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REGISTRO DE INMUNCDEFICIENCIAS PRIMARIAS EN PACIENTES
MEXICANDOS EN UNA INSTITUCION DE TERCER NIVEL. EXPERIENCIA DE
30 ANOS.

Rosainda Camacho Moreno, Maria de |a Luz Horensia Garcla”™, Renato Bemon

Pérez"", Ceclia Ridaura Samz™*, José Anfonio Ortéga Martell™***,
*Residente de 3er afo de pediatria. **Residente de 510 afo de inmunologia y alerpia.
“Jefe del servicio de inmunologla pedidtrica. ****Adscrilo al servicio de patologia,
*s+++Adacnto del servicio de inmunologia.

RESUMEN

INTRODUCCION: La idea de formar un grupo dedicado a la promocion del conocimiento
de las inmuncdeficiencias primarias {(IDP) se inicd durante & lercer congreso de la
Asociaciin Lating Amercana de Inmundlogia (ALAL) en Santiago-Chile, en abril de 1993,
En esa reunidn, inmundlogos de Argentina, Brasi, Chie y Colombla presantaron los
mimenss msultados de registros de IDP en sus respecivos paises, determinands whin
esfusrzos para fornentar el conocirmesnio de las mismas en loda Latino Aménca mediante
la formacion del Grupo Latinoamencano de iInmunodeficencias Primarias (LAGID), & cual
aciuaimenta cuenia con 12 palses que tlenan la meta principal de esiudiar y difundir las
inmunodeficiencias primanas, medians la creacidn de un regetro comon lalinoameancano
¥ clasificacidn de inmunocdeficiencias pamarias en B cueal s8 contempla calegorias
fenclipicas, de herencia, de base molecular, de enfermedades asociadas y de
complicacionss. OBJETIVO: Realizar un regisino de las mmunodeficencias pimanas &n
&l Instilute Maconal de Pedisiia basado en LAGID. MATERIAL ¥ METODOD: Se
identificaron los casos de mmunodeficencia pamara de enen 1970 a ensro da 2001
atendidos an el instiho nacional de pedialria, los cuales fueron regisirados en base &l
formato de LAGID. RESULTADOS: Se confimaron 171 cascs, 36 fueron
inmuncdeficiencas combinadas, 43 sindromes de defidencias de anficuerpos, &2
inmiunodeficiencias asociadas, 23 con defecios de la fagoctosis, 15 asocadas a defecios
de la fagociiosls y 2 con defidencias de complements. La afexia telangiectasia fue las
inmunodeficiencias asociada mibs frecuente, seguida de la candidiasis mucoculanea.
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INTRODUCCION

La idea de formar un grupo dedicado a la promocién del conocimiento de las
inmunodeficiencias primarias se inicié durante el tercer congreso de la Asociacion Latino
Americana de Inmunologia (ALAI) en Santiago, Chile, en abril de 1993. En esta reunién,
inmundlogos de Argentina, Brasil, Chile y Colombia presentaron los primeros resultados
de registros de inmunodeficiencias primarias en sus respectivos paises'. A esta
presentacion formal durante el congreso de ALAI le siguié una reunién informal de las
Dras. Marta Zelazko de Argentina, Magda Carneiro-Sampaio de Brasil, Ménica Cornejo de
Chile y Diana Garcia de Olarte de Colombia; en la cual se tomd la determinacién histérica
de unir esfuerzos para fomentar el conocimiento de las inmunodeficiencias primarias en
toda Latino América, mediante la formacion del Grupo Latinoamericano de
Inmunodeficiencias Primarias (LAGID). Designando como coordinador de este esfuerzo al
Dr. Ricardo Sorensen, presente también en esa reunion. Las metas de este grupo (las
cuales ya habian sido definidas por la Sociedad Chilena de Alergia e Inmunologia en
1992) serian basicamente tres: 1. Efectuar un registro de inmunodeficiencias primarias; 2.
Optimizar recursos diagnésticos y terapéuticos; 3. Establecer lineas de investigacién
colaborativa® **. Por lo que la primera tarea fue examinar cada una de las fichas de
registro de los cuatro paises participantes y crear una ficha comin que permitiera
recolectar un maximo de informacién manteniendo un formato relativamente sencillo,
quedando en claro que la Unica manera de poder crear un registro de esta envergadura
era a través de una base de datos computarizada; la cual fue elaborada por Patricia
Giangrosso en la Division de Alergia e Inmunologia dirigida por Ricardo Sorensen; usando
el programa Epi Info distribuido gratuitamente por el CDC>®. La segunda tarea fue adaptar
las clasificaciones existentes de las inmunodeficiencias primarias para que permitieran
incorporar a pacientes con una gran variedad de inmunodeficiencias, y que pudiera
acomodar el constante progreso en el reconocimiento de nuevas inmunodeficiencias. El
resultado fue la clasificacién simultanea de categorias fenotipicas, de herencia, de base
molecular, de enfermedades asociadas y de complicaciones que se presenta en este
registro®.

La ficha de recoleccion de datos, la clasificacién y el programa computacional
fueron distribuidos a los paises participantes en 1994; mismo afo en que su uso fue
discutido durante la segunda reunién del Grupo, auspiciada por la Sociedad Argentina de
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Inmunologia, en Mar del Plata en noviembre, durante |8 cual se formuld la version
definitiva de Ia ficha, clasificacion y basa de datos gue fueron disinbuidas en abil da 1995
a lodos los paises del grupe”.

Los primencs mesullados oblenidos con esbe mabedal se presentaron en al (||
Encuentro de Inmunodeficiencia Primarias en Santiago en noviembre de 1995, En esa
reunian participanon Argentina. Bolivia, Brasil, Colombia, Costa Rica, Mésico, Paraguay,
Liruguay ¥ Vienezusla®,

Recentemante, an la reunibn conjunts de la Academia Amencans de Asma,
Alergia @ Inmunciogia, de la Socedad de Inmunclogia Clinica y de & Asociacion
Amedcans de lnmunologia en San Francisco en marzo de 1997, se mosig a la
comunidad inmunoligica nofeamencana esla propuesta prodecto de la onganizacion del
LAGID™

LAGID aclualmenia cuenia con 12 paises miembsos. Ha reafizado una sens de
documenos & informacion dingidos a lodos los inmundloges de Latinoameérnica, medicos
pensrales y médicos de oiras espeacialidades; asi como para los paciertes y sus familias;
informaciin gue & ha ido dislribuyends a iravés de un Boletin creado por esta misma
organizacidn, of cual no tiens fines lucrativos, sino solo & de difusidn. Con & Gnico
objetivo de realzar "Aciusizaciones” de los diferentes sindromes de mmunodeficiencias y
de su manejo & fin de enfregar informacion da ubiidad clinica, Mo prelendiendo con éste
reemplazas las revisiones detsllades de las bases pendficas y moleculares do cada
inmunodefciencia, las cuales se pueden enconlrar eén offas publicaciones de la
papeciaidad”

LAGID propone que los fenclipos (los cuales constituyen i base del diagndstico) y
las ecomendaciones sobre prevenciin ¥ tratamienio deberan ser planteadss de manem
que puedan ser ulfiradas en loa formalos de las “cartss™ o respeestas gue los
inmunGlogos y alengdiogos cincos envian a los pediatras y médicos generalas que
reflaren ios pacsanies y, tambidn, en la informacion que debe sar enfregada a los
pacienies o a sus padres y apoderados.

Uno de los objetivos de LAGID es crear un registro de las inmunodeficenclas
primarias (I0F) en Latincamérnca, ya que la creacion de un registro &5 una heffamienta de
vital importancia para promaver el conocimiento de las IDP' .

La ficha usada para regsirar a cada pacienle esla disefiada para recoleciar os
datos de cada pacenie con wna IDP cubrendo aspectos epidemiologicos, clinicos, do
laboratoria y del tratamienis de cada paciente (ver anexo 1. i blen para el simpls
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conied de pacientes basta oon regstrar los dalos demogrificos y el dagndstico fenatipico
dae la inmuncdeficiancia, s imponanta en cads caso registrar @ mayor cantidad posibles
de la informacién solicitada en ka ficha para poder, en o fuluro, cumplir con todos los
objetives dal registro. Mo sisndo posible inculr en esta ficha el seguimienls da cada
paciente despuds de su ingreso al regisiro, Por lo gue & seguimiento de los pacientes
deba ser iarea grupos colaborativos nacionsles & indemecionales gue en & fuluro sa
aboquen a estudios detallados de sindromes de inmunodeficiencia especificas. Estudios
gue sardn faclitedos por la existencia de esie regisir,

Lin aspecio onginal de este regisiro &5 ol wso simultdnes de vanas categorias
diagndsticas. Los diagndsticos usados incluyen fodos aquellos considerados por la
Organizaciin Mundial de Salud sin la adopcidn de esta clasificaciin, ya que el uso de
esla sin modficaciones, habria levado a dificuliades en @ dasficacsin de muchod
pacienies; y & una constante nacesidad de cambio para incluir nuevos sindromas da IDP,
ante &l avance del conocimiento y diagnéstco de nuevas inmunodeficiencias; haciendo
imposible |a elaboracitn de una besa de dabtcs computanzada con wvalidez por vanos
arfioa, Por o que S& determing elaborar una que contemplard os disgndstioss de fenolipo,
mmm,mm-Hrmpﬁmdmmduhﬁﬂ‘;ah
de eviiar diagnisticos no contemplados en la clasficacion basada en & fenclipo
exclusivamanta, como &5 o caso da @ "Hiper IgM” que puede tener una hemncs kgada al
SexD O S8 autosOmica recesiva; con un defecio molecular por deficencia del ligando da
CD40 o de olras moléculas ain no identificadas, y la deficiencia del ligando de CD40
hasta an un 30% de los casos puede tenasr un fenclipo de nmuncdeficiencia comun
varable, sin aumenio de |a [gh" ™™™ Por lo que las veniajas del uso de los criterios
diagnasticos fomados en cuenia en la clasficacin propuesia por LAGID, en esla y otras
IOP som obvias,

