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Resumen 

 

Introducción y justificación: Las IDP son un grupo heterogéneo de 

padecimientos caracterizados principalmente por infecciones recurrentes son 

causa de muertes prematuras y discapacidad permanente. Al ser poco 

conocidas el diagnóstico tardío se mantiene como uno de los principales 

problemas a resolver. El objetivo del presente trabajo fue conocer la frecuencia 

de IDP entre los pacientes con infecciones recurrentes y datos de alarma 

enviados a nuestro centro. 

 

Métodos: Se desarrolló un programa educativo para profesionales de la salud 

y público en general. Los pacientes con posible IDP se recibieron en un centro 

universitario en el periodo de Diciembre 2011 a Diciembre 2012. Describimos 

la frecuencia de IDP y las manifestaciones clínicas de esos pacientes. 

 

Resultados: Después de 41 pláticas y 12 presentaciones en medios de 

comunicación se recibieron 151 pacientes durante el periodo. Se encontró una 

frecuencia de 9.9% de IDP (15 pacientes). Se encontraron deficiencias de 

anticuerpos en 5/15 (33.33%), Síndromes bien definidos 7/15 (46.66%), 

Inmunodeficiencia combinada grave 2/15 (13.33%)  y deficiencia de 

inmunidad innata 1/15 (6.66%). 

 

Conclusión.  Como demostramos con el presente trabajo los programas 

educativos son una parte fundamental de los esfuerzos globales para 

incrementar el diagnóstico de IDP. Al incrementar el conocimiento médico 

sobre las IDP permite que más pacientes sean diagnosticados. Nuestra 

estrategia simple pero laboriosa nos permitió diagnosticar y tratar 

apropiadamente a nuevos pacientes con IDP en una región que carecía de un 

programa especializado. 
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Abstract 

 

Rationale and Purpose: PIDs are a heterogeneous group of disorders 

characterized mainly by recurrent infections. Late diagnosis remains as one of 

the main issues to solve, we aimed to increase diagnosis of PID on 

Aguascalientes area and to describe the clinical features of such patients. 

 

Methods: We developed an educational program for health personnel and 

general public; patients with possible PID were received in a clinical center at 

the University from December 2011 to December 2012. We describe the 

clinical features and findings of those patients. 

 

Results: After 41 talks and 12 media appearances we received 151 patients 

during the period finding a frequency of 9.9% of PID among them. 15 PID 

patients were diagnosed: predominantly antibody deficiencies 5/15 (33.33%), 

Well Defined Syndromes 7/15 (46.66%), Severe combined Immunodeficiency 

(SCID) 2/15 (13.33%) and Innate immunity deficiency 1/15 (6.66%). 

 

Conclusion. As we demonstrated with the present work, educational programs 

are a fundamental part of the global efforts to increase PID diagnosis and care. 

Improving medical knowledge about PID allows more patients to be diagnosed 

and properly treated. Our simply yet laborious strategies allowed us to 

diagnose and care new PID patients in a region otherwise lacking of specialized 

programs. 
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Introducción 

 

Las IDP son un grupo heterogéneo de padecimientos producidos por 

alteraciones en la función y/o desarrollo  del sistema inmunológico1. 

 

Quienes padecen IDP son especialmente susceptibles a padecer infecciones 

graves y recurrentes, además de una susceptibilidad aumentada para sufrir de 

procesos autoinmunes y malignidad1,2. 

 

En la actualidad se reconocen cerca de 200 diagnósticos de IDP siendo las más 

frecuentes las deficiencias de anticuerpos. La incidencia de las IDP oscila entre 

1 por cada 600 individuos para las más frecuentes y 1 en 1 millón de 

individuos para las formas más raras, pero en conjunto todas las IDP son más 

comunes que el cáncer infantil o la fibrosis quística1-4. 

 

Las IDP son un problema de salud poco conocido o ignorado, situación que 

ocasiona un sub-diagnóstico cercano al 90% en Latinoamérica, provocando 

altos costos de atención así como complicaciones y daño permanente para los 

pacientes con IDP5,6. 

 

Las IDP son causa de muertes prematuras y discapacidad permanente, sin 

embargo, se ha demostrado que con un diagnóstico temprano y un tratamiento 

apropiado, la calidad de vida y la supervivencia de los pacientes con IDP son 

similares a la de sus pares2, 5, 6. 

 

En la actualidad, las IDP son relativamente fáciles de diagnosticar y más 

importante en su mayoría pueden ser curables y/o tratables. La promoción y 

educación sobre IDP son necesarias para incrementar el diagnóstico de IDP y 

prevenir muertes, complicaciones y altos costos de atención2. 
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Capítulo I. Marco teórico 

 

1.1 Las Inmunodeficiencias Primarias. 

 

Las IDP son un conjunto amplio y heterogéneo de padecimientos que afectan 

el desarrollo y la función de uno o más componentes del sistema inmunológico 

(ej. Respuesta celular o de anticuerpos), se sabe que las IDP se pueden 

presentar tan frecuentemente como en 1 de cada 600 individuos (deficiencia 

selectiva de IgA) y que afectan alrededor de 6 millones de personas en todo el 

mundo con solamente alrededor de 60,000 detectadas1-4. 

 

Las IDP se clasifican en 8 grandes grupos: Deficiencias de anticuerpos, 

Deficiencias combinadas, Síndromes bien definidos, Deficiencias en la 

apoptosis de los linfocitos, Deficiencias de fagocitosis, Deficiencias de la 

inmunidad innata, Deficiencias del complemento y síndromes de fiebre 

periódica2. 

 

Las IDP más comunes son aquellas predominantemente de anticuerpos y 

comprenden > del 50% de los casos diagnosticados en cualquier lugar2. 

 

Los pacientes con IDP generalmente sufren de infecciones recurrentes y graves 

(que ameritan hospitalización) y que producen complicaciones y daño orgánico 

permanente si no se tratan adecuadamente, así mismo son especialmente 

susceptibles a padecer autoinmunidad y cáncer con mayor frecuencia que la 

población general1, 2. 

 

El avance en el conocimiento de los mecanismos moleculares y genéticos que 

producen las IDP han permitido que en la actualidad en su mayoría sean 

curables y tratables, se ha demostrado que un diagnóstico temprano 

acompañado de un tratamiento adecuado mejoran la calidad y esperanza de 

vida de los pacientes de manera similar a la de sus pares, por ejemplo, la 
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forma más grave de IDP la inmunodeficiencia combinada grave, mejor 

conocida como la enfermedad de los niños burbuja, es fatal en 100% de los 

enfermos en alrededor de los 12 meses de vida sin un tratamiento adecuado, 

pero si el enfermo recibe un transplante alogénico de células progenitoras 

hematopoyéticas la supervivencia a 5 años es >90%1-5. 

 

Se reconoce que en Latinoamérica el sub-diagnóstico de las IDP es cercano al 

90% por lo que la perspectiva de los pacientes se ve limitada a procesos 

crónicos, recurrentes, daño permanente y muertes prematuras.  De la misma 

manera, se reconoce que el escaso conocimiento sobre las IDP, la falta de 

laboratorios y clínicas especializadas así como el mínimo acceso a los 

tratamientos adecuados empeora dramáticamente la perspectiva de los 

pacientes6. 

 

Teniendo como objetivo mejorar el diagnóstico y cuidado de los pacientes con 

IDP en las últimas décadas se han coordinado esfuerzos internacionales y 

nacionales con resultados alentadores6-8. 
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1.2 Diagnóstico clínico de las IDP 

 

Existen datos de alarma que pueden ayudar para considerar el diagnóstico de 

IDP, aunque no han probado ser una herramienta diagnóstica adecuada, 

permiten identificar pacientes sospechosos especialmente entre aquellos 

hospitalizados por infecciones recurrentes o con historia de IDP.2, 9 

 

 

Cuadro 1. Datos de Alarma para IDP en Adultos 

 

4 o más infecciones que requieren antibióticos en 1 año (bronquitis, 

otitis, sinusitis, neumonía) 

 

 

Infecciones recurrentes o que requieren terapia con antibiótico por 

periodos prolongados 

 

 

Historia de 2 o más infecciones bacterianas graves (osteomielitis, 

meningitis, septicemia, celulitis) 

 

 

2 o más neumonías (con evidencia radiológica) en un periodo de 3 años 

 

 

Historia Familiar de IDP 

 

Tomado de http://dev.esid.org/clinical-6-warning-signs-for-pid-in-adults-175-0 
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Cuadro 2. Datos de alarma para IDP en niños. 

 

4 o más otitis media en 1 año. 

 

2 o más sinusitis en 1 año 

 

2 meses  o más con antibióticos sin resultados 

 

2 o más neumonías en 1 año 

 

Fallo de crecimiento o ganancia de peso normales 

 

Abscesos orgánicos o cutáneos recurrentes 

 

Moniliasis oral persistente más allá del año de edad o infecciones cutáneas 

causadas por hongos 

 

Necesidad de antibióticos intravenosos para curar las infecciones 

 

2 o más infecciones graves incluyendo septicemia 

 

Historia familiar de IDP 

 

Tomado de http://dev.esid.org/clinical-10-warning-signs-of-pid-general-339-0 

 

 

La principal manifestación clínica de las IDP son las infecciones recurrentes, 

reconociendo como infección recurrente a > de 2 procesos infecciosos que 

requieren hospitalización o mayor frecuencia de infecciones de las esperadas 

para la edad (Cuadro 3)1, 2, 9. 
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Cuadro 3. Frecuencia de infecciones respiratorias por edad. 

Edad Promedio de Infecciones 

respiratorias por año 

( DE) 

Máximo de infecciones 

por año 

< 1 año 6.1  2.6 11.3 

1 – 2 años 5.7  3.0 11.7 

3 – 4 años 4.7  2.9 10.5 

5 – 9 años 5.5  2.6 8.7 

10 – 14 años 2.7  2.2 7.2 

Adultos: Más de 3 infecciones graves por año o que duran más de 4 semanas 

para curar son sospechosas. 

