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Resumen

La inmunodeficiencia comun variable (IDCV) es
un trastorno caracterizado por los bajos niveles de
inmunoglobulina y una mayor susceptibilidad a in-
fecciones. La fisiopatologia de la enfermedad no es
bien conocida y su presentacion es muy heterogénea.
A continuacion se presenta el caso clinico de una
paciente de 15 afios de edad con diagnostico de lin-
foma de Burkitt y plaquetopenia de 1 mes de evo-
lucion.

Abstract

Common variable immunodeficiency is a disorder
characterized by low levels of immunoglobulin and
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an increased susceptibility to infections. The patho-
physiology is not well known and its presentation is
very heterogeneous.

We present the case of a 15 year old patient with
Burkitt’s lymphoma diagnosis and one month
thrombocytopenia onset.

Introduccion

Se presenta un caso clinico de una paciente con
diagnostico de linfoma de Burkitt como sintoma ini-
cial de una IDCV.

LaIDCYV es la causa mas comun de inmunodeficien-
cias primarias sintomaticas asociandose a compli-
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caciones inflamatorias, granulomatosas y linfopro-
liferativas.

Caso clinico

Paciente de 15 afios de edad, con cuadro de plaque-
topenia de 1 mes de evolucion derivada de centro
periférico, en plan de estudio. Sin antecedentes de
importancia hasta el momento de la consulta.
Antecedentes familiares: hermano con céancer de
testiculo fuera de tratamiento hace 5 afos.

Consulta por guardia de pediatria por dolor abdo-
minal de 48 horas de evolucién en hemiabdomen
derecho, afebril. Se constata masa intrabdomial con
importante ascitis. Se realiza paracentesis, se envia
muestra a citometria de flujo donde se evidencian
linfocitos B clonales, vinculables a linfoma de Bur-
kitt. Se realiza biopsia de médula dsea bilateral, con
conservacion de las tres series, sin patologia agre-
gada.

Realiza tratamiento segtin protocolo LNH-BFM-04,
cumpliendo 6 ciclos + rituximab, con remisiéon com-
pleta. Durante el tratamiento se evidencia hipogam-
maglobulinemia (0.54 g%), post segundo ciclo con
rituximab se realiza infusién de gammaglobulina,
intratratamiento, en 3 oportunidades. Se evidencia
plaquetopenia constante durante el tratamiento, que
s6lo revierte post infusién de gammaglobulina.

En los controles de rutina por persistencia de pla-
quetopenia severa a 4 meses de finalizacion de la
quimioterapia, y basados en la evidencia clinica de
elevacion del recuento plaquetario post-infusion de
gammaglobulina, durante y al finalizar tratamiento,
se sospecha patologia asociada. Se realiza nueva
biopsia de médula 6sea (MO) con tejido hematopo-
yético 80 % con megacariocitos en nimero acorde
a celularidad global, de formas y tamafios variables,
con presencia ocasional de megacariocitos peque-
nos e hipolobulados, resto de las series normales,
con ausencia de compromiso por proceso linfopro-
liferativo.

Se descartan causas de citopenias asocias al trata-
miento, asi como causas secundarias de plaqueto-
penia.

Se decide realizar rituximab 375 mg/m? en ntime-
ro de 4 dosis, como tratamiento de pirpura inmune,
con mala respuesta, persistiendo con plaquetopenia
severa.

Frente a la sospecha de inmunodeficiencia prima-
ria se realiza interconsulta con Inmunologia quienes
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solicitan poblaciones linfocitarias (en limites nor-
males para su edad), dosaje de inmunoglobulinas
(donde se constata déficit de IgM severo y de IgA
leve), colagenograma (dentro de limites normales) y
respuesta vacunal (normal).

Se realizan estudios al grupo familiar (madre, her-
mano y hermana de distinto padre), constatandose
hermana con alteracion en el laboratorio (FAL ele-
vado), con sospecha de inmunodeficiencia.

Dado que la paciente presenta higogammaglobuli-
nemia, déficit de inmunoglobulinas, asociado a lin-
foma extranodal se realiza diagnostico de IDCV

Inmunodeficiencia comun variable

Definicion: es un trastorno caracterizado por los
bajos niveles de inmunoglobulina y una mayor sus-
ceptibilidad a infecciones. La fisiopatologia de la
enfermedad no es bien conocida y su presentacion
es muy heterogénea.

Se caracteriza por presentar:

* hipogammaglobulinemia con disminucion de
IgAy/olgM

¢ defecto en la produccion de anticuerpos espe-
cificos

* infecciones recurrentes
» enfermedades inflamatorias
» enfermedades autoinmunes

* sindromes linfoproliferativos asociados

Incidencia: es la inmunodeficiencia primaria mas
diagnosticada, con una incidencia de 1/25.000 a
1/50.000. Afectando ambos sexos por igual, con
edad de presentacion variable. Aun cuando algunos
pacientes presentan sintomas durante los primeros
afnos de vida, muchos inician el cuadro clinico luego
de la segunda o tercera década de vida (edad prome-
dio de comienzo de sintomas 18.1 +/- 15 afios).

Etiologia: las causas de la IDCV son desconocidas.
S6lo en un 10-20 % de los casos presentan una his-
toria familiar de inmunosupresion.