El dagndstics de enfermedades asociada incluye aguellss patologias que no
tenan una inmunodeficiencia como parte constlutiva, En cada una de estas
enfermedades asociadas pueden existir distintos fenclipos iInmunolégicos, ajemplo de
estas son la hipoplasia carilsgo pelo en b gue se han descrio oa fenolipos de
deficencia de inmunidad celular o de Inmunodeficiencia comun variable, exishendo una
variedad extensa de IDP que tienen estas caracteristicas™ ™,
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La clas#ficacién propuesta por la LAGIC® y usada en |a realizackn de este trabajo
s la sajpenis;
CLASIFICACION FENOTIPICA DE LAS INMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS

1. DEFICIENCIAS COMBINADAS
1.1 Disgenesia reScular
1.2 Inmunodeficienca combinada severa
1.2.1 Linfocsios T y B ausentes o muy bajos
122 Linfocios T ausentes o bajos con
linfoeciios B nomales
123 Linfoctos B y T normales o Cercandos
a ko normal
1.24 Sindrome de Ommen
1.3 Inmunadeficlances combanadsa
1.4 Inmumadeficienca celular con inmunoglobulinas y anlicusqpos
nodrniales (Sindrome de MNezedod)
1.5 Ausenca de respuesla a anlipenos en vive & in vilro, con fespuests
nemial 8 mitdgenos in vitro
1.8 Deficenca CO3
1.7 Deficiencia pnmaria de CO4
1.8 Deficiencia primaria de CO7
1.9 Deficiencia prmaria de CD8
110X Diro (desedbic)

2. DEFICIT PREDOMINANTE DE ANTICUERPOS
2.1 Agamaglobulinemia ligada al sexo (IgM, IgG, IgA baja)
2.2 Sindrome de hiper-igM (IgM elevada, IgG & IgA baja)
2.3 Inmunodeficiencia comin variable (lgG baja. con o sin deficiencia de
Igh yio igA)
2.4 Inmunodeficiencia comin vanable asocada con timoma
2.5 Deficiencia de subclase 1gG2
2.51 Con deficiencaa de IgA
2.5.2 Con deficiencia de IgG4
2.5.3 Con deficiencia de igh e IgG4
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26 Deficiencia de igG3

27 Defciencia de lgG4

248 Deficiencia de IgA

29 Deficiencia de anticuerpes con inmunoghobulings nammales
2 10 Hipogamaglobulinemia transitoria de |a infancia

2.11 Defciencia de cadenas K

211X Otra (describir)

3. DEFICIENCIAS CELULARES Y DE ANTICUERPOS
ASOCIADAS CON OTROS DEFECTOS MAYORES
3.1 Sindrome de Wiskoll-Aldrich
3.2 Ataxia islangieciasia
3.3 Sindrome [CF
34 Sindroms de Ngmegen
3.5 Anomalia de Deeorge
3.6 Sindrome Iinfoproliferatio ligado al sexo
3.6.1 Hipogamaglobulinemia
362 Mononucleosss severa
3.6.3 Aplesia medular
384 Linfoma
3.7 Candidiasis mucocutanea crinica
38 X Otro [describir)

4. INMUNODEFICIENCIAS ASOCIADAS CONM DEFECTOS DE
FAGOCITOSIS
4.1 Hiperinmunoglobulinemia E
4.2 Defectn de adhesidn leucocitaria ipo | {deficiencia LAF 1, CO11-18)
4.1 Defects de adhesion leucocitarta lipo 2 (deficiencia de sialilfucosa)
4.4 Sindrome de Chéxdiak-Higashi

4 5 Hipo o aesplEnia congénila o hersdiana
46 X Ciro {describr)



5. DEFECTOS DEL SISTEMA FAGOCITICO

51
5.2
53
5
5.5
56
bt
5.8
a8

Enfermedad de Kosiman
Meutropenia auloinrmusne
Meutropenia ciclica

Enfermadad granulomabosa cronica
Deficiencia de G6-FD

Deficiencia da mish i
Deficiencia de grinulos secundanos
Sindromea da Schéwachman

X Otra (describi)

6. DEFECTOS CONGENITOS DEL COMPLEMENTO

6.1
8.2
6.3
8.4
55
66
67
&8
889

Cig
Cir

B HUKE

cr
ca

6.10CH

6,11 Inhabidor C1

6.12 Factor | {Inhibidor C:3)
.13 Factor H (Inhibidar C3)
.14 Factor O

6.15 Factor B

B.16 Propardina
617 X Ofro (describir)
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B. IDENTIFICACION MOLECULAR Y GENOTIPICA DE LAS
INMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS
1. INMUNODEFICIENCIAS DE INMUMIDAD CELULAR
1.1 Deficiencia del complejo mayor da histocompatibilidad
1.2 Deficiencia del receplor de ILs (cadena g)
1.3 Daeficiencia de la deaminasa de adenosina
1.4 Deficiencia nucledsido fosforilass
1.5 Deficiencias de activecidn y transmisidn transmembrana
1.6 Deficencia de multiples cloguinas
1.7 Deficencia de IL-2
1.8 Deficeencia CDO3g
1.9 Deficiencia CD3e
1.10 Deficiencia de COW ZAP 70
1.11 % Otra (describir)

2. DEFICIENCIAS DE ANTICUERPOS
21 Deficiencia de kinass de brosna
2.2 Deficiencia del ligando de CD40

2.3 Deleccdn de gene(s) da inmunoglobulin ()
24 K Ofra (describir)

El registro de LAGID tiene los siguienies obetivos:

1. Conocer la frecuencia de distinlas inmunodeficiencias,

2. Comparar & frecuencia de disfintas IDP por regidn y pais.

3, Conpcor o fiempo qua branscurre entre el comienzo da los sintomas y el
diagndsiico; medr si este liempo se pusde acorar a frevés de la difusion dol
conocimeento sobre IDP,

4, Crear conciendcia de la imporanca de s IDP en médicos de alencdn primaria,
educadones de clencias basicas y clinicas; asi como de auiondades de salud, los cuales
deciden comd distibuir kes recursts deslinades & disgndatico y ralamienio de distintos
grupos de anfermedades.

5, Promover la investigaciin sobee distinios aspectos de IDP espacificas, lo gue no
serian posible de establecss &n grupos muy reducidos de pacisniss,
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&, Dar a conocer a la comunidad médica & inmunoldgica iMemacional los logros
latinoamencanos en el campo de las inmunodeficiencias primarias.

7. Facilitar la formacadn de grupos de apoyo de padnes y apoderados

Ezs de prever gque en el fuluro las eclividedes de LAGID seran mdliples y
frascenderén & la de crear un regisiro, Sin embargo, & registro sempre deberd
mantenerse como una base fundamental para justificar y apoyar las demas actividades de
LAGID



JUSTIFICACION

Laz inmunodefcsncias pimanis son un grupo de enfermedades considerndas
coma poco frecusnies. peno con una ncidencia que va on ascenso, dabido a que las
caracteristicas clinicas y paraclinicas de ésias cada vez se conocen mas; y al avance de
Ios estudios de escrutinio diagndstico, que ayudan a deleciaras oporunamante.

Por lo que es necesario e tener un regisiro actualizade de inmunodeficencias
primanas, en base & lo establecsdo por &l LAGID, an un centro necional da referencia de
éstas, como lo es el Insiuio Naconal de Pediatria

OBJETIVOS

1. -Realizar un regisiro de las inmunodeficiencias primanas en el Insfiiuio Naconal da
Pedisria.

2 -La creacidn de un registro es una heramienta de vital impontancia para promover el
conocimssnio de las Inmunodeficiencias prmarias

3 -El registro cubre datos de cada pacients con Inmunodeficiencias primarnas tanio
epidemickigicos, dinicos, de laboralono ¥ del ralamieno de cada packents

4 -Crear una base de delos para invesligacones posienones.

[ 1]



MATERIAL ¥ METODO:

Se dentficaron los casos de inmunodeficiencia primaria diagnosticado desdea
enera 1970 a enaro de 2001, mediante las siguientes esiralegias:

1.- Buscando las interconsultas con sospacha de inmunodeficiencies primanas en los
regisinos del senico de nmunologia

2 - Indeganda kos diagndstices confematonos en los registros del senvicio de
inmunalogia

3 - Investiganoo con &l services de patologla kos casos registrados como
inmunodeficiencias primarias, cbieniendo informacion die su propio anchivg.

Una ver idenificados los casos se revisaron los expedientes clinicos y los
profocolos de autopséa para seleccionar los casos confimados, en base a los siguienes
crilenos:

AY En los casos de aulopsia a todos squellos que cursaron con displasia del timo

e hipoplasia del lejido linfoide pe<iférico (se hublera sospechado & diagndatco
en vida o no); fusron considerados confimatonos

B} Aguelios con alteraciones morfolbgicas especificas tales como Chédiak,

Grzelll y enfermedad granulomatosa crinica, Wiskoti-Akdnich, eic; fueron
tambin seleccionados,

) En los cases on que o diagnosiico fue dinico y paraclinico este sa jundamento

&n cada una de las alleracones caracieristicas descrlas para cada
inmunodeficiencia, las cuales fueron para:

1) DEFICIENCIAS COMBIMADAS
a) Disgenssds reticular; Diamea crinica, detencion de peso y talla, womito
de inicio temprano, clopenia, rosetas T disminuidas, igh & g
disminuidas, con g5 normal, respuesta a mildgenos negativas,
b) Inmunodeficiencia combinada severa:

*Enfermedad de Leiner Dermmatitis sabormesca, gastroananis, acidosis
metabdlica persistenie, Infetcones por gérmenss oponunistas graves,
linfopenia, ig3 normal, CO4, COA, CO3 disminuidos.

*Sx Ommen: Infecclones graves y monales por bacleras oportunislas,
falla en el crecmiento, slopecia, pel sebormeica, anemia, |gE elevada,

hepaicesplenomegalia, CO4 y COB disminuidos, enfermedad injerto
w5 hudsped,
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*Sindrome da Linfociio Desnedo; Infecciones sislémicas por hongos
¥ pardsios de curso fatal, complejo principal de histocompatibilidad
{MHC) ausenta, hipogamagicbulinamia,

¢} Inmuncdeficiencia combinada: Infacciones de curso sistémico severas
por oporunistas, gastroanteritis, falla en el crecimiento, Cilopenias,
hipogamagiobulinemia o Inmunoglobulinas (1g's) nomales, CD3, CD4
y CO8 disminuidos, transformacion blasioide disminuida,

d) Sx de Nezelof: Infecciones do curso sislémico severas y falales,
Enfocitos T bajes, CD3, CD4 y COB disminuidos, aumenio de IgE.

2) DEFICIT PREDOMINANTE DE ANTICUERPOS

&) Agamaglobulinemia ligada al X y aulosomica recesiva: Hisloria Bamiliar,
Infecciones recurrenies por géamenes encapsulados e infecciones
wirales, cusdros de becteremias, Inmunoglobulinas bajas, [soaghfininas
negafivas, CO19 dsminuido, Anticuerpos helerologos negativos,
anticuerpos contra antiganos do polisacandos negativos posienor a la
inmunizacitn (por método de ELISA]L

b} Sindrome de Hiper IgM: Infecciones recurrenes por bacterias pidgenas
¥ gérmenes oporunisias, neutropenia, ig Ay G bajas, con igM aftas,
CD40 ligando ausente, hepatoespienomegaka, diarrea crdnica,
enteropatia perdedora da projeinas, deteccidn del crecimiento, ulceras
afiosas mosTentes, abscesos peranales, hiperplasia linfoide.

) Inrunodeficiencia comdn vanable: Citopenia, hipogamaglobulinemi,
infecciones necurmenies wﬂmwmm.umm
suioinmunes, diarmea cronica, enteropatia perdedora de probeinas,
hiperplasia nodulsr linfoide, perdida de velosidades, infiltracion linfode
difusa, hepatitis cronica acliva, enfermedades asociadas melgnas, sin
hallazgos de alguna otra inmunodeficienca comprobasda,

dj Deficiencia de subclases Ig3; Infeccones sinopulmonares recurrenies,
enfermedades pulmonares cronicas y deminucidn an los niveles de
subciases de kgl usando ks determinaciones normales sobre |a base
de adad y talla Se encusntrs una alts asociackin con enfarmedad
alérgicas.

12
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&) Deficiencis de |gA: Infecciones recurrenies del raclo respirslonio,
enfermedad gastrontestinal, asociaciin con enfermedades alérgcas y
avioinmunes, Inmunoglobulinas A baja, con IgG & Igh normales,

fi Hipogamaglobuknemia transitona de |a infancia: Infeccones respiratonas
supericnes recurrentes, diamea cronica y falla en &l crecimianta,
Inmunoglobulings bajes que se nomalizan a los 12 mesas de edad.

3) DEFICIENCIAS CELULARES ¥ DE ANTICUERFDS
ASOCIADAS COM OTROS DEFECTOS MAYORES:

&) Wiskoit-Aldnch, Eczema, petequias, equirnosis, damea sanguinolanta,
trombocitopenia, infecciones recurrentes, Anticusrpos antipolisachndos
negalivas, linfopenia, isohemaghdininas bajas, gM baja, igG normales,
IgA, kgD & IgE aumentados.

b) Alaxis Telsngeciasts Alaxas progresiva, ielangsectasias, ifecciones
sinopulmonares recurmentes, abrofia cutdnea progresiva, hipelricosis,
dermalilis atdpica, neoplasia malignas, Linfopenia progresiva y
eosindfilia, neutropenia &n algunos casos, IgA dismnuida, en algunas
ocasiones kg e (g3 disminuwidas o nomales, reduccién proporcional
da linfocios CD4, aberraciones comosomicas, alfafeloproteinas
aumeniadas.

) Sindrome de DiGeorge: Hipocalcemia persisients, dismorfias,
alteraciones cardiovasculares, retraso psicomotor, linfocitos T bajos,
fsfon elevade, paralcharnona baja, Rx Wras con ausenca da imo,
Ig's normakes

d) Sindrome Infoprolferatvo kyado &l sexo (enfermadad de Duncan):
Insuficienci hepética fulminame por virus EB, fitulos elevados de
anticuarpos conira cipside y nideo de EBY, ig's disminuidas o
MOITTIEESE.

o} Candidiasis mucocutanea: Candidiasis oral y culdnea erbnica,
aisiamienio da candida.
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4, INMUNOQDEFICIENCIAS ASOCIADAS CON DEFECTO
EN LA FAGOCITOSIS

&) Sz de Hipemglobulinemsa E: Abscesos frios e indursdos, con IgE mas

de 1000mgidl e Ig's A. M, G normales, eosinofilia, anemia, CO1E bajo.

b} Chédiak Higashi: Albinismo parcial, hepaioesplenomegalia, infecciones
recumanies pidgenas, presencia de fase acelerada de la enfermedad,
presancia de Esosamas giganes,

) Sx da Grissdic Albinismo parcial, hepaloesplenomegalia, infecciones
recumenies, presencia de fase acelerada de la enfermedad,
trombocitopenta, CO8 disminusdo, kg's normekes, ausencis de
lisosomas giganbes,

5. DEFECTOS DEL SISTEMA FAGUCITICD

a) Meutropenia continua o Sx Kosiman: Infecciones recurmenies, cuenta
de neutrdfilos de menos de 500 en forma persistants, monocioss y
eosingfiia, abscesos recurmanies.

b) Neutropenia ciclica: Infecciones cada 21 dias, con cuenta de
neutrafios menores de 200 por 3 a 10 dias, monocitasis,

&) Enfarmedad Granulomatesa Crdnica: Presancia de granulomas an forma
sislémica, con infecciones por germenes calalasa positiva, abscesos
recurrantes, NET menor del 5%.

d) Deficiencia de GEPD: Infecciones recumenies, hepatoesplenomeagalia,
nauirdfilos normales o disminuidas y GEPD disminuida,

6. DEFECTOS CONGENITOS DEL COMPLEMENTO
a) Deficiencia de C2- Asociacion con enfermadades auloinmunsas,
delarminacitn da C2 disminuida, infecciones recirmentes.

Al oblener kos casos con diagnasiico confirmatonio se leno o formato realzado por
&l Grupo Labnoamencant de Inmunodeficlencias Primarias (ver anexo 1), agregandoss
en cada caso los hallazgos histopatoldgicos en caso de aulopsia,

Los resuliados son infomados en ndmemos absoluios por gupos de
inmunodefciencias y sus subgnepos, debido a que este &5 solo un registne de  éslas
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basado an al formato de LAGID, por lo gue no sa reslizaron comparscionss clinicas ni

anatomopatokbgicas.
El informe da ios detos obtenidos es en basa ha:

10
2)
]
4)
5)
)
7
&)
8)

La incidencia,

Génan, historia familiar y retardo pondoestatural.
Edad de presenacian, diagndstico y allecimasnio,
Distribucidn geogréfica.

Cuadro clinico inicial de prasentaciin.

Cuadro nfecooss mcial

Orpantsmios aislados

Caracteristicas dinicas y paraclinicas
Tratamienio.

10} Incidencia y causas de fallecimienta,
11} Caracleristicas histopaiolbgicas y enfarmedades asociadas
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RESULTADOS:
Se identificaron:
* 171 Casos de inmunodeficiencias confirmados:
< 12 Diagnosticados exclusivamente por Estudio postmortem,
< 18 Por sospecha clinica, estudios de laboratorio y estudio postmortem,
< 141 Por sospecha clinica y estudios de laboratorio.

» Excluyéndose 65 casos; 20 por ausencia de expediente clinicoy 45 con
sospecha de inmunodeficiencia; pero sin estudios de laboratorio, ni postmortem
que los confirmaran.

En cuanto a las caracteristicas encontradas por grupos y subgrupos de
inmunodeficiencias estas son:

1. INCIDENCIA.

De los 171 pacientes con diagnéstico confirmatorio, 26 presentaban deficiencias
combinadas, 43 déficit predominante de anticuerpos, 62 asociadas con otros defectos
mayores, 15 asociadas con defecto de la fagocitosis (DF), 23 con defecto en la
fagocitosis y 2 con defecto congénito del complemento (cuadro y grafica 1).

Cuadro 1. Incidencia de Inmunodeficiencias primarias.
INP. México 1970-2000

INMUNODEFICIENCIAS PACIENTES
Combinadas 26
Predominante de anticuerpos 43
Asociadas con otros defectos mayores 62
Asociadas con DF 15
Defecto de la fagocitosis 23
Defecto congénito del complemento 2
Total 171
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INMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS

INP. México 1870-2000

15 2 26

Grafica 1

En las inmunodeficiencias combinadas, 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 (cuadro y gréafica 2).

Cuadro 2. Incidencia de Inmunodeficiencias combinadas.
INP. México 1970-2000

INMUNODEFICIENCIA PARCIAL PACIENTES
Disgenesia reticular 1
Inmunodeficiencia combinada severa 5

a. Enfermedad de Leiner

b. Sindrome de Ommen

c. Sindrome de linfocito desnudo 1
Inmunodeficiencia combinada 15
Sindrome de Nezelof 5
Total 26
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INMUNODEFICIENCIAS COMBINADAS
INP. México 1970-2000

Grafica 2

En el grupo de las deficiencias predominantes de anticuerpos la
agamaglobulinemia ligada al X (enfermedad de Bruton) fue la mas frecuente con 19
pacientes, seguida de la deficiencia de IgA con 7 (mas 5 con expedientes depurados®),
sindrome de hiperigM con 7, comun variable con 6, deficiencia de subclases de IgG2 con

2 y agamaglobulinemia autosémica recesiva y transitoria con 1 cada cual (cuadro y
grafica 3).

* Destruidos

Cuadro 3. Incidencia de Inmunodeficiencia con Déficit predominante de anticuerpos.
INP. México 1970-2000

INMUNODEFICIENCIA PACIENTES
Agamaglobulinemia autosémica recesiva 1
Agamaglobulinemia ligada al sexo 19
Sindrome de hiperigM 7
Inmunodeficiencia comun variable 6
Deficiencia de subclases IgG2 2
Deficiencia de IgA 7
Hipogamaglobulinemia transitoria de la infancia 1

Total 43
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INMUNODEFICIENCIA

PREDOMINANTE DE ANTICUERPOS
INP. México 1970-2000

Grafica 3

En cuanto a las deficiencia asociadas con otros defectos mayores, la ataxia
telangiectasia 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 sindrome
proliferativo ligado al sexo (sindrome de Duncan) con 2 cada cual. (cuadro y gréfica 4).

