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INMUNODEFICIENCIA 1

Anomalia en uno
o mas de los
componentes del
sistema
inmunitario, que
produce

infeccion por |

microorganismos
invasores o el
desarrollo de
sindromes
neoplasicos.

Deficiencias
de la
inmunidad
humoral
(células B)

|

Deficiencias
de la
inmunidad

(células T)

Trastornos del
sistema del
complemento

mediada por

Agammaglobulinemia ligada al x (ALX): Trastorno hereditario recesivo ligado al
sexo, que afecta a uno de cada 250 000 varones. Se deriva de un defecto en el
desarrollo temprano de las células B, que determina una disminucién intensa en
la formacién, maduracion y sobrevivencia de los linfocitos B maduros. Los varones
afectados tienden a contraer infecciones por bacterias encapsuladas, como S.
pneumoniae, H. influenzae tipo b, Giardia lamblia, meningococo y distintos
enterovirus.

Inmunodeficiencia variable comun: afecta a varones y mujeres por igual, no se ha
identificado en ella alguna mutacién genética especifica. Los pacientes con este
trastorno pueden presentar insuficiencia del coestimulador inducible de células T
(ICOS), insuficiencia de CD19, polimorfismos del gen mutS homdlogo 5 de
Escherichia coli (MSH5) o insuficiencia del ligando de interaccion activador
transmembrana y movilizador del calcio (TACI).

Insuficiencia selectiva de inmunoglobulina A: caracterizada por una reduccién
moderada o intensa de las concentraciones de IgA sérica y secretora. Las
personas con insuficiencias graves muchas veces experimentan infecciones
respiratorias y gastrointestinales repetidas, y muestran aumento en la incidencia
de alergia y otros trastornos autoinmunitarios.

Sindrome de DiGeorge: Defecto del desarrollo embrionario relacionado con la
delacidn de la regidon cromosémica 22q11,23. Se presenta en cerca de 1:4,000
nacimientos. deriva de la ausencia congénita del timo; anomalias cardiacas y
renales, defectos faciales, hipoparatiroidismo, defectos esqueléticos y retraso en
el desarrollo. El trastorno afecta a ambos sexos.

Inmunodeficiencia ligada al x con hiperinmunoglobulinemia M: grupo
heterogéneo de trastornos por inmunodeficiencia primaria; derivan de
insuficiencias de la recombinacién para cambio de clase de las Ig durante la
maduracion de las células B, lo que conduce a una insuficiencia de 1gG, IgA e IgE,
pero elevadas concentraciones de IgM38. Sélo se presentan en varones. Los nifios
suelen presentar infecciones sinusales y pulmonares recurrentes, que pueden
avanzar hasta desembocar en bronquiectasias y neumonia.

[ Ataxia-telangiectasia: trastorno autosémico recesivo raro que deriva de la
mutacion de un gen (ATM), localizado en la regién cromosémica 11 q22 23.
Caracterizado por la neurodegeneracion en el cerebelo y la telangiectasia
oculocutanea. Se asocia con deficiencias inmunitarias, entre otras,
linfopenia, hipogammaglobulinemia y disfuncién inmunitaria mediada por

Inmunodeficiencias |células, que tienen como consecuencia el desarrollo recurrente de
combinadas de linfecciones sinusales y pulmonares. Las personas con ese trastorno
células Ty células B |presentan un mayor riesgo de experimenta cdncer y sensibilidad a la

radiacion.

Sindrome de Wiskott-Aldrich: trastorno grave y complejo ligado al
cromosoma X; se caracteriza por trombocitopenia, inmunodeficiencia,
infecciones recurrentes, eccema, y aumento en el riesgo de desarrollar
trastornos autoinmunitarios y linfomas.

Edema angioneuroético hereditario: manifestacién que pone en riesgo la vida y
puede conducir a la obstruccién completa de la via respiratoria y la muerte si no
se interviene. El edema de las estructuras de la mucosa gastrointestinal se
relaciona con nduseas intensas, vomito y diarrea.
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