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Inmunodeficiencias Primarias

El diagnóstico temprano y tratamiento oportuno de

Inmunodeficiencias Primarias 

El diagnóstico temprano y tratamiento oportuno de 
los pacientes con IDP:

• SALVA VIDAS

PREVIENE MORBILIDAD• PREVIENE MORBILIDAD 

• MEJORA LA CALIDAD DE VIDA• MEJORA LA CALIDAD DE VIDA



Caso Clínico
 Niña de 2 años de vida, sin antecedentes familiares 

relevantesrelevantes.

 2 meses: se interna por eczema severo con sospecha 
de histiocitocisde histiocitocis.

 6 meses: Internación por absceso de cuero 
cabelludo SAMR Requiere drenaje quirúrgico y ATBcabelludo. SAMR. Requiere drenaje quirúrgico y ATB 
21 días.

1 ñ í ti t SPP 1 año: neumonía necrotizante.SPP. 
SAMR

 20 meses: Celulitis en cara.



Caso ClínicoCaso Clínico
 Examen físico:

Crecimiento y desarrollo normalCrecimiento y desarrollo normal
Facies tosca? Frente amplia
Eczema
Paladar altoPaladar alto

 Métodos complementarios: Métodos complementarios:
Eosinofilia
IgE: 3000 UI/ml
Rx Tórax: Bulla pulmonarRx Tórax: Bulla pulmonar

 Sospecha HIES:
Li f it Th17 0%Linfocitos Th17: 0%
Estudio genético en curso 



HIESS
 El Sindrome de Hiper IgE (HIES)  AD es un desorden

multisitémico, con inmunodeficiencia primaria
caracterizada por:

Eczema

Neumonias con bullas                  IgE elevada
Ab SAbscesos por S.aureus

 Mutaciones en STAT3



HIES: manifestaciones clínicasHIES: manifestaciones clínicas
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HIES: diagnósticoHIES: diagnóstico
 score NIH

43 puntos
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Caso ClínicoCaso Clínico
 Niño de 13 años de vida. 

 Antecedentes familiares: Madre “alérgica de 
iñ ” H átiniña”- Hermano asmático. 

D titi tó i d t l i f i Dermatitis atópica durante la infancia que 
resolvió a los 6 años.

 Asma moderada desde 5 años, en tratamiento 
con fluticasona y montelukast. Reagudizaciones y g
frecuentes. 



Caso Clínico
 Examen físico:

Caso Clínico

-Crecimiento y desarrollo normal.
-Facies incaracterística.
Sibilancias aisladas-Sibilancias aisladas.                                                           

 Métodos complementarios:p
-Eosinofilia: 700-800/mm3.
-IgG: 13,5 g/l   IgA: 1,5 g/l   IgM: 1,02 g/l
- IgE: 25000 UI/ml

-Rx Torax: normal. 



Caso Clínico 

19 puntos



Caso clínico
 Varón  8 años. Hijo de padres consanguíneos.

 Eczema desde 6 meses, poca respuesta a 
tratamiento local.

 APLV-Alergia huevo-Asma.

 Verrugas en rodillas y manos de 5 años de 
evolución.

 Infección por molusco contagioso (+de 50 
l i t i b i )lesiones en tronco y miembros superiores).

 Herpes multi-metamérico



Caso clínico

 Examen Físico: 
Crecimiento y desarrollo normal
Eczema moderado en zonas de extensión
Moluscos VerrugasMoluscos-Verrugas

 Métodos complementarios:Métodos complementarios:
 Eosinofilia persistente-IgE 3000 UI/ml.
 IgG: 10,3 g/l  IgA: 1,5 g/l  IgM: 0,4 g/l

Li f i CD4 S l í HIV ti Linfopenia CD4-Serología HIV: negativa.
 Sospecha de IDP: se solicita panel genético:

-Deleción en gen DOCK8.
-Ausencia de expresión de proteína DOCK8.



Deficiencia de DOCK8Deficiencia de DOCK8
 Inmunodeficiencia combinada AR.

 Dermatitis eczematosa.

 IgE elevada-Eosinofilia.

 Alergias alimentarias múltiples.

 Infecciones virales severas (HPV-molusco-
Herpes)Herpes)



Antecedentes 
familiaresfamiliares

Eczema de inicio 
t

IgE elevada

temprano

Alergias alimentarias IgE elevada  múltiples

InfeccionesInfecciones 
bacterianas

I f i i lInfecciones virales

Bullas/bronquiectasi
as



TratamientoTratamiento  
 Medidas ambientales
 Cuidados de la piel
 Control de vacunación

 Profilaxis infecciones:
 TMP-SMX
 Aciclovir
 Fluconazol
 Gamaglobulina

 Trasplante MO
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El diagnóstico temprano y tratamiento oportuno de 
los pacientes con IDP:

• SALVA VIDAS

PREVIENE MORBILIDAD• PREVIENE MORBILIDAD 
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Muchas Gracias!!


