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Caso clinico

PRESENTACION INICIAL (2011):

* Lactante de 6 meses, presenta episodio de OMA supurada febril que se
resuelve tras inicio de ATB oral
— Posteriormente, continua con otorrea intermitente = se deriva a ORL con 8 meses
— Ciclos intermitentes de antihistaminicos, ciprofloxacino topico, ATB orales
(amoxicilina, amoxicilina clavulanico), corticoides orales, corticoides nasales
(synalar)

* Antecedentes personales: RN término. PAEG. Correctamente
vacunado a los 2-4-6 meses. No dismorfias. Adecuado desarrollo
psicomotor y pondoestatural. No alteraciones cutaneas. Inicio de
alimentacion complementaria sin incidencias. No otras infecciones
hasta la fecha de presentacion

* Antecedentes familiares: Padre y madre sanos. No enfermedades de
interés familiares. No hermanos




Caso clinico

Con 11 meses: hemograma y niveles de Inmunoglobulinas por
ORL = Inmunoglobulinas GAM (IGAM) indetectables

Se deriva a CCEE pediatria (Hospital comarcal de referencia) para
derivacion a CCEE de inmunodeficiencias pediatricas

En CCEE inmunodeficiencias, se confirma diagnodstico de
AGAMMAGLOBULINEMIA DE BRUTON (o agammaglobulinemia
ligada al X =XLA-, mutacion BTK-: implica déficit humoral con
ausencia total de produccion de inmunoglobulinas IgA-M-G-E)
Madre portadora mutacion gen BTK

Se inicia tratamiento de reemplazamiento con inmunoglobulina
intravenosa (IglV) en unidad de dia y, dos afios mas tarde,
Inmunoglobulina subcutanea (lgsc) domiciliaria tras
entrenamiento familiar




Caso clinico

Prosigue seguimiento periodico en CCEE inmunodeficiencias
—> Controles de niveles de inmunoglobulinas
Comorbilidades/Seguimientos:

* OFTALMOLOGIA

— Epifora continua con 5 aios de vida- Se realiza estudio por oftalmologia que
incluye TAC de senos con hallazgo de pansinusitis. Se trata con corticoides nasales
+ ciclo amoxi/clav. Inicialmente mejoria, posteriormente, epifora cada vez que
presenta cuadro catarral

— Blefaroconjuntivitis cronificada

— Queratoconjuntivitis punteada bilateral (medicamentosa?)- mejoria progresiva
* ORL:

— Hipertrofia de cornetes, programado para intervenciéon de turnbinoplastia.

— Timpanos con hallazgos de OMC

No incidencias graves ni cuadros infecciosos intercurrentes
Continua con calendario vacunal vigente (a continuacion)
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Inmunodeficiencia

Inmunodeficiencias de
células T combinadas:
defectos completos y
parciales (sindrome de Di
George, ataxia-telangiectasia,
sindrome de Wiskott-Aldrich)

Deficiencias mayores de
anticuerpos (deficiencias
puras de células B). Ej:
agammaglobulinemia ligada al
X, inmunodeficiencia comun
variable

Vacunas
contraindicadas o que
no se deberian
administrar

Todas las vacunas vivas
atenuadas

Todas las vacunas de
microorganismos vivos
(algunos autores
consideran que podrian
administrarse la triple
virica y la vacuna frente a
la varicela)

Vacunas indicadas

Algunas guias recomiendan
todas las vacunas inactivadas
del calendario, mientras que
otras no lo hacen (con la
excepcidén de la vacuna
inactivada antigripal) si el
paciente esta recibiendo
tratamiento sustitutivo con
gammaglobulinas

Vacunacién antigripal anual con

vacunas inactivadas
tetravalentes.

Otras vacunas inactivadas del
calendario

Observaciones

Los ninos con sindrome de
Di George incompleto
pueden recibir la vacuna
triple virica y la vacuna frente
a la varicela si tienen CD4

2500 cel/mm?3 (>1000 si 1-6
afios) y CD8 2200 cel/mm?3

La vacunacién frente al
rotavirus puede
administrarse.

La vacuna triple virica y la de
la varicela no serian
necesarias si el paciente esta
bajo tratamiento con
inmunoglobulinas, ya que
éstas aportan inmunidad
pasiva frente a estas
infecciones y pueden
interferir la respuesta
vacunal.

Algunas guias profesionales
no recomiendan las vacunas
inactivadas de forma rutinaria
(con excepcioén de la
antigripal) si el paciente esta
recibiendo tratamiento
sustitutivo con
inmunoglobulinas
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ENERO 2021 (10 ANOS)

Consulta en pediatria de AP: otalgia de 24h que mejora tras iniciar otorrea
previa a la valoracion. Afebril

Se comprueba ocupacion del CAE con exudado mucoso. Hallazgos de OMA en
timpano izquierdo

— Se inicia ATB con amoxicilina a dosis 80mg/kg/d con resoluciéon en 48h

En Febrero y Marzo 2021, presenta 3 episodios mas de otalgia + otorrea

—Se toma muestra en AP de exudado ético: Crecimiento de H. influenzae en
dos ocasiones sensible a amoxicilina-clavulanico. Se realiza tto dirigido. Buena
respuesta inicial

Comunicacion continua con consulta de Inmunodeficiencias pediatricas de
referencia: se comprueban niveles bajos de Ig sanguineas en Hospital de
referencia

- Se aumentan niveles de IGSC

Persiste exudado intermitente: se inicia profilaxis con cotrimoxazol L-X-V
durante un mes

No nuevos episodios de otorrea




Inmunodeficiencias
primarias (IDP)

 Grupo de enfermedades raras

* Sin embargo, en el conjunto de todas ellas, tenemos posibilidad de
tener algun paciente en nuestro cupo con una IDP:

— 330 enfermedades monogénicas distintas comunicadas (Clasificacion 1UIS,
2018)
— Numero de nuevos diagndsticos en aumento exponencial de manera anual.

