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¿Qué es una 
inmunodeficiencia primaria? 
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  Grupo de enfermedades de causa genètica 

 

- Defecto qualitativo o quantitativo del sistema 
immunitario 

 

- 1/2000 RN 

 

-  Clínica:   INFECCIONES  

                   Autoinmunidad (artritis, anemia..) 

        Alergia 

                   Proliferación celular  benigna  
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 Inmunologia celular y molecular. K.Abbas Abul, H.Lichtman Andrew. 5ª Ed 2007 
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¿Qué tipo de infecciones son las mas 
frecuentes en el síndrome de Kabuki? 

 

Infecciones respiratorias de vía superior 
(otitis) e inferior (neumonías) 

 
 

Defecto humoral 
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Defecto humoral 

 

Es el problema inmunitario mas frecuente 
Un 60% de todas las inmunodeficiencias 

primarias son de tipo humoral  
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Defecto humoral 
 

Se caracteriza por 
 

 

Hipogammaglobulinemia = descenso de 
inmunoglobulinas (Ig G, Ig M, Ig A) y a veces solo de 

Ig A  junto con disminución de linfocitos B de 
memoria y mala respuesta a vacunas  
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Defecto humoral 
 

Clínica característica 
 

 

Infecciones principalmente bacterianas de repetición del 

área respiratoria, ORL y gastrointestinal  y posible daño 

orgánico (bronquiectasias a nivel pulmonar, hipoacusia a 
nivel auditivo por otitis crónica…) 
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NIÑA 10 meses: Sana 

Niño  7 años:  SK 

PRUEBAS DE LABORATORIO 
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Ig G (mg/dL) Ig A (mg/dL) Ig M (mg/dL) 

NNAT 610 - 1.540 1 - 4 6 - 30 

3 MESES 170 - 560 5 - 50 30 - 100 

6 MESES 200 - 670 8 - 70 30 - 100 

1 AÑO 330 - 1.160 10 - 100 40 - 170 

2-6 AÑOS 400 - 1.100 10 - 160 50 - 180 

7-12 AÑOS 600 - 1.230 30 - 200 50 - 200 

ADULTOS 700 - 1600 70 - 400 40 - 230 

PRUEBAS DE LABORATORIO 
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¿Por qué en el síndrome de 
kabuki se produce esta 

inmunodeficiencia? 
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SK se produce por mutaciones en KMT2D (70%) y en KDM6A (5%) 

 

                          

 H3K4-specific histone protein                HOMEOSTASIS EN EL SISTEMA INMUNE 

               Metilación 

 

Mantenimiento de células somáticas e inicio del proceso de “memoria” celular 

Imprescindible en la diferenciación celular  

SU DEFECTO =     ALTERACIÓN EN LA MADURACIÓN DE LA RESPUESTA HUMORAL 

                             ALTERACIÓN EN LAS CÉLULAS Tregs (= AUTOINMUNIDAD) 

                             ALTERACIÓN EN LA DIFERENCIACIÓN  CELULAR B (Y EN MENOR MEDIDA T) 
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Epigenetic control of the immune system: a lesson from Kabuki. 2015 
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¿La evaluación inmunitaria es 
sencilla? ¿En que consiste? 

 
En una analitica de sangre solicitando 
inmunoglobulinas, subclases de Ig G (> 7 

años), linfocitos B (y T) y respuesta vacunal 
(> 2 años de edad) (con vacunación previa)  
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Si se confirma defecto humoral y 
hay muchas infecciones…. ¿hay 

algún tipo de tratamiento? 

 
Si, tratamiento con inmunoglobulinas 

intravenosas en hospital  (cada 28 días) o 
subcutáneas en domicilio (cada 7-15 días o 

incluso CADA MES )  
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IV SC 
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POSIBILIDAD DE FENÓMENOS 

AUTOINMUNES!! 

  REVISIÓN DE LA LITERATURA 
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PROLIFERACIÓN CELULAR 

“BENIGNA”!! 

  REVISIÓN DE LA LITERATURA 
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POSIBILIDAD DE INMUNODEFICIENCIA MAS 

GRAVE DE TIPO CELULAR (se afecta el linfocito T y 

pueden aparecer infecciones graves virales y 

por otros gérmenes)!! 

  REVISIÓN DE LA LITERATURA 
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¿Evaluación y seguimiento 
desde el punto de vista 

inmunitario? 
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2011 
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ASINTOMÁTICO 

-Realizar analítica con niveles de inmunoglobulinas (a 

partir de los 4 años) y ver si hay alguna alteración (déficit 

de Ig A…) que requiera controles anuales 
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SÍNTOMÁTICO CON OTITIS… 

-Evaluación por ORL 

-Realizar analítica con niveles de inmunoglobulinas y respuesta 

vacunal y si hay una hipogammaglobulinemia franca con respuesta 

vacunal anómala y muchas infecciones                         

gammaglobulina (mínimo 2 a) para minimizar hipoacusia… 

Aunque se necesitan mas estudios para ver realmente esta eficacia 
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Estudios de investigación en SK 
                

            

Octubre 2017 

Disfunción inmune 

en SK. Efectos 

sobre la 

homeostasis 

inmune, 

incidencia de 

enfermedades y 

evolución clínica 

en la población 

pediátrica 

6 pacientes! 

Pendiente 

desarrollar un 

estudio 

multicentrico en 

Rusia con los 

pacientes con 

SK  
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Estudios de investigación en 
inmunodeficiencias primarias 

 

            Cribado neonatal para Inmunodeficiencia         

combinada grave  (TRECs) 
 

           Proyecto “PIDCAP” para detectar IDP a nivel de 
atención primaria  (algoritmo/signos de alarma) 
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MUCHAS GRACIAS 

POR SU ATENCIÓN  

www.upiip.com 
 

andmarti@vhebron.net 


