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RESUMEN

La Semana Mundial de las Inmunodeficiencias Primarias (WPIW,
por sus siglas en inglés) 2013, se celebra cada afo del 22 al 29
de abril. Este afio se enfoca en la importancia de las pruebas de
diagnéstico y el tratamiento de las inmunodeficiencias primarias
para fomentar su deteccién temprana y el cuidado apropiado. Este
afo, las reflexiones se centran en varias regiones del mundo. Los
autores han hecho un analisis de la situacion en la zona del mundo
donde se encuentran: Europa, Latinoamérica, Africa del Norte,
Medio Oriente y Australia. A través de un analisis multinacional,
se reflexiona sobre el progreso realizado hasta el momento para
mejorar la vida de los pacientes con enfermedades de inmunode-
ficiencia primaria (PID, por sus siglas en inglés) y los desafios que
aun se deben afrontar. Asimismo, los autores tratan la importancia
de la continua colaboracion internacional entre todos los princi-
pales participantes para impulsar un mejor acceso al diagnostico
temprano, tratamiento apropiado y, finalmente, mejorar la calidad
de vida de los pacientes PID.
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ABSTRACT

World Primary Immunodeficiency Week (WPIW) 2013, is celebrated
annually on 22-29 April. This year WPIW focuses on the need to
test, diagnose and treat this primary immunodeficiency to promote
its early detection and appropriate care. This year’s reflexions
focuses on various regions of the world. The authors have taken
stock of the situation in their respective areas of the world: Europe,
Latin America, North Africa and Middle East, as well as Australia.
Through a cross country analysis, it reflects on progress made to
date to improve the life of patients with primary immunodeficiency
diseases (PIDs) and the challenges that remain to address. In
addition the authors address the need for continued international
collaboration amongst all relevant actors to drive better access to
early diagnosis and appropriate treatment and ultimately improve
the life of patients with PIDs.

Key words: Primary immunodeficiencies, diagnosis tests, appropri-
ate treatment, life improvement.

a Semana Internacional de Inmunodeficiencia
Primaria (WPIW) 2013, tiene lugar del 22 al
29 de abril de 2013 (www.worldpiweek.org).
A medida que se acercan esta celebracion y la
campafa de toma de conciencia, es tiempo de reflexio-
nar sobre el progreso que se ha logrado y los retos que
aun quedan para la comunidad con enfermedades de
inmunodeficiencia primaria (PID). En este articulo, los
representantes de las sociedades lideres en PID evaluan la
situacion y los planes para seguir mejorando en sus areas
geograficas correspondientes. Se espera que el analisis de
esta situacion genere conciencia y mejore la colaboracion
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en funcion de los baches que atin quedan en la bisqueda
para promover un diagnéstico y tratamiento tempranos
de las PID.

EUROPA

La European Society for Primary Immunodeficiency

(ESID) es la organizacion profesional mas antigua e

importante sobre las PID. Actualmente la ESID tiene 800

miembros y casi 2000 personas asistieron a su ultima

reunion que se realiza dos veces al afio (Florencia, octubre

de 2012).

ESID desarrolld la primera base de datos clinica para
las PID. Con informacion de mas de 10.000 pacientes, este
amplio registro ha sido utilizado para muchos proyectos
y estudios importantes que han sido publicados. ' Ade-
mas, en el 2012, los miembros de la ESID colaboraron
en la publicacion de un protocolo de diagnostico sobre
PID actualizado para no inmunologos. Este protocolo
incorpora las definiciones de nuevas enfermedades de
inmunodeficiencia primaria y estd disefiado para ayudar
a los médicos a cargo del cuidado de adultos y nifios a
examinar y diagnosticar de manera rapida y eficiente las
PID con base en el diagnostico clinico y los examenes de
laboratorio, para finalmente realizar los examenes defini-
tivos en conjunto con los especialistas en inmunologia.

