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CASE REPORT

DOCKS8 syndrome: challenges of pediatric care in a context of social
vulnerability
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ABSTRACT Service de Pédiatrie B, CHUC, Université

DOCKS deficiency is a rare autosomal recessive primary immunodeficiency Constantine — Algérie.

characterized by recurrent viral and bacterial skin infections, lymphopenia,

and markedly elevated serum IgE levels. We report the case of a 4-year-old Received: 19 Jun 2026
boy, born to first-degree consanguineous parents, with a history of severe Accepted: 07 Jul 2026
atopic dermatitis since the age of one year and celiac disease diagnosed at Correspondance to: Zouleikha BENHACINE

the age of four years. He was admitted with suspected miliary tuberculosis
based on a clinical presentation of hemoptysis, respiratory distress,
reticulomicronodular opacities on chest radiography, and necrotic mediastinal
and cervical lymphadenopathy on computed tomography. Concurrently, he
presented with mucocutaneous lesions initially suggestive of pyoderma
gangrenosum; however, their herpetic etiology was confirmed by the
presence of herpetic keratitis and a lymphocytic infiltrate on skin biopsy. The
diagnosis of DOCKS8 deficiency was clinically suspected and subsequently
confirmed by flow cytometry, which revealed reduced CD4+ and Th17
lymphocyte counts, associated with hypereosinophilia (290 cells/mm?3),
markedly elevated serum IgE (3,440 IU/mL), IgM hypogammaglobulinemia,
and IgA hypergammaglobulinemia. The clinical course was marked by
recurrence of the herpetic skin lesions during the pollen season and the
subsequent development of pulmonary hypertension complicated by acute
cor pulmonale. The coexistence of immune dysregulation, manifested by
severe atopic dermatitis, asthma, and celiac disease, together with life-
threatening complications, highlights the consequences of delayed diagnosis
and the challenges of managing DOCKS8 deficiency, particularly in a context
of social vulnerability.
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1. INTRODUCTION

Le syndrome d’hyper-IgE par mutation Dock 8 est une immunodéficience primitive par déficit de la transduction de la protéine Dock
8, avec déficit en lymphocytes CD4 et en interleukine 6 [1,2]. Ce dysfonctionnement immunitaire expose aux infections pulmonaires,
cutanées récurentes virales a HSV1, ou bactériennes a staphylocoque ou parasitaires a Pneumocystis carinii [2]. Les allergies avec
eczéma cutanéo-muqueux, atopie et asthme et les maladies inflammatoires de lintestin, maladie cceliaque sont liées a
I’hyperéosinophilie 900 et I'hyperIGE habituellement plus de 2000Ul et avec hyperhistaminémie [4,5]. Le traitement adapté au germe :
par aciclovir, des topiques locaux, une antibiothérapie anti-staphylocoque Bactrim, un antihistaminique, parfois perfusion de
gammaglobulines[7]. Les études rapportent I'efficacité du traitement immunomodulateur, perfusions de Rituximab, injection
d'omalizumab et la greffe de cellules souches hématopoiétiques [8].

But de I’étude : Rapporter les modes de révélations polymorphes et multifocales virales, bactérienne spécifiques et non spécifiques
cliniques et paracliniques du syndrome d’HyperlgE, associé a un terrain d’auto-immunité.
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2. OBSERVATION CLINIQUE

L A. agé de 6 ans, est issu d’'un mariage consanguin du premier degré, et d’'un milieu trés défavorisé. Dans ses antécédents, on note
la notion d’une maladie cceliaque (confirmée par sérologie positive) et une miliaire tuberculeuse diagnostiquée en 2022, traitée par
le protocole RHZE/RH pendant six mois. Il a été admis pour des lésions cutanéo-muqueuses diffuses (oculaires, céphaliques,
tronculaires et périnéales) initialement suspectées d'étre d'origine tuberculeuse.

L’examen clinique du 1° épisode d’hospitalisation met en évidence : une détresse respiratoire hypoxémiante avec une polypnée a
40c/min, FC a 120b/min, fins crépitants aux bases pulmonaires, désaturation artérielle en oxygéne (SaO, a 80 %). Un retard de
croissance sévére avec un poids a 18 kg (1,8 DS) et une taille a 1,03 m (-3,3 DS), associé a un syndrome d’anasarque (cedémes des
membres inférieurs et ascite) et a une splénomégalie. Des placards végétants, ulcérés, nécrotiques et érosifs, recouverts de pus et
d'enduits blanchatres évoquant un ecthyma gangrenosum. Ces lésions siégent au niveau des régions inguinale et inter-fessiére, des
organes génitaux externes, du cuir chevelu et des zones péri-orificielles (oculaire, nasale, auriculaire). Un état dépressif révélé par une
hyperagitation associée a des traits autistiques : déficit attentionnel, absence d’interactions oculaire et sociales.

L'examen ophtalmologique révele une kératite herpétique. L'étude cytobactériologique des prélevements cutanés objective une
surinfection a Staphylococcus aureus. Les examens paracliniques montre : CRP : 140 mg/L, Leucocytes : 25 000 pL, Eosinophiles :
290 uLL(0-200), IgE sériques : 37 044 Ul/mL (<90). Radiographie thoracique : infiltrats micronodulaires pulmonaires bilatéraux (figures
let2).