Cuadro 4. Incidencia de Inmunodeficiencias Asociadas con defectos mayores.
INP. México 1970-2000

INMUNODEFICIENCIA PACIENTES
Sindrome de Wiskott Aldrich 7
Ataxia-Telangiectasia 42
Anomalia Di George
Sindrome linfoproliferativo ligado al sexo 2
Candidiasis mucocutéanea crénica
Total 62
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INMUNODEFICIENCIAS ASOCIADAS

CON OTROS DEFECTOS MAYORES.
INP. México 1970-2000

Gréfica 4

En las inmunodeficiencias asociadas con defectos de fagocitosis, el sindrome de
Chédiak Higashi fue el mas frecuente con 7 pacientes, seguida de
hiperinmunoglobulinemia E con 6 y 2 son sindrome de Griselli. (Cuadro y gréfica 5).

Cuadro 5. Incidencia de inmunodeficiencias Asociadas con defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

INMUNODEFICIENCIA PACIENTES
Hiperinmunoglobulinemia E 6
Sindrome de Chédiak Higashi 7
Sindrome de Griselli
Total 15
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INMUNODEFICIENCIAS ASOCIADAS CON

DF
INP. México 1970-2000

Grafica 5

En el grupo de las de defecto de la fagocitosis predomind la enfermedad
granulomatosa cronica con 12 pacientes, seguida de neutropenia continua con 6,
neutropenia ciclica 4 y defecto de G6PDH 1 (cuadro y gréfica 6).

Cuadro 6. Incidencia de Inmunodeficiencias con Defecto en la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

INMUNODEFICIENCIA PACIENTES
Neutropenia continua (E. Kostman) 6
Neutropenia ciclica 4
Enfermedad granulomatosa crénica de la inf. 12
Defecto de glucosa 6 fosfatodeshidrogenasa 1
Total 23
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DEFECTO EN LA FAGOCITOSIS
(DF)

INP. México 1970-2000

12

Grafica 6

Con respecto a los defectos congénitos del complemento sélo se encontraron 2
casos con deficiencia de C4 (cuadro y grafica 7).

Cuadro 7. Incidencia de inmunodeficiencias con Defecto congénito del complemento
INP.Méxica 1970-2000

INMUNODEFICIENCIA PACIENTES
Defecto de C4 2
Total 2

DEFECTO CONGENITO DEL
COMPLEMENTO

INP. Mésdico 1970-2000

Grafica 7



Camacho

2. GENERO, HISTORIA FAMILAR Y RETARDO PONDOESTATURAL.

Se encontrd un franco predominio del sexo masculino en todos los grupos de
inmunodeficiencias, a excepcién de las asociadas a la fagocitosis y del complemento
(cuadro 8).

La historia familiar de fallecimientos o problemas semejantes se presenté en una
tercera parte de los grupos, excepto en las asociadas con otros defectos mayores en las
cuales se identificé en la mitad de los casos (cuadro 8).

El retardo pondoestatural se manifesté en las dos terceras partes de los pacientes;
con una proporcion de 6:1 en las combinadas y 1:1 en anticuerpos (cuadro 8).

Cuadro 8. Caracteristicas de género, historia familiar y retardo pondoestatural en
Inmunodeficiencias primarias.
INP. México 1970-2000.

GRUPO DE GENERO HISTORIA RETARDO NUM. DE
INMUNODEFICIENCIAS FAMILIAR PONDOESTURAL  CASOS
M F Sl NO S NO
Combinadas 21 L 10 16 22 4 26
Predominante de anticuerpos 34 9 T 36 17 26 43
Asociadas a otros def. mayores 35 27 30 32 48 14 62
Asoc. a def. de fagocitosis T 8 5 10 11 4 15
Fagocitosis 16 6 17 13 10 23
Complemento 0 2 0 2 1 1 2
Total 113 58 58 113 112 59 171

En los siguientes cuadros se muestran las caracteristicas encontradas por
subgrupos de inmunodeficiencias (cuadro 9, 10, 11, 12, 13, 14).
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Cuadro 9. Caracteristicas de género, historia familiar y retardo pondoestatural en
Inmunodeficiencias combinadas
INP. México 1970-2000

GENERO HISTORIA RETARDO
INMUNODEFICIENCIA FAMILIAR PONDOESTURAL
M F SI NO s NO
Disgenesia reticular 1 1 1
Inmunodeficiencia combinada Severa:
a. Enfermedad de Leiner 2 2 2
b. Sindrome de Ommen 2 1 1 1 1
c. Sindrome de linfocito desnudo 1 1
Deficiencia combinada 12 3 9 14
Sindrome de Nezelof 3 2 B 2 3 2

Cuadro 10. Caracteristicas de género, historia familiar y retardo pondoestatural en ID con
Déficit predominante de anticuerpos.
INP. México 1970-2000

GENERO HISTORIA RETARDO

INMUNODEFICIENCIA FAMILIAR PONDOESTURAL
M F SI NO Sl NO
Agamaglobulinemia autosémica recesiva 1 1 1
Agamaglobulinemia ligada al sexo 19 6 13 6 13
Sindrome de hiperigM 5 2 7 6 1
Deficiencia variable comun 5 1 6 4 2
Deficiencia de subclases de IgG2 1 1 2 1 1
Deficiencia de IgA 3 4 & 3 4
Hipogamaglobulinemia transitoria 1 1 1
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Cuadro11. Caracteristicas de género, historia familiar y retardo pondoestatural en ID
Asociadas con otros defectos mayores
INP. México 1970-2000

GENERO HISTORIA RETARDO

INMUNODEFICIENCIA FAMILIAR PONDOESTURAL
M F SI NO Sl NO
Sindrome de Wiskott-Aldrich 7 5 2 6
Ataxia-telangiectasia 21 21 200 22 37 5
Anomalia di George 1 1 2 2
Linfoproliferativo ligado al sexo 2 2 1
Candidiasis mucocutanea crénica 4 5 = 6 2 7

Cuadro 12. Caracteristicas de género, historia familiar y retardo pondoestatural en ID
Asociadas a defectos de fagocitosis
INP. México 1970-2000

GENERO HISTORIA RETARDO

INMUNODEFICIENCIA FAMILIAR PONDOESTURAL
M F SI NO Sl NO
Hiperinmunoglobulinemia e 1 5 6 3 3
Sindrome de Chédiak Higashi 5 2 4
Sindrome de Griselli 1 1 1 1 1 1

Cuadro 13. Caracteristicas de género, historia familiar y retardo pondoestatural en ID con
Defectos del sistema fagocitico
INP. México 1970-2000

GENERO HISTORIA RETARDO

INMUNODEFICIENCIA FAMILIAR PONDOESTURAL
M F SI NO s NO
Neutropenia continua (Kostman) 3 6 5 1
Neutropenia ciclica < 3
Enfermedad granulomatosa cronica 9 3 5 7 5
Def. de glucosa 6-fosfato deshidrogenasa 1 1 1
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Cuadro14. Caracteristicas de género, historia familiar y retardo pondoestatural en ID con
Defectos congénitos del complemento
INP. México 1970-2000

GENERO HISTORIA RETARDO

INMUNODEFICIENCIA FAMILIAR PONDOESTURAL
M F Sl NO Sl NO
DEFECTO DE C4 2 2 1 1

3. EDAD DE PRESENTACION, DIAGNOSTICO Y FALLECIMIENTO.
(Cuadros 15, 16, 17, 18, 19, 20)

Cuadro15, Edad de presentacion, diagndstico y fallecimiento en 1D con
Deficiencia combinada.
INP. México 1970-2000

EDAD DE:
INMUNODEFICIENCIA PRESENTACION DIAGNOSTICO DEFUNCION

MINIMA // MAXIMA (meses)

Disgenesia reticular 0.15 111 1111
Inmunodeficiencia combinada severa:
a. Enfermedad de Leiner 101 314 414
b. Sindrome de Ommen 81 212 214
c. Sindrome de linfocito desnudo 515 99 191119
Deficiencia combinada A6 AS517 1113
Sindrome de Nezelof ANS6 211165 4 ]I 165
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Cuadro16. Edad de presentacion, diagnéstico y fallecimiento en ID con
Déficit predominante de anticuerpos.
INP. México 1970-2000

EDAD DE:
INMUNODEFICIENCIA PRESENTACION DIAGNOSTICO DEFUNCION
MINIMA /] MAXIMA (ANOS)

Agamaglobulinemia a. recesiva 313 361/ 36
Agamaglobulinemia ligada al sexo A4 61115 6122
Sindrome de HiperigM Thn12 1718
Deficiencia variable comun 471143 4//1143 10/ 145
Deficiencia de subclases de I1gG2 3T 25178
Deficiencia de IgA A0 191117
Hipogamaglobulinemia transitoria 202 THT

Cuadro17. Edad de presentacién, diagnéstico y fallecimiento en ID
Asociadas con otros defectos mayores.
INP. México 1970-2000

EDAD DE:
INMUNODEFICIENCIA PRESENTACION DIAGNOSTICO DEFUNCION
MINIMA /| MAXIMA (ANOS)

Sindrome de Wiskott-Aldrich Ans AN 5167
Ataxia-telangiectasia AT 171114 9//115.2
Anomalia di George .01/1.08 AnA A2
Linfoproliferativo ligado al sexo 5124 6124 TH26
Candidiasis mucocutanea crénica 0719 31137

Cuadro18. Edad de presentacion, diagnéstico y fallecimiento en ID con
Asociadas con defectos de fagocitosis.
INP. México 1970-2000

EDAD DE:
INMUNODEFICIENCIA PRESENTACION DIAGNOSTICO DEFUNCION
MINIMA Y MAXIMA ( ANOS)
Hiperinmunoglobulinemia E 21124 41510
Sindrome de Chédiak Higashi 01507 21/116.11 2101311
Sindrome de Griselli 0194 1 0201 1 0.2
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Cuadro19. Edad de presentacion, diagnostico y fallecimiento en ID con
Defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

EDAD DE:
INMUNODEFICIENCIA PRESENTACION DIAGNOSTICO DEFUNCION
MINIMA 7/ MAXIMA ( ANOS )
Neutropenia continua (Kostman) AN7 40113 35135
Neutropenia ciclica B39 8139
Enf. Granulomatosa cronica .081//4 A4 11189
Defic. de glucosa 6fosfato deshid. 10.8 10.8

Cuadro20. Edad de presentacion, diagnéstico y fallecimiento en 1D con
Defecto congénito del complemento.
INP. México (1970-2000)

EDAD DE:
INMUNODEFICIENCIA pRESENTACION  DIAGNOSTICO  DEFUNCION
MINIMA // MAXIMA (ANOS)
Defecto de c4 4148 48155 83

4. DISTRIBUCION GEOGRAFICA.

Se encontré un mayor nimero de pacientes originarios del Distrito Federal (71) y

del Estado de México (22), con una menor proporcién en el resto de la republica.
Guerrero (10); Michoacan y Veracruz (8 cada cual); Morelos y Puebla (6 cada uno);
Tlaxcala, Querétaro, Hidalgo, Oaxaca y Tamaulipas con 4 cada estado; Guanajuato y
Quintana Roo 3; Jalisco y Chihuahua 2 cada cual; Aguascalientes, Baja California Norte,
Coahuila, Durango, Nayarit, San Luis Potosi, Sinaloa y Yucatan con | en cada estado
(cuadro 21, 22, 23, 24, 25, 26, 27).
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Cuadro21. Distribucion geografica en Inmunodeficiencias primarias
INP. México 1970-2000

ORIGEN DEFICIENCIAS DEFICIT DEFICIENCIAS _ DEFICIENCIAS DEFECTO DEFECTO TOTAL
GEOGRAFICO* COMBINADAS  PREDOMINANTE  ASOCIADAS A ASOCIADAS DE LA CONGENITO
ANTICUERPOS OTROS DEF. CON DEF.EN  FAGOCITOSIS DEL
MAYORES FAGOCITOSIS COMPLEMENTO
Aguascalientes 1 1
Baja California Norte 1 1
Coahuila 1
Chihuahua 1 1 2
Distrito federal 1 20 23 7 9 1 71
Durango 1 1
Estado de México 3 5 9 2 3 22
Guanajuato 1 1 1 3
Guerrero 1 9 10
Hidalgo 2 1 1 4
Jalisco 2 2
Michoacan 4 1 3 8
Morelos 1 3 1 1 6
Nayarit 1 1
OQaxaca 1 2 1 4
Puebla 2 1 1 1 1 6
Querétaro 1 2 1 1 5
Quintana roo 3 3
San Luis Potosi 1 1
Sinaloa 1 1
Tamaulipas 1 3 4
Tlaxcala 1 1 3 5
Veracruz 2 1 2 2 1 8
Yucatan 1
Total 26 43 62 15 23 2 171

* En los cuadros de distribucion geogréfica sélo se hace referencia de los estados que tienen
casos reportados de inmunodeficiencias
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Cuadro 22. Origen Geografico en ID con Deficiencia combinada.

INP. México 1970-2000

ORIGEN
GEOGRAFICO

DISGENESIA ENFERMEDAD SINDROME
DE OMMEN LINFOCITO
DESNUDO

RETICULAR

DE LEINER

SX DE

COMBINADA

SINDROME TOTAL
DE
NEZELOF

Aguascalientes
Baja California Norte
Coahuila
Chihuahua
Distrito federal
Durango
Estado de México
Guanajuato
Guerrero
Hidalgo

Jalisco
Michoacan
Morelos

Nayarit

Oaxaca

Puebla
Querétaro
Quintana roo
San Luis Potosi
Sinaloa
Tamaulipas
Tiaxcala
Veracruz
Yucatéan

Total

15
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Cuadro 23. Origen Geografico en ID con Déficit predominante de anticuerpos.

INP. México 1970-2000

ORIGEN
GEOGRAFICO

AGAMA.
AUTOSOMICA
RECESIVA

AGAMA.
LIGADA
AL SEXO

sX DEF. DEF. DE
DE COMUN SUBCLASES
HIPERIgM  VARIABLE DE oG

DEF.  HIPOGAMA...
DE TRANSITORIA

IgA

TOTAL

Aguascalientes

Baja California 1

Norte

Coahuila

Chihuahua 1
Distrito federal 9
Durango

Estado de 3
Meéxico

Guanajuato 1
Guerrero 1
Hidalgo

Jalisco

Michoacan 4
Morelos

Nayarit

Oaxaca

Puebla

Querétaro

Quintana roo

San Luis Potosi

Sinaloa

Tamaulipas

Tlaxcala

Veracruz

Yucatan

- Ak N A o

B e e

Total 1 19
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Cuadro 24. Origen Geografico en ID Asociada a otros defectos mayores.
INP. México 1970-2000

ORIGEN
GEOGRAFICO

SX DE

WISKOTT TELANGIECTASIA GEORGE LINFOPROLIFERATIVO MUCOCUTANEA

ALDRICH

ATAXIA

A. DI

LIGADO AL SEXO

CANDIDIASIS

TOTAL

Aguascalientes
Baja California
Norte
Coahuila
Chihuahua
Distrito federal
Durango
Estado de
México
Guanajuato
Guerrero
Hidalgo
Jalisco
Michoacan
Morelos
Nayarit
Oaxaca
Puebla
Querétaro
Quintana roo
San Luis
Potosi
Sinaloa
Tamaulipas
Tlaxcala
Veracruz

Yucatéan

12

N

- ) = = N

23

= W N =S N = W =

Total

42

62
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Cuadro 25. Origen Geogréfico en |D Asociadas a defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

ORIGEN
GEOGRAFICO

HIPERINMUNOGLOBULINEMIAE  SX DE CHEDIAK SX DE
HIGASHI GRISELLI

TOTAL

Aguascalientes
Baja California Norte
Coahuila
Chihuahua
Distrito federal
Durango
Estado de México
Guanajuato
Guerrero
Hidalgo

Jalisco
Michoacan
Morelos
Nayarit

Oaxaca

Puebla
Querétaro
Quintana roo
San Luis Potosi
Sinaloa
Tamaulipas
Tlaxcala
Veracruz

Yucatan

Total

15
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Cuadro 26. Origen Geogréafico en ID con Defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

ORIGEN NEUTROPENIA NEUTROPENIA ENFERMEDAD DEFECTO DE TOTAL
GEOGRAFICO CONTINUA cicLica GRANULOMATOSA  GLUC. 6 FOSFATO
(ENF. CRONICA DESHIDROGENASA
KOSTMAN)
Aguascalientes 1 1

Baja California Norte

Coahuila

Chihuahua

Distrito federal 2 3 3 1 9
Durango

Estado de México 2 1 3
Guanajuato

Guerrero

Hidalgo 1 1
Jalisco 3 3
Michoacan

Morelos

Nayarit

Oaxaca

Puebla 1 1
Querétaro 1 1
Quintana roo

San Luis Potosi

Sinaloa

Tamaulipas 1 1 1 3

Tlaxcala

Veracruz 1 1

Yucatan

Total 6 4 12 1 23
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Cuadro 27. Origen Geografico en ID con Defecto congénito del Complemento.
INP. México 1970-2000

ORIGEN GEOGRAFICO DEFECTO DE C4

Aguascalientes

Baja California Norte
Coahuila
Chihuahua
Distrito federal 1
Durango
Estado de México
Guanajuato
Guerrero
Hidalgo
Jalisco
Michoacan
Morelos 1
Nayarit
Oaxaca
Puebla
Querétaro
Quintana roo
San Luis Potosi
Sinaloa
Tamaulipas
Tlaxcala
Veracruz
Yucatan
“Total 2

35



Camacho

4. CUADRO CLINICO INICIAL DE PRESENTACION.
(cuadro 28, 29, 30, 31, 32, 33)

Cuadro 28, Cuadro clinico inicial de presentacién en ID con Deficiencia combinada.
INP. México 1970-2000

CUADRO CLINICO  DISGENESIA ENFERMEDAD SINDROME SX DE COMBINADA SINDROME

INICIAL RETICULAR DE DE OMMEN  LINFOCITO DE
DE PRESENTACION* LEINER DESNUDO NEZELOF
Ira’s 2 1 1 5 2
Neumonia 5
Diarreas 1 2 1 1 7 4
Meningitis 3
Afeccion a piel 2 2 3
Inf. cutaneas 1 3
BCGitis 1
Sepsis 1 1

* Algunas inmunodeficiencias presentaron mas de un cuadro inicial de presentacién.

Cuadro 29. Cuadro inicial de presentacion en ID con Déficit Predominante de anticuerpos.
INP. México 1970-2000

CUADRO CLINICO AGAMA. AGAMA. SX DEF. DEF. DE DEF. HIPOGAMA.
INICIAL DE AUTOSOMICA  LIGADA DE COMUN SUBCLASES DEIgA TRANSITORIA

PRESENTACION RECESIVA AL SEXO  HIPERIgM VARIABLE DE IgG

Ira’s 1 9 7 2 1 4

Neumonia 4 2 3 1

Bronquiectasias 1

Diarreas 5 3 2 3

Meningitis 2 1 1

Inf. cutaneas 4 1

Hepatoespleno. 1
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Cuadro 30. Cuadro inicial de presentacion en ID Asociada a otros defectos mayores.
INP. México 1970-2000

CUADRO CLINICO SX. DE ATAXIA- A.DI SINDROME CANDIASIS
INICIAL DE WISKOTT TELANGIECTASIA GEORGE LINFOPROLIFERATIVO MUCOCUTANEA
PRESENTACION ALDRICH LIGADO AL SEXO CRONICA
Ira’s 2 18
Neumonia 1 1 1
Diarreas 4 6 1 1
Meningitis 1 1
Candidiasis mucocutanea 9
Afeccion cutanea 7 2
Hepatitis 2
Sangrados 5
Ataxia Telangiectasia 42
Crisis convulsivas 1

Cuadro 31. Cuadro inicial de presentacion en ID Asociadas a defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

CUADRO CLINICO HIPERINMUNOGLOB. E SXDE SXDE
INICIAL DE CHEDIAK GRISELLI
PRESENTACION HIGASHI

Ira’s 1 1

Neumonia 1 1
Diarreas 2 1
Dermatitis atopica 2 4

Cabello plateado 7 2
Abscesos recurrentes 3 3

Asma dificil control 1

Hepatoesplenomegalia 3 1
Fiebre 1 1
Meningitis 1
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Cuadro 32. Cuadro inicial de presentacion en |D con Defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

CUADRO CLINICO NEUTROPENIA  NEUTROPENIA ENFERMEDAD DEFECTODE
INICIAL DE CONTINUA cicLica GRANULOMATOSA GLUC. 6
PRESENTACION (ENF. KOSTMAN) CRONICA FOSFATO
DESHIDROGENASA
Ira’s 2 3 3
Neumonia 2
Diarreas 2 1 5
Infecciones cuténeas 1
Abscesos recurrentes 3 5 1
Hepatoesplenomegalia 2
BCGitis 1

Cuadro 33. Cuadro inicial de presentacion en ID con Defecto congénito del Complemento.
INP. México 1970-2000
CUADRO CLINICO
INICIAL DE DEFECTO DE C4
PRESENTACION

Ira’s
Diarreas
Abscesos recurrentes

B AT S

Sangrados
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6. CUADRO INFECCIOSO INICIAL*

Las infecciones de vias respiratorias agudas superiores (IRA’S) y neumonias se
presentaron en todas las inmunodeficiencias primarias, a excepcién de las asociadas con
defecto de la fagocitosis y defecto del complemento, respectivamente. La diarrea
predominé en las combinadas y en las de defecto del complemento. La meningitis se

manifesté en las combinadas y con deficiencia de anticuerpos.
Las infecciones de piel estuvieron presentes en todas las ID, pero predominé

las ID asociadas con defecto de la fagocitosis, defecto de la fagocitosis y del

complemento. La BCGitis se observé en las deficiencias combinadas y fagocitosis.
La Sepsis se manifestd en las inmunodeficiencias combinadas (cuadro 34).