Ademas de organizar la reunién bianual, la ESID esta
a cargo de muchas otras actividades educativas, como una
escuela de verano para pacientes con PID. Uno de los ob-
jetivos principales de la organizacion es crear conciencia
sobre las enfermedades de inmunodeficiencia primaria
a través de una nueva pagina web y de reuniones con
organizaciones de pacientes. Asimismo, la ESID brinda
apoyo al maravilloso “Proyecto J”, a cargo del Prof.
Laszl6 Marodi (Hungria), que pretende crear conciencia
y conocimiento sobre las PID en los paises de Europa del
este y Europa Central >

El proximo afio, la ESID se va a enfocar en dos puntos
principales para Europa:

*+ La implementacion de un examen neonatal para
inmunodeficiencias combinadas severas (SCID, por
sus siglas en inglés). Después del éxito que tuvo el
programa en varios estados de los Estados Unidos,
la ESID va a insistir para que el examen de las SCID
se establezca lo antes posible en la mayoria de los
paises europeos.

e La prevision para un tratamiento adecuado de las
diferentes PID en toda Europa. Lamentablemente, en
la mayoria de los paises, el suministro de inmunog-
lobulina intravenosa (IVIG, por sus siglas en inglés)
es inadecuado y los centros de trasplante de hemoci-
toblastos (HSCT, por sus siglas en inglés) ain no se
han desarrollado en algunos paises, principalmente
en Europa del Este.

Aunque se han logrado muchas cosas, aun queda un
largo camino por recorrer para brindar un diagndstico
temprano y preciso de las PID, asi como su tratamiento
adecuado, a los miles de pacientes en toda Europa y el
mundo.

AMERICA LATINA

Los esfuerzos organizados para mejorar el diagndstico y
tratamiento de pacientes con PID en Latinoamérica empe-
zaron en 1993, cuando un pequefio grupo de inmundlogos
de Argentina, Brasil, Chile y Colombia se reunieron en
Estados Unidos con el doctor en medicina Ricardo So-
rensen para crear un formulario de registro conjunto de
pacientes con el auspicio de un grupo informal llamado
Grupo Latinoamericano de Inmunodeficiencias Primarias
(LAGID, por sus siglas en inglés). Las metas de esta
organizacion eran incluir a otros paises latinoamericanos
y crear registros de pacientes con PID en cada pais parti-
cipante. El grupo creci6 de cuatro paises a un total de 14
con una poblaciéon muy numerosa.

La mayoria de los objetivos establecidos por el LAGID
han sido cumplidos, incluido lo siguiente: el desarrollo de
grupos de apoyo para pacientes y familiares en la mayo-
ria de los paises participantes; la creacion de una pagina
web para los miembros; la organizacion de 12 reuniones
cientificas anuales desde 1995 hasta 2007; el desarrollo de
programas educativos y capacitacion de pediatras y médi-
cos en general; los esfuerzos exhaustivos de colaboracion
entre los paises miembros y entre los inmundlogos de
Latinoamérica y sus colegas en Europa y Estados Unidos.
Estos esfuerzos llevaron a la creacion del registro conjunto
de PID publicado por ocho paises en 1998. ¢ Un segundo
informe se publicé en 2007.7

Un segundo registro electronico oficial, segin el mode-
lo de registro del ESID y con el apoyo de éste, se establecid
en Sao Paulo, Brasil, para toda Latinoamérica. Otras
acciones también han contribuido al avance del cuidado
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de pacientes con PID en Latinoamérica y han incorporado
una nueva dindmica para el diagnostico, tratamiento e
investigacion en la region. 3° Estas acciones incluyen el
programa de becas patrocinadas a cargo de la Sociedad
Latinoamericana para la Inmunodeficiencia (LASID, por
sus siglas en inglés) fundado en 2009, que ha ayudado a
jovenes inmundlogos en cinco paises a especializarse en
el diagnostico y cuidado de las PID, y la implementacion
de la red de trabajo del Centro Jeffrey Modell para diag-
noéstico e investigacion en San Paulo, Ciudad de México,
Medellin, Santiago y Buenos Aires. Estos centros crea-
dos por la Fundacion Jeffrey Modell ofrecen mejorar la
capacidad de diagnostico y tratamiento para las PID en
todo el mundo, incluida Latinoamérica. Las autoridades
de salud en varios paises, incluidos México, Colombia,
Argentina, Brasil y Chile, recientemente han reconocido
a las PID como un grupo especial de enfermedades y han
facilitado el acceso a su tratamiento.

