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Enfermedades causadas por defectos 

genéticos que afectan el desarrollo del 

sistema inmune y su funcionamiento, 

mantenimiento y regulación.

Inmunodeficiencias primarias

Inmunodeficiencias 

Combinadas 
Inmunodeficiencias 

combinadas 

asociadas a 

características 

sindrómicas

Deficiencias 

predominante

mente de 

anticuerpos

Síndromes por 

Disregulación

Inmune

Deficiencias 

de número 

y/o función 

de las 

células 

fagocíticas

Defectos 

en la 

inmunidad 

innata

Síndromes 

autoinflamatorios

Deficiencias 

del 

complemento

Fenocopias de 

inmunodeficiencias 

primarias

Afectan el 

desarrollo y 

o función de 

los LT,

IDCS

IDC

el número de 

LT totales es 

usualmente 

normal con 

compromiso 

en número y 

función de 

subpoblacion

es definidas 

de LT.

LT totales muy 

bajos o ausentes 

en forma 

consistente, 

asociado o no a 

reducción en el 

número de LB 

y/o LNK 

dependiendo del 

defecto genético 

subyacente.

Son alrededor 

del 15% del 

total y la 

clínica deben 

orientar a su 

sospecha Dx

Trombocitopenias 

Congénitas está Sx

de Wiskott–Aldrich

(WAS-XL)

IDC con 

Defectos de 

Reparación del 

ADN es la 

Ataxia-

Telangiectasia

El Síndrome de 

quiebres de 

Nijmegen

(NBS) por 

mutaciones 

hipomórficas

Constituyen 

cerca del 

2,5% de las 

IDP

Mutaciones 

en genes que 

codifican para 

las proteínas 

de las vías 

clásica, 

alterna y de 

las colectinas

o las 

proteínas 

reguladoras 

de su 

activación

Se heredan 

en forma 

autosómica 

codominante

Excepto el 

deficit de 

properdina

que es XL. 

son variables 

según el tipo 

de proteína 

comprometida.

Predisponen 

a infecciones 

recurrentes 

de la piel, 

mucosas y 

órganos 

profundos

Constituyen 

alrededor 

de un 11% 

de las IDP

Prevalencia 

general de 1 en 

100.000 

nacidos vivos y 

pueden 

manifestarse 

como 

neutropenias 

aisladas, 

defectos en la 

adhesión y la 

quimiotaxis

entre otras 

funciones 

inmunes

Defectos gen 

que afectan 

proteínas del 

control de la 

respuesta 

inflamatoria

Apariciónes

recurrentes y 

periódicos de 

inflamación 

sistémica y 

serositis

Aumento de 

reactantes 

de fase 

aguda y 

datos 

clínicos de 

espectro 

variable

Mutaciones 

PMAMs

causan 

infección 

por 

espectro de 

patógenos

El primer 

subgrupo lo 

constituye la 

displasia 

ectodérmica 

anhidrótica

con 

inmunodefici

encia (DEA-

ID), 

El segundo 

subgrupo lo 

representan 

los defectos 

genéticos 

que afectan 

la vía de 

señalización 

de TIR 

Fenocopias 

resultantes en 

Sx

linfoproliferati

vos, alt

hematicas y 

neurológicas

El segundo 

subgrupo lo 

formado de 

fenocopias 

por 

autoanticuerp

os (AC)

Mecanismo 

aumento de 

susceptibilidad 

en individuos 

inmunocompete

ntes.

Defectos 

genéticos 

afectan los 

gránulos 

lisosomales, 

control de la 

activación y 

linfoproliferación

y la apoptosis

En los Sx de 

Linfohistiocitosis

Hemofagocítica

Familiar (LHF) 

con 

hipopigmentación

esta el de 

ChediakHigashi

(CHS)

Los Síndromes 

de LHF sin 

hipopigmentaci

ón se 

caracterizan por 

respuestas 

inflamatorias 

multisistémicas

Afectan 

variablemente 

la producción 

de 

anticuerpos

Defectos 

en el 

desarrollo 

representa

n >50% de 

todas las 

IDP

Deficiencias de 

anticuerpos con 

reducción 

severa de todos 

los isotipos de Ig

en suero y LB 

bajos o ausentes 

Deficiencias de 

anticuerpos con 

reducción severa 

de al mmenos 2 
isotipos de Lg en 
suero y LB 
normales o bajos 



Inmunodeficiencia por VIH

Tratamiento de 

la Infección por 

VIH

Grupos de 

antirretrovirales

Origen

HIV 

pertenece 

al género 

lentivirus, 

subfamilia 

orthoretrovi

rinae, 

familia 

retroviridae.