Cuadro 34. Cuadro infeccioso inicial de Inmunodeficiencias primarias.
INP. México 1970-2000

en

GRUPO DE IRAS NEUMONIA DIARREA MENINGITIS INF.EN  BCGITIS  SEPSIS
INMUNODEFICIENCIA PIEL
Combinadas 11 5 16 3 4 1 2
Pred. anticuerpos 24 8 13 4 4 0 0
Asoc. a def. mayores 20 3 12 1 10 0 0
Asoc. a def. fagocitosis 2 2 1 6 0 0
Def. de fagocitosis 8 2 0 ) 1 0
Def. del complemento 1 0 0 1 0 0

El cuadro infeccioso inicial por subgrupos de |ID es mostrado en los cuadros 28,
29, 30, 31, 32, 33.

* Se presenté mas de un cuadro infeccioso inicial para una misma inmunodeficiencia
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7. ORGANISMOS AISLADOS

Cuadro 35. Organismos aislados en |ID con Deficiencia combinada.
INP. México 1970-2000

ORGANISMOS DISGENESIA ENFERMEDAD SINDROME  SXDE  COMBINADA SINDROME
AISLADOS* RETICULAR DE DE LINFOCITO DE
LEINER OMMEN DESNUDO NEZELOF
Si 1 2 1 1 15 2
No 0 0 1 0 0
TIPO DE ORGANISMOS

BACTERIAS
E. Cloacae 1
E. Coli 1 1
E. Pneumoniae 1 1
Estafilococo Aureus 1 2 1
Listeria monocytogenes 1
Salmonella gpo d, b, 0 1 1 2 1
S. Faeccium 2
Klebsiella pneum. 1 1
Proteus 2
Pseudomonas 1 1 1

VIRUS

Rotavirus 1 1

PARASITOS
Giardia 1
E. Hystolitica 1

HONGOS
Candida 1 1 4
OTROS

Pneumocistis carinii 3

M. Tuberculosis

* Se reportan todos los organismos aislados en cada inmunodeficiencia en el transcurso
de su seguimiento en el periodo comprendido de este registro.
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Cuadro 36. Organismos aislados en ID con Déficit Predominante de anticuerpos.

INP. México 1970-2000

ORGANISMOS AISLADOS AGAMA. AGAMA. sX DEF. DEF. DE DEF.  HIPOGAMA.
AUTOSOMICA  LIGADA DE COMUN SUBCLASES DEIgA TRANSITORIA
RECESIVA AL SEXO HIPERIgM VARIABLE DE igG
Si 0 14 6 2 0 0 0
No 1 5 1 4 2 7 1
TIPO DE ORGANISMOS
BACTERIAS
Campylobacter pyloni 1
E. Cloacae 1
E. Coli 2 1
Estrep. Pneumoniae 1 1
Estafilococo aureus 4
H. influenzae 1 1
Salmonella grupo D 1
Klebsiella pneumoniae 1
Proteus 1
Pseudomonas 2
S. flexnerii 1
VIRUS
E. barr 1
HONGOS
Candida 1
OTROS
MNaegleria 1
Histoplasma capsulatum 1
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Cuadro 37. Organismos aislados en |D Asociada a otros defectos mayores.

INP. México 1870-2000

ORGANISMOS
AISLADOS

SX DE
WISKOTT
ALDRICH

ATAXIA- A.DI SX CANDIASIS
TELANGIECTASIA GEORGE LINFOPROLIFERATIVO MUCOCUTANEA
LIGADO AL SEXO CRONICA

Haemophilus Influenzae
Salmonellagpod, b, o

Klebsiella pneumoniae
Pseudomonas

VIRUS
Citomegalovirus
Ebstein barr

PARASITOS
Ascaris lumbricoides
Giardia lamblia
E. hystolitica
HONGOS

Candida

5
2

6 1 2 9

36 1 0
TIPO DE ORGANISMOS

ah =% N =k
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Cuadro 38. Organismos aislados en ID Asociada a defecto de la fagocitosis.

INP. México 1970-2000

ORGANISMOS HIPERINMUNOGLOBULINEMIA E SX DE CHEDIAK SX DE
AISLADOS HIGASHI GRISELLI
Si 3 4 1
o 3 1
TIPO DE ORGANISMOS
BACTERIAS
E.Coli 1
Estafilococo aureus 3 1
Klebsiella pneumoniae 1
Pseudomonas 3 1
VIRUS
Ebstein barr 1
Hepatitis a 1
PARASITOS
Giardia lamblia 3
Cuadro 39. Organismos aislados en |D con Defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000
ORGANISMOS NEUTROPENIA NEUTROPENIA ENFERMEDAD DEFECTO DE
AISLADOS CONTINUA cicLica GRANULOMATOSA GLUC. 6 FOSFATO
(ENF. KOSTMAN) CRONICA DESHIDROGENASA
Si 1 1 7 0
No 5 3 5 1
TIPO DE ORGANISMOS
BACTERIAS
Arizona K 1
Catalasa positivos 5

E. Coli
Salmonella
VIRUS

Ebstein barr
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Cuadro 40. Organismos aislados en ID con Defecto congénito del Complemento.
INP. México 1970-2000

ORGANISMOS DEFECTO DE C4

AISLADOS

Si 2

No 0
BACTERIAS TIPO DE ORGANISMOS

Eslreptococo pyogenes 1
PARASITOS

Giardia lamblia 1

44



8. CARACTERISTICAS CLINICAS Y PARACLINICAS.
(Cuadro 41, 42, 43, 44, 45, 46)

Cuadro 41. Caracteristicas clinicas y paraclinicas en 1D con Deficiencia combinada.

INP. México 1970-2000

Camacho

CARACTERISTICAS DISGENESIA ENF. SX SX DE COMBINADA sX
RETICULAR DE DE LINFOCITO DE
CLINICAS LEINER OMMEN DESNUDO NEZELOF
Infecciones repetitivas 2 2 1 15 5
Dermatitis seborreica 2 2
Dermatosis o eccema 2
Alopecia 2
Diarrea 1 2 2 1 7 4
Falla en el medro 1 2 2 1 14 3
PARACLINICAS
Anemia 2
Neutropenia 1
Linfopenia 1 1 6 5
Linfocitosis 2
Lin T bajos 9 5
Lin T no determinados 1 2 2 6
Lin B bajos 6
Lin B no determinados 1 2 2 9
Eosinofilia 1
Acidosis met. persistente 2 2
Igs normales 2 2 4
Igs no determinadas 1 4 1
Igs bajas 1 1
IgE aumentada 1
Hipocomplementemia 1
Compl. no determinado 1 1 1
Trans. blastoide normal 14
Trans. blastoide neg. 1
Trans. blast. no determ. 1 2 2 1 3
Intradermoreaccién neg 2
Intradermo. no determ. 1 2 2 1 10 5
Ac. poliovirus positivos 1
Cd3, Cd4, Cd8 bajos 3 1
Cd3, Cd4, Cd8 no deter. 1 2 2 1 12 4
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Cuadro 42. Caracteristicas clinicas y paraclinicas en ID Predominante de anticuerpos.
INP. México 1970-2000

CARACTERISTICAS

CLINICAS

AGAMA.
LIGADA
AL SEXO

SX DE
HIPERIgM

DEF.
COMUN
VARIABLE

DEF. DE
SUBCLASES
DE igG

DEF.
DE IgA

HIPOGAMA.
TRANSITORIA

Infecc. repetitivas
PARACLINICAS

Neutropenia
Linfopenia

Ig A baja o ausente

Ig A normal

Ig M baja o ausente

Ig M normal

Ig M alta

Ig G baja o ausente

Ig G normal
SUBCLASES DE IgG:
Normales

No determinadas

G1 normal

G2 baja

G3 normal

G4 baja

Cd 19 menor de 0.3%
No determinado

Cd3, Cd4, Cd8 no det.
Cd3, Cd4, Cd8 bajos
Cd3, Cd4, Cd8 nis

Cd 40 ligando
INTRADERMOREACCION:
No determinada
Positiva

Negativa

ANTIC. HETEROLOGOS:
Positivos

Negativos

No determinados

19

19

19

10

16

19

"

6

2

[ ST S I LS T S )

8]
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Cuadro 43. Caracteristicas clinicas y paraclinicas en ID Asociada a otros defectos mayores.
INP. México 1970-2000

CARACTERISTICAS SX DE ATAXIA A.DI SX DE CANDIASIS
WISKOTT TELANGIECTASIA GEORGE LINFOCITO  MUCOCUTANEA
CLINICAS ALDRICH DEBNUDO CRONICA
Infecc. repetitivas 74 42 2 9
Dermatosis o eccema 7 1 9
Ataxia telangiectasias 42
Dismorfias 2
Malform. cardiacas
PARACLINICAS
Trombocitopenia 7 1
Linfopenia 1 1
Linfocitos t bajos 1 1
Linfocitos T no determ. 6 42 1 2 8
Eosinofilia 4
Hipocalcemia 2
lgs normales 5 19 1 2 :
Igs no determinadas
Ig A baja 23 1
Ig A normal 7 42 1 2 9
Ig G baja
Ig G normal 7 42 2 2 9
Ig E alta
Ig E normal 7 42 1 2 9
Aberraciones crom. anormales 9
Aberr. crom. norm. 15
Aberr. crom. no determ. 7 18 2 2 9
Alfafetoproteina alta 18
Alfafetoproteina normal 5
Alfa feto. no determinada ¥ 14 2 2 9
Isohemaglutininas positivas 3
Isohemaglutininas no determ. 4 42 2 2 9
IgM para Ebstein Barr Positivo 1 2
Aislamiento de candida 9
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Cuadro 44, Caracteristicas clinicas y paraclinicas en |D Asociada a defecto de la fagocitosis.