Los desafios actuales de las PID en Latinoamérica se
dividen en dos: a) continuar expandiendo la concientiza-
cion y posibilidades de diagnéstico y el tratamiento en
las areas de Latinoamérica en las que se ha progresado
poco o casi nada; b) satisfacer el deseo de los jovenes
inmunodlogos latinoamericanos de incorporar avances de
ultima tecnologia para el diagnostico y tratamiento de sus
pacientes. La motivadora experiencia lograda a lo largo
de afos de esfuerzos colaborativos exitosos le permite al
LASID mirar al futuro con optimismo.

AFRICA Y MEDIO ORIENTE

El diagnostico y cuidado de las PID en Africa y Medio
Oriente se ha desarrollado asombrosamente en los ultimos
dos afios, pero aun se requieren mas esfuerzos, especial-
mente en Africa subsahariana.

De hecho, hemos sido testigos de la creacion de redes
sobre PID y del lanzamiento de estudios multicéntricos
sobre estas enfermedades. En particular, dos talleres reali-
zados en Atenas en el 2012 y en Dubai en el 2013, donde
se reunieron expertos de Africa del Norte y Medio Oriente.
Este evento permitio que diferentes expertos compartieran
soluciones y establecieran puentes de colaboracion para la
capacitacion y la investigacion. En 2011, Ridha Barbouche
y sus colegas publicaron un perfil de las PID en Africa
del Norte (Marruecos, Tunez y Egipto), '° mientras que
Saleh Al Muhsen y sus colegas publicaron un articulo

sobre la epidemiologia de las PID en el Medio Oriente.
I Ambas regiones se caracterizan por tener altos indices
de endogamia (20 a 60 %) y una distribuciéon comparable
de causas de PID, con una elevada incidencia de SCID y
mutaciones de efecto fundador. Varios equipos en Medio
Oriente, incluida Arabia Saudita, han publicado excelentes
resultados sobre HSCT y han contribuido a la investiga-
cion internacional sobre causas especificas de las PID. 12
El tratamiento de las PID se ha desarrollado lentamente
en Africa del Norte, con algunas dificultades en el acceso
a IVIG y HSCT.

Estos avances permiten que los pacientes con PID en
las regiones mencionadas tengan una elevada esperanza de
vida. Sin embargo, con excepcién de Africa del Sur, donde
la situacion es comparable a la de Africa del Norte, ain
hace falta mas progreso en el resto de los paises africanos.
En efecto, la actividad en el campo de las PID parece ser
escasa o casi nula en mas de 40 de los 54 paises en este
continente. Para enfrentar este asunto, la African Society
for Immunodeficiencies (ASID), creada en Casablanca
en 2008, optd por desarrollar acciones regionales para la
educacion de pediatras y otros profesionales de la salud,
asi como para promover iniciativas para el intercambio
de experiencias y educacion de los expertos a lo largo del
pais. Los logros de la ASID ya son una realidad: Africa
tiene un vocera para las agrupaciones sociales y cientificas
sobre PID, y las escuelas que brindan educacion sobre las
PID han involucrado a docenas de paises en cada region
de Africa.

