afio de
vida, con sepsis asociada, por lo que se le indicdé tratamiento con antibidtico, sin que resultara
necesaria su hospitalizacion.

No se recoge ningun antecedente familiar de interés por linea materna ni paterna, excepto que los
padres son primos segundos.

Datos positivos al examen fisico:

Talla: 77,5 cm (por debajo del tercer percentil (Pc) para su edad y sexo).

Cabeza: Craneo: CC: 45,8 cm (10-25 Pc), diametro bifrontal estrecho, pelo escaso y claro. Cara:
asimetria facial, frente prominente, hipoplasia medio facial, estrabismo, pestafias largas, puente
nasal deprimido con nares antevertidos, labio superior fino, filtro largo, mandibula prominente,
paladar alto, linea de implantacién del cabello en tridente en la nuca.

Manos: pequefias, pliegue transverso incompleto en mano izquierda.

Genitales: himen imperforado y ligera hipoplasia de labios menores.

Piel: fina, con cierta transparencia que deja ver la red vascular.

Se realizan los siguientes examenes complementarios:

Ultrasonido abdominal: Higado que rebasa 15 mm el reborde costal.

Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral (PEATC): Hipoacusia bilateral con pérdida de
35db. Impresién diagnostica: hipoacusia mixta.

Inmunologia: CAE 0,21 x 10% Niveles de IgE sérica: 143 Ul/ml (valores normales para su edad:
hasta 60 Ul/ml.)

Hemograma: Hemoglobina: 102 g/l, leucocitos: 11,3 x 10°, polimorfonucleares: 0,25, linfocitos 0,70,
monocitos 0,05, hematdcrito: 32.

El desarrollo temprano de infecciones recurrentes de la piel y del aparato respiratorio superior e
inferior sugiere la presencia de una inmunodeficiencia primaria por alteracién en la produccién de
anticuerpos, una deficiencia severa del factor C3 del complemento o trastornos en la funcién de las
células fagociticas.

La presencia de neumonias, asociadas a una dermatitis cronica y lesiones micoticas
mucocutaneas, hacen pensar que esta paciente podria presentar unsindrome de Job o un
sindrome de hiperinmunoglobulinemia E.

Los niveles séricos elevados de IgE, la dermatitis leve a moderada, las neumopatias frecuentes,
asociadas a un patron dismoérfico, dado por facies tosca, nariz prominente, hipoplasia mediofacial,
pelo escaso, estrabismo, baja talla y microcefalia, son caracteristicas asociadas al sindrome de
Job; ademas, los antecedentes de consanguinidad parental nos hicieron plantear este diagnéstico.
El tratamiento de la paciente ha comprendido el desarrollo de un programa de atencion dirigido a
ella y a la familia, con indicaciones precisas sobre higiene, nutricién, control estricto del medio
ambiente y, en especial, evitar habitos y contacto con individuos infectados o materiales que
puedan incrementar la exposicion a bacterias piégenas y hongos; asimismo, se ofrecié
asesoramiento genético a la pareja, y se le explicé las caracteristicas de la enfermedad, evolucion,
posibles complicaciones y riesgo de recurrencia para futuras descendencias.



Comentario:

Muchos autores preconizan el uso profilactico de antibisticos®®°. En este caso no fueron usados de
esta forma, y ante los episodios infecciosos se realiza examen directo y cultivos en los casos
pertinentes, para determinar el germen causal y su sensibilidad. La paciente fue valorada por el
servicio de Inmunologia, donde sele indicd tratamiento con inmunomoduladores (Levamisol),
ademas de vitaminoterapia (vitamina E), con lo que se observé una mejoria ostensible de los
cuadros sépticos recurrentes.

Es importante tener presente la sospecha diagndstica de este sindrome, en nifios con dermatitis
moderada cronica e infecciones supurativas recurrentes de piel y aparato respiratorio superior e
inferior. Asimismo, es preciso iniciar la busqueda de marcadores de la enfermedad que permitan la
identificacion temprana de los pacientes, debido a que en el prondstico es determinante la edad del
nino al momento de detectar la inmunodeficiencia. El inicio precoz del tratamiento, tanto profilactico
como terapéutico, ha demostrado ser una forma eficazpara prevenir el desarrollo de las
complicaciones, especialmente las pulmonares, lo que permite lograr una mayor calidad de vida en
estos pacientes.
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