INP. México 1970-200

CARACTERISTICAS
CLINICAS

HIPERINMUNOGLOBULINEMIA E

SX DE
CHEDIAK HIGASHI

SX DE
GRISELLI

Infecciones repetitivas

Abscesos

Dermatitis

Cabello plateado

Hepatoesplenomegalia

Albinismo parcial

Fase acelerada
PARACLINICAS

Neutropenia
Trombocitopenia

Igs normales

lgs no determinadas
Ig E mayor de 1000 w/
Ig G normal

Ig A normal

Ig M normal

Ig M baja

Cd 8 bajo

Cd8 no determinado

B2 N A O OO

N N W N e W

;N W N

M

2

- N AN
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Cuadro 45. Caracteristicas clinicas y paraclinicas en |D con Defecto de la fagocitosis.

INP. México 1970-2000

CARACTERISTICAS  NEUTROPENIA  NEUTROPENIA ENF. DEF. DE
CONTINUA cicLica GRANULOMATOSA GLUC. 6 FOSFATO
CLINICAS (ENF. KOSTMAN) CRONICA DESHIDROGENASA
Infecciones repetitivas 6 4 12 1
Abscesos 3 5 1
Granulomas 12
PARACLINICAS
Neutropenia constante 6
Neutropenia ciclica
Monocitosis 3
Eosinofilia 3
NBT 0%
NBT no determinado 6 4 1
Ig E alta 1
Determ. de GEPDH 1
Detencion de serie
Reticulo-Fagocitaria 4

Cuadro 46. Caracteristicas clinicas y paraclinicas en |D con Defecto congénito del Complemento.

INP. México 1970-2000

CARACTERISTICAS DEFECTO DE C4
CLINICAS
Infecciones repetitivas 1
Abscesos 1
PARACLINICAS
C 4 bajo 2
CH 50, C3 normales 2
Igs normales 2
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9. TRATAMIENTO OTORGADO.
(Cuadro 47, 48, 49, 50, 51, 52, 53)

Cuadro 47. Tratamiento otorgado en Inmunodeficiencias primarias.
INP. México 1970-2000

PRED. DE ASOCIADAS A  ASOC.A DEF. DEF. DEF. CONG.
TRATAMIENTO COMBINADAS ANTICUERPOS OTROS DEF. DE LA DE LA DEL
MAYORES FAGOCITOSIS. FAGOCITOSIS COMPLEMENTC
GG* v+ 5 11 2 2
GG IM*** O sC*** 1 24 1
Factor de Transferencia 3 27 4
FECG*** 1
Antimicrobianos Profilac. 2 13
Vacuna Bacteriana 6 2 1 1 1
TAMQ*
Homologo compatible
H haploincompatible 2

T. Corddn Umbilical 1

* Gammaglobulina, ** Administracién intravenosa. ***Administracién intramuscular. ****Administracion
subcuténea. *****Factor estimulante de colonias granulociticas. ******Transplante de médula ésea.

El transplante homologo compatible de Medula 6sea se realizé en un caso de
sindrome de linfocito desnudo pero fue rechazado, el transplante homologo
haploincompatible con remisibn de células T con anticuerpos monoclonales y
complemento de conejo se realizo en dos ocasiones en un paciente con una ID
combinada severa autosomica recesiva, ya que el primero fue rechazado, teniendo en el
segundo un éxito incompleto. El transplante de células primordiales de cordén umbilical
se llevé acabo en un paciente con sindrome de Chédiak-Higashi sin éxito por reaccién
injerto vs Huésped mortal (cuadro 47).
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Cuadro 48. Tratamiento otorgado en ID con Deficiencia combinada.
INP. México 1970-2000

DISGENESIA SXDE  SXDE SXDE _ COMBINADA  SXDE
TRATAMIENTO RETICULAR LEINER OMMEN LINFOCITO NEZELOF

DESNUDO

Ninguno 1

Gamaglobulina IV 1
Gamaglobulina IM o SC

Factor de transferencia 1

Antibiéticos profilacticos. 2

TAMO homologo compatible 1
TAMO h haploincompatible 2

- = A W

Cuadro 49. Tratamiento otorgado en ID Predominante de anticuerpos.
INP. México 1970-2000

AGAMA... AGAMA. sX. DE DEF. DEF. DE DEF. HIPOGAMA.
TRATAMIENTO AUTOSOMICA LIGADA HIPERIgM COMUN SUBCLASES DE TRANSITORIA
RECESIVA AL SEXO VARIABLE DE IgG IgA
Ninguno 2 4 1
Gamaglobulina IV 1 6
Gamaglobulina IM o SC 12 5 3 2 1
Gammaglobulina IV + IM o SC 1
Vacuna bacteriana 2 2 2
Cuadro 50. Tratamiento otorgado en ID Asociada a otros defectos mayores.
INP. México 1970-2000
SX DE ATAXIA- A. DI SX DE CANDIASIS
TRATAMIENTO WISKOTT TELANGIECTASIA GEORGE LINFOCITO MUCOCUTANEA
ALDRICH DESNUDO CRONICA

Ninguno 4 18 2 1

Gamaglobulina IV 1 1

Gamaglobulina IM o SC 1

Factor de transferencia 2 20 5

Gamaglobulinay FT 1

Vacuna bacteriana 1 1

Levamisol 1

Antimicético 9
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Cuadro 51. Tratamiento otorgado en ID Asociada a defecto de la fagocitosis.

INP. México 1970-2000

Camacho

TRATAMIENTO

HIPERINMUNOGLOBULINEMIA E SX DE

CHEDIAK HIGASHI

SX DE
GRISELL!

Ninguno

Factor de transferencia

Vacuna bacteriana
Leucotrofina

Factor de Transf. + Leucotrofina
Talidomida

Vitamina ¢

Fact. de trans. + GG IV
Trasplante de Cordén Umbilical

3

-t b A =

1

Cuadro 52. Tratamiento otorgado en ID con Defecto de la fagocitosis.

INP. México 1970-2000

TRATAMIENTO

NEUTROPENIA ENF.

cicLica

NEUTROPENIA
CONTINUA GRANULOMATOSA

(ENF. KOSTMAN) CRONICA

DEF. DE
GLUC. 6 FOSFATO
DESHIDROGENASA

Ninguno

Vacuna bacteriana

Sales de Litio + GG IV + Vac. Bad.
Antibioticos Profilacticos

Factor Estimulante de colonias G
Cloroquina

Granulopoyetina exégena

2 2 1

1"

L

1

Cuadro 53. Tratamiento otorgado en ID con Defecto congénito del Complemento.

INP. México 1970-2000

TRATAMIENTO DEFECTO DE C4

Ninguno 1
Vacuna bacteriana 1
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10. INCIDENCIA Y CAUSAS DE FALLECIMIENTO.

En todos los grupos de inmunodeficiencias la causa mas frecuente de fallecimiento
fue la septicemia con o sin choque séptico, seguida de la bronconeumonia y meningitis. La
enfermedad Injerto vs huésped y la acidosis metabolica persistente predomind en las
combinadas. Siendo las enfermedades linfoproliferativas malignas la causa de defuncién en
las asociadas a defectos mayores (cuadro 54, 55, 56, 57, 58, 59,60 y figura 8).

Cuadro 54. Incidencia y causas de fallecimiento de I deficiencias primarias.
INP. Mexico 1970-2000
PRED. DE ASOCIADAS __ ASOCIADO A DEFECTO
INCIDENCIA COMBINADAS ANTICUERPOS A DEFECTOS  DEFECTO DE DE LA COMPLEMENTO
MAYORES FAGOCITOSIS  FAGOCITOSIS

Fallecimientos 24 5 11 6 8 1

CAUSAS*
Sepsis (choque) 20 3 8 5 6 1
BNM** 5 2
Meningitis 2 1 1 1
Injerto vs huésped 7 1
Insuf. Hepatica ful. 2 3 1
Linfoma/Leucemia
Acidosis Met. Pers. 4
Histoplasmosis 1
Absceso pulmonar 1

* En algunas inmunodeficiencias existe mas de una causa de defuncién, debido a que la mayoria fallecié de
choque séptico, condicionado por algin tipo de infeccion localizada.

** BNM: Bronconeumonia
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Figura 8. Incidencia y causas de fallecimiento de Inmunodeficiencias primarias.
INP. México 1970-2000

B FALLECIMIENTOS

W SEPSIS (CHOQUE)
OBNM

OMENINGITIS

W ING VS HUESPED

B INSUF HEPATICA

B LINFOMA/LEUCEMIA
CACIDOSIS MET. PERS.
M HISTOPLASMOSIS

® ABSCESO PULM

Cuadro 55. Incidencia y causas de fallecimiento en ID con Deficiencia combinada.
INP. México 1970-2000

DISGENESIA ENF. DE SX DE SX DE LINFOCITO COMBINADA SX. DE

FALLECIMIENTOS RETICULAR  LEINER OMMEN DESNUDO NEZELOF
Si 1 2 2 1 15 3
No 0 0 0 0 0 2

CAUSAS
Choque séptico 1 2 1 12 2
Acidosis Met. Persis 2
Injerto vs huésped 2 5
BNM 5
Meningitis 1 1
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Cuadro 56. Incidencia y causas de fallecimiento en ID Predominante de anticuerpos.
INP. México 1970-2000

AGAMA. AGAMA.  SXDE DEF. DEF. DE DEF.  HIPOGAMA.

