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Introduccion: La enfermedad inflamatoria intestinal de inicio temprano (VEO IBD) puede
asociarse a trastornos monogenicos. El defecto genetico mas reportado involucra a los genes
IL10/IL10RA, con variantes geénicas bialélicas, se presenta como VEO IBD resistentes al
tratamiento y aumento del riesgo de infecciones y linfoma no Hodgkin. El trasplante de células
hematopoyéticas (TCHP) es el tratamiento de eleccion.

Objetivo: Presentar el caso de 2 pacientes relacionados, con diagnostico de VEOIBD con una
diferencia entre ellos de casi 2 décadas que comparten una mutacion heterocigota en IL10RA.

Casos clinicos:

1) Nifia de 2 afnos, con VEO IBD, de inicio neonatal, (A1a, L2, B3p, G1), con pancolitis severa
y fistulas perineales complejas que requirio ileostomia. Refractaria a corticoides, Infliximab y
tiopurinas. La secuenciacion del exoma completo informdé una variante probablemente
patogénica (Clase 2) p. (Arg263*) codon stop /WT, en el gen IL10RA hasta el momento no
reportada. Se realizo el estudio funcional de la via de IL10 donde se evidencio una respuesta
disminuida en la muestra del paciente y se realizo un estudio de la fosforilacion de STAT 3 que
fue comparable al control normal. Se evaludé que se encontraba afectado el inicio del dominio
Intracelular, con conservacion de los dominios transmembrana y extracelular en el receptor de
IL10. Actualmente en evaluacion para TCHP.

2) Primo en primer grado de la paciente 1, de 20 anos, con diagnostico de EC al ano de vida
(Al1a, L3+ L4B, G1) refractario a corticoides e Infliximab, colectomizado e ileostomizado por
perforacion coldnica. Actualmente en seguimiento en servicio de adultos con indicacion de
tratamiento con biologicos.

Se realiz6 estudio de segregacion familiar mediante secuenciacion de ARN en sangre
periférica, en ambos pacientes, sus madres y hermana de la paciente 1, estas 3 sin Ell,
mostrando la presencia en estado heterocigota de la misma variante en todos los casos.

Discusion: La mutacion en IL10RA tradicionalmente se asocia a un patron de herencia AR. En
el caso de estos pacientes, con una variante monoalelica previamente no reportada, se
necesitan estudios funcionales y de investigacion basica para establecer el rol patogénico de
esta variante, no disponibles en el pais.

La presencia de la mutacion en los 2 casos y sus 3 contactos dan a conocer un espectro de
posibilidades en VEOIBD no solo en su fenotipo sino tambien en la evolucion y toma de
conductas terapeuticas.



