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RESUMEN

El déficit selectivo de IgA se define como la ausencia parcial o total de IgA en el
suero, con cifras normales en el resto de las inmunoglobulinas. Se presenté una
paciente femenina de 1 afio y 7 meses, de padres no consanguineos, con
antecedentes familiares negativos para enfermedades genéticas o defectos
congeénitos, e IgA deficiente. Los estudios inmunol6gicos mostraron un gran déficit
de IgA, de ahi que el diagnéstico se defini6 como una inmunodeficiencia
congénita, por déficit selectiva de IgA o inmunodeficiencia variable comun
(trastorno genético producto de una herencia monogénica); para lo cual se le
realiza una cuantificacion de la subclase de IgG y asi determinar si es una

mutaciéon en un mismo gen defectuoso. La paciente evolucion6 satisfactoriamente
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con los tratamientos recibidos; los valores de IgA permanecieron nulos, no siendo
asi con el resto de las inmunoglobulinas.

DeCS: deficiencia de IgA; inmunoglobulinas; anomalias congénitas.

ABSTRACT

Selective IgA deficiency is defined as the partial or total absence of IgA in the
serum, but normal levels in the rest of the immunoglobulins. We present a female
patient aged 1 year and 7 months, of non-consanguineous parents, who had a
negative family pathological history for genetic diseases or congenital defects and
IgA deficiency. Immunological studies showed a high IgA deficiency, hence the
diagnosis was defined as congenital immunodeficiency due to selective IgA
deficiency or common variable immunodeficiency (genetic disorder resulting from
monogenic inheritance); a quantification of the IgG subclass was also performed
in order to determine if it was a mutation in the same defective gene. The patient
evolved satisfactorily with the treatments received; the IgA values remained null,
but this was not the case with the rest of the immunoglobulins.

MeSH: IgA deficiency; immunoglobulins; congenital abnormalities.

Recibido: 24/06/2022
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Las inmunodeficiencias primarias (IDP) son un grupo de casi 200 enfermedades
de origen genético, en las que existe una alteracion cuantitativa o funcional de los
diferentes mecanismos implicados en la respuesta inmunolégica. Como
consecuencia, aparece una predisposicibn aumentada a infecciones, pero
también a procesos autoinmunes, alergia y cancer.*? En las inmunodeficiencias

pueden estar alterados componentes de la inmunidad celular, humoral o coexistir
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ambos componentes. Entre todas las inmunodeficiencias, el déficit de anticuerpos
es la alteracion inmunolégica mas frecuente.

Varias clasificaciones para las inmunodeficiencias han sido valoradas por los
expertos, las cuales se apoyan en los aportes de la genémica y la protedmica; sin
embargo, en estudios muy sencillos, como un hemograma y la cuantificacion de
inmunoglobulinas, se pueden detectar hasta la mitad de las IDP.®

El déficit selectivo de IgA (DSIgA) se define como la ausencia parcial o total de
IgA en el suero, y presenta cifras normales en el resto de las inmunoglobulinas.
Entre las inmunodeficiencias primarias, la deficiencia de IgA es la mas comun,
con prevalencia de 1 por cada 600 nacidos vivos caucasicos.®

En Cuba, hasta mayo de 2017, los déficits humorales incluyeron a 165 pacientes
y dentro de estos, de la deficiencia selectiva de IgA, a 111 pacientes.®

La deficiencia selectiva de IgA es la inmunodeficiencia primaria mas frecuente y
se caracteriza por concentraciones en el suero de IgA disminuidas (IgA del suero<
0,7 g/l) segun los estandares del laboratorio en Granma y niveles normales de 1gG
e IgM,®" aunque algunos pacientes son afectados por infecciones repetidas del
tracto respiratorio superior, gastrointestinal, o uno de ellos. A pesar de su alta
frecuencia, se conoce muy poco acerca de los mecanismos etiopatogénicos que
conducen a esta anormalidad inmunoldgica. Existe un debate considerable en
cuanto a que si los individuos con deficiencia selectiva de IgA son «normales» o
tienen enfermedades concomitantes significativas. Los estudios con pacientes
individuales y los estudios extensivos de grandes cantidades de sujetos, sugieren
que la ausencia de IgA predispone a varias enfermedades.®