FALLECIMIENTOS AUTOSOMICA LIGADA HIPERIgM COMUN SUBCLASES DEIgA TRANSITORIA
RECESIVA AL SEXO VARIABLE  DE IgG

Si 0 2 0 3 0 0 0

No 1 17 7 3 2 7

CAUSAS

Histoplasmosis 1

Meningitis 1

Sepsis 2 1

Cuadro 57. Incidencia y causas de fallecimiento en ID Asociada a otros defectos mayores.
INP. México 1970-2000

SX DE ATAXIA- A.DI SX DE CANDIASIS
FALLECIIENTO WISKOTT  TELANGIECTASIA GEORGE LINFOCITO MUCOCUTANEA
ALDRICH DESNUDO CRONICA
Si 5 2 2 2 0
No 2 40 0 0 9
CAUSAS
Choque séptico 4 2 2
Meningitis 1
Leucemia
Linfoma indiferenciado 1
Insuficiencia hepatica 2
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Cuadro 58. Incidencia y causas de fallecimiento en ID Asociada a defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

SX DE CHEDIAK SX DE

FALLECIMIENTO HIPERINMUNOGLOBULINEMIA E HIGASHI GRISELLI
Si 0 5 1
o 6 2 1
CAUSAS
Choque séptico 4 1
Injerto vs huésped 1
Insuficiencia hepatica 3
BNM 2
Meningitis 1

Cuadro 59. Incidencia y causas de fallecimiento en ID con Defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

NEUTROPENIA NEUTROPENIA ENF. DEF. DE
CONTINUA cicLicA GRANULOMATOSA GLUCOSA 6
FALLECIMIENTO (ENF. CRONICA FOSFATO

KOSTMAN) DESHIDROGENASA

Si 1 0 7 0

No 5 4 5 1

CAUSAS

Choque séptico 6

Absceso pulmonar 1

Insuficiencia hepatica fulminante 1

Cuadro 60. Incidencia y causas de fallecimiento en ID con Defecto congénito del Complemento.
INP. México 1970-2000

FALLECIMIENTO DEFECTO DE C4

Si 1

No 1
CAUSA

Choque séptico 1
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11. CARACTERISTICAS HISTOPATOLOGICAS Y ENFERMEDADES ASOCIADAS

(Cuadro 61, 62, 63, 64, 65)

Cuadro 61. Caracteristicas histopatolégicas y enfermedades asociadas en ID con
Deficiencia combinada.
INP. México 1970-2000

CARACTERISTICAS DISGENESIA _ ENF. sX SXDE  COMBINADA sX
RETICULAR DE DE LINFOCITO DE
HISTOPATOLOGICAS LEINER OMMEN DESNUDO NEZELOF
Aplasia medular con
fibrosis reticulinica GIl/IIl 1
Displasia timica 1 2 2 1 1 3
Lin T envolviendo dermis
Epidermis e intestino
Hipoplasia érganos linf. 2 2 1 1 3
Namero corroborado 1 2 2 1 12 3
ENF. ASOCIADAS
Enf. injerto vs huésped 2
Micromeningioma plexos c 1
Def. de nucledsido Fosforilasa 1
Cuadro 62. Caracteristicas histopatolégicas y enfermedades asociadas en ID
Predominante de anticuerpos.
INP. México 1970-2000
CARACTERISTICAS AGAMA. _ AGAMA.  SXDE DEF... DEF. DE DEF.  HIPOGAMA.
AUTOSOMICA LIGADA HIPERIgM COMUN  SUBCLASES DE  TRANSITORIA
HISTOPATOLOGICAS RECESIVA AL VARIABLE DE IgG IgA
SEXO

Aus. de linf. B en centros
germin. de tej. linfoide 2
Namero corroborado

ENF. ASOCIADAS
Defecto de fagocitosis 1
Sx de Gianotti Crusti 1
Talasemia menor 1
Deleccion del crom 12q 1
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Cuadro 63. Caracteristicas histopatolégicas y enfermedades asociadas en ID

Asociada a otros defectos mayores.
INP. México 1970-2000

CARACTERISTICAS

HISTOPATOLOGICAS

SX DE ATAXIA A.DI SX DE CANDIASIS
WISKOTT TELANGIECTASIA GEORGE LINFOCITO MUCOCUTANEA
ALDRICH DESNUDO CRONICA

Deplecién de lin. Ty B en

tej. linfoide

Ausencia de timo

Hipoplasia tejido linfoide

Injerto vs huésped

Namero corroborado
ENF. ASOCIADAS

Leucemia linfoblastica
Linfoma indiferenciado
Linforna células T grandes

Cuadro64. Caracteristicas histopatolégicas y enfermedades asociadas en ID

Asociadas a defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-200

CARACTERISTICAS HIPERINMUNOGLOBULINEMIA _ SX DE CHEDIAK SXDE
HISTOPATOLOGICAS E HIGASHI GRISELLI
Gréanulos gigantes
lisosomales, fagosomas 7
Pelo con inclusiones gigantes 7
Pelo sin inclusiones gigantes 2
Escasez de cels. de
Langerhans de piel
Namero corroborado 7
ENF. ASOCIADAS
Hepatitis a 2
Hepatitis por E. Barr 2
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Cuadro 65. Caracteristicas histopatolégicas y enfermedades asociadas en ID con
Defecto de la fagocitosis.
INP. México 1970-2000

CARACTERISTICAS _ NEUTROPENIA  NEUTROPENIA ENF. DEF. DE
HISTOPATOLOGICAS CONTINUA cicLica GRANULOMATOSA GLUC. 6 FOSFATO
(ENF. KOSTMAN) CRONICA DESHIDROGENASA
Presencia de granulomas 4
Niamero corroborado 4
ENF. ASOCIADAS

Linfangioma de hombro der. 1
Asma 1
Anemia crénica 1
Estenosis esofagica 1
Hipotiroidismo 1

En el caso de defuncion de defecto congénito del complementos, no se realizé
estudio histopatologico y no se presentaron enfermedades asociadas.,
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ANEXO 1

Enviar a: Ndmero de registro

(Direccion de retorno) Asignado por computador

REGISTRO DE INMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS

EXPEDIENTE:
INFORMACION DEMOGRAFICA
APELLIDOS NOMBRE
FECHA NAC dia Imes /afio ETNIA ninguna SEXO: M _ F
CIUDAD NAC REGION
CENTRO SEGUIMIENTO PRIMARIO MEDICO
CENTRO INMUNOLOGICO MEDICO
INFORMANTE FECHA DE REGISTRO  dia ____ /mes afio
DIAGNOSTICOS
A. CLINICO/FENOTIPICO N. CLAS
Edad al diagnostico __a __ m Seguimiento ___a __ m Perdido No ___ Si
B. DEFECTO MOLECULAR N. CLAS
C. HERENCIA Esporadica X __ MadepotdDescon __ Si _ No __Autosomreces
D. ENF ASOCIADA N. CLAS
E. ENF SECUNDARIA (s) No __Si N __ Nombre(s) N. CLAS
F. ENF MALIGNA EDAD: __ _a __ m
NUTRICION RETARDO PONDOESTATURAL: No  Si _  FEdad: a m
PESO NAC. g LACTANCIA MATERNA (Meses)
TALLA AL DIAGNOSTICO cm PESO AL DIAGNOSTICO kg
SEVERIDAD/CALIDAD DE VIDA No HOSPITALIZACIONES (vida)
TIEMPO EN HOSPITAL (semanas) CUIDADOS INTENSIVOSNo  _ Si _ dlas ___ sems
ANOS EN ESCUELA AUSENTISMO (semanas)
EDAD FALLECIMIENTO a m Causa
PRESENTACION (por ej. Trombocitopenia, hepatoesplenomegalia, infecciones, etc)
Edad a _ m Presentacion
Diagnéstico sospechado por historia fam. No ___Si __ Prenatal No __ Si ___ edadgestm
INFECCIONES
TIPO EDAD ICRONICA?  |RECURRENTE |NUMERO ORGANISMICOMENTARIOS
INICIO
IRA/OM
SINUSITIS
NEUMONIA
SEPSIS
DIARREA
INF. CUTANEAS
CANDIDIASIS
HISTORIA FAMILIAR: Negativa _ Positiva __ Numero familiares afectados

(Dibujar arbol genealégico indicando al “caso indice”, indicar nombre, diagndstico, edad o edad y
causa de fallecimiento de familiares afectados. Marque con un * si se provee un registro separado).



DIAGNOSTICO BASADO EN AUTOPSIA SOLAMENTE

TESTS DIAGNOSTICOS

_No _si

(Resultados al tiempo del diagnostico)

GENERAL: edadia m BCG (s): edad:RN a m
G.blancos/ul INMUN CELULAR edada m
linfocitos/% HT:PPD mm ind.
neutrofilos/% afnos despues

BCG
eosinofilos/% candida, mm ind.
plaquetas/ul tetano, mm ind.
difteria, mm ind.

ANTICUERPOS edada m estrep, mm ind.

Linfocitos B/ul Subprob Ls: CD3/ul

Proteina total, mg/d| CD4/ul

Albumina, mg/d| CD8/ul

IgM, mg/dl Conteo basal, cpm

IgG, mg/dl PHA optimo, cpm
IgG 1, mg/dI (rango normal)
1gG 2, mg/d CON A optimo, cpm
19G 3, mg/d| (rango normal)

| 1gG 4, mg/d PWM optimo, cpm

IgA, mg/dl (rango normal)

IgE, 1U/ml Antigenos ni/bajo7aus

Grupo sanguineo ABO

Isoaglutinina: anti-A COMPLEMENTO: CH50

anti-B C4 mg/d|
No. dosis DPT C3 mg/di
Anti-tetano
(valor normal) APS50
Anti-difteria
(valor normal) FAGOCITOSIS nl baja

Vac. Neumococica edada m CD11/CD18 nl baja

Anti-serotipo 3 Adherencia nl baja
(normal p. Edad) Quimiotaxis nl baja
Otros Ac NBT nl anormal

edad:a m edad:a m
RADIOGR. Cuello DEFECTO GENETICO
Torax

TRATAMIENTO

Convencional solamente |Si No Transplante MO  tipo

Nutricion especial Si No Enzimas No Si

Administracién IgG Si No Citoquinas No Si

Dosis kg/via(iv,im,sc) / Otro No Si

Frecuencia (c sems)

COMENTARIOS




	Portada

	Introducción 

	Justificación    Objetivos

	Material y Método 

	Resultados

	Bibliografía

	Anexo




