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Enfermedad de Bruton
o hipogammaglobulinemia ligada al X o XLA

DEFINICION: enfermedad rara de HAR. Deficiencia
sérica de todos los isotipos de Ig con ausencia de linf.
B ligada al cromosoma X.

EPIDEMIOLOGIA: incidencia 1/200.000 RN masculi-
nos. Las mujeres son portadoras no presentan mani-
festaciones clinicas.

ET10LOG{A: defecto en el gen BTK en cromosoma
Xq21.3-q22

CLINICA: infecciosa en los primeros 2 anos de vida:
Infecciones respiratorias (otitis, sinusitis, bronquitis
y neumonia).Diarreas bacterianas. Infecciones cuta-
neas (impétigo, celulitis, abscesos o fortnculos).
Enfermedades autoinmunes: PTI, neutropenia,
AHAI y AR. Piel: eccema similar a dermatitis ato-
pica, vitiligo, pioderma gangrenoso. EII : colitis ul-
cerosa y enfermedad de Crohn (se debe descartar
causas infecciosas : giardias, enterovirus en biopsia).
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Malnutricion y retraso en el desarrollo pondoestatu-
ral. Escaso desarrollo del tejido ganglionar.
LABORATORIO: Inmunidad humoral: panhipoga-
mmaglobulinemia marcada: IgG <200 mg/dl, IgA e
IgM < 20 mg/dl. Determinacién de Ac. especificos
en respuesta a vacunas disminuidas. Inmunidad ce-
lular: Linf. B < 100 mg/dl, < 2% Linf. T Normales o
aumentados.

TRATAMIENTO: Sintomatico: ATB profilacticos, so-
porte nutricional. Soporte: GG para mantener nive-
les séricos entre 500 y 800 mg/dl. GGEV 400 mg/kg
cada 21 0 30 dias. GGSC 100 mg/kg semanal.

Inmunodeficiencia comun variable

DEFINICION: IDP compleja, muy heterogénea, ca-
racterizada por hipogammaglobulinemia y defecto
en la produccion de Ac. especificos, que se manifies-
ta por infecciones recurrentes y enf. inflamatorias,
autoinmunes y sind. linfoproliferativos asociados.
EPIDEMIOLOGIA: Incidencia 1/25.000- 1/50.000.
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IDP clinicamente importante mds frecuente. Sexo
ambos por igual. Herencia familiar en el 10-20% de
los pacientes (HAD mas frecuente), puede coexistir
con DSA en la misma familia. Varios grupos etarios.
ET10LOGIA: mayoria de los casos esporadicos. En
un 20% de los pac. se han descritos mutaciones en
genes asociados a diferenciacion B .

CLrinicA: Infecciones respiratorias: mas frecuen-
tes por Haem. Infl, Moraxella catarralis, Strept.
Pneum. y Mycopl.pneum. (hasta en un 70% de los
ptes.) Adenopatias multiples (20% de los ptes.).En
ocasiones hiperplasia folicular linfoide, en region
cervical, mediastinico e intestinal. Infiltrados linfoi-
des en pulmones, rifiones y /o higado. Esplenome-
galia (40-50% de los pacientes) Enf. Granulomatosa
localizada o sistémica (8-22% de los pacientes) en
pulmones, bazo higado, piel, M.O y rifiones. Enf. au-
toinmunes : (20-25% de los pacientes) PTI, AHAI,
LES, Sind. de Sjogren, dermatomiositis, tiroiditis de
Hashimoto, enf. celiaca, enf. de Addison, sind. de
Guillain-Barré.

LABORATORIO: Inmunodeficiencia humoral: desc.
de IgG e IgA. En 50% de los pac. puede haber dism.
o ausencia de IgM. D¢éfict en la producciéon de Ac.
especificos en 80% de los pacientes . Inmunidad
celular: LB normal o dism. Inmunidad celular: dis-
funcién de LT: dism. de LT CD4+ virgenes, dism.
respuesta proliferativa in vitro a mitrégenos, dism.
de LT reg.

TRATAMIENTO: terapia sustitutiva con GGEV 400-
600 mg/kg peso cada 3-4 sem. o0GGSC.

Deficiencia de anticuerpos especificos
con concentraciones normales de Ig
con linfositos B en niimeros normales.

Alteracion de la capacidad de respuesta a polisaca-
rido.

Historia de infecciones recurrentes con subclases de
IgG normales y falta de respuesta a ag. Polisacari-
dos.

CLiNICA: infecciones recurrentes bacterianas sino-
pulmonares.

Lab. inmunoldgico normal excepto la respuesta a
polisacaridos.

Hipogammaglobulinemia
transitoria de la infancia

Retraso anormal (tras 6 meses de vida) en la sintesis
adecuada de IgG tras la desaparicion de la IgG tras-
placentaria y se traduce por hipogammaglobuline-
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mia que puede persistir hasta los 3 afos.

CLINICA: asintomaticos hasta infecciones bacteria-
nas recurrentes.

Lab: descenso de IgG por debajo de 2DS para la
edad.

Tratamiento: sintomatico (soporte nutricional, ATB)
GG dosis sustitutiva en forma transitoria.

Gammaglobulina subcutanea

El principal objetivo del tratamiento de los pacien-
tes con IDP es reducir la frecuencia y gravedad de
las infecciones y el inicio precoz del tratamiento es
esencial para evitar el dafo de los érganos diana.
-Las ventajas con Ig SC respecto a la terapia con
Ig EV son:
« No se requiere accesos venosos
« Autoadministracién en un lugar comodo
« Reduccion de costos sanitarios
« Menos eventos adversos sistémicos (cefalea,
mialgias, fatiga). Se notificaron reacciones lo-
cales en el lugar de la inyeccién: dolor, enroje-
cimiento, induracién y picazén. La frecuencia
suele disminuir sustancialmente durante las
primeras 8-10 semanas del tratamiento.
« Mantenimiento de las concentraciones mini-
mas mas elevadas de IgG sérica
-Eficacia clinica:
« Es altamente eficaz en la proteccién contra in-
fecciones en pacientes con IDP
« No se notificaron infecciones graves
¢ Reduccion de n° de episodios infecciosos
« Disminucién de ausentismo escolar
« Disminucién de n° de hospitalizaciones a causa
de infecciones
-Dosis:
« Mensual acumulada 0,4 a 0,8 mg/kg (semanal
0,1 a 0,2 mg/kg)
» Hasta 25 cc/horal/sitio

Declaracion de conflictos de interés:
El autor declara no poseer conflictos de interés.

Bibliografia

Immunologic disorders in infants e children.

Stiehm,MD.Ochs,MD.Winkelstein, MD

Inmunodeficiencias congénitas y adquiridas. Dra S.
Sanchez-Ramoén

16 HEMATOLOGIA « Volumen 18 Niimero Extraordinario: 15-16 « Octubre 2014



