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Las inmunodeficiencias primarias (IDP), son enfermedades caracterizadas por defectos del
sistema inmunologico como resultado de un defecto intrinseco o genético que se han considerado
“raras” o poco frecuentes a nivel mundial. ¥ Sin embargo, las evidencias reportadas por el
Parlamento Europeo indican una mayor frecuencia de la estimada.?) Actualmente la
Organizacion Mundial de la Salud (OMS) reconoce mas de 250 tipos de IDP.G®)
Aproximadamente de 1/ 8 000 a 10 000 individuos tienen una IDP genética o congénita que
afecta su salud, lo que representa aproximadamente 10 millones de personas en el mundo,® sin
considerar que del 70 al 90 % permanecen sin diagndstico, lo que constituye un subregistro en la
mayoria de los paises del mundo.

Esta situacion de salud se hace mas grave si se considera: el polimorfismo o variabilidad clinica
de estas enfermedades; 9 las diferentes pruebas de laboratorio necesarias para el diagndstico y
no disponibles en los paises de menor desarrollo por falta de tecnologia;® el insuficiente
entrenamiento de diferentes especialidades clinicas para su deteccion y estudio;® el riesgo de
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estos enfermos de padecer infecciones frecuentes, recurrentes y graves, que requieren de
hospitalizacion y una respuesta al tratamiento médico convencional mas torpida; asi como una
alta incidencia de manifestaciones no infecciosas como la autoinmunidad y el cancer.®® Un
diagnostico precoz es esencial para un buen pronostico y calidad de vida de estos enfermos, el
que con gran frecuencia se realiza tardiamente o no son diagnosticados. ¢-689

Desde 1966, se han realizado estudios de las IDP en Cuba y es en 1976, que se oficializé la
Inmunologia como especialidad médica, lo que permitié ampliar el diagndstico y tratamiento de
estas enfermedades.

Desde el afio 2004, el Instituto de Hematologia e Inmunologia, centro rector de estas
especialidades en el Ministerio de Salud Publica de Cuba, inicié un proyecto multicéntrico con la
participaciéon de los hospitales pediatricos y clinico quirargicos de las diferentes provincias y
grupos provinciales de Inmunologia cuyo objetivo fundamental era determinar la frecuencia de
IDP en el pais. Este proyecto tiene como objetivo general conocer la epidemiologia de las IDP vy,
especificamente, consensuar criterios clinicos y de laboratorio para mejorar el diagndstico,
tratamiento y establecer prioridades en las necesidades de estos enfermos en su seguimiento y
disponibilidad de medicamentos especificos.

Se confeccionaron historias clinicas pediatricas y de adultos que permitieran registrar diferentes
variables como: informacion demogréafica; caracteristicas clinicas y fenotipicas; defecto
molecular; herencia; enfermedades asociadas; estado nutricional; calidad de vida; forma de
presentacion; tipos de infecciones y pruebas de laboratorio utilizadas para el diagnostico y
tratamiento. La informacion se centraliz6 en una base de datos con el objetivo de confeccionar el
Registro Cubano de IDP. Los criterios para la clasificacion del diagndstico fenotipico
corresponden con los de la Sociedad Latinoamericana de IDP (LASID),® que incluye los
utilizados por la Organizacién Mundial de la Salud y el Registro Europeo para las IDP (ESID)®
y la mas reciente clasificacion de la Sociedad Internacional de Inmunologia.©)

Este proyecto multicéntrico liderado por el IHI permitio la formacién del Grupo Cubano de IDP
(CGID; del inglés, Cuban Group of Immunodeficiency Diseases); el reporte del primer registro
de IDP en Cuba en el 2007; un mejor diagnéstico y tratamiento de las IDP y secundarias;
identificar las manifestaciones clinicas asociadas mas frecuentes y promover investigaciones a
través de la colaboracion entre los grupos de Inmunologia de las provincias que conforman la red

de inmunodiagndstico nacional.
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Desde el 2013, se inicid el Programa Nacional de atencion integral a enfermos con diagndstico de
IDP en Cuba, cuyos objetivos especificos son: reducir el indicador de mortalidad infantil,
aumentar la supervivencia global, disminuir el subregistro nacional epidemiolégico, establecer el
diagnostico definitivo de IDP con diagndsticos mas complejos, cumplir con los criterios de
inmunizacion del paciente inmunocomprometido, de acuerdo al tipo de deficiencia en
coordinacion con el Programa Nacional de Inmunizacion;®? buscar alternativas terapéuticas para
una mejor calidad de vida®*'? y atender psicolégicamente a enfermos y padres de pacientes
pediatricos. La introduccion de nuevas tecnologias como la citometria de flujo (2010), la
nefelometria (2015) y la hibridizacion in situ por fluorescencia (2017) en conjunto con la
capacitacién de profesionales en servicios clinicos y laboratorios de mayor desarrollo, han hecho
realidad la introduccion de nuevos diagndsticos de mayor complejidad.

Este programa (2013-2019) tiene también como resultados la capacitacién en los signos de
sospecha de IDP en la Atencion Primaria de Salud (APS) mediante los Grupos Provinciales de
Inmunologia, la atencion a traveés de la APS del estado clinico y escolaridad en casos de
aislamiento, la interrelacion con el resto de las especialidades médicas, fundamentalmente
Pediatria, Infectologia, Otorrinolaringologia, Hematologia y Neumologia, asi como la deteccion
precoz de estas enfermedades en hospitales pediatricos y clinico quirdrgicos del pais por la
especialidad de Inmunologia.

Se han registrado un total de 337 pacientes con IDP en Cuba. ®@® Las inmunodeficiencias de
anticuerpos fueron las més frecuentes (n=160; 52,8 %) y dentro de ellas predomind la deficiencia
selectiva de IgA (n=110), seguida en orden de frecuencia las ID combinadas (n=55; 18 %), las
asociadas a defectos de los fagocitos (n=37; 12,2 %), las deficiencias del complemento (n=26;
8,5 %) con predominio del edema angioneurdtico familiar (deficiencia del inhibidor de la C1
esterasa, n=24), los sindromes bien definidos (n=21; 6,93 %), los defectos de la inmunidad innata
(n=5; 1,6 %) y los sindromes autoinflamatorios n=1; 0,3 %). El mayor nimero de enfermos
corresponde a la provincia de La Habana, por tener mayor nimero de consultas médicas y
mayores recursos para el diagndstico.

En el afio 2020, el objetivo priorizado de este programa consiste en introducir la pesquisa para la
inmunodeficiencia combinada severa en el recién nacido y su curacion mediante el trasplante de

células progenitoras hematopoyeéticas.
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