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RESUMEN

El Registro Cubano de Inmunodeficiencias Primarias (IDP) ha sido creado en el 2009 y tiene
como objetivo fundamental conocer la epidemiologia de estas enfermedades en nuestro medio.
En Cuba se han diagnosticado IDP desde el afio 1966, y no han sido registrados los casos con
anterioridad. En septiembre del 2004 iniciamos un proyecto multicéntrico con participacion de
las diferentes provincias del pais para el registro de las IDP en Cuba. Este constituye el primer
informe e incluye a todos los pacientes vivos diagnosticados en el tiempo hasta abril/2017. El
criterio para el diagndstico fenotipico de las IDP corresponde al empleado por la Sociedad
Latinoamericana de Inmunodeficiencias Primarias, que incluye los criterios utilizados por la
Organizaciéon Mundial de la Salud y el Registro Europeo. Se utilizaron historias clinicas
pediatricas y de adultos confeccionadas con fines del proyecto que registran las variables:
informacién demografica; caracteristicas clinicas y fenotipicas, defecto molecular, herencia,
enfermedades asociadas, estado nutricional; calidad de vida; forma de presentacion; tipos de
infecciones; pruebas de laboratorio utilizadas para el diagndstico y tratamiento. Se han registrado
un total de 303 pacientes con IDP. Las inmunodeficiencias de anticuerpos fueron las mas
frecuentes (n=160; 52,8 %) y dentro de ellas predominé la deficiencia selectiva de IgA (n=110).
Siguiendo en frecuencia las ID combinadas (n=55; 18 %), las asociadas a defectos del fagocito
(n=37 (12,2 %), las deficiencias del complemento (n=26 (8,5 %) con predominio del Edema
Angioneuroético familiar (deficiencia del inhibidor de la C1 esterasa, n=24), los sindromes bien
definidos (n=21 (6,93 %), le siguen los defectos de la inmunidad innata 5 (1,6 %) y los sindromes

autoinflamatorios 1 (0,3 %). ElI mayor nimero de enfermos corresponde a la provincia de La
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Habana, por tener mayor nimero de consultas médicas y mayores recursos para el diagnostico. «
Nuestros resultados permiten actualizar la frecuencia de IDP en Cuba, identificar las alteraciones
patoldgicas asociadas y promover la investigacion clinica a través de una red diagnoéstica en

nuestro pais.
Palabras clave: inmunodeficiencias primarias, registro, Cuba.

INTRODUCCION

Las IDP son enfermedades caracterizadas por defectos del sistema inmunoldgico como resultado
de un defecto intrinseco o genético y se han considerado “raras” o poco frecuentes a nivel
mundial. Sin embargo, las evidencias reportadas por el Parlamento Europeo indican una mayor
frecuencia de la estimada y la OMS reconoce 300 tipos de IDP en la actualidad.
Aproximadamente 1/8000 a 10, 000 individuos tienen una IDP genética o congénita que afecta su
salud, lo que representa aproximadamente 10 millones de personas en el mundo, sin considerar
que del 70 al 90 % permanecen sin diagnostico, lo que constituye un subregistro en la mayoria de
los paises. Un diagnéstico temprano es esencial para un buen pronoéstico y calidad de vida de
estos enfermos, el que con gran frecuencia se realiza tardiamente.

Desde 1966, se han realizado estudios de IDP en Cuba y es en 1976 que surge la especialidad
médica de Inmunologia lo que permiti6 ampliar los estudios diagndsticos para estas

enfermedades.

OBJETIVO

Conocer la epidemiologia de las IDP en Cuba.

MATERIALES Y METODOS

Se confeccionaron historias clinicas pediatricas y de adultos que permitieran registrar diferentes
variables como: informacion demografica; caracteristicas clinicas y fenotipicas, defecto
molecular, herencia, enfermedades asociadas, estado nutricional; calidad de vida; forma de
presentacion; tipos de infecciones y pruebas de laboratorio utilizadas para el diagnostico y

tratamiento.
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Esta informacion se ha centralizado en una base de datos con el objetivo de confeccionar el
Registro Cubano de IDP que incluye a todos los pacientes vivos diagnosticados en el tiempo
hasta abril/2017.

RESULTADOS

El numero total de pacientes con IDP registrados es de 303. En correspondencia con el registro
latinoamericano las inmunodeficiencias de anticuerpos fueron las mas frecuentes (n=160;
52,8 %) y dentro de ellas predominé la deficiencia selectiva de IgA (n=110). Siguiendo en
frecuencia las ID combinadas(n=55; 18 %), las asociadas a defectos del fagocito (n=37 (12,2 %),
las deficiencias del complemento (n= 28; 15 %) con predominio del Edema Angioneurdtico
familiar (deficiencia del inhibidor de la C1 esterasa, n=24), los sindromes bien definidos (n=21
(6,93 %), le siguen los defectos de la inmunidad innata 5 (1,6 %) y los sindromes
autoinflamatorios 1 (0,3 %). EI mayor nimero de enfermos corresponde a la provincia de La
Habana, por tener mayor nimero de consultas médicas y mayores recursos para el diagnostico,
seguida por las provincias de Ciego de Avila (10,5%), Las Tunas (10,2 %), Pinar del Rio (10,2
%) y Sancti Spiritus (8,5 %) y mucho menor en el resto de las provincias. De las deficiencias
predominantemente de anticuerpos, la mas frecuente es la deficiencia selectiva de IgA (h= 110),
y en continuidad de frecuencia la Inmunodeficiencia variable comun (n=35), la
agamglobulinemia ligada al cromosoma X (n=7), la deficiencia de subclase de IgG (n=4) y la
deficiencia selectiva de 1gG (n=3). De las deficiencias combinadas (n=55; 18 %), la mayor
frecuencia corresponde con la deficiencia combinada por defecto de las células T CD4+ (n=28),
en numero de las células B 'y T (n=16), 8 ID combinada severa ligada al cromosoma X y 3
defectos de las células CD8. Las ID con defectos congénitos de los fagocitos (n=37), se han
estratificado en 5 Enfermedad Granulomatosa Cronica, 1 neutropenia congénita y 35 defectos no
clasificados con retardo congeénito de la fagocitosis. Dentro de los sindromes bien definidos
(n=21) se encuentran 10 sindromes de Di George, 4 ataxia telangiectasias, 4 sindrome de Wiskott
Aldrich y 3 sindrome de hiper IgE.

Dentro de las deficiencias del complemento (n=26), la mas frecuente corresponde al defecto del
Inhibidor de la C1 esterasa (n=24), y 2 deficiencias de C3 y C4. Dentro de los defectos de la

inmunidad innata se encuentran 2 candidiasis mucocutanea cronica, 2 deficiencias de las células

-
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NK y otra no clasificada. Solamente se ha reportado un sindrome autoinflamatorio PFAPA en el
registro de Pinar del Rio.

Todos los pacientes padecen de infecciones recurrentes y 43 pacientes presentan alergia dentro
de las manifestaciones clinicas asociadas en forma de rinitis, asma bronquial y dermatitis. Dentro
de las patologias asociadas, con evolucion a la formacion de tumores, se observan: un paciente
con edema angioneurdtico familiar con atrofia parcