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RESUMEN

LAGID (Grupo Latinoamericano de Inmunodeficiencias Primarias) es un grupo formado por 12 paises
con la meta principal de estudiar y difundir las inmunodeficiencias primarias. Uno de sus objetivos es
la creacién de un registro de inmunodeficiencias primarias en Latinoamérica. El Instituto Nacional de
Pediatria es el centro mexicano de referencia de estas enfermedades por el Instituto Nacional de
Pediatria. El objetivo de este trabajo es la actualizacion de este registro. Se identificaron a los
pacientes con diagnostico de inmunodeficiencia primaria de enero de 1970 a enero de 2001. Fueron
confirmados 171 casos; 26 fueron inmunodeficiencias combinadas severas, 43 sindromes de
deficiencia de anticuerpos, 62 inmunodeficiencias asociadas, 23 con defectos de fagocitosis y 2 con
deficiencias de complemento.
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ABSTRACT

LAGID (Latin American Group for Primary Immunodeficiencies) is a group formed by 12 countries with
the primary goal of study and diffusion of primary immunodeficiency disease. One of its objectives is
the creation of the primary immunodeficiencies registry in Latin America. The National Institute of
Pediatrics is the Mexican reference center of the diseases. The objective of this study is to actualize
the registry in the National Institute of Pediatrics. Patients with the diagnosis of primary
immunodeficiencies from January 1970 to January 2001 were identified. One hundred and seventy
one cases were confirmed; 26 were severe combined immunodeficiencie, 43 antibody deficiency
syndromes, 62 associated immunodeficiencies, 23 with primary phagocytic disorders and 2 with
complement deficiencies.

Key words: Primary immunodeficiencies, registry.

INTRODUCCION abril de 1993. En esa reunién, inmundlogos de Argenti-

na, Brasil, Chile y Colombia presentaron los primeros

La idea de formar un grupo dedicado a la promocion del resultados de registros de inmunodeficiencias primarias
conocimiento de las inmunodeficiencias primarias se ini- en sus respectivos paises. Las presentaciones formales
ci6 durante el tercer congreso de la Asociacion Latinoa- durante el congreso de ALAM fueron seguidas por una
mericana de Inmunologia (ALAI) en Santiago, Chile, en reunion informal de las doctoras Marta Zelazko de Ar-

gentina, Magda Carneiro-Sampaio de Brasil, Mdnica
Cornejo de Chile y Diana Garcia de Olarte de Colombia.
* Servicio de Inmunologia. Instituto Nacional de Pediatria En esa reunion se tomé la determinacion histérica de
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unir esfuerzos para fomentar el conocimiento de las in-
munodeficiencias primarias en toda Latinoamérica.
Como coordinador de este esfuerzo se nombro al Dr.
Ricardo Sorensen, también presente en esa reunion.
Las metas de este grupo serian basicamente las que
habia definido la Sociedad Chilena de Alergia e Inmu-
nologia que en 1992. Se form6 un comité que tenia
como objetivos: el efectuar un registro de inmunodefi-
ciencias primarias, optimizar recursos diagnésticos y
terapéuticos asi como establecer lineas de investiga-
cion colaborativa.

La primera tarea fue examinar cada una de las fi-
chas de registro de los cuatro paises participantes y
crear una ficha comun que permitiera recolectar un
maximo de informacién manteniendo un formato relati-
vamente sencillo. Rdpidamente quedo en claro que la
Unica manera de poder crear un registro de esta enver-
gadura era a través de una base de datos computari-
zada. Esta fue creada por Patricia Giangrosso en la Di-
vision de Alergia e Inmunologia dirigida por Ricardo
Sorensen, usando el programa Epi Info distribuido gra-
tuitamente por el CDC. La segunda tarea fue adaptar
las clasificaciones existentes de la inmunodeficiencia
primarias para que permitieran incorporar a pacientes
con una gran variedad de inmunodeficiencias, y que
pudiera acomodar el constante progreso en el recono-
cimiento de nuevas inmunodeficiencias. El resultado
fue la clasificacion simultdnea de categorias fenotipi-
cas, de herencia, de base molecular, de enfermedades
asociadas y de complicaciones que se presentan en
este trabajo.

La ficha de recoleccion de datos, las clasificaciones y
el programa computacional fueron distribuidas a los pai-
ses participantes en 1994, y su uso fue discutido duran-
te la segunda reunién del Grupo, auspiciada por la So-
ciedad Argentina de Inmunologia, en Mar del Plata en
noviembre de 1994. Las versiones definitivas de la fi-
cha, clasificacion y base de datos fueron distribuidas en
abril de 1995.

Los primeros resultados obtenidos con este mate-
rial se presentaron en el Il Encuentro de Inmunodefi-
ciencia Primarias en Santiago en noviembre de 1996.
En esa reunién participaron Argentina, Bolivia, Brasil,
Colombia, Costa Rica, México, Paraguay, Uruguay y
Venezuela.

Recientemente, en la reunién conjunta de la Acade-
mia Americana de Asma, Alergia e Inmunologia, de la
Sociedad de Inmunologia Clinica y de la Asociacién
Americana de Inmunologia en San Francisco en marzo
de 1997, se mostré a la comunidad inmunolégica norte-
americana esta propuesta producto de la organizacién
del Grupo Latinoamericano de Inmunodeficiencias Pri-
marias (LAGID).

LAGID ha crecido y cuenta hoy con 12 paises
miembros. La cual ha realizado una serie de documen-
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tos e informacién dirigidos a todos los inmundlogos cli-
nicos de Latinoamérica; ademas, de producir informa-
cion util para los médicos generales, inmundélogos ba-
sicos y médicos de otras especialidades, asi como
para los pacientes y sus familias. Toda esta informa-
cion se ha ido distribuyendo a través de un Boletin
creado por esta misma organizacion, el cual no tiene fi-
nes lucrativos, sino sélo el de difusiéon. Con el Unico
objetivo de realizar “actualizaciones” de los diferentes
sindromes de inmunodeficiencias y de su manejo a fin
de entregar informacion de utilidad clinica. No preten-
diendo con éste reemplazar las revisiones detalladas
de las bases genéticas y moleculares de cada inmuno-
deficiencia, las cuales se pueden encontrar en otras
publicaciones de la especialidad.

LAGID propone que los fenotipos (los cuales consti-
tuyen los diagnésticos) y las recomendaciones sobre
prevencion y tratamiento deberan ser planteadas de
manera que puedan ser utilizadas en los formatos de
las “cartas” o respuestas que los inmundlogos y aler-
gologos clinicos envian a los pediatras y médicos ge-
nerales que refieren a los pacientes y, también, en la
informacion que debe ser entregada a los pacientes o
a sus padres y apoderados.

Uno de los objetivos de LAGID es crear un registro
de las inmunodeficiencias primarias (IDP) en Latino-
américa. La creacion de un registro es una herra-
mienta de vital importancia para promover el conoci-
miento de las IDP.

La ficha usada para registrar a cada paciente esta di-
sefiada para recolectar los datos de cada paciente con
una IDP cubriendo aspectos epidemiol6gicos, clinicos, de
laboratorio y del tratamiento de cada paciente. Si bien
para el simple conteo de pacientes basta registrar los da-
tos demogréficos y el diagndstico fenotipico de la inmu-
nodeficiencia, es importante en cada caso registrar la
mayor cantidad posible de la informacion solicitada en la
ficha para poder, en el futuro, cumplir con todos los obje-
tivos del registro. No siendo posible incluir en esta ficha el
seguimiento de cada paciente después de su ingreso al
registro. Por lo que el seguimiento de los pacientes debe
ser tarea de grupos colaborativos nacionales e interna-
cionales que en el futuro se aboquen a estudios detalla-
dos de sindromes de inmunodeficiencia especificas. Sin
embargo, estos estudios seran facilitados por la existen-
cia de este registro.