El HIV-1 se 

originó del 

SIV que 

infecta

la especie 

de 

chimpancé

HIV-2 se 

originó del 

SIV aislado 

de los Sooty

mangabeys

(SIVsm).

es la más 

prevalente 

en todo el 

mundo,

está 

restringida, 

aunque no 

en forma 

exclusiva, al 

oeste de 

África

Inmunopatogénesis de 

la Infección por VIH 

Evolución 

Clinica de la 

Infección 

por VIH

Ciclo replicativo del HIV
Diagnóstico 

de la 

infección 

por HIV

se puede 

diagnosticar 

mediante 

pruebas

virológicas o 

serológicas

pruebas 

virológicas

aislamiento 

viral, la

detección de 

proteínas 

virales y del 

RNA viral o la

detección del 

DNA proviral

pruebas 

serológicas

permiten tanto 

la detección de

antígenos 

virales como de 

los

anticuerpos anti 

HIV que se 

generan en 

respuesta

a la infección.

I) inhibidores de la 

transcriptasa inversa

viral análogos de 

nucleósidos ; 

II) Inhibidores de la 

transcriptasa inversa 

viral no análogos de 

nucleósidos

III) inhibidores de la 

proteasa viral ; 

IV) inhibidores de la 

integrasa viral 

v) inhibidores de 

entrada 

VI) inhibidores de la 

fusión.

esquema HAART

combina al menos tres

medicamentos, que 

pertenezcan a dos o 

tres grupos

Cuando Iniciar Tto

1) ha evolucionado hasta la fase de sida.

2) presenta recuento célular T CD4+ menor de 

500/uL

3) evitar transmisión al bebé y tratamiento 

para la madre

4) Pacientes VIH + Hepatitis B

Infección 

Aguda

Infección 

Crónica

Fase 

Avanzada de 

la Enfermedad 

Primeras 

manifestaciones 

clínicas (1-4 

semanas) 

• fiebre persistente, 

adenopatías , 

faringitis , brote 

cutáneo; mialgias ; 

diarrea ; cefalea ; 

vómito; 

hepatoesplenomeg

alia ; pérdida de 

peso y síntomas 

neurológicos 

latencia clínica, etapa en 

la cual no existen 

síntomas relacionados 

con una 

inmunodeficiencia severa

Manifestaciones más 

graves de la enfermedad 

y agrupadas como 

enfermedades 

definitorias de sida. 

causado por el virus de la inmunodeficiencia humana. SIDA es la 

etapa avanzada de la infección por el VIH el virus que causa una 

persona desarrolle sida eventualmente

Mecanismos 

de transmisión 

Parenteral, 

percutánea, 

mucosa y 

trasplacenta La vía 

sexual causa más 

del 85% de casos 

nuevos

Infección Aguda

Atraviesa la barrera 

epitelial y va a los 

tejidos 

Replicación y 

migración vía Vasos 

Linfáticos 

Multiplicación 

masiva del HIV en 

el GALT 

Lisis rápida del 

mayor reservorio de 

LsTCD4+

Infección Crónica

Progresión lenta, con 

deterioro del Sist

Inmune En ocasiones la 

multiplicación persiste a 

niveles altos y el 

deterioro Inmunológico 

se acelera

etapas

maduración 

final de los 

viriones.

unión de la partícula viral a 

los receptores de la célula

fusión de la envoltura viral 

con la membrana celular; 

Entrada de la cápside y 

liberación del genoma 

viral al citoplasma

síntesis del DNA 

copia 

Transcripción 

del RNA viral, 

exportación al 

citoplasma y 

síntesis de las 

proteínas 

virales;

