64

CRITERIOS PEDIATRICOS
Acta Pediatr Mex 2024; 45 (1): 64-69.

https://doi.org/10.18233/apm.v45i1.2780

Tamiz de errores innatos de la
inmunidad: lo que el pediatra debe
saber

Screening for inborn errors of immunity:
What the pediatrician should know.

Elma Isela Fuentes Lara,® Marco Antonio Yamazaki Nakashimada,? Abner Bojalil
Cabildo,® Sara Elva Espinosa Padilla, ! Juan Carlos Bustamante Ogando*?

éQué son los errores innatos de la inmunidad?

El sistema inmune estd compuesto por un conjunto de células, tejidos
y proteinas que trabajan en equipo para proveer defensa en contra
de las infecciones. La principal funcion de este sistema es diferenciar
entre los antigenos propios y los no propios, para generar respuestas de
defensa o tolerancia.' Cuando existe alguna alteracion en cualquiera
de los componentes del sistema inmune, puede producirse una o varias
enfermedades. Dentro de éstas se incluyen los errores innatos de la
inmunidad, previamente conocidos como inmunodeficiencias prima-
rias, que son un grupo de mas de 480 trastornos de origen genético, en
su mayor parte causados por defectos en un solo gen, potencialmente
graves y que pueden condicionar mayor susceptibilidad a infecciones,
inflamacién, autoinmunidad, cancer y/o alergia.>* Figura 1

éPor qué es importante el diagndstico oportuno de los errores innatos
de la inmunidad?

Los errores innatos de la inmunidad son enfermedades excepcionales;
sin embargo, se calcula que en conjunto pueden afectar al 1% de la
poblacién.*> Es importante que los médicos de primer contacto, pe-
diatras y subespecialistas conozcan estas enfermedades, reconozcan
los datos de alarma y sospecha clinica, inicien el abordaje diagnéstico
y refieran oportunamente a los pacientes con el especialista en inmu-
nologia clinica.
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Figura 1. Manifestaciones en pacientes con errores
innatos de la inmunidad.

El diagndstico oportuno de los errores innatos
de la inmunidad evita el retraso en la adminis-
tracion de tratamientos especificos, mejora la
calidad de vida de los pacientes y sus familias,
disminuye el riesgo de morbilidad y mortalidad
asociadas, y reduce significativamente los costos
de atencién médica.®’

¢Qué datos clinicos pueden orientarnos a pensar
que un paciente pueda tener un error innato de
la inmunidad?

La Fundacién Jeffrey Modell (JMF) enumeré diez
sefales de alarma dirigidas al piblico general y a
los médicos de primer contacto, con la finalidad
de identificar a los pacientes con errores innatos
de la inmunidad." Cuadro 1

Amaya-Uribe y colaboradores sugirieron agregar
un criterio adicional: manifestaciones auto-
inmunes.' Esta nueva sefial de alarma puede
aumentar la conciencia de los médicos sobre la
autoinmunidad y mejorar la evaluacién de los
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Cuadro 1. Datos de alarma en pacientes con errores innatos
de la inmunidad

1. Ocho o mas infecciones del oido dentro de un afio.
2. Dos o mas infecciones sinusales graves dentro de un afo.

3. Dos 0 mas meses en tratamiento con antibiéticos, con
respuesta inadecuada.

4. Dos o mas episodios de neumonia dentro de 1 afo.

5. Incapacidad del nifio para aumentar de peso o desarro-
llarse normalmente.

6. Abscesos recurrentes y profundos de la piel o los 6r-
ganos.

7. Candidiasis persistente en la boca o infeccién por
hongos en la piel.

8. Requerimiento de antibidticos por via intravenosa para
erradicar las infecciones.

9. Dos o0 mds infecciones sistémicas (sepsis).

10. Antecedentes familiares de errores innatos de la in-
munidad.

pacientes. También se han postulado datos de
alarma por especialidad, con el objetivo de que
los subespecialistas puedan sospechar temprana-
mente estas enfermedades, de acuerdo con las
manifestaciones clinicas principales.