 

Adaptado de: Pediatrics 1987; 79: 55-60,  American Journal of Epidemiology 1971; 94: 269-279 

 

 

Es característica común que los procesos infecciosos de los pacientes con IDP 

sean persistentes, tarden mucho en curar, requieran tratamiento agresivo, 

presenten complicaciones inusuales o que se acompañen de procesos 

autoinmunes y/o multisistémicos, alergias graves o malignidad1, 2, 9. 

 

El diagnóstico específico de las diferentes formas de IDP requiere de criterios 

diagnósticos específicos donde algunas IDP no cursan de manera inicial con 

infecciones y requieren de diagnóstico molecular o de laboratorio avanzado, sin 

embargo, las formas más comunes de IDP (deficiencias de anticuerpos) 

pueden ser diagnosticadas de manera inicial con una cuantificación sérica de 

Inmunoglobulinas1, 2. 

 

Los pacientes con deficiencias de anticuerpos sufren principalmente de 

infecciones en senos paranasales, neumonías, bronquitis y diarrea crónica1, 2. 
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Se conoce que los pacientes con IDP pasan en promedio 4 años de procesos 

recurrentes antes de ser diagnosticados, situación que incrementa el costo de 

atención a los mismos y empeora su pronóstico a mediano y largo plazo1, 2. 
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Capítulo II. Planteamiento del problema 

 

Las IDP son un problema sanitario poco conocido o ignorado con gran sub-

diagnóstico en nuestro medio, son causa de procesos graves y recurrentes, 

altos gastos de atención, complicaciones permanentes y muertes prematuras. 

 

En nuestra ciudad (Aguascalientes) no existen programas de detección y 

promoción de IDP con alrededor de 1000 personas padeciendo de alguna de 

las formas de IDP (1:2000) especialmente de las formas que afectan 

gravemente la salud. 

 

Los programas de promoción y educación han demostrado incrementar el 

número de pacientes diagnosticados con IDP en otras regiones del mundo 

incluyendo economías  en desarrollo. 

 

Naturaleza del problema 

El desconocimiento sobre las IDP entre los profesionales de salud y la falta de 

atención especializada son los principales problemas para el diagnóstico de las 

IDP en nuestro medio. 

 

Factores relacionados con el problema 

La falta de diagnóstico oportuno y tratamiento adecuados producen 

complicaciones, discapacidad y muerte. 
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Capítulo III. Justificación 

 

Magnitud 

En el mundo hay alrededor de 6 millones de personas sufriendo de IDP y en 

nuestro país cerca de 25000 personas tienen formas de IDP que afectan 

gravemente su salud. 

 

Trascendencia 

Una de las principales causas de mortalidad, discapacidad permanente y 

complicaciones graves en los pacientes con IDP es la falta o el retraso en el 

diagnóstico que impide el inicio de un tratamiento oportuno. 

 

Aplicabilidad de los resultados 

Con los resultados del presente estudio se pretende incrementar el número de 

pacientes con IDP diagnosticados en el estado de Aguascalientes a través de 

un programa educativo y de una clínica universitaria de IDP de manera que los 

pacientes puedan recibir un diagnóstico y tratamiento apropiados. 

 

Pregunta de investigación 

¿Cuál es la prevalencia de IDP en los pacientes con infecciones recurrentes o 

datos de alarma referidos a una clínica universitaria de inmunodeficiencias de 

la UAA entre el 1º de Enero al 31 Diciembre del 2012. 
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Capítulo IV. Objetivos 

 

Objetivo general 

Conocer la prevalencia de IDP en pacientes con infecciones recurrentes o datos 

de alarma referidos a la clínica universitaria de inmunodeficiencias entre el 1º 

de Enero al 31 Diciembre del 2012.  

 

Objetivos Secundarios 

Describir los datos clínicos de los paciente diagnosticados con IDP entre 

aquellos con infecciones recurrentes o datos de alarma referidos a la clínica 

universitaria de inmunodeficiencias entre el 1º de Enero al 31 Diciembre del 

2012. 
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Capítulo V. Metodología 

 

Este estudio fue diseñado como observacional, prospectivo y descriptivo 

realizado en la Unidad Médico Didáctica de la Universidad Autónoma de 

Aguascalientes, el estudio se apegó a las guías de Buenas Prácticas Clínicas, la 

Declaración de Helsinki y fue aprobado por el comité de ética local. 

Para la realización del estudio durante el periodo mencionado se desarrollaron 

las siguientes estrategias: 

- Un programa educativo para profesionales de la salud con al menos 2 

pláticas educativas al mes resaltando los puntos de que las IDP existen, 

son fácilmente diagnosticadas, tienen datos de alarma y que existe un 

nuevo centro clínico basado en la universidad. 

- Un programa de publicidad para público general con al menos 1 

aparición mensual en cualquier medio de comunicación (radio, televisión 

o medios impresos). 