— Estimacién 1:2000 nacimientos (EUA, 2011)

Known Gene Mutations in Primary Immune Deficiencies



Inmunodeficiencias
primarias (IDP)

e Sonraras, pero, si se esta alerta, un diagndstico y tratamiento
precoz puede SALVAR UNA VIDA y ser CURATIVO

— Inmunodeficiencia combinada severa—> trasplante de progenitores
hematopoyéticos

 No todas son deletéreas si no se tratan, pero su diagnostico
temprano puede mejorar la calidad de vida de los pacientes

— Muchos pacientes se diagnostican de adultos habiendo pasado una
infancia de “estar siempre malos” (aunque quizas no graves)



¢Cual puede ser el papel del
pediatra de AP?

1) SOSPECHA DIAGNOSTICA

 |nfecciones “normales” con cursos anormales
— gravedad

— Frecuencia Nuestro paciente: otorrea persistente

 Infecciones “anormales”

— Pneumocystis
— CMV diseminado (No congénito)

e Otras enfermedades con comportamiento inesperado

— Enfermedad inflamatoria intestinal resistente a inmunomoduladores : ej,
enfermedad granulomatosa cronica

— Asma sin correlacion sintomas/signos
— Lactantes con fallo de medro, diarrea crénica y dermatitis llamativa
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La inmunodeficiencia primaria (Primary Immunodeficiency, PI) hace que los nifios y los adultos fengan
infecciones que reaparecen con frecuencia y que son inusualmente jiﬁciles de curar, 1:500 personas
stdn afectoaos por una de las inmunodeficiencias primarias conocidas.
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do&igm,habkmmnﬁ&comdohposﬂoprm’ de la inmunodeficiencia primaria
subyacente,



Papel del pediatra de AP

2) Estar alerta ante otras manifestaciones/complicaciones

Posiblemente, sean pacientes seguidos principalmente en unidades
hospitalarias (inmunodeficiencias/infecciosas)

Pero la cercania de |la consulta de AP, sobre todo en pacientes que
viven en ambientes rurales, puede facilitar |la deteccion de
comorbilidades y la resolucion de muchos problemas

— Las IDP no solo se presentan con un aumento de susceptibilidad a
infecciones

También pueden presentar

* Autoinmunidad

* Neoplasias

* Hipersensibilidad/Alergia

Por “disbalance/disregulacién” en los distintos brazos del sistema inmune
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3) Ser integrados como parte del equipo multidisciplinar

Algunos pacientes con IDP son pacientes complejos que necesitan un abordaje
multidisciplinar con distintas especialidades

iEl pediatra de AP debe ser integrado en este equipo!

Puede facilitar la comunicacion/implicarse en el manejo de manifestaciones no graves—>
valoracién mas rapida en AP de incidencias no graves/gestién de muestras

Debe continuarse con calendario vacunal establecido siguiendo particularidades de estos
pacientes

Nuestro paciente, en AP, realiza:
Controles periddicos de salud
Vacunas
Valoracion clinica inmediata, toma de muestras e
iniciacion de tratamiento

Seria deseable una via de comunicacion directa de los pediatras de AP con los de
AH para manejar estos problemas



Una nota sobre el
tratamiento

Actualmente los pilares de los tratamientos de los pacientes con
deficiencias humorales son:

 Tratamiento sustitutivo con inmunoglobulinas
Hace afios, solo IGIV-- > precisa unidades de dia/centros sanitarios.

En la actualidad, avance en la subcutanea (IGSC) domiciliaria=> gran

avance en la calidad de vida del paciente. Precisan minimo soporte
domiciliario tras el entrenamiento

Deben monitorizarse los niveles de Igs plasmaticos periédicamente
para comprobar niveles protectores frente a infecciones y aumentar
dosis segun sea necesario

 Tratamiento enérgico de infecciones de brecha: con ATB en caso
de infecciones agudas o profilaxis en caso de ser recurrentes:

— Usar juiciosamente profilaxis ante la falta de evidencias, de manera con equipo de infecciosas y
microbiologia y en funcion de los aislamientos microbiolédgicos del paciente
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¢Qué es la terapia de sustitucion de inmunoglobuli-
na? La administracion de inmunoglobulina
derivada del plasma humano que contiene o |
anticuerpos protectores contra una
amplia gama de infecciones

Los tratamientos con inmuno-
globulina son esenciales y
de por vida para la
mayoria de las perso-
nas con inmunodefi-
ciencias primarias
(IDP)

Los tratamientos con inmunoglobulina figuran en
las Listas Modelos de Medicamentos Esencia-
les de la OMS. Todos los paises deberian
garantizar el acceso al mas amplio espectro
posible de tratamientos con inmunoglobulina.



Las personas con |IDP dependen de la generosi-
dad y participacion/compromiso de los donantes
de sangre y de plasma. Las donaciones de

plasma son un regalo fundamental de los
donantes a aquéllas personas necesitadas de
tratamientos con inmunoglobulina o productos

derivados del plasma.

No existe ningan tratamiento alternativo
para la mayor parte de |las inmunodefi-
ciencias primanas: deberia darse priori-
dad a los tratamientos con inmunoglo-
bulina para las personas con IDP.

Hay distintas vias de administracion (via intrave-
nosa-IV y via subcutanea-SC), y no hay un
. solo tratamiento con inmunoglobulina o via
& . de administracion apropiada para todos los
pacientes. Es fundamental garantizar
que el tratamiento 6ptimo sea suminis-
trado a las personas con IDP de
manera individualizada, ajustado a sus
necesidades particulares.
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