Un aspecto original de este registro es el uso simul-
taneo de varias categorias diagnésticas. Los diagnosti-
cos usados incluyen todos aquéllos considerados por
la Organizacion Mundial de Salud. Sin embargo, la
adopcidén de clasificacion de la OMS sin modificacio-
nes habria llevado a dificultades en la clasificacion
adecuada de muchos pacientes, y a una constante ne-
cesidad de cambio para incluir nuevos sindromes de
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IDP lo que habria hecho imposible usar una base de
datos computarizada que se mantenga valida por va-
rios afios. Por lo que se usaron los diagnosticos feno-
tipicos, de herencia, del defecto molecular, de enfer-
medades asociadas y de las complicaciones de las
IDP. Para evitar diagndsticos no contemplados en la
clasificacion fenotipica y como mejor ejemplo tene-
mos el del fenotipo “hiper IgM” que puede tener una
herencia ligada al sexo o ser autonémico recesivo, y
gue el defecto molecular puede ser una deficiencia
del ligando de CD40, de CD40, o de otras moléculas
aln no identificadas. A su vez, el defecto del ligando
de CD40 en un 30% de los casos tiene un fenotipo
correspondiente a una inmunodeficiencia comun va-
riable, sin aumento de la IgM. Las ventajas del uso de
estos criterios diagndsticos en este caso son obvias.
El diagndstico de enfermedades asociada incluye
aquellas patologias que no tienen una inmunodefi-
ciencia como parte constitutiva. En cada una de esas
enfermedades asociadas pueden existir distintos fe-
notipos inmunoldgicos. En la hipoplasia cartilago pelo
por ejemplo se han descrito los fenotipos de deficien-
cia de inmunidad celular o de inmunodeficiencia co-
mun variable. Ejemplos como éstos se encuentran en
todas las IDP.

El registro mismo tiene los siguientes objetivos

1. Conocer la frecuencia de distintas inmunodeficien-
cias

2. Comparar la frecuencia de distintas IDP por region
y pais

3. Conocer el tiempo que transcurre entre el comienzo
de los sintomas y el diagnéstico y medir si este
tiempo se puede acortar a través de la difusion del
conocimiento sobre IDP

4. Crear conciencia de la importancia de las IDP en mé-
dicos primarios, educadores de ciencias basicas y
clinicas, y autoridades de salud que deben decidir
como distribuir los recursos destinados al diagnéstico
y tratamiento de distintos grupos de enfermedades

5. Promover la investigacion sobre distintos aspectos
de IDF especificas que no serian posibles de esta-
blecer en grupos muy reducidos de pacientes.

6. Dar a conocer a la comunidad médica e inmunoldgi-
ca internacional los logros latinoamericanos en el
campo de las inmunodeficiencias primarias

7. Facilitar la formacion de grupos de apoyo de padres
y apoderados.

Es de prever que en el futuro las actividades de LA-
GID seran multiples y trascenderan la creacion de un
registro. Sin embargo, el registro siempre debera man-
tenerse como una base fundamental para justificar y
apoyar las demés actividades de LAGID.

A continuacién se presenta la clasificacion usada
por la LAGID y la utilizada en la realizacion del pre-
sente trabajo.

CLASIFICACION FENOTIPICA

A. Clasificacion fenotipica de las inmunodeficiencias
primarias

1. Deficiencias combinadas
1.1 Disgenesia reticular
1.2 Inmunodeficiencia combinada severa
1.2.1 Linfocitos T y B ausentes o muy bajos
1.2.2 Linfocitos T ausentes o bajos con
linfocitos B normales
1.2.3 Linfocitos B y T normales o cercanos a lo
normal
1.2.4 Sindrome de Omenn
1.3 Inmunodeficiencia combinada
1.4 Inmunodeficiencia celular con inmunoglobulinas
y anticuerpos normales (Sindrome de Nezelof)
1.5 Ausencia de respuesta a antigenos in vivo e in
vitro, con respuesta normal a mitégenos en vitro
1.6 Deficiencia CD3
1.7 Deficiencia primaria de CD4
1.8 Deficiencia primaria de CD7
1.9 Deficiencia primaria de CD8
1.X Otro (describir)

2. Déficit predominante de anticuerpos

2.1 Agammaglobulinemia ligada al sexo (IgM, 1gG,
IgA baja)

2.2 Sindrome de hiper-IgM (IgM elevada, 1gG &
IgA baja)

2.3 Inmunodeficiencia comun variable (IgG baja,
con o sin deficiencia de IgM y/o 1gA)

2.4 Inmunodeficiencia comun variable asociada
con timoma

2.5 Deficiencia de subclase 1gG2
2.5.1. Con deficiencia de IgA
2.5.2. Con deficiencia de 1gG4
2.5.3. Con deficiencia de IgA e IgG4

2.6 Deficiencia de IgG3

2.7 Deficiencia de IgG4

2.8 Deficiencia de IgA

2.9 Deficiencia de anticuerpos con inmunoglobulinas
normales

2.10 Hipogammaglobulinemia transitoria de la infancia

2.11 Deficiencia de cadenas K

2.X Otra (describir)

3. Deficiencias celulares y de anticuerpos asociadas
con otros defectos mayores
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3.1 Sindrome de Wiskott-Aldrich

3.2 Ataxia telangiectasia

3.3 Sindrome ICF

3.4 Sindrome de Nijmegen

3.5 Anomalia de DiGeorge

3.6 Sindrome infoproliferativo ligado al sexo
3.6.1 Hipogammaglobulinemia
3.6.2 Mononucleosis severa
3.6.3 Aplasia medular
3.6.4 Linfoma

3.7 Candidiasis mucocutanea crénica

3.X Otro (describir)

4. Inmunodeficiencias asociadas con defectos de fago-
citosis

4.1 Hiperinmunoglobulinemia E

4.2 Defecto de adhesion leucocitaria tipo 1
(deficiencia LAF 1, CD11-18)

4.3 Defecto de adhesion leucocitaria tipo 2
(deficiencia de sialil/fucosa)

4.4 Sindrome de Chediak-Higashi

4.5 Hipo or a-esplenia congénita o hereditaria

4.X Otro (describir)

5. Defectos del sistema fagocitico

5.1 Enfermedad de Kostmann

5.2 Neutropenia autoinmune

5.3 Neutropenia ciclica

5.4 Enfermedad granulomatosa crénica
5.5 Deficiencia de G6-PD

5.6 Deficiencia de mieloperoxidasa

5.7 Deficiencia de granulos secundarios
5.8 Sindrome de Schwachman

5.X Otra (describir)

6. Defectos congénitos del complemento

6.1 Cilq
6.2 Cl1r
6.3 C4
6.4 C2
6.5 C3
6.6 C5
6.7 C6
6.8 C7
6.9 C8
6.10 C9

6.11 Inhibidor C1

6.12 Factor 1 (Inhibidor C3)
6.13 Factor H (Inhibidor C3)
6.14 Factor D

6.15 Factor B

6.16 Properdina

6.X Otro (describir)
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B. Identificacion molecular y genotipica de las inmuno-
deficiencias primarias

1. Inmunodeficiencias de inmunidad celular

1.1 Deficiencia del complejo mayor de
histocompatibilidad

1.2 Deficiencia del receptor de ILs (cadena Q)

1.3 Deficiencia de la deaminasa de adenosina

1.4 Deficiencia nucleosido, fosforilasa

1.5 Deficiencias de activacion y transmisién
transmembrana

1.6 Deficiencia de multiples citoquinas

1.7 Deficiencia de IL-2

1.8 Deficiencia CD3g

1.9 Deficiencia CD3e

1.10 Deficiencia de CD8/ZAP 70

1.X Otra (describir)

2. Deficiencias de anticuerpos

2.1 Deficiencia de kinasa de tirosina

2.2 Deficiencia del ligando de CD40

2.3 Delecién de gene(s) de inmunoglobulinas
2.X Otra (describir)

JUSTIFICACION

Las inmunodeficiencias primarias son un grupo de en-
fermedades consideradas como poco frecuentes, pero
gracias a que las caracteristicas clinicas y paraclinicas
de éstas cada vez se conocen mas, asi como al avan-
ce de los estudios de escrutinio diagnostico, esta inci-
dencia va en ascenso.

