
INMUNODEFICIENCIAS 
PRIMARIAS



Enfermedades por inmunodeficiencias 
primarias

Se deben a defectos intrínsecos 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 
producción de anticuerpos. Los pacientes afectados 
por estos trastornos acuden con infecciones 
recurrentes, que afectan a la vías respiratoria 
superior e inferior, en particular la neumonía y la 
sinusitis, así como al oído. 



DEFICIENCIAS DEL LINFOCITO B

LA AGAMMAGLOBULINA 
CONGÉNITA SE DEBE A 

DEFECTOS EN EL 
DESARROLLO TEMPRANO 

DEL LINFOCITO B

LOS DEFECTOS EN LA 
DIFERENCIACIÓN TERMINAL 

DE LOS LINFOCITOS B 
PRODUCEN DEFICIENCIAS 

SELECTIVAS DE 
ANTICUERPOS

DEFECTOS DE LA 
RECOMBINACIÓN PARA EL 
CAMBIO DE CLARE (RCC)



La agammaglbulinemia congénita se debe a defectos 
en el desarrollo temprano del linfocito B

Los defectos en la 
expresión o 
transmisión de 
señales a través del 
pre-BCR producen la 
agamglobulinemia 
congénita con 
ausencia de 
linfocitos B 
circulantes



• pre-BRC: Receptor del prelinfocito B

• Cadena pesada mi

• Sustituto de cadenas ligeras Ig-alfa, Ig-

beta

• Activación de tirosina cinasas como: 

Flyn, Syk, BTK

• Moleculas BLNK

• Activacion de C-y (PLC-y) y la inducción 

de calcio



Agammaglobulinemia ligada al 
cromosoma X

CARECEN 

IgA,

IgM

IgD

IgE





Durante los primeros 6 
meses de vida, los niños 
están protegidos por IgG



Encefalitis

Vacuna de 
poliomielitis 

Autosomica 
recesiva



IDCV SE CARACTERIZA POR CONCENTRACIONES REDUCIDAS DE 
ISOTIPOS ESPECÍFICOS 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







Defectos de la recombinación para el 
cambio de clase (RCC)

La recombinación 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 producción de IgG, 
IgA e IgE



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

El proceso se produce en los centros 
germinales y se acompaña de una maduración 

de la afinidad
Deficiencia de CD40 L  (ligada al cromosoma X)

Deficiencia de CD40 autosómica recesiva
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