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INMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS

Clasificación

� Defecto del Linfocito T:

Cuantitativo y/o funcional severo

� Defecto del Linfocito B (Ac)

Inmunodeficiencias Combinadas  Graves - Severas

• CD3+ autólogos < 300/µL

• Función CD3+ in vitro < 10 % de lo normal
� Defecto del Linfocito B (Ac)

Cuantitativo y/o funcional

� ± Defecto del Linfocito NK

Cuantitativo y/o funcional
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NK -
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CD3 

< 300/mL

Varón, herencia ligada al sexo: IL2RG, 

Varón o mujer: Jak3

Alopecia: FOXN1

Timo presente: CORO1A

Sin cuadro distintivo: IL7RA, CD45, CD3δ, CD3ε, CD3ζ

Displasia condroesternal, sordera: ADA

Trombocitopenia, agranulocitosis, sordera: AK2

Microcefalia, dimorfismo facial: DNA Ligasa IV

Microcefalia, Retardo crecimiento interino:  Cernunnos

Sin cuadro distintivo: RAG1, RAG2, Artemis

CD19 

presentes

CD19

ausentes

CD16/56 

ausentes

CD16/56 

presentes

CD16/56 

ausentes

CD16/56 

presentes

Función CD3+ in vitro < 10 % de lo normal

• Incidencia:  1 : 50000 RNV

• Expectativa de vida < 1 – 2 años 

Genes que afectan el desarrollo / 

diferenciación T



Lactante menor de 6 meses

± HISTORIA FAMILIAR

Neumonitis Intersticial
(manifestaciones)

CMV

Adenovirus

Influenza
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Abordaje diagnóstico - Manifestaciones

• Malnutrición

• Atrofia linfoidea

Diarrea crónica

Candidiasis oral 
Recurrente

Persitente

Infección por BCG 
Local

Diseminada

Influenza

Parainfluenza

VSR

Rotavirus

Pn  jirovecii

BCG

Bacterias GP GN

Cryptosporidium

Mycrosporidium

Candida
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� Hemograma: Linfopenia absoluta (< 3000/µL)

� Radiografía: Ausencia sombra tímica

Abordaje diagnóstico – Exámenes complementarios

Inmunodeficiencias Combinadas Graves - Severas

10,4) 6,9) 5,9) 5,3)

� Poblaciones linfocitarias:

Ausencia linfocitos T  CD3, CD4, CD8

± Ausencia linfocitos B CD19

± Ausencia linfocitos NK CD16-56

� PTE: Agama- Hipogamaglobulinemia 

� Biología Molecular: Secuenciación genes (ADN- ARN)

�Dosaje Igs � IgG, IgA IgM �
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TRATAMIENTO

DE LAS

COMPLICACIONES

CUIDADOS 

SOSTEN

� ± Aislamiento

� Nutrición

� Higiene personal 

� Cuidados ambientales

� Profilaxis  medicamentosa

� Modificación calendario

de vacunas: suspensión 

Cirugías – Drenajes

Antimicrobianos

ATB

Antimicóticos

TERAPIAS de REPLANZO

� Inmunoglobulinas EV vs SC

Inmunodeficiencias Combinadas Graves / Severa

Abordaje Terapéutico

de vacunas: suspensión 

� Cuidados transfusionales

(EICH)

Antimicóticos

Antivirales

Antiparasitarios

TRATAMIENTO CURATIVO
(Reconstitución Inmune)

� Trasplante de Células Hematopoyéticas Progenitoras (TCHP)

� Terapia génica (SCID-X, SCID-ADA)

� Trasplante de timo (Sme DiGeorge completo con IDCG)

� ADA-PEG



ASESORAMIENTO  GENÉTICO - HEREDO – FAMILIAR

� Posibilidades de Recurrencia en descendencia

� Diagnóstico prenatal

� Cuidados y pautas ante embarazo – parto – periodo neonatal

Inmunodeficiencias Combinadas Graves / Severa

Abordaje Familiar

MUCHAS GRACIAS

� Medicina Reproductiva – Diagnóstico genético preimplantacional
Selección embrionaria (Donante – Hijo sano)