Por lo que es necesario el tener un registro actualiza-
do de inmunodeficiencias primarias en un centro nacional
de referencia, de éstas, como lo es el Instituto Nacional
de Pediatria, en base a lo establecido por la LAGID.

OBJETIVOS

1. Realizar un registro de las inmunodeficiencias pri-
marias en el Instituto Nacional de Pediatria.

2. La creacién de un registro es una herramienta de vi-
tal importancia para promover el conocimiento de
las inmunodeficiencias primarias.

3. El registro cubre datos de cada pacientes con inmuno-
deficiencias primarias tanto epidemiolégicos, clinicos,
de laboratorio y del tratamiento de cada paciente.

4. Crear una base de datos para investigaciones
posteriores.

MATERIAL Y METODOS
Se identificaron a los pacientes con diagndstico de in-

munodeficiencia primaria de enero 1970 a enero de
2001, obteniéndose de la siguiente forma:
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1. Investigando las interconsultas con sospecha de in-
munodeficiencias primarias en los registros del ser-
vicio de inmunologia.

2. Investigando los diagndsticos confirmatorios en los
registros del servicio de inmunologia

3. Investigando con el Servicio de Patologia los casos
registrados como inmunodeficiencias primarias, ob-
teniendo informacion en su propio archivo.

Y una vez que se captaron a los pacientes con diag-
ndstico confirmatorio de IDP se llené el formato realizado
por el Grupo Latinoamericano de Inmunodeficiencias Pri-
marias (LAGID ver anexo 1), el cual contempla diversas
variables epidemioldgicas, clinicas, de laboratorio y trata-
miento de cada paciente, agregandose en cada caso los
hallazgos histopatoldgicos en caso de autopsia.

A través de las siguientes estrategias:

1. Una vez identificados los casos se revisaron los ex-
pedientes clinicos y los protocolos de autopsia para
seleccionar los casos confirmados.

2. Se definio el caso confirmado por los siguientes
criterios:

A) Por los hallazgos clinicos y paraclinicos basados
en alteraciones caracteristicas de cada inmuno-
deficiencia de tal manera para:

1) Inmunodeficiencias combinadas

1.1) Disgenesia reticular: Diarrea cronica, deten-
cion de peso y talla, vomito de inicio tempra-
no, citopenia, rosetas T disminuidas, IgA e IgM
disminuidas, con IgG normal, respuesta a mi-
tégenos negativas.

1.2) Inmunodeficiencia combinada severa:

1.2.1) Enfermedad de Leiner: Dermatitis sebo-
rreica, gastroenteritis, infecciones por
gérmenes oportunistas graves, acidosis
metabdlica persistente, linfopenia, IgG
normal, CD4, CD8, CD3 disminuidos.

1.2.2) Sindrome de Ommen: Infecciones gra-
ves y mortales por bacterias oportunis-
tas, falla en el crecimiento, alopecia, piel
seborreica, hepatoesplenomegalia, ane-
mia, IgE elevada, CD4 y CD8 disminui-
dos, enfermedad injerto contra huésped.

1.2.3) Sindrome de linfocito desnudo: Infec-
ciones sistémicas por hongos y parési-
tos de curso fatal, complejo principal de
histocompatibilidad (MHC) ausente, in-
munoglobulinas bajas o normales.

1.3) Inmunodeficiencia combinada: Infecciones de
curso sistémico severas por oportunistas, gas-

troenteritis, falla en el crecimiento, citopenias,
inmunoglobulinas bajas o normales, CD3,
CD4 y CD8 disminuidos, transformacién blas-
toide disminuida.

1.4) Sindrome de Nezelof, infecciones de curso
sistémico severas y fatales, linfocitos T ba-
jos, CD3, CD4 y CD8 disminuidos, aumento
de IgE.

2) Inmunodeficiencias por déficit de anticuerpos

2.1) Agamaglobulinemia ligada al X y autosémica
recesiva: Historia familiar, infecciones recu-
rrentes por gérmenes encapsulados e infec-
ciones virales, cuadros de bacteremias, inmu-
noglobulinas bajas, isoaglutininas negativas,
CD19 disminuido, anticuerpos heterélogos ne-
gativos, anticuerpos contra antigenos de poli-
sacéaridos negativos posterior a la inmuniza-
cion (por método de ELISA).

2.2) Sindrome de Hiper IgM: Infecciones recu-
rrentes por bacterias piogenas y gérmenes
oportunistas, hepatoesplenomegalia, diarrea
crénica, enteropatia perdedora de proteinas,
deteccion del crecimiento, Ulceras aftosas
recurrentes, abscesos perianales, neutrope-
nia, IgA y G bajas, con IgM altas, CD40 li-
gando ausente, hiperplasia linfoide.

2.3) Inmunodeficiencia comuan variable: Infeccio-
nes recurrentes por gérmenes oportunistas,
enfermedades autoinmunes, diarrea cronica,
enteropatia perdedora de proteinas, hepatitis
cronica activa, enfermedades asociadas ma-
lignas; sin hallazgos de alguna otra inmuno-
deficiencia comprobada, citopenia, inmuno-
globulinas bajas, hiperplasia nodular linfoide,
pérdida de vellosidades, infiltracion linfoide
difusa.

2.4) Deficiencia de subclases IgG: Infecciones
sinopulmonares recurrentes, enfermedades
pulmonares crlnicas, alta asociacion con
enfermedades alérgicas, y disminucion en
los niveles de subclases de IgG usando las
determinaciones normales sobre la base de
edad y talla.

2.5) Deficiencia de IgA: Infecciones recurrentes del
tracto respiratorio, enfermedad gastrointesti-
nal, asociacion con enfermedades alérgicas y
autoinmunes, inmunoglobulina A baja, con
IgG e IgM normales.

2.6) Hipogammaglobulinemia transitoria de la infan-
cia: Infecciones respiratorias superiores recu-
rrentes, diarrea crénica y falla en el crecimien-
to, inmunoglobulinas bajas que se normalizan a
los 12 meses de edad.
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3) Inmunodeficiencias asociadas:

3.1) Wiskott-Aldrich: Eczema, petequias, equimosis,
diarrea sanguinolenta, infecciones recurrentes,
trombocitopenia, infecciones recurrentes, anti-
cuerpos anti-polisacéridos negativos, linfope-
nia, isohemaglutininas bajas, IgM baja, 1gG nor-
males, IgA, IgD e IgE aumentados.

3.2) Ataxia telangiectasia: Ataxia progesiva, telan-
giectasias, infecciones sinopulmonares recu-
rrentes, atrofia cutanea progresiva, hipertricosis,
dermatitis atdpica, neoplasias malignas, linfope-
nia progresiva y eosinofilia, neutropenia en algu-
nos casos, IgA disminuida, en algunas ocasio-
nes IgM e IgG disminuida o normal, reduccion
proporcional de linfocitos CD4, aberraciones
cromosoOmicas, alfafetoproteina aumentada.

3.3) Sindrome de DiGeorge: Dismorfias, alteraciones
cardiovasculares, retraso psicomotor, hipocalce-
mia persistente, linfocitos T bajos, fésforo eleva-
do, paratohormona baja, radiografia de torax con
ausencia de timo, inmunoglobulinas normales.

3.4) Enfermedad de Duncan: Insuficiencia hepatica
fulminante por virus EB, titulos elevados de
anticuerpos contra capside y nucleo de EBV,
inmunoglobulinas disminuidas o normales.

3.5) Candidiasis mucocutanea: Candidiasis oral y
cutanea cronica, aislamiento de Candida.

4) Inmunodeficiencias asociadas con defecto en la fa-
gocitosis

4.1) Sindrome de hiperglobulinemia E: Abscesos
frios e indurados, eosinofilia, anemia, con IgE
mas de 1000 mg/dL e inmunoglobulinas A, M,
G normales, CD18 bajo.

4.2) Sx Chédiak-Higashi: Albinismo parcial hepa-
toesplenomegalia, infecciones recurrentes pio-
genas, presencia de fase acelerada de la en-
fermedad, presencia de lisosomas gigantes.

