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Hiper IgE e inmunodeficiencias primariasHiper‐IgE e inmunodeficiencias primarias 

IDPIDPIDPIDP

INFECCIONESINFECCIONES

IINMUNONMUNO‐‐DISREGULACIÓNDISREGULACIÓNIINMUNONMUNO‐‐DISREGULACIÓNDISREGULACIÓN

3



Hiper IgE e inmunodeficiencias primariasHiper‐IgE e inmunodeficiencias primarias 

¡IgE como signo de inmunodisregulación!
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Eczema e inmunodeficiencias primariasEczema e inmunodeficiencias primarias 
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Diarrea e inmunodeficiencias primariasDiarrea e inmunodeficiencias primarias 
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Diarrea e inmunodeficiencias primariasDiarrea e inmunodeficiencias primarias 
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Diarrea e inmunodeficiencias primariasDiarrea e inmunodeficiencias primarias 
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Principales IDP con los 3 signos guíaPrincipales IDP con los 3 signos guía
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Inmunodeficiencia combinada grave / Sd Omenn

• No se asocia a un defecto concreto de IDCG. Cualquier IDCG puede

Inmunodeficiencia combinada grave / Sd. Omenn

presentarse como Sd. Omenn (clásicamente RAG1 y 2).
• Desarrollo parcial de LT a causa de mutaciones hipomórficas. LT 

oligoclonales.oligoclonales.
• Eczema/eritrodermia grave de debut neonatal, diarrea, retraso de 

crecimiento, autoinmunidad, hepatoesplenomegalia y adenopatías.
• Eosinofilia, IgE elevada a pesar de ausencia de LB.
• Detectable mediante cribado neonatal.
• TPH y terapia génica como opciones terapéuticas• TPH y terapia génica como opciones terapéuticas.
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Inmunodeficiencia combinada grave / Sd OmennInmunodeficiencia combinada grave / Sd. Omenn
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Síndrome de Wiskott Aldrich (WAS y WIP)

• IDP XL. Enfermedad del citoesqueleto.

Síndrome de Wiskott‐Aldrich (WAS y WIP)

• Microtrombocitopenia, infecciones recurrentes, eczema, 
autoinmunidad y afectación GI frecuente.

• Mutación en WAS (o WIP) WASP participa en la activación• Mutación en WAS (o WIP). WASP participa en la activación
de LT y en la maduración y función de neutrófilos y 
plaquetas.

• Habitualmente IgM disminuida, IgG normal e IgA, IgE e IgD
elevadas con defecto de producción de anticuerpos.

• Treg normales en número pero con función alterada• Treg normales en número pero con función alterada.
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Síndrome de Wiskott AldrichSíndrome de Wiskott‐Aldrich
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IPEX / CD25 def

• Inmunodisregulación, poliendocrinopatía (diabetes o 
hi i idi ) í li d X (IPEX) AR

IPEX / CD25 def

hipotiroidismo), enteropatía, ligada a cr.X (IPEX) o AR 
(CD25def)

• Diarrea grave (acuosa y muy abundante) y retraso de g ( y y ) y
crecimiento como primer signo.

• HiperIgE, hiperIgA, eosinofilia.
TBNK l d f t d T (d f t d t l i• TBNK normal pero con defecto de Tregs (defecto de tolerancia 
central).

• Mutación en FOXP3 (XL) o CD25 (AR).( ) ( )
• Múltiples manifestaciones autoinmunes con distintas dianas.
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IPEX / CD25 defIPEX / CD25 def
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