Sin embargo, atin quedan retos por enfrentar en Africa,
cuya poblacion este afio ha excedido los mil millones de
habitantes. Es necesario realizar acciones internacionales
urgentes en este continente. Esto debe servir no solo para
crear conciencia sobre las PID en médicos, enfermeras y
otros profesionales de la salud, sino especialmente para
llamar la atencion de las autoridades y el publico en general
sobre este extenso grupo de enfermedades raras y su gran
impacto en la mortalidad infantil. En efecto, las PID son
mas comunes de lo que se cree. Se estima que cerca de
900.000 personas podrian padecer alguna PID en Africa,
mientras que se registran s6lo alrededor de 1000 casos
documentados. '

Las regiones de Africa del Norte y Medio Oriente han
decidido acertadamente trabajar de forma conjunta para
mejorar el diagnostico y tratamiento de las PID. Se requie-
ren los mismos esfuerzos conjuntos en el resto de Africa
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para permitir que el trabajo de los grupos de pacientes,
médicos y enfermeras brinde un cambio positivo para los
enfermos con PID.

AUSTRALIA

Existe una comunidad activa involucrada en la inmu-
nodeficiencia en este pais. Muchas de sus principales
interacciones se centran alrededor del comité de PID
de la Australasian Society of Clinical Immunology and
Allergy (ASCIA) y la ya bien establecida Asia Pacific
Primary Immune Deficiency Summer School (APPID).
Aunque las limitaciones geograficas hacen dificil que haya
grandes centros de PID, existen varios centros importan-
tes que atienden pacientes con trastornos complejos de
inmunodeficiencia. El primero, Australian Jeffrey Modell
Foundation Center pronto inaugurara el Sydney Children’s
Hospital, Randwick. Los resultados de los cinco centros
que actualmente practican TCMH para PID en Australia
se comparan favorablemente con los que existen en otras
partes del mundo. '*

En lo que se refiere a la investigacion, se han hecho es-
fuerzos para formar alianzas de investigacion conjunta en
todo el pais, inicialmente a través del Registro australiano
de PID 'Sy, recientemente, a través del estudio del Australia
and New Zealand Antibody Deficiency Allele (ANZADA)
orientado a la deficiencia de anticuerpos.

En algunos paises con economias similares, el uso de
IVIG se ha incrementado mas del 10 % por afio, tendencia
que se piensa sera insostenible a largo plazo. En Austra-
lia, la mayor parte del uso de IVIG es financiada por el
gobierno federal 'y se distribuye a través de los servicios
de transfusion de sangre de la Cruz Roja. Un estudio en
Nueva Gales del Sur se basa en datos de la Cruz Roja
para mejorar nuestra comprension de los factores que
promueven estos cambios. La inmunoglobulina subcutanea
(SCIG, por sus siglas en inglés) se emplea cada vez mas
en pacientes con PID. Al parecer, la SCIG requiere dosis
totales més bajas de inmunoglobulina; algunos centros
informan que actualmente hay mas pacientes que utilizan
SCIG en lugar de IVIG. A pesar de que los tres productos
han sido aprobados por las autoridades de reglamentacion
para uso de SCIG y que la SCIG ha sido respaldada por
los criterios australianos para el uso clinico de inmunog-
lobulina (http://www.nba.gov.au/ivig/index.html), atun se
espera la financiacion nacional de SCIG.

CONCLUSION

En los ultimos diez afios, se ha visto un gran avance en el
cuidado de las PID en muchas partes del mundo, incluyen-
do algunas areas donde la falta de provisiones era un gran
problema. Este avance fue posible gracias a los esfuerzos
conjuntos de inmunologos, médicos no especializados,
asociaciones de enfermeras, proveedores de salud, res-
ponsables politicos y organizaciones de pacientes. Tales
colaboraciones proporcionan un modelo para los futuros
esfuerzos a fin de promover el diagnostico temprano y
las terapias para extender y mejorar la calidad de vida
de las personas con IPD, especialmente en las zonas mas
necesitadas.
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