ensamblaje del 

virión y salida por 

gemación de las 

partículas virales

transporte al núcleo 

de este DNA e 

integración en el 

genoma de la célula 

hospedera



Inmunodeficiencias secundarias

Deficiencias 

nutricionales

Disfunción 

de órganos 

específicos

Enfermedades 

crónicas 

debilitantes

edad Agentes 

inmunosupresores

Enfermedades 

infecciosas
por 

enfermedades 

y neoplasias 

de médula 

ósea

Trauma 

y dolor

otras 

enfermedades

asociada 

a 

síndromes 

genéticos

factores intrínsecos y extrínsecos que 

pueden afectar negativamente el 

desarrollo de la respuesta inmune

carencia 

de un 

aporte 

adecuado 

de 

macronutri

entes o de 

micronutrie

ntes 

específicos

Malnutrición 

proteico-

calórica

Deficiencia 

de vitaminas

Deficiencia de 

oligoelementos

Enfermedades 

renales

Enteropatía 

perdedora 

de proteínas

enfermedades 

que dañan la 

mucosa 

intestinal

enfermedades 

que producen 

obstrucción de 

los linfáticos 

intestinales

infecciones

HIV, disentería 

por Shigella, 

estrongiloidiasis

tuberculosis

colitis ulcerativa, 

esprue tropical

Linfangiectasia

intestinal, 

enteritis regional, 

taponamiento 

cardíaco

síndrome 

nefrótico 

insuficiencia 

renal crónica

Neoplasias 

malignas

cáncer 

tumor 

crece, 

evade y 

deprime 

la función 

del 

sistema 

inmune

cáncer 

diseminado 

son más 

susceptibles 

infecciones
prematuro 

y lactante

edad 

avanzada

inmunidad 

funcionalmente 

inmadura

no se produce o se 

producen muy pocos 

anticuerpos de los 

isotipos IgA, IgG e 

IgE;

se desarrollan los 

linfocitos B naturales (B-

1) que secretan 

anticuerpos naturales del 

isotipo IgM,

Disminución de 

la respuesta 

inmune celular

dificultad para 

producir 

células T 

vírgenes,

linfocitos B 

también 

exhiben una 

menor 

diversidad

principales 

afectados son 

los receptores 

de trasplantes 

de órganos y 

los que 

padecen de 

enfermedades 

autoinmunes.

glucocorticoide

s,ciclosporina, 

tacrolimus, 

rapamicina,anti-

neoplásicos

metotrexato, 

ciclofosfamida, 

micofenolato y 

azatioprina.

medicamentos 

supresores 

enfermedades 

autoinmunes

globulina anti-

linfocítica, 

radiación 

utilizada para 

el tratamiento 

del cáncer y 

diferentes 

anticuerpos 

monoclonales

múltiples los 

mecanismos por 

los cuales un 

microorganismo 

patógeno puede 

interferir con la 

respuesta 

inmune del 

hospedero;

Virus:

Bacterias:

Hongos:

Parásitos:

Candida

albicans y 

de 

Histoplasma

T. cruzi.

cualquier 

infección 

bacteriana 

grave

HIV-1, 

sarampión, 

Epstein-Barr, 

citomegalovir

us, herpes 

simplex, 

varicela-

zoster, 

hepatitis B y 

C, influenza, 

rabia, 

rubéola, 

adenovirus y 

rinovirus.

Altere la 

función 

hematopoy

ética de la 

médula 

ósea

aplasia 

medular, 

mielofibrosis, 

infecciones

medulares 

crónicas, 

toxicidad por 

medicament

os

agentes 

químicos 

Diabetes 

mellitus

Asplenia

congénita 

adquirida

alteraciones 

sutiles de la 

respuesta 

inflamatoria 

Alteraciones 

de la 

quimiotaxis

polimorfonucl

eares y 

macrófagos,

función 

inmunoló

gica 

puede 

deteriorar

ausencia del 

bazo función

tipo humoral,

deficiencia principalmente 

de anticuerpos contra los 

polisacáridos.

respuesta 

neuroendocrina 

y 

hemodinámica

aguda produce 

depresión de la 

respuesta 

inmune

por varios 

mecanismos.

Estrés 

físico 

agudo

descarga  

catecolamin

as

y cortisol, 

tiene efecto

inmunosupr

esor 

trauma

alteraciones 

metabólicas e 

hidroelectrolíti

cas 

secundarias a 

una lesión 

tisular

lalteración

de las 

barreras

Síndrome 

de Down

Linfocitos B 

disminuido

s en sangre 

periférica y 

concentraci

ones bajas 

en suero de 

IgM, IgG

total y 

subclases 

de IgG

incremento 

en el 

número de 

células NK 

circulantes, 

su fenotipo 

y respuesta 

funcional es 

deficiente.

Deterioro 

producción 

anticuerpos 

específicos 

mucosas, 

pérdida de 

los linfocitos 

B las células

defectos 

respuesta 

inmune 

contra los 

microorganis

mos

estructura 

macromoléculas
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