Figure 1. Bilan immunitaire du patient par cytométrie en flux.
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La prise en charge a associé une antibiothérapie Ceftazidime et Vancomycine) et un traitement antiviral (aciclovir), une réhydratation,
une renutrition progressive. L’évolution a été favorable sur le plan infectieux, nutritionnelle et psychique , marquée par la cicatrisation
complete et la disparition des lésions cutanées, la reprise de I'appétit, I'amorce pondérale, le sourire avec bon contact.
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La seconde hospitalisation (mars 2026) remonte une année plus tard, en mars 2026. L’examen clinique objective détresse respiratoire
sévere avec hypoxie (Sa02 a 80 %), une tachycardie a 150, une polypnée a 60, et des crépitants a I'auscultation pulmonaire, une
hépatomégalie, une splénomégalie, associées a une reprise des lésions cutanéo-muqueuses herpétiques décrites initialement, moins
séveres. Les explorations échocardiographiques ont mis en évidence une cardiomégalie et une hypertension artérielle pulmonaire
(HTAP) évaluée a 39 mm de Hg. La prise en charge a associé I'antibiothérapie anti-staphylococcique, le traitement antiviral, un
traitement antiallergique, ainsi qu'une thérapeutique cardiovasculaire (furosémide [Lasilix], spironolactone [Aldactone] et Bosentan).
Cette stratégie a permis une nette amélioration clinique, radiologique et échocardiographique avec reprise de bon état nutritionnel
et psychique. Une autorisation des parents a été obtenue avant la publication de cet article.

Figure 2. Images de lésions herpétiques du patient.

3. DISCUSSION

Le déficit en DOCKS (Dedicator of Cytokinesis 8) est un trouble inné de I'immunité adaptative, de transmission autosomique récessive,
caractérisé par I'absence de la protéine DOCKS8 [4]. Ce déficit induit une altération de la migration cellulaire, une lymphopénie T CD4+
et CD8+, ainsi qu'un défaut sévére de production de cytokines antivirales, notamment le Tumor Necrosis Factor alpha (TNF-alpha) et
I'Interféron gamma ({IFN gamma} [1,2]. De plus, l'altération de la différenciation des lymphocytes Th17 compromet la réponse
immunitaire essentielle a la lutte contre les pathogenes bactériens et fongiques [1,3,6].

Le profil clinique et biologique de notre patient concorde parfaitement avec les descriptions de la littérature internationale. La
susceptibilité accrue aux agents viraux et bactériens s'est manifestée par une miliaire tuberculeuse — témoignant du déficit de
I'immunité cellulaire T —, une kératite herpétique sévére (liée a la faillite du contrdle des Herpesviridae) [4,6,7,9], et une surinfection
cutanée extensive a Staphylococcus aureus survenant sur un terrain de dermatite atopique sévere [5]. Les manifestations atopiques
et allergiques, initiées des I'age de 6 mois, ont été compliquées par une authentique maladie cceliaque. Cette derniére, documentée
par une diarrhée chronique, un retard staturo-pondéral sévére (-3 DS) et confirmée par la positivité des anticorps anti-
transglutaminase, souligne l'intrication fréquente des phénomenes d'auto-immunité et de dysrégulation immunitaire dans le
syndrome d'hyper-IgE (HIES) a savoir : hyperlgE a 3440Ul, HyperlgA, HypolgM, baisse de Th17. [1,6].

Le contexte de précarité sociale avec la mauvaise hygiéne, I'absence d’assiduité au traitement, la malnutrition liée a la maladie et a
I’'absence de ressources, ainsi que la récurrence saisonniere printaniere des poussées cutanéo-respiratoires observée chez notre
patient, est corrélée a I'exposition pollinique sur un terrain d'hyperéosinophilie majeure (290 Ul), et d'élévation massive des IgE
sériques (> 37000 Ul/mL) [4,7]. L'introduction thérapeutique d'antihistaminiques a permis de moduler cette composante atopique,
expliquant I'élévation modérée des éosinophiles. Dans ce contexte, le suivi cinétique du taux d'IgE sériques constitue un biomarqueur
d'intérét, sa décroissance étant étroitement corrélée a I'amélioration clinique et biologique sous traitement [4,6,9].

La particularité majeure de notre observation réside dans le retentissement cardiovasculaire, caractérisé par une détresse respiratoire
sévere évoluant vers un tableau de cceur pulmonaire subaigu associé a une hypertension artérielle pulmonaire (HTAP) modérée

The official journal of Algerian Society of Clinical and Oncological Pharmacy (https://ascop.dz/). www.batnajms.net Benhacine Z, et al.



Batna Journal of Medical Sciences 2026;13(8):26
https://doi.org/10.48087/BJMS.2026.130826

(pression artérielle pulmonaire systolique évaluée a 39 mmHg). Si les complications pulmonaires (bronchectasies, pneumatoceéles,
fibrose) sont classiques dans les formes de HIES liées aux mutations de STAT3 [9], I'apparition d'une HTAP dans le déficit en DOCKS est
plus rare et secondaire au remodelage vasculaire induit par les infections pulmonaires a répétition et I'inflammation chronique du lit
parenchymateux [6,10]. Cette défaillance cardiorespiratoire a été contrélée avec succés par une thérapeutique associant des
diurétiques de l'anse (furosémide) et des épargneurs de potassium (spironolactone), combinés au Bezantom [9,10].

4. CONCLUSION

Le syndrome d'hyper-IgE par mutation du géne DOCK8 représente une entité clinique complexe associant infections récurrentes
(bactériennes, virales et fongiques), manifestations atopiques séveres, auto-immunité et profil biologique évocateur (hyper-IgE,
hyperéosinophilie). Outre le pronostic infectieux et cardiorespiratoire a court terme, le risque a long terme de transformation maligne
(lymphomes, carcinomes épidermoides) impose une surveillance clinique et biologique rigoureuse. L'allogreffe de cellules souches
hématopoiétiques (TCSH) demeure, a ce jour, la seule option thérapeutique curative capable de restaurer la fonction immunitaire et
d'infléchir le pronostic de cette affection.
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