Estudios en pacientes portadores de esta enferme-
dad revelan un espectro de anormalidades en los
linfocitos. Gran parte de los individuos presentan
un numero normal de linfocitos B, pero éstos no pa-
san por el proceso normal de maduracién en células
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plasmaticas, siendo incapaces de producir diferentes
tipos de inmunoglobulinas y anticuerpos.

Otro grupo de pacientes carecen de linfocitos T ayu-
dantes necesarios para la respuesta normal de los an-
ticuerpos. Otro tercer grupo de pacientes tiene una
cantidad excesiva de linfocitos T citotoxicos.

Clinica

1) Cuadros infecciosos (60%): la mayoria de loa
paciente desarrollan cuadros infecciosos re-
currentes y graves que involucran via aérea
superior e inferior.
Los gérmenes mas frecuentemente aislados son:
H. influenzae, pneumococo y estafilococo. En
forma menos frecuente se describen infeccio-
nes por TBC, infecciones genitales por HPV y
forunculosis.

2) Cuadros gastrointestinales (15%): es frecuente
el registro de diarreas recurrentes o crénicas al
momento de la consulta. Muchos de estos cua-
dros suelen ser interpretados como infecciosos
y tratados con antibioticos en forma empirica.
Es importante el seguimiento en conjunto con
el gastroenterdlogo por el riesgo aumentado de
estos pacientes de desarrollar enfermedades in-
flamatorias intestinales, lesiones tipo colitis ul-
cerosa o hiperplasia nodular linfoide intestinal.
También son frecuentes las alteraciones en el
hepatograma (40%). En estos pacientes se des-
criben cuadros de hipertension portal, hepatitis
autoinmune y cirrosis biliar primaria.

3) Cuadros autoinmunes (28%). Se describe:

Enfermedad autoinmune (%)
Purpura trombocitopénica inmune 8.7
Anemia hemolitica autoinmune 7.2
Hipotiroidismo 8.7
Neutropenia 2.9
Vitiligo 2.9
Psoriasis 2.9
Lupus eritematoso sistémico 1.4
Sindrome antifosfolipidico 1.4
Enfermedad celiaca 1.4
Artritis reumatoidea juvenil 1

Vasculitis 1

Sindrome de Isaacs 0.4
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4) Linfoproliferativos y cancer (11%): los pacien-
tes pueden presentar adenomegalias o viscero-
megalias asociadas a expansion generalizada del
tejido linfoide, en algunas ocasiones masiva
Los pacientes con IDCV presentan un riesgo au-
mentado de padecer patologia oncologica. Entre
las patologias mas frecuentes se describen:

* [infomas no Hodgkin

* linfomas de zona marginal

e linfomas tipo MALT

* adenocarcinoma de estomago
* cancer de mama

Son diagnosticados entre la cuarta y sexta
década de vida, siendo mas frecuente en el sexo
femenino.

5) Enfermedad granulomatosa (9%): los pacientes
pueden sufrir en un 10-20% de los casos enfer-
medad pulmonar intersticial granulomatosa, la
cual puede evolucionar a una lesion restrictiva
con alta mortalidad.

Diagnostico
La IDCV se sospecha en individuos de cualquier
grupo etario que presentan historia de infecciones
recurrentes que comprometen principalmente la via
aérea superior o inferior. Se confirma el diagnéstico
al encontrar:

* bajos niveles de [g G y/o Ig A
* bajos niveles de Ig M (50%)

* niveles muy bajos o ausentes de anticuerpos
para las vacunas (80%)

¢ inmunidad celular de linfocitos B normal o dis-
minuida y disfuncion de linfocitos T

Tratamiento
El tratamiento de la IDCV es similar al de otros tras-
tornos caracterizados por niveles bajos de inmuno-
globulinas séricas. El objetivo de control de infec-
ciones se logra en forma individual con los distintos
niveles de IgG sérica, con substitucion regular y
eficiente de inmunoglobulinas por via endovenosa
(IV) o subcutanea (SC).

Gammaglobulina: 300-600 mg/kg mensual (IV)

100-150 mg/kg semanal (SC)

El tratamiento de las patologias autoinmunes no
difiere de los habituales realizados en pacientes sin
hipogammaglobulinemia.

HEMATOLOGIA  Volumen 22 N° 3: 322-325, 2018



INMUNODEFICIENCIA COMUN VARIABLE. A PROPOSITO DE UN CASO

Conclusion

Se presenta el caso clinico de una paciente con diag-
noéstico de linfoma de Burkitt como sintoma inicial
de una IDCV.

La IDCV es una enfermedad poco frecuente, muy
heterogénea y poco sospechada.

La presencia de infecciones recurrentes en pacientes
con citopenias autoinmunes o granulomas inflama-
torios debe hacer sospechar la enfermedad.

El diagnostico temprano permite una terapia sus-
titutiva y mejor control de las infecciones, lo cual
mejorara la sobrevida. A pesar de un diagnostico
temprano y el correcto tratamiento, éste no protege-
ra al paciente de las complicaciones granulomatosas
ni inflamatorias.

Las enfermedades autoinmunes y linfoproliferativas
son complicaciones habituales y en algunos casos la
forma de presentacion de la enfermedad.

Dos fenotipos clinicos parecen evidentes, uno con
linfoproliferacion policlonal y otro solo con infec-
ciones. Los linfomas B y el cancer de estomago son
enfermedades asociadas a considerar.
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