4.3) Sx de Griselli: Albinismo parcial, hepatoesple-
nomegalia, infecciones recurrentes, presencia
de fase acelerada de la enfermedad, trombo-
citopenia, CD8 disminuido, inmunoglobulinas
normales, ausencia de lisosomas gigantes.

5) Inmunodeficiencias con defectos de la fagocitosis

5.1) Neutropenia continua o sindrome de Kostmann:
Infecciones recurrentes, abscesos recurrentes,
cuenta de neutréfilos menor de 500 en forma
persistente, monocitosis y eosinofilia.

5.2) Neutropenia ciclica: Infecciones cada 21 dias,
con cuenta de neutrdfilos menor de 200 por 3
a 10 dias y monocitosis.
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5.3) Enfermedad granulomatosa crénica: Presen-
cia de granulomas en forma sistémica, con in-
fecciones por gérmenes catalasa positiva,
abscesos recurrentes, NBT menor del 5%.

5.4) Deficiencia de G6PD: Infecciones recurrentes,
hepatoesplenomegalia, neutrofilos normales o
disminuidas y G6PD disminuida.

6) Inmunodeficiencias de complemento

6.1) Deficiencia de C4: Asociacion con enfermeda-
des autoinmunes, determinacion de C4 dismi-
nuida, infecciones recurrentes.

B) En los casos de autopsia se consideraron
como diagndstico confirmatorio a aquellos
gue cursaron con displasia del timo e hipo-
plasia del tejido linfoide periférico, asi como
aquellos con alteraciones morfoldgicas es-
pecificas tales como Chédiak, Griselli y en-
fermedad granulomatosa crénica, Wiskott-
Aldrich, etc.

C) En los casos que se sospechd clinicamente,
por la evolucion del paciente, pero no se reali-
zaron estudios y se obtuvo el estudio anatomo-
patoldgico, las caracteristicas que se tomaron
en cuenta son los hallazgos histopatolégicos.

RESULTADOS

Con los criterios antes mencionados se encontraron:

— 171 casos de inmunodeficiencias confirmadas.

— 12 casos diagnosticados exclusivamente por estu-
dio post mortem

— 18 casos diagnosticados por sospecha clinica, estu-
dios de laboratorio y estudio post mortem

— 141 casos diagnosticados por sospecha clinica y
estudios de laboratorio

— Se excluyeron 20 casos por ausencia de expediente
clinico

— Se excluyeron 45 casos con sospecha de inmuno-
deficiencia, pero sin estudios de laboratorio ni estu-
dios post mortem confirmatorios.

Se tomaran exclusivamente datos absolutos de lo
encontrado en el formato de LAGID, no se realizaran
comparaciones clinicas ni anatomopatoldgicas, dado
gue sélo es un registro de inmunodeficiencias.

A continuacidon se mostraran los resultados obteni-
dos de las caracteristicas epidemiolégicas, clinicas,
paraclinicas y de histopatologia encontradas en cada
grupo de inmunodeficiencias.
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1. INCIDENCIA

Se encontraron 171 pacientes con diagnéstico confir-
matorio, 26 presentaban deficiencias combinadas, 43
con déficit predominante de anticuerpos, 62 asociadas,
23 con defecto en la fagocitosis y 2 con defecto congé-
nito del complemento (ver el siguiente Cuadro).

Inmunodeficiencias primarias
INP. México (1970-2000)

Inmunodeficiencia Pacientes
Combinadas 26
Predominante de anticuerpos 43
Asociadas 62
Defecto de la fagocitosis (DF) 23
Asociadas con DF 15
Defecto congénito del complemento 2
Total 171
15 2 26
23 N 43
1
62

Con respecto al grupo de inmunodeficiencias com-
binadas, la inmunodeficiencia combinada fue la mas
frecuente con 15 pacientes, seguida de la combinada
severa con 5, Nezelof con 5 y disgenesia reticular con
1 (ver el siguiente Cuadro).

Inmunodeficiencias combinadas

Inmunodeficiencia Parcial Pacientes

Disgenesia reticular 1
Inmunodeficiencia combinada severa 5
a. Sindrome de Ommen 2
b. Enfermedad de Leiner 2
c¢. Sindrome de linfocito desnudo 1
Inmunodeficiencia combinada 15
Sindrome de Nezelof 5
Total 26

En el grupo de las deficiencias predominantes de anti-
cuerpos la agammaglobulinemia ligada al X (enfermedad
de Bruton) fue la mas frecuente con 19 pacientes, segui-
da de la deficiencia de IgA con 7 (mas 5 con expedientes
depurados-destruidos), sindrome de hiper IgM con 7, co-

e

15

mun variable con 6, deficiencia de subclases de IgG2 con
y agammaglobulinemia autosémica recesiva y transitoria
con 1 cada cual (ver el siguiente Cuadro).

Inmunodeficiencia predominante de anticuerpos

Inmunodeficiencia Pacientes
Agammaglobulinemia autosémica recesiva 1
Agammaglobulinemia ligada al sexo 19

Sindrome de hiper IgM 7
Inmunodeficiencia comdn variable 6
Deficiencia de subclases 1gG2 2
Deficiencia de IgA 7
Hipogammaglobulinemia transitoria de la infancia 1
Total 43

7 1 1
19
i
2
6
7
Acerca de las deficiencias asociadas, la ataxia telan-
giectasia encabeza el grupo con 42 pacientes, seguida
de candidiasis mucocutanea crénica con 9, sindrome de
Wiskott-Aldrich con 7 y anomalia de Di George y sindro-

me proliferativo ligado al sexo (sindrome de Duncan)
con 2 cada cual (ver el siguiente Cuadro).

Inmunodeficiencias asociadas

Inmunodeficiencia Pacientes
Sindrome de Wiskott-Aldrich 7
Ataxia-telangiectasia 42
Anomalia Di George 2
Sindrome linfoproliferativo ligado al sexo 2
Candidiasis mucocutanea crénica 9
Total 62
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42

En el grupo de las de defecto de la fagocitosis pre-
domind la enfermedad granulomatosa crénica con 12
pacientes, seguida de neutropenia continua con 6,
neutropenia ciclica con 4 y defecto de G6PDH con 1
(ver el siguiente Cuadro).

Defecto en la fagocitosis (DF)

Defecto Pacientes
Neutropenia continua (E. Kostman) 6
Neutropenia ciclica 4
Enfermedad granulomatosa crénica de la inf. 12
Defecto de glucosa 6 fosfatodeshidrogenasa 1
Total 23
L 6
12 -

En las inmunodeficiencias asociadas con defectos
de fagocitosis, el sindrome de Chédiak-Higashi fue el
mas frecuente con 7 pacientes, seguida de hiperinmu-
noglobulinemia E con 6 y 2, son sindrome de Griselli
(ver el siguiente Cuadro).

Inmunodeficiencias asociadas con DF

Inmunodeficiencia Pacientes
Hiperinmunoglobulinemia E 6
Sindrome de Chédiak-Higashi 7
Sindrome de Griselli 2
Total 2

Con respecto a los defectos congénitos del comple-
mento sélo se encontraron 2 casos con deficiencia de
C4 (ver el siguiente Cuadro).
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Defecto congénito del complemento

Defecto Pacientes
Defecto de C4 2
Total 2

2. SEXO, HISTORIA FAMILIAR Y RETARDO
PONDOESTATURAL

Inmunodeficiencias combinadas

Retardo
Historia pondo-

Inmunodeficiencia Sexo familiar estatural

M F Si No Si No

Disgenesia reticular 10 0 1 1 0
Inmunodeficiencia combinada

Severa: sindrome de Ommen 2 0 1 1 1 1
Enfermedad de Leiner 2 0 0 2 2 0
Sindrome de linfocito desnudo 1 0 0 1 1 0
Deficiencia combinada 12 3 6 9 14 1
Sindrome de Nezelof 3 2 3 2 3 2

