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Enfermedades por inmunodeficiencias
primarias

Se deben a defectos intrinsecos en las células y los mediadores de los sistemas inmunatiors innato y
adaptativo
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DEFICIENCIAS DEL
LINFOCITO B

Los defectos de los linfocitos B alteran la
produccion de anticuerpos. Los pacientes afectados
por estos trastornos acuden con infecciones
recurrentes, que afectan a la vias respiratoria
superior e inferior, en particular la neumoniay la
sinusitis, asi como al oido.
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DEFICIENCIAS DEL LINFOCITO B

LAAGAMMAGLOBULINA
CONGENITA SE DEBE A

DEFECTOS EN EL DEFECTOS DE LA
DESARROLLO TEMPRANO RECOMBINACION PARA EL
DEL LINFOCITO B CAMBIO DE CLARE (RCC)

LOS DEFECTOS EN LA
DIFERENCIACION TERMINAL
DE LOS LINFOCITOS B
PRODUCEN DEFICIENCIAS

SELECTIVAS DE
ANTICUERPOS
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La agammaglbulinemia congénita se debe a defecto

. en el desarrollo temprano del linfocito B

Los defectos en la \
expresion o
transmision de
sefales a través del
pre-BCR producen la
agamglobulinemia
congeénita con
ausencia de
linfocitos B
circulantes
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Agammaglobulinemia congénita

« pre-BRC: Receptor del prelinfocito B

» Cadena pesada mi

« Sustituto de cadenas ligeras lIg-alfa, Ig-
beta

» Activacion de tirosina cinasas como:
Flyn, Syk, BTK

* Moleculas BLNK

» Activacion de C-y (PLC-y) y la induccion
de calcio




Agammaglobulinemia ligada al
cromosoma X

CARECEN
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Maduracién del linfocito B en las inmunodeficiencias ligadas al cromosoma X

ALX deficiencia de IgA HigM IDcv
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Flg. 16-2 Enla ALX, los lactantes hombres afectados no tienen linfocitos B ni Inmunoglobulinas séricas, excepto por pequenas cantidades de oG
matema. En una deficiencia de IgA, los linfocitos B portadores de IgA, y en algunos casos los linfocitos B portadores de 1gG2 e 1gG4, son incapaces
de diferenciarse en células plasmaticas. Las personas con hipergammaglobulinemia M (HigM) carecen de IgG e IgA. En la IDCY, los linfocitos B de la
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mayoria de |os isotipos son incapaces de diferenciarse en células plasmaticas. Las barras negras senalan puntos de inhibicion,
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Durante los primeros 6 @

meses de vida, los ninos
@ estan protegidos por I1gG



Autosomica
Encefalitis recesiva

Vacuna de
poliomielitis
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IDCV SE CARACTERIZA POR CONCENTRACIONES REDUCIDAS DE
ISOTIPOS ESPECIFICOS DE ANTICUERPOS

La maduracion final de los linfocitos B se caracteriza por su
diferenciacion

en celulas plasmaticas secretoras de anticuerpos.

La generacion de celulas plasmaticas esta muy
reducida en los pacientes con IDCV
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Giardia lamblia
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Fig. 16-4 Pueden observarse numerosos parasitos de Giardia lamblia
moviéndose sobre la mucosa del yeyuno de un paciente con IDCV.




Deficiencia del ligando de CD40

Fig. 16-5 Los ganglios linfaticos de los pacientes con deficiencia del
. ligando de CD40 muestran foliculos primarios, pero carecen de centros
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Defectos de la recombinacion para el
cambio de clase (RCC)

La recombinacion para el cambio de clase
(RCC) es el mecanismo por el que la
cadena mi de las inmunoglobulinas es
sustituida por otras cadenas pesadas

Lo que da lugar a la produccion de IgG,
IgA e IgE




Defectos de la recombinacion para el
cambio de clare (RCC)

El proceso se produce en los centros
germinales y se acompafa de una maduracion
de la afinidad

Deficiencia de CD40 L (ligada al cromosoma X)
Deficiencia de CD40 autosdmica recesiva
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