- Una clínica de atención a los pacientes seleccionados en la Unidad 

Médico Didáctica. 

Para ingresar al estudio los pacientes cumplieron los siguientes criterios de 

inclusión: 

 Hombres y mujeres de cualquier edad. 

 Referidos a la clínica universitaria en el periodo del estudio por 

Infecciones recurrentes o al menos 1 dato de alarma de IDP. 

No se incluyeron en la descripción los pacientes con algún padecimiento 

enfermedades o tratamientos que le confiera susceptibilidad a infecciones 

recurrentes; 

Alergias, alteraciones funcionales (ERGE, Displasia Broncopulmonar, Síndrome 

de cilio inmóvil, Reflujo Vésicoureteral, Alteración en la mecánica de la 

deglución, mal aclaramiento de secreciones),  alteraciones anatómicas 
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(Conducto auditivo corto, Linfangiectasia, Obstrucción ureteral o uretral), 

cáncer, diabetes mellitus o fibrosis quística o aquellos sin exámenes de 

laboratorio mínimos para completar el abordaje (citología hemática y/o niveles 

de Inmunoglobulinas). 

Considerando que las IDP son un grupo muy amplio y se requieren pruebas de 

diagnosticas altamente especializada, para fines del presente estudio se 

consideraron de manera inicial las siguientes definiciones: 

Inmunodeficiencia Combinada Grave: pacientes menores de un año de edad 

con cuentas de linfocitos totales por debajo del valor mínimo esperado para la 

edad, con o sin ausencia de sombra tímica en Rx de tórax, con o sin niveles 

bajos de Inmunoglobulinas séricas, sin infección por HIV. 

Deficiencia de anticuerpos: pacientes de cualquier edad con uno o más niveles 

séricos de inmunoglobulinas (IgG o IgM o IgA) por debajo de dos desviaciones 

estándar para la edad. 

Deficiencia Cuantitativa de Fagocitosis: Pacientes de cualquier edad con 

cuentas absolutas de neutrófilos por debajo de 1500 células en dos 

cuantificaciones diferentes y malignidad descartada. 

Deficiencia Cualitativa de Fagocitosis: Pacientes con cuentas absolutas de 

neutrófilos normales con una prueba alterada de Nitroazul de Tetrazolio y/o 

reducción de Dihidro-rodamina. 

Las definiciones anteriores son muy limitadas y dejaron múltiples 

padecimientos fuera, sin embargo, incluyen las deficiencias más frecuentes 

(Anticuerpos). 

Todos aquellos pacientes con sospecha de IDP fueron seguidos con apoyo del 

Centro de Diagnóstico Jeffrey Modell del Instituto Nacional de Pediatría para 

diagnóstico y tratamiento. 
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Tamaño de la muestra: A partir de reportes previos donde las IDP se 

presentan en un 10% de pacientes ambulatorios que acuden a clínicas como la 

nuestra, se calculó una muestra de 450 individuos con la fórmula: 

 

Seguridad = 95%; Precisión = 3%: Proporción esperada = 10% 

Para fines del presente estudio, la muestra se dio a conveniencia por 

limitaciones de tiempo. 
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Capítulo VII. Resultados 

 

Se lograron 41 pláticas educativas con 1126 asistentes en su mayoría personal 

sanitario incluyendo médicos especialistas, sub-especialistas, residentes, 

estudiantes de medicina, trabajadoras sociales, enfermeros, administrativos, 

etc. 

Se lograron 12 presentaciones en medios de comunicación (radio, televisión y 

medios impresos) para impactar al público general. 

Se recibieron 151 pacientes durante el periodo mencionado 87 hombres (57%) 

y 64 mujeres (43%) con mediana de edad de 10 años (Q1: 14 años, Q3: 20.5 

años) todos provenientes de la región. 

De los pacientes recibidos 65 fueron enviados por médicos tratantes y el resto 

enviados por el público general. Las visitas de primera vez fueron 94 de 151 

(62.22%) y los visitantes subsecuentes fueron 57 (37.74%). 
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Cuadro 4. Datos demográficos de los pacientes recibidos. 
 

 IDP No IDP p 
Hombres 
 

8 79 0.724 
Exacta de Fisher 

Mujeres 
 

7 57 0.724 
Exacta de Fisher 

Edad 
Mediana 
meses 

69.9 179 0.017 
Prueba de Mann 
Whitney 
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Gráfico 1. Distribución de la edad de los pacientes

p=0.017, Prueba de  Mann-Withney

Gráfico 1. Distribución por edad de los pacientes recibidos. 
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Los diagnósticos presuntivos de los pacientes recibidos en el periodo fueron: 

alergias 72/151 (47.68%), IDP 15/151 (9.93%), Otros diagnósticos 23/151 

(15.23%) y en investigación 41/151 (27.15%). Otros diagnósticos incluyeron 

pacientes con reflujo gastroesofágico, lactantes con sibilancias, infecciones 

respiratorias leves, anormalidades anatómicas sin inmunodeficiencia (paladar 

hendido, etc) Aquellos en investigación se encuentran en espera de pruebas de 

laboratorio o diagnóstico para catalogarlos. 

 

 

Cuadro 5. Diagnósticos de los Pacientes Recibidos.. 

 

Diagnóstico 
 

n/N (%) 

Alergias 72/151 (47.68%) 
 

IDP 15/151 (9.93%) 
 

En Investigación 41/151 (27.15%) 
 

Otros 23/151 (15.23%) 
 

 

Los pacientes con diagnóstico de IDP fueron 7 hombres (46.66%) y 8 mujeres 

(53.33%) con mediana de edad de 5 años (Rango 1 – 8.5, Q1: 1 año, Q3: 8.5 

años). 

Encontramos un retraso en el diagnóstico de 3.7 años (Media DE3.9) con un 

mediana de inicio de los síntomas de 2.3 años (Rango 0-12 años). 

Los diagnósticos de IDP por grupos se muestran en el cuadro 6 y los 

diagnósticos específicos en el cuadro 7. 
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Cuadro 6. Diagnósticos de IDP por grupos. 

Tipo de IDP. N (%) 
 

Síndromes bien definidos 7/15 (46.66%) 
 

Deficiencias de Anticuerpos 5/15 (33.33%) 
 

SCID 2/15 (13%) 
 

Deficiencia de Inmunidad Innata 1/15 (7%) 
 

 

 

 

 

Cuadro 7. Diagnósticos de IDP. 

Diagnóstico N (%) 
 

Síndrome de deleción 22q11.2 5/15 (33.33%) 
 

SCID 2/15 (13.33%) 
 

Agammaglobulinemia ligada al cromosoma 
X 

2/15 (13.33%) 
 

Síndrome de Ataxia-Telangiectasia 2/15 (13.33%) 
 

IDCV 1/15 (6.66%) 
 

Deficiencia del eje IL-12 e IFN-gamma 1/15 (6.66%) 
 

Deficiencia de subclase de IgG 1/15 (6.66%) 
 

Agammaglobulinemia no identificada 1/15 (6.66%) 
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Los pacientes con IDP sufrieron de una mediana de 2 infecciones graves antes 

del diagnóstico (Rango 0 – 27, Q1=0, Q3=9). Como grupo todos los pacientes 

con IDP habían sufrido de un total de 56 infecciones graves al momento de la 

primera evaluación. 

Los pacientes con deficiencias de anticuerpos tuvieron el mayor número de 

infecciones en comparación con otras formas de IDP (70 vs. 25). 

 

 

Cuadro 8. Frecuencia de infecciones en los pacientes con IDP. 

Tipo de Infección N (%) 
 

Neumonía 36/93 (38.7%) 
 

Otitis 27/93 (29%) 
 

Sepsis 
 

12/93 (12.9%) 

Sinusitis 12/93 (12.9%) 
 

Infección urinaria 3/93 (3.22%) 
 

Infección Gastrointestinal 3/93 (3.22%) 
 

Meningitis 2/93 (2.1%) 
 

 

 

Cuadro 9. Tipos de infección por grupo de IDP. 

Tipo de IDP Sepsis Neumonía Sinusitis GI Urinaria Meningitis Otitis Total 

Anticuerpos 5 25 12 3 0 2 23 70 
Síndromes 2 5 0 0 2 0 4 13 
SCID 3 6 0 0 1 0 0 10 
Innata 2 0 0 0 0 0 0 2 
        95 
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Cuadro 10. Comparación de frecuencia de infecciones entre deficiencias de 

anticuerpos y otras IDP. 

 
Grupo Deficiencias de 

Anticuerpos 
Otras Infecciones p 

Infecciones 
Respiratorias 

60 15 0.007 
Prueba de χ2  

Otras Infecciones 10 10 NS 
 

 

 

 

 

Gráfico 2. Comparación de Infecciones entre deficiencias de anticuerpos y otras 

formas de IDP. 
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Los pacientes con agammaglobulinemia tuvieron los siguientes valores de 

inmunoglobulinas séricas al momento del diagnóstico (media): IgG 163.3mg/dl 

(31.52) IgA 36.35mg/dl (27.75) IgM 31mg/dl (12.83) e IgE 5.2U/ml (5.4). 

De estos pacientes 2/5 tienen agammaglobulinemia ligada al X con linfocitos B 

circulantes no detectables (Linfocitos CD3+ CD19+ circulantes menores al 2% 

citometría de flujo INP) ambos en espera de diagnóstico molecular.  

Un paciente cursó predominantemente con agammaglobulinemia y linfocitos B 

circulantes bajos pero con expresión de proteína BTK en plaquetas (citometría 

de flujo INP), inicio de infecciones tardío (>12 años de edad) y retraso 

psicomotriz, actualmente se encuentra en seguimiento en el INP.  

El último paciente con agammaglobulinemia se presentó con IgG e IgM bajas e 

infecciones de inicio tardío por lo que se catalogó con el diagnóstico de IDCV 

sin embargo se perdió su seguimiento por cambio de residencia. 

Los valores absolutos de los linfocitos de los pacientes con SCID se muestran 

en el cuadro 11. La paciente número 1 presentó un aparente fenotipo T – B – 

NK + por lo que se sospechó de un defecto de adenosin deaminasa (ADA) y se 

encuentra en estudio en el INP. La segunda paciente presentó dermatosis 

generalizada (eritrodermia) y cuentas normales de linfocitos con IgE elevada 

por lo que se sospechó de un cuadro de “leaky SCID” probablemente por 

mutaciones en RAG, ambas pacientes fallecieron durante el abordaje inicial con 

una media de retraso en el diagnóstico de 4.5 meses y no fue posible obtener 

pruebas para estudios funcionales. 
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Cuadro 11. Perfil Inmunológico de las pacientes con SCID. 

 

Parámetro 
Células/mm3 (%) 
 

Paciente 1 
Mujer 
7 meses de edad 

Paciente 2 
Mujer 
7 meses de edad 

Leucocitos 9450 10940 
Neutrófilos 8505 (90%) 8314 (76%) 
Linfocitos 473 (5%) 2297 (21%) 
Monocitos 95 (1%) 219 (2%) 
CD3 118 (25%) 850 (37%) 
CD4 15 (13%) 561 (66%) 
CD8 82 (69%) 230 (27%) 
CD19 47 (10%) ND 
CD16/56 66 (14%) ND 
IgG 148mg/dl ND 
IgA 20.6mg/dl ND 
IgM 42mg/dl ND 
IgE ND 261 U/ml 
Fenotipo T-B-NK+ Leaky SCID? 

 

 

 

El diagnóstico de síndrome de deleción 22q11.2 se hizo con técnica FISH 

(Tuple1, Abbot). Se recibieron 5 pacientes, 3 hombres con mediana de edad de 

18 meses (rango 1 – 48 meses IQR = 33.5). Las manifestaciones clínicas de 

los pacientes fueron: Tetralogía de Fallot 1/5 Arco aórtico derecho 1/5, 

Comunicación Interauricular 1/5, Comunicación Intraventricular 1/5, 

Hipocalcemia 2/5, Linfopenia T 1/5, Atimia 1/5 Infecciones graves 3/5, 

Alteraciones de la deglución 2/5, Alergia a la proteína de la leche de vaca 1/5. 

Se presentó una muerte por neumonía complicada en un paciente con 

cardiopatía compleja. El tratamiento indicado a los pacientes fue IGIV 1/5 y 

antibióticos profilácticos en 3/5.  
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Se recibieron 2 hermanas con Ataxia Telangiectasia, de 12 y 9 años 

respectivamente, ambas presentaron ataxia marcada alrededor de los 18 

meses de edad y posteriormente telangiectasias conjuntivales con elevación de 

Alfa feto proteína, ambas con niveles normales de anticuerpos, 1 de ellas (la 

mayor) presentaba linfopenia marcada y tos crónica persistente con buena 

respuesta a corticoesteroides inhalados y beta agonista inhalado, ambas libres 

de infecciones graves hasta el momento. 

Una paciente, mujer de 6 años de edad al momento de la primera evaluación 

se presentó con historia de moniliasis oral persistente desde el primer año de 

vida y con 1 año de evolución con fiebre recurrente y pérdida de peso, 

demostrando posteriormente la presencia de histoplasmosis sistémica en 3 

ocasiones además de niveles elevados de IgE (1200 U/ml) por lo que se inició 

abordaje diagnóstico de síndromes de Hiper IgE con respuesta anómala a 

hongos encontrando un proceso de fosforilación prolongada, con una probable 

mutación con ganancia de función en el gen STAT1 (comunicación personal no 

publicada CINVESTAV laboratorio del Dr. Santos Argumedo). Actualmente, la 

paciente se encuentra en tratamiento continuo con antifúngico con buena 

respuesta y libre de procesos recurrentes o graves. 

Al momento todos los pacientes se encuentran recibiendo tratamiento 

apropiado en centros de 2º y 3er nivel influyendo de manera positiva en su 

salud, el tratamiento de los pacientes con IDP se muestra en el cuadro 12. 

Todos los pacientes con IDP se registraron en la base de datos de la Sociedad 

Latino Americana de Inmunodeficiencias. 
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Cuadro 12. Tratamiento de los pacientes con IDP en seguimiento. 

Paciente Diagnóstico Tratamiento 

1 ALX 

 

IGIV en IMSS 

2 ALX 

 

IGIV en IMSS 

3 Agammaglobulinemia no definida IGIV en INP 

4 Deficiencia de subclases de IgG IGIV en IMSS 

5 SD 22q11.2 Antibiótico profiláctico y 

multidisciplinario 

6 SD 22q11.2 Antibiótico profiláctico y 

multidisciplinario. 

7 SD 22q11.2 Tratamiento 

multidisciplinario 

8 SD 22q11.2 Tratamiento 

multidisciplinario 

9 Deficiencia de inmunidad innata Fluconazol profiláctico 

10 Ataxia Telangiectasia Ninguno 

 

11 Ataxia Telangiectasia Esteroide y beta agonista 

inhalados 
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Capítulo VIII Discusión 

 

Encontramos una frecuencia de IDP alrededor del 10% entre los pacientes 

enviados que sufrieron de infecciones recurrentes o que presentaban al menos 

1 datos de alarma para IDP, la frecuencia encontrada por nosotros es 

comparable con otras reportadas especialmente por centros de atención 

ambulatoria9, 10. 

Encontramos un retraso en el diagnóstico de 3.7 años (media) que es similar a 

otras descripciones11, 12, durante ese periodo de tiempo, nuestros pacientes 

sufrieron entre 1 hasta 27 infecciones graves, resaltando la importancia de un 

diagnóstico temprano y un tratamiento apropiado para disminuir 

complicaciones y daño orgánico permanente, muertes prematuras así como 

altos costos de atención. 

Nuestra muestra no es significativa  para generalizar los hallazgos (poder < 

80%) pero los programas como el nuestro, enfocados en hacer promoción y 

educación en IDP han demostrado ser de utilidad para incrementar el número 

de pacientes diagnosticados13 y deben ser impulsados en toda la región para 

mejorar la perspectiva de los pacientes con IDP.   

Nuestros resultados indican que debemos de alcanzar al menos a 75 individuos 

(profesionales de la salud) en el programa educativo para recibir 1 paciente 

con IDP.   

Encontramos una mayor frecuencia de síndromes bien definidos en 

comparación con otras series donde las deficiencias de anticuerpos son 

predominantes1,2,13 este hallazgo se puede explicar por el pequeño tamaño de 

muestra y el periodo de tiempo del estudio. 

Todos los pacientes con IDP sin excepción fueron referidos por médicos 

tratantes en comparación con las referencias por público en general (p= 

<0.0001, 2 con corrección de Yates), este hallazgo es similar a otro reporte14 

donde es resaltada la importancia de educar al personal de salud y a los 
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médicos tratantes más que al público en general para diagnosticar pacientes 

con IDP. 

Al comparar la edad de los pacientes con IDP y la edad de los pacientes sin IDP 

encontramos una diferencia significativa; los pacientes con IDP son más 

jóvenes que los pacientes sin IDP (p=0.017, Prueba de Mann-Withney), esto 

se puede explicar porque la mayoría de las IDP incluyendo las formas más 

graves se manifiestan en los primeros años de vida1,2 y también por el 

pequeño tamaño de la muestra. 

Las infecciones recurrentes y graves fueron la principal manifestación de los 

pacientes con IDP, la mayor frecuencia de infecciones se observaron en el 

grupo de deficiencias de anticuerpos en comparación con otras IDP (p=0.006, 

prueba de χ2) y las formas más graves y fatales se presentaron en el grupo de 

SCID (p=0.0367, prueba de χ2). Estos hallazgos se explican por la naturaleza 

de los padecimientos y sus manifestaciones clínicas más frecuentes1,2. 

Ambos pacientes con SCID fueron diagnosticados tardíamente (mediana de 36 

meses) y fallecieron por infecciones graves y falla orgánica, este hallazgo junto 

con muchos otros reportes resaltan la importancia de un diagnóstico temprano 

y un tratamiento oportuno para mejorar la supervivencia de los pacientes, se 

ha demostrado que los pacientes con SCID no diagnosticados tempranamente 

morían en el primer año de vida antes de la generalización del trasplante de 

médula ósea como tratamiento curativo2,5. 

Los pacientes con 22q11DS en general, los nuestros incluidos presentan 

manifestaciones clínicas muy diversas como se ha reportado 15, 16. Uno de 

nuestros pacientes falleció a pesar de un tratamiento multidisciplinario, la 

causa aparente fue una neumonía complicada asociada a cardiopatía congénita 

compleja (Tetralogía de Fallot), si bien, el paciente no tenía criterios completos 

para Síndrome de DiGeorge (pacientes con 22q11DS con marcada 

inmunodeficiencia), sí se puede clasificar como de alto riesgo17 con linfopenia, 

ausencia aparente de timo, cardiopatía compleja e hipocalcemia, en estos 

pacientes el seguimiento es relevante porque la mortalidad se ha asociado a 
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linfopenia progresiva y cuentas bajas de TREC por lo que consideramos que 

todos los pacientes con 22q11DS con linfopenia aunque no sea grave (< 50 

linfocitos/mm3) deben recibir cuidados especiales para evitar muertes 

tempranas. 

Las hermanas con Ataxia Telangiectasia mostraron manifestaciones clínicas 

diferentes, la mayor presentó linfopenia marcada y datos clínicos de 

neumopatía crónica que mejoraron con el uso de beta agonista y esteroide 

inhalado. El hecho de que ambas hermanas que probablemente tienen la 

misma mutación tengan manifestaciones clínicas tan diferentes pueda 

explicarse por la naturaleza progresiva de la enfermedad y la relación 

genotipo-fenotipo de ambas pacientes18 (en proceso de investigación)  
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Conclusión 

 

Como demostramos con el presente trabajo, los programas educativos son una 

parte fundamental de los esfuerzos globales para incrementar el diagnóstico de 

IDP. Al incrementar el conocimiento médico sobre las IDP permite que más 

pacientes sean diagnosticados. Nuestra estrategia simple pero laboriosa nos 

permitió diagnosticar y tratar apropiadamente a nuevos pacientes con IDP en 

una región que carecía de un programa especializado. 
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Glosario 

 

 

Sistema 

Inmunológico 

Todos los componentes del sistema de defensas del 

organismo, células y proteínas encargados de 

eliminar virus y bacterias patógenos, reconocimiento 

de lo propio de lo extraño, vigilancia contra 

desarrollo de cáncer. Se divide en 2 fracciones para 

su estudio; inmunidad innata e inmunidad 

adaptativa.  

Enfermedades 

Autoinmunes 

Procesos patológicos donde el propio sistema 

inmune ataca órganos y/o componentes del 

organismo como parte de una respuesta anómala 

por pérdida de tolerancia a lo propio. 

Enfermedades 

malignas 

Procesos patológicos donde componentes celulares 

propios pierden el control sobre el desarrollo, 

proliferación y suspervivencia produciendo daño. 

Sinónimo de Cáncer. 

Síndrome de deleción 

22q11 

Cromosomopatía producida por la deleción 

mencionada y que se caracteriza por facies típica, 

cardiopatía congénita, hipoplasia de timo, hipoplasia 

de paratidoides e inmunodeficiencia, también 

conocida como síndrome de DiGeorge. 

Agammaglobulinemia 

ligada al X 

Inmunodeficiencia de anticuerpos con herencia 

ligada al X con mutación en el gen BTK y que se 

caracteriza por la falta de producción de anticuerpos 

por ausencia de maduración de los linfocitos B. 

 

Síndrome de Ataxia 

Telangiectasia 

Trastorno producido por la mutación del gen ATM 

involucrado en los mecanismos de reparación del 
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ADN y que se caracteriza por ataxia progresiva, 

telangeictasias cutáneas y atrofia cerebelosa 

progresiva e inmunodeficiencia. 

Inmunodeficiencia 

común variable 

Es la deficiencia de anticuerpos más común y que es 

producida por múltiples defectos genéticos que 

alteran la maduración y supervivencia de los 

linfocitos B y en consecuencia la producción de 

anticuerpos, se caracteriza por infecciones 

sinupulmonares de repetición, procesos 

autoinmunes y malignidad. 

Deficiencia del eje 

IL-12 IFN-gamma 

Deficiencia de la inmunidad innata producido por 

alteraciones en diferentes componentes de la vía de 

señalización entre la interleucina 12 y el interferón 

gamma y que se caracteriza por susceptibilidad a 

infecciones por micobacterias, hongos y salmonella.  

Deficiencia de 

subclases de IgG  

Deficiencia de anticuerpos con ausencia o niveles 

bajos de una de las 4 subclases de Inmunoglobulina 

G en suero.  

Agammaglobulinemia 

no identificada 

Deficiencia de anticuerpos sin diangóstico o defecto 

identificado.  
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Anexos 

 

Anexo A. Historia Clínica 

 

Anexo B. Artículo Publicado 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 
 

Anexo A. Historia Clínica 

Universidad Autónoma de Aguascalientes 

Clínica de Inmunodeficiencias e Infecciones Recurrentes 

Historia Clínica 

Fecha dd/mm/aaaa 

 

Identificación 

Nombre 

 

Fecha Nacimiento dd/mm/aaaa 

Sexo                                                                Edad 

Domicilio 

Estado 

Teléfono 

 

 

Padecimiento Actual 

Fecha Inicio de los síntomas dd/mm/aaaa 

Evolución con descripción extensa de tipo de infección, número de infección, fecha de 

inicio de síntomas, aislamientos. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Antecedentes Familiares 

Número de Hijo                                                 Caso familiar S/N 

Consanguinidad S/N                                         Muertes Tempranas S/N 

 

 

 

 

 



 

 
 

Perinatales Ginecobstétricos 

G        P        A        C      APGAR M        R        IVSA           DOC 

Complicación PF 

Peso                        Talla G       P       A       C 

  

 

Antecedentes Personales No Patológicos 

Alimentación 

 

Inmunizaciones 

 

Casa Habitación 

 

Higiene 

 

 

Antecedentes Personales Patológicos 

Cirugías  S/N                                              Hospitalización S/N 

Exantemas S/N                                          Transfusiones S/N 

Alergias S/N                                               Traumatológicos S/N 

Tabaquismo S/N 

 

 

 

 

Exploración Física 

Peso           Talla                FC              FR             TA              Temp 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Comentario 

 

Diagnóstico 

 

Plan 

 

 

 



 

 
 

ANEXO B. Artículo publicado 
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