En Cuba, se han diagnosticado IDP desde el afio 1966, y no han sido registrados
los casos con anterioridad. Hasta abril de 2017 se habian registrado un total de
303 pacientes con IDP en Cuba. El mayor numero de enfermos corresponde a la
provincia de La Habana, por tener mayor numero de consultas médicas y

mayores recursos para el diagnéstico, seguida por las provincias de Ciego de
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Avila (10,5 %), Las Tunas (10,2 %), Pinar del Rio (10,2 %) y Sancti Spiritus (8,5
%); en el resto de las provincias las cifras fueron menores. 9

La presentacion del siguiente caso estuvo motivada por el escaso registro de este
tipo de inmunodeficiencia primaria (IDP) en la provincia y el municipio, pues
generalmente esta afeccion se muestra asintomatica y es raro detectarla en
edades tan tempranas. Otro motivo fue el importante aspecto genético que

poseen estos casos.

Presentacidn del paciente

Se presenta una paciente de 1 afio y 7 meses, de padres no consanguineos con
antecedentes familiares negativos para enfermedades genéticas o defectos
congénitos. La paciente presentaba antecedentes de colicos abdominales desde
el nacimiento, y diarreas desde los 3 meses, para lo cual llevo tratamiento con
lacta y cimeticona en los primeros 3 meses. Posteriormente, se comenz6 con
tratamiento para los colicos con metoclopramida, lo cual no resulté y aumento el
proceso diarreico (diarreas cronicas).

Después de varios estudios se le diagnostico6 una intolerancia de la lactosa y
luego alergia a proteinas de la leche.

A los 9 meses presentd una herpangina que le evoluciond a otitis media, razén
por la que se ingresd y llevd tratamiento con ROCEPHIN ® con evolucion
favorable. Durante este periodo presentd: bronquiolitis, neumonias y diarreas
frecuentes.

Debido a que los estudios inmunolégicos resultaron con un déficit grave de IgA,
se definio el diagnostico como una inmunodeficiencia congénita, por déficit
selectiva de IgA o una inmunodeficiencia variable comun, trastorno genético con
una herencia monogénica, a la cual se le realizé cuantificacion de la subclase de

IgG, para determinar si era una mutacién en un mismo gen defectuoso.
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Se realizaron varios examenes complementarios con los siguientes resultados:
IgA

Neonatal: 0,3 g/L

6 meses: 0,1 g/L

1 afioy 7 meses: 0,0 g/L

19G

Neonatal: 6,8g/L

1 afioy 7 meses: 6,5¢g/L

6 meses: 6,3 g/L

IgM

6 meses: 0,5 g/L

1 afioy 7 meses: 1,0 g/L
Hemoglobina: 10,7 g/L
Conteo de plaquetas: 269 g/L

En el ultrasonido abdominal se observd una vesicula biliar con imagen
hipogénica, subjetiva de litiasis, con fuerte sombra acustica de 6 mm hacia el
cuerpo, que se movilizaba a los cambios de posicién y con paredes finas.

En la lamina periférica se podian observar hematies normociticos con hipocromia,
plaguetas normales en numero, morfologia y agregacion. Los leucocitos eran
adecuados en numero y morfologia: polimorfonucleares neutrofilos: 0,54,
linfocitos: 0,40 y eosindfilos: 0,06.

En las radiografias de ambas manos se observd una maduracion o6sea de
acuerdo con su edad y maduracion diferencial.

Se decidié comenzar con un tratamiento en Gastroenterologia y se le recetaron
probioticos. En Inmunologia se organizé de la siguiente forma: a los 6 meses:
levamizol, a los 9 meses: factor de transferencia, y a los 10 meses:
multivitaminicos. A la edad de 1 afio y 7 meses se decidié posponer el esquema

de vacunacion, y continuar el tratamiento con inmunorreguladores y dietas.
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La paciente evolucion6 favorablemente, pues a pesar de continuar con los célicos
abdominales, las diarreas recurrentes y enfermedades respiratorias
intercurrentes, presentd una curva de crecimiento y desarrollo adecuada para su
edad.

Su desarrollo psicolégico fue normal. Durante el periodo de la enfermedad solo

presentd dos ingresos hospitalarios, uno por otitis y otro por diarrea bacteriana.

Comentario

La deficiencia selectiva de IgA (DSIgA) se declara cuando las cifras de esta
inmunoglobulina en suero son menores de 0,07 g/L y al seguir en el tiempo no
hay reversion. Esta es la inmunodeficiencia primaria mas frecuente, se caracteriza
por infecciones recurrentes, con predominio de las vias respiratorias, aunque
también puede cursar asintomética; ademas, se ha visto que simultdneamente a
las concentraciones en el suero de IgA disminuidas aparecen niveles normales de
I9G e IgM.(4’11’12’13)

En el estudio realizado por Reyes-Reyes y otros, ® todos los pacientes eran
menores de 5 afios. Aungue la deficiencia selectiva puede manifestarse antes de
los cuatro afos, se utiliza esta edad minima para hacer el diagndstico definitivo,
con el objetivo de evitar un diagndéstico prematuro en nifios menores, en los
cuales la deficiencia selectiva de IgA podria ser transitoria, por un desarrollo mas
lento de las células productoras de IgA en la infancia.™®

A pesar de que el diagnostico definitivo se establece en la edad antes
mencionada, la mayoria de los pacientes (77 %) tienen una IgA por debajo de 7
mg/dL a los 3 afios, y presentan cifras iguales a los 7 afios.®

En el estudio de Oliveira-Serra y otros,™ los individuos con deficiencia total de IgA
presentaron mayor nimero de procesos infecciosos de rinosinusitis, amigdalitis y
conjuntivitis, comparados con aquellos con deficiencia parcial de IgA, lo cual se
explica por la falta de proteccion contra patdégenos presentes en las mucosas de

las vias aéreas superiores, donde habitualmente se secreta la IgA.
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Se ha demostrado que la deficiencia total de IgA puede propiciar giardiasis,
meningoencefalitis virica y, con menos frecuencia, neumonia. Los pacientes con
deficiencia total pueden manifestar aun mayor susceptibilidad a infecciones
viricas, principalmente por enterovirus y parainfluenza, e infecciones
bacterianas.

Las infecciones respiratorias suelen ser mas frecuentes que las gastrointestinales
en el déficit selectivo de IgA porque la IgM secretada es mas abundante en el
intestino que en las vias respiratorias, lo que en parte puede compensar la
deficiencia de IgA. Por otro lado, los pacientes con déficit selectivo de IgA suelen
presentar infecciones gastrointestinales dado que la barrera protectora del
sistema gastrointestinal se ve afectada; los protozoos como Giardia lamblia
pueden adherirse al epitelio, proliferar y causar la infecciéon.®®

Las enfermedades alérgicas en pacientes con deficiencia selectiva de IgA a
menudo son mas dificiles de controlar que las mismas alergias en otros sujetos.
Los sintomas alérgicos en estos enfermos pueden desencadenarse por infeccion,
asi como por agentes ambientales.™

Una vez diagnosticado el déficit selectivo de IgA, es necesario un seguimiento
regular clinico e inmunoldgico, al menos una vez al afio, para poder evaluar la
asociacion con nuevas enfermedades y su evolucion, para de esta forma mejorar
el pronéstico de los pacientes. La paciente de este estudio no alcanza la edad
umbral para el diagnéstico certero de déficit selectivo de IgA; sin embargo,
presenta manifestaciones de esta como: otitis, neumonia, alergias y diarreas.
Ademas, a pesar de los tratamientos, los valores de IgA permanecen nulos, lo que
no sucede con el resto de las inmunoglobulinas. Esta IDP puede poseer varios
patrones de herencia, aspecto que determina la expresion de los genes que

conllevan a padecer esta inmunodeficiencia.
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