Inmunodeficiencias predominantes de anticuerpos

Retardo
Historia pondo-

Inmunodeficiencia Sexo familiar estatural

M F Si No Si No
Agammaglobulinemia
autosémica recesiva 0 1 1 0 1 0
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Agammaglobulinemia

ligada al sexo 19 0 6 13 6 13
Sindrome de hiper IgM 5 2 0 7 6 1
Deficiencia variable comdn 5 1 0 6 4 2
Deficiencia de subclases

de 19gG2 11 0 2 1 1
Deficiencia de IgA 3 4 0o 7 3 4
Hipogammaglobulinemia

transitoria 10 0 1 0 1

Defecto congénito del complemento

Retardo
Historia pondo-

Inmunodeficiencia Sexo familiar estatural

M F Si No Si No

Defecto de C4 0 2 0 2 1 1

Inmunodeficiencias asociadas

Retardo
Historia pondo-

Inmunodeficiencia Sexo familiar estatural

M F Si No Si No

Sindrome de Wiskott-Aldrich 7 0 5 2 6 1
Ataxia-telangiectasia 2121 20 22 37 5
Anomalia DiGeorge 11 0 2 2 0
Linfoproliferativo ligado

al sexo 2 0 2 0 1 1
Candidiasis mucocutanea

cronica 4 5 3 6 2 7

Defecto de la fagocitosis

Retardo
Historia pondo-

Inmunodeficiencia Sexo familiar estatural

M F Si No Si No

Neutropenia continua

3. EDAD DE: PRESENTACION, DIAGNOSTICO Y
FALLECIMIENTO

Inmunodeficiencias combinadas

Edad de:
Presen- Diagnds- Defun-
tacién tico cion

Inmunodeficiencia Minima/maxima (meses)

Disgenesia reticular 0.5 Vv 11
Inmunodeficiencia combinada

Severa: sindrome de Ommen .81 2112 2114
Enfermedad de Leiner 11 3/14 4//4
Sindrome de linfocito desnudo 5/15 9//9 19//19
Deficiencia combinada .1/16 A5//17 113
Sindrome de Nezelof .1//96 2//165  4//165

Déficit predominante de anticuerpos

Edad de:
Presen- Diagnés- Defun-
tacion tico cion

Inmunodeficiencia Minima//méaxima (afios)

(Kostmann) 3 3 0 6 5 1 Agammaglobulinemia a. recesiva  .3//.3 3.6//3.6
Neutropenia ciclica 4 0 0 4 1 3 Agamaglobulinemia ligada
Enfermedad granulomatosa al sexo /14 .6//15  .6/12.2
cronica 9 3 5 7 7 5 Sindrome de Hiper IgM 1112 1.7//8
Defic. de glucosa 6 fosfato Deficiencia variable comin 4//14.3  4//14.3 10//14.5
deshidrogenasa 0 1 1 0 0 1 Deficiencia de subclases
de IgG2 3Il7T 2.5/7.8
Deficiencia de IgA A/011 0 1.9/111.7
Inmunodeficiencias asociadas con defecto de la fagocitosis Hipogammaglobulinemia
transitoria .211.2 TILT7
Retardo
Historia pondo-
Inmunodeficiencia Sexo  familiar estatural Inmunodeficiencias asociadas
M F Si No Si No Edad de:
Presen- Diagnés- Defun-
Hiperinmunoglobulinemia E 15 0 6 3 3 tacion tico cién
Sindrome de Chédiak- Inmunodeficiencia Minima//méxima (afios)
Higashi 5 2 4.3 7 0
Sindrome de Griselli 1 1 1 1 1 1 Sindrome de Wiskott-Aldrich 1/1.8 A7 516.7

Ataxia-telangiectasia A7 171114 9//15.2
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Anomalia DiGeorge .01/1.08 .11 1112

Linfoproliferativo ligado al

sSexo 5112.4 61124 7112.6
Candidiasis mucocutanea
crénica .07//19  .3//13.7

Defecto de la fagocitosis

Edad de:
Presen- Diagnés- Defun-
tacion tico cion

Inmunodeficiencia Minima//méaxima (afios)

Neutropenia continua

(Kostmann) A7 410113 3.5/13.5
Neutropenia ciclica .8//3.9 .8/13.9
Enferm. granulomatosa cronica .08//4 A4 .1118.9
Defic. de glucosa 6 fosfato deshid. 10.8 10.8
Inmunodeficiencias asociadas con defecto de la fagocitosis
Edad de:
Presen- Diagnés- Defun-
tacion tico cion

Inmunodeficiencia Minima//méaxima (afios)

Hiperinmunoglobulinemia E 20124 .4//5.10
Sindrome de Chédiak-Higashi .015//7  .2//16.11 .2//3.11
Sindrome de Griselli .019//.1  .020//.1 0.2

Defecto congénito del complemento

Edad de:
Presen- Diagnés- Defun-
tacion tico cion

Inmunodeficiencia Minima//méaxima (afios)

Defecto de C4 4//4.8 4.8//55 8.3

4. CUADRO INICIAL CAUSA DE FALLECIMIENTO Y
ORGANISMOS AISLADOS

Deficiencias combinadas

Formas de
presentacion Inmunodeficiencia
Disge- Enfer- Sindro- Sx  combi  Sin-
nesia. medad mede de nada drome
reticular  de Ommen linfo- de
Leiner cito Nezelof
Clinicas desnudo
Ira’s 0 2 1 1 5 2

Neumonia 0 0 0 0 5 0
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Diarreas 1 2 1 1 7 4

Meningitis 0 0 0 0 3 0

Afeccion a piel 0 2 2 0 3 0

Infecc. cutaneas 0 0 0 1 3 0

Bcgitis 0 0 0 0 1 0

Sepsis 0 0 0 0 1 1

Fallecimiento

Si 1 2 2 1 15 3

No 0 0 0 0 0 2
Causa de fallecimiento

Choque séptico 1 2 2 1 12 2

Acidosis met.

Persistente 0 2 2 0 0 0

Injerto vs

huésped 0 0 2 0 5 0

BNM 0 0 0 0 5 0

Meningitis 1 0 0 0 0 1
Organismos aislados

Si 1 2 1 1 15 2

No 0 1 0 0 0 3
Tipo de organismos:

Bacterias:

E. cloacae 0 0 0 0 1 0

E. coli 0 0 0 0 1 1

E. pneumoniae 0 0 0 0 1 1

Estafilococo

aureus 0 0 1 0 2 1

Listeria

monocytogenes 0 0 0 1 0 0

Salmonella

GPOD,BOC 0 0 1 1 2 1

S. faeccium 0 0 0 0 2 0

Klebsiella

pneumoniae 1 0 0 0 1 0

Proteus 0 0 0 0 2 0

Pseudomonas 0 1 0 0 1 1

Virus:

Rotavirus 0 1 1 0 0 0

Parasitos:

Giardia 0 0 0 0 1 0

E. hystolitica 0 0 0 0 0 1

Hongos:

Candida 0 1 0 1 4 0

Otros:

Pneumacistis carinii O 0 0 0 3 0

M. tuberculosis 0 0 0 0 1 0
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Inmunodeficiencias predominantes de anticuerpos Hongos:
Candida 0 1 0 0 0 0 0
F. de presentacion Inmunodeficiencia Otros
Naegleria 0 0 0 1 0 0 0
Aga- Aga- Sin- Defi- Defi- Defi- Hipo- Histopl.
mma- mma- drome cien- cien- cien- gamma- capsulatum 0 0 0 1 0 0 0
glob.  gloh. de cia cia cia gloh.
auto- ligada hiper- comun. de de tran-
somica  al higM varia- sub- IgA sito- Deficiencias asociadas
recesiva Sexo ble clases ria
de IgG Inmunodeficiencia
Ira’s 1 9 7 2 1 4 0 Sindrome Ataxia- A.Di  Sin-  Can-
Neumonia 0 4 0 2 1 0 1 de Telan- George drome diasis
Bronquiectasias 0 1 0 c 0 0 0 Wiskott-  giecta- Duncan Muco-
Diarreas 0 5 3 2 0 3 0 Formas de Aldrich sia * cut
Meningitis 0 2 0 1 o 1 0 presentacién crénica
Inf. cutaneas 0 4 0 0 0 1 0
Hepatoes- Clinicas
plenomegalia 0 0 1 0 0 0 0 Ira’s 2 18 0 0 0
Fallecimiento Ngumonl’a L L L 0 0
Diarreas 4 6 0 1 1
s/ 0 ) 0 3 0 0 0 Mening_itis_ 1 0 0 1 0
Candidiasis
No 1 17 ! 3 2 ! 1 mucocutanea 0 0 0 0 9
Causa de fallecimiento Afecci.c').n cutanea 7 2 0 L 0
Hepatitis 0 0 0 2 0
Histoplasmosis 0 0 0 1 0 0 0 Sangrados 5 0 0 0 0
Meningitis 0 o 0o 1 0 0 o0 Ataxiatelan-
Sepsis o 2 0 1 0 0 0 giectasias 0 42 0 0 0
Crisis convulsivas 0 0 1 0 0
Organismos aislados T
Fallecimiento
Si 0 14 6 2 0 0 0 i
No 1 5 1 4 2 7 1 Si 5 2 2 2 0
No 2 40 0 0 9
Tipo de organismos:
Causa de fallecimiento
Bacterias: .
Campylobacter Choque séptico 4 0 2 2 0
pylori 0 0 1 0 0 0 0 Meningitis 1 0 0 0 0
E. cloacae 0 1 0o 0 0 0 0 Leucemia 0 1 0 0 0
E. coli 0 2 1 0 0 0 0 Linfoma
Estreptoc. indiferenciado 0 1 0 0 0
pneumoniae 0 1 1 0 0 0 0 Insuficiencia
Estafilococo hepatica 0 0 0 2 0
aureus 0 3 0 0 0 0 0
H. influenzae 0 1 1 0 0 © 0 Organismos aislados
Salmonella
grupo D 0 1 0 0 0 © 0 Si 5 6 1 2 9
Klebsiella No 2 36 1 0 0
pneumoniae 0 1 0 0 0 0 0
Proteus 0 0 1 0 0 0 0 Tipo de organismos:
Pseudomonas 0 2 0 0 0 0 0
S. flexneri 0 0 1 0 0 0 0 Bacterias:
Virus: E. cloacae 0 1 0 0 0
E.-Barr 0 0 1 0 0 0 0 E. coli 1 1 1 0 0
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Estafilococo
aureus 0 1 0 0
Estreptococo
pyogenes 0 0 0 1
Haemophilus . 1 0 0 0
Salmonella GPO
D,BOC 2 1 1 0
Klebsiella
pneumoniae 1 1 0 0
Pseudomonas 1 0 0 0
Virus:
Citomegalovirus 1 0 0 0
Ebstein-Barr 0 1 0 0
Parésitos:
Ascaris
lumbricoides 0 1 0
Giardia lamblia 0 0 0 2
E. hystolitica 0 0 0 2
Hongos:
Candida 1 0 0 9
(*) linfoproliferativo ligado al sexo
Defecto en la fagocitosis
Formas de
presentacion Inmunodeficiencia
Enfer-
medad

Neut Neut Gran Def.
Clinicas Continua Ciclica crénica G6PDH
Ira’s 2 3 3 0
Neumonia 0 0 2 0
Diarreas 2 1 5 0
Inf. cutaneas 0 1 0 0
Abscesos recurrentes 3 0 5 1
Hepatoespleno 0 0 2 0
Bcgitis 0 0 1 0

Fallecimiento
Si 1 0 7 0
No 5 4 5 1

Causa de fallecimiento
Choque séptico 0 0 6 0
Absceso pulmonar 1 0 0 0
Insuficiencia hepatica
fulminante 0 0 1 0
Organismos aislados

Si 1 1 7 0
No 5 3 5 1
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Tipo de organismos:

Artizona K. 0 0 1 0
Catalasa positivos 0 0 3 0
E. coli 1 0 0 0
Salmonella 1 0
Virus:
Ebstein-Barr 0 1 0 0
Inmunodeficiencia asociada a defecto de la fagocitosis
Formas de
presentacion Inmunodeficiencia
Clinicas Hiperinmuno- Sx de Chédiak-
globulinemia E Higashi Sx de Griselli
Ira’s 1 1 0
Neumonia 0 1 1
Diarreas 0 2 1
Dermatitis atopica 2 4 0
Cabello plateado 0 7 2
Abscesos recurrentes 3 3 0
Asma dificil control 1 0 0
Hepatoesplenomegalia 0 3 1
Fiebre 0 1 1
Meningitis 0 0 1
Fallecimiento:

Si 0 5 1
No 6 2 1
Causa de fallecimiento
Choque séptico 0 4 1
Injerto vs huésped 0 1 0
Insuficiencia hepatica 0 3 0
BNM 0 2 0
Meningitis 0 0 1
Organismos aislados
Si 3 4 1
No 0 3 1

Tipo de organismos:
E. coli 1 0
Estafilococo aureus 3 0 1
Estafilococo epidermidis 0 0
Klebsiella pneumoniae 1 0
Pseudomonas 3 1 0
Salmonella 0 0
Virus:
Ebstein-Barr 1 0
Hepatitis A 1 0
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Parasitos: Eosinofilia 0 0 1 0 0 0
Giardia lamblia 3 0 0 Acidosis met.
persistente 0 2 2 0 0 0
N Igs normales 0 2 2 0 0 4
Defecto congénito del complemento Igs no determinadas 1 0 0 0 4 1
Igs bajas 0 0 0 1 11 0
Formas de presentacién Inmunodeficiencia Ige aumentada 0 0 1 0 0 0
Hipocomplementemia 0 1 0 0 0 0
Clinicas Defecto de C4 Compl. no determinado 1 0 1 1 0 0
Ira’s 1 Trans. blastoide normal 0 0 0 0 14 0
Diarreas 1 Trans. blastoide neg. 0 0 0 0 1 0
Abscesos recurrentes 1 Trans. blast. no determ. 1 2 2 1 0 3
Sangrados 1 Intradermorreaccion neg.0 0 0 0 2 0
Fallecimiento Intradermo no determ. 1 2 2 1 10 5
si 1 Ac poliovirus positivos 0 0 0 0 1 0
No 1 CD3,DC4 CD8 bajos 0 0 0 0 3 1
Causa de fallecimiento CD3, CD4, CD8
- no determ. 1 2 2 1 12 4
Choque séptico 1 Patologia:
Organismos aislados Aplasia medular con
Si 2 fibrosis reticulinica
No . 0 Gl 1 0o o0 o0 0 0
Tipo de organismos: Displasia timica 1 2 2 1 1 3
Estreptococo pyogenes Lin t envolviendo
Parasitos: dermis, epidermis
Giardia lamblia 1 e intestino 0 0 2 0 0 0
Hipoplasia 6rganos linf 0 2 2 1 1 3
Numero corroborado 1 2 2 1 12 3
5. BASES DIAGNOSTICAS (CLINICAS, Agogamones: ]
PARACLINICAS Y DE PATOLOGIA) Enf. injerto vshuésped 0 0 2 0 0 0
Y ASOCIACIONES Micromeningioma
plexos C 0 0 0 0 1 0
Def. de nucleésido
Deficiencias combinadas fosforilasa 0 0 0 0 0 1
Bases diagndsticas Inmunodeficiencia o ] )
Inmunodeficiencias predominantes de anticuerpos
Disge- Enfer-  Sin-  Sxde Sin-
nesia medad drome linfocito drome Bases
Clinicas: reticular  de de  des- Com- de diagnosticas Inmunodeficiencia

Leiner Ommen nudo binada Nezelof

Agamma- Agamma- Sindro- Defi- Defi-  Defi- Hipo-

Infecciones repetitivas 0 2 2 1 15 5 - glob.{ glob. mg de ciencja ciencia ciencia gamma-

Dermatitis seborreica 0 2 2 0 0 0 Clinicas: al;:?cs: ’ “g:f’ : :','Z;\; cfar;:n i?;ﬁ deloh t?a";t;

Dermatosis o eccema 0 0 2 0 0 0 rece sexo ble delgG toria

Alopecia 0 0 2 0 0 0 siva

Diarrea 1 2 2 1 7 4 Infecciones

Falla en ,e I.mefiro ! 2 2 ! 14 3 repetitivas 1 19 7 6 2 7 1
Paraclinicas:

Anemia 0 0 2 0 0 0 Paraclinicas:

Neutropenia 10 0 0 0 0 Neutropenia 0 0 1 0 0 0 ©

Linfopenia 11 0 Ol 5 Linfopenia 0 0 0 1 0 0 o0

Linfocitosis 0 0 2 Qg 0 IgA baja 0 ausente 1 9 7 6 0 7 1

Lin. T bajos U o 0 9 5 IgA normal 0 0 0 0 2 0 O

Lin. T no determinados 1 2 2 0 6 0 IgM baja o ausente 1 19 0 6 0 0 1

Lin. b bajos 0o 0 0 0 6 0 IgM normal 0 o 0 0 2 7 0

Lin. b no determinados 1 2 2 0 9 0 IgM alta 0 0 7 0 0 0 0
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IgG baja 0 ausente 1 19 7 5

IgG normal 0 0 0 1
Subclases de IgG:

Normales 0 0 0 0
No determinadas 1 19 7 6
G1 normal 0 0 0 0
G2 baja 0 0 0 0
G3 normal 0 0 0 0
G4 baja 0 0 0 0
Cd19 menor

de 0.3% 1 9 0 0
Cd19 normal 0 0 0 0
No determinado 0 10 7 6
CD3, CD4, CD8

no determ. 0 16 6 0
CD3, CD4,

CD8 bajos 0 1 0 1
CD3, CD4,

CD8 normales 1 2 1 5
CD 40 ligando 0 0 1 0

Intradermorreaccion
No determinada

=
=
©
~
o

Positiva 0 0 0 3

Negativa 0 0 0 3

Antic. meteor6logos:

Positivos 0 1 2 1

Negativos 0 7 0 5

No determinados 1 11 5 0
Patologia:

Aus de linf B en centros

Germin, de tej.

linfoide 0 2 0 0

Numero corroborado 0 1 0 0
Asociaciones:

Defecto de

fagocitosis 0 1 0 0

Sx de Gianotti-Crusti 0 0 1 0

Talasemia menor 0 0 0 1

Deleccion del

crom 12q 0 0 0 0

NN NDN OO N

o o

o

OO OO ~NO ~

o o

o

o~

o o

o

o o

O O OO

o o

o

o -

o o

o

o o

Deficiencias asociadas

Bases diagnosticas

Inmunodeficiencia

Sindrome  Ataxia A.Di Sindrome Candiasis
Clinicas: de Wiskott- Telan- Geor- Duncan  Mucocut
Aldrich  giectasia ge cronica
Infecciones repetitivas 7 42 2 0 9
Dermatitis seborreica 0 0 0 0 0
Dermatosis o0 eccema 7 0 0 1 9
Ataxia telangiectasias 0 42 0 0 0
Dismorfias 0 0 2 0 0
Malform. cardiacas 0 0 1 0 0
Paraclinicas:
Trombocitopenia 7 0 0 1 0
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Linfopenia 0 11 1 0 0
Linfocitos T bajos 1 0 1 0 1
Linfocitos T
no determinados 6 42 1 2 8
Eosinofilia 0 4 0 0 0
Hipocalcemia 0 0 2 0 0
Igs normales 5 19 1 2 9
Igs no determinadas 2 0 0 0 0
IgA baja 0 23 1 0 0
IgA normal 7 42 1 2 9
IgG baja 0 0 0 0 0
19G normal 7 42 2 2 9
IgE alta 0 0 1 0 0
IgE normal 7 42 1 2 9
Aberraciones
crom. posit. 0 9 0 0 0
Aberraciones
crom. norm. 0 15 0 0 0
Aberr. crom.
no determin. 7 18 2 2 9
Alfa fetoproteina alta 0 18 0 0 0
Alfa fetoproteina
normal 0 5 0 0 0
Alfa feto,
no determinada 7 14 2 2 9
Isohemaglutininas
posit. 3 0 0 0 0
Isohemaglutininas
no deter. 4 42 2 2 9
IgM Ebstein-Barr
positivo 0 1 0 2 0
Aislamiento
de Candida 0 0 0 0 9
Patologia:

Deplesion de lin Ty B en tej.
Linfoide 1 0 0 0 0
Ausencia de timo 0 0 2 0 0
Hipoplasia tej. linfoide 0 0 2 0 0
Injerto vs huésped 0 0 0 2 0
Numero corroborado 1 1 2 2 0

Asociaciones:
Leucemia linfoblastica 0 1 0 0 0
Linfoma indiferenciado 0 2 0 0 0
Linfoma células
T grandes 0 1 0 0 0

Defecto en la fagocitosis
Bases
diagnosticas Inmunodeficiencia
Neut Neut  Enfermedad

Clinicas:  continua ciclica grancronica Def GEPDH
Infecciones
repetitivas 6 4 12 1
Abscesos 3 0 5 1
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Granulomas 0 0 12 0 CD8 bajo 1 1
Paraclinicas: CD8 no determinado 4 1
Neutropenia Patologia:
constante 6 0 0 0 Granulos gigantes
Neutropenia lisosomales, fagosomas 0 0
ciclica 0 4 0 0 Pelo con inclusiones gigan. 0 0
Monocitosis 3 4 0 0 Pelo sin inclusiones gigan. 0 2
Eosinofilia 3 2 0 0 Escasez de cels de
NBT 0% 0 0 8 0 Langerhans de piel 0 0 2
NBT no Numero corroborado 7 2
determinado 6 4 4 1 Asociaciones:
IgE alta 0 0 0 1 Hepatitis A 0 2 0
Determinacion Hepatitis por E.-Barr 0 2 0
de G6PDH 0 0 0 1
Detencion de
serie reticulo Defecto congénito del complemento
Fagocitaria 4 0 0 0 . .
Patologfa: Bases’dllagnosncas Inmunodeficiencia
Presencia de Clinicas: Defecto de C4
grfanulomas 0 0 4 0 Infecciones repetitivas 1
Namero Abscesos 1
corroborado 0 0 4 0 .
Asociaciones: Par.acllnlcas.
Linfangioma de ézebr:\;z g
hombro der. L 0 0 0 CH 50, C3 normales 2
Asma. - 0 1 0 0 Igs normales 2
Anemia cronica 0 1 0 0 Patologia:
EStePO_S'S Numero corroborado 0
es.ofa.glga., 0 0 1 0 Asociaciones:
Hipotiroidismo 0 0 1 0 Ninguna 2

Inmunodeficiencia asociada a defecto de la fagocitosis 6. TRATAMIENTO Y DISTRIBUCION GEOGRAFICA

Bases diagndsticas Inmunodeficiencia

Deficiencias combinadas

Hiperinmuno- Sx de Chédiak- Sx de Inmunodeficiencia

Clinicas: globulinemia E Higashi Griselli

Disge- Enfer- Sindro- Sxde Combi- Sindro-
Infecciones repetitivas 6 7 2 ) nesia  medad linfocito nada me de
Abscesos 3 3 0 Tratamiento reticular de Leiner Ommen desnudo Nezelof
Dermatitis 2 4 0 )
Cabello plateado 0 7 2 Ninguno 1 0 4
Hepatoesplenomegalia 0 3 1 Gammaglobulina IV 0 1 0
Albinismo parcial 0 7 2 Gammaglobulina IM
Fase acelerada 0 2 1 03C 0 0 0

Paraclinicas: Gammaglobulina

Neutropenia 0 2 0 IV+IM O SC 0 0 0
Pancitopenia 0 0 0 Factor de
Trombocitopenia 0 3 2 transferencia 0 0 1
Igs normales 0 2 0 Gammaglosulina
Igs no determinadas 0 5 2 y factor 0 0 0
IgE mayor de 1000 U/L 6 0 0 Vacuna bacteriana 0 0 0
IgG normal 6 2 0 Antibidticos amplio
IgA normal 6 2 0 espec. 0 2 0
IgM normal 4 2 0 Trasplante MO
IgM baja 2 0 0 homologo compatible 0 0 0
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Trasplante MO

Gammaglobulina IM

alogénico O scC 0 12 5 3 2 1 0
haploincompatible 0 0 0 1 0 0 Gammaglobulina
IV+IM O SC 0 1 0 0 0 0 0
Factor de
Deficiencias combinadas transferencia 0 0 0 0 0 0 0
Gammaglobulina
Inmunodeficiencia y factor 0 0 0 0 0 0 0
Vacuna bacteriana 0 0 0 2 2 2 0
Disge- Enfer- Sindro- Sxde Combi Sindro
nesia.  medad mede linfocito nada me de
, - reicular  de  Ommen desnudo Nezelof Inmunodeficiencias predominantes de anticuerpos
Origen geografico Leiner
Inmunodeficiencia
Aguascalientes
Baja California Norte Agamma- Agamma- Sindro- Defi- Defi- Defi-  Hipo-
Baja California Sur o y glob.’ I‘gloz. mhe de cienc’ia ;ienci;l cdier:ciAa gamln:)a-
Campeche fomstogdico aupat e ier S S 108 0
Coahuila rece sexo ble delgG toria
Colima siva
gﬁiearnavaca Baja California Sur
pas
Chihuahua Campeche
Distrito Federal 1 8 2 Coghuﬂa 1
Durango 1 Colima
. Cuernavaca 1
Estado de México 2 1 Chia
Guanajuato 1 1apas
Chihuahua 1
Guerrero Distrito Federal 9 2 3 2 3 1
Hld_algo 1 1 Durango
Jalisco Estado de México 3 1 1
Michoacan Guanajuato 1
Morelos Guerrero 1
Nayarit Hidalgo 1
Oaxaca 1 Michoacan 4
Puebla 2 Morelos
Querétaro 1 Nayarit
Quintana Roo Nuevo Leén
San Luis Potosi Oaxaca
Sinaloa Puebla 1
Sonora Querétaro
Tabasco Quintana Roo
Tamaulipas San Luis Potosi
Tlaxcala 1 Sinaloa 1
Veracruz 1 Sonora
Yucatan 1 Tabasco
Zacatecas Tamaulipas 1
Tlaxcala 1
Veracruz 1
Inmunodeficiencias predominantes de anticuerpos Yucatan
Zacatecas
Inmunodeficiencia
Deficiencias asociadas
Agamma- Agamma- Sindro- Defi- Defi-  Defi- Hipo-

glob. glob.  mede ciencia ciencia ciencia gamma- Tratamiento Inmunodeficiencia
Tratamiento autos6-  ligada  hiper com(n de sub- de IgA  glob.
mica al HIgM  varia- - clases transk- Sindrome Ataxia  A.Di Sindrome Candiasis
rece Sexo ble  de lgG toria de Wiskott- Telan-  Geor- Duncan () Mucocut
siva Aldrich  giectasia ge crénica
Ninguno 0 0 0 2 0 4 1 Ninguno 4 18 2 1 0

Gammaglobulina IV 1 6 2 1 0 0 0 Gammaglobulina v 1 1 0 0 0
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Gammaglobulina

IMo SC 0 1 0 0 0
Gammaglobulina

IV+IMoSC 0 0 0
Factor de transferencia 2 20 0 0 5
Gammaglobulina

y factor 0 0 0 1 0
Vacuna bacteriana 0 1 0 0 1
Levamisol 0 1 0 0 0
Antimicotico 0 0 0 0 9

Deficiencias asociadas

Inmunodeficiencia

Sindrome  Ataxia A.Di Sindrome Candiasis
de Wiskott- Telan-  Geor- Duncan  Mucocut
Aldrich  giectasia ge crénica

Origen geografico

Aguascalientes

Baja California Norte

Baja California Sur

Campeche

Coahuila

Colima

Cuernavaca

Chiapas

Chihuahua 1

Distrito Federal 5 12 2 4
Durango

Estado de México 8 1
Guanajuato 1

Guerrero 6 3
Hidalgo

Jalisco

Michoacan

Morelos

Nayarit 1
Nuevo Leén

Oaxaca

Puebla

Querétaro 1
Quintana Roo

San Luis Potosi

Sinaloa

Sonora

Tabasco

Tamaulipas

Tlaxcala

Veracruz 1 1
Yucatan

Zacatecas

N -
[N

P WE RPN

N
=

Defecto de la fagocitosis

Inmunodeficiencia

Tratamiento Neut Neut Enfermedad DEFG6PDH
continua ciclica gran crénica

Ninguno 2 2
Factor de transferencia 0
Vacuna bacteriana (VAC)

Sales de litio + gamma + VAC
Antibioticos profilacticos 2
Factor estimulante de col 1
Cloroquina 1
Granulopoyetina exdgena 0

~ooo — o
cooRocoocor
Ccocooocoococor

Defecto de la fagocitosis

Inmunodeficiencia

Origen geografico Neut Neut Enfermedad DEF G6PDH
continua  ciclica gran crénica

Aguascalientes 1
Baja California Norte

Baja California Sur

Colima

Cuernavaca

Chiapas

Chihuahua

Distrito Federal 2 3 3 1
Durango

Estado de México 2 1
Guadalajara

Guanajuato

Guerrero

Hidalgo 1
Michoacan 3
Morelos

Nayarit

Nuevo Lebn

Oaxaca

Puebla 1
Querétaro 1

Quintana Roo

San Luis Potosi

Sinaloa

Sonora

Tabasco

Tamaulipas 1 1 1
Tlaxcala

Veracruz 1
Yucatan

Zacatecas

Inmunodeficiencia asociada a defecto de la fagocitosis

Inmunodeficiencia

Hiperinmuno- Sx de Chédiak-

Tratamiento globulinemia E Higashi Sx de Griselli

Ninguno 0 3 1
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Factor de Ninguno 1
transferencia 1 0 0 Vacuna bacteriana (VAC) 1
Vacuna
bacteriana (VAC) 1 0 0
Leucotrofina 2 0 0 Defecto congénito del complemento
Fact. de transf
+ leucotro 1 0 0 Inmunodeficiencia
Talidomida 1 0 0 Origen geografico Defecto de C4
Vitamina C 0 3 0
Fact. de trans Aguascalientes
+ gamma IV + 0 1 1 Baja California Norte
Trasplante Baja California Sur
de cordén umb 0 1 0 Campeche
Coahuila
Colima
Inmunodeficiencia asociada a defecto de la fagocitosis Cuernavaca
Inmunodeficiencia gﬂ:ﬁﬁgﬁua
Origen Hiperinmuno-  Sx de Chédiak- Distrito Federal 1
geogréafico globulinemia E Higashi  Sx de Griselli Durango
Estado de México
Aguascalientes Guanajuato
Baja California Norte Guerrero
Baja California Sur Hidalgo
Campeche Jalisco
Coahuila Michoacan
Colima Morelos 1
Cuernavaca Nayarit
Chiapas Nuevo Leon
Chihgahua Oaxaca
Blstnto Federal 4 2 1 Puebla
urango - Querétaro
(E;it:r?;)jlji;oMexmo 1 1 Quintar_la Roo )
Guerrero Sfan Luis Potosi
Hidalgo Sinaloa
Jalisco Sonora
Michoacén Tabasco
Morelos 1 Tamaullpas
Nayarit Tlaxcala
Nuevo Leén Veracruz
Oaxaca 1 Yucatan
Puebla 1 Zacatecas
Querétaro 1
Quintana Roo
San Luis Potosi o
Sinaloa Inmunodeficiencias
Sonora Deficien Deficit Deficien- Defecto Deficien- Defecto
Tabascp cias  predomi- cias dela cias aso- congé-
Tamaullpas combi-  nante- aso- fagoci- ciadas nito del
Tlaxcala Origen nadas anti- ciadas tosis  con def. comple-
Veracruz 2 geografico cuerpos en fago- mento
Yucatan citosis  comple
Zacatecas mento

Defecto congénito del complemento

Tratamiento

Inmunodeficiencia
Defecto de C4

Aguascalientes
Baja California
Norte 1
Baja California

Sur
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