Si bien las infecciones siguen siendo la forma
mas comin de manifestacion clinica, hoy en
dia diversos errores innatos de la inmunidad
debutan o evolucionan con manifestaciones no
infecciosas. Con la finalidad de que el médico
de primer contacto pueda identificar con mayor
facilidad a estos pacientes, se anexa una lista de
las principales manifestaciones infecciosas y no
infecciosas que pueden aparecer en pacientes
con errores innatos de la inmunidad. Figura 2

é¢Qué estudios deben solicitarse como parte del
tamizaje y evaluacion inicial de un paciente con
sospecha de error innato de la inmunidad?

Después de identificar a un paciente con sos-
pecha de algdn error innato de la inmunidad,
el médico de primer contacto puede iniciar el
abordaje inmunolégico, establecer medidas
terapéuticas generales (aislamiento o inicio
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Manifestaciones infecciosas
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Candidiasis mucocutanea
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papilomatosis laringea recurrente
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Encefalitis / meningitis
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Onicomicosis que no
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Manifestaciones no infecciosas
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Figura 2. Manifestaciones infecciosas y no infecciosas en pacientes con sospecha de errores innatos de la

inmunidad.

de antibidticos profilacticos) y posteriormente
referirlo de forma temprana a un inmunélogo,
para prevenir la aparicion de complicaciones
graves o mortales.

En el abordaje inicial se incluye la historia
clinica detallada, con especial interés en los
antecedentes familiares, coexistencia de con-
sanguinidad o endogamia, frecuencia y tipo de
infecciones, gérmenes causales, respuesta al
tratamiento y antecedente de manifestaciones
clinicas no infecciosas asociadas. La explora-
cion fisica completa es también fundamental,
empezando por somatometria, ya que el nifio
o nina con infecciones frecuentes ni desarrollo
adecuado debe alertar siempre a su pediatra;
también es importante detectar dismorfias,
lesiones cutdneas o alteraciones en pelo y
uhas, presencia o ausencia de tejido linfoide
(ganglios, amigdalas), alteraciones dentales,
hepatomegalia, esplenomegalia, alteraciones
articulares, entre otras.

El estudio de laboratorio inicial incluye biometria
hematica (Figura 3), concentraciones de inmu-
noglobulinas (IgG, 1gM, IgA, IgE), radiografia
simple de térax y, en algunos casos, determina-
cién de poblaciones de linfocitos por citometria
de flujo (linfocitos T (CD3+), T cooperadores
(CD3+CD4+), T citotéxicos (CD3+CD8+),
linfocitos B (CD19+), células NK (CD16+56+).
En pacientes con infecciones por encapsulados
puede solicitarse la medicion de CH50 como
evaluacién inicial del complemento. La res-
puesta a vacunas mediante la determinacién
de anticuerpos es un estudio Gtil para detectar
defectos de anticuerpos especificos.

En la Figura 4 se muestran los errores innatos de
la inmunidad mas frecuentes, incluidas las ma-
nifestaciones clinicas y los principales hallazgos
de laboratorio.

La referencia temprana de pacientes con sos-
pecha de errores innatos de la inmunidad a un

https://doi.org/10.18233/apm.v45i1.2780
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Figura 3. Algoritmo diagnéstico para sospechar los principales errores innatos de la inmunidad.
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A 4
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*SCID: Inmunodeficiencia Combinada Grave
*WA: Wiskott Aldrich

Figura 4. Alteraciones en la biometria hematica de pacientes con sospecha de errores innatos de la inmunidad.

centro especializado es fundamental para conti-
nuar el abordaje diagnéstico, mediante pruebas
especificas, estudios funcionales y/o estudios
genéticos, que son cada vez mas accesibles en
nuestro medio. El Instituto Nacional de Pediatria
(INP) es un centro de referencia y cuenta con un
laboratorio enfocado en el diagnéstico de los
errores innatos de la inmunidad, el Gnico de su
tipo en todo el pais.

CONCLUSION

Los errores innatos de la inmunidad son un
grupo de enfermedades subdiagnosticadas en
todo el mundo. Aunque cada afno se descu-
bren nuevos defectos genéticos asociados con
errores innatos de la inmunidad, es necesario
incrementar la difusion de estas enfermedades
entre los médicos de primer contacto, par-

ticularmente los pediatras. Conocer estas
enfermedades y los datos de alarma, ademas de
la historia clinica completa, ayudard a orientar
la sospecha diagndstica. La referencia oportuna
permitird mejorar la supervivencia y calidad de
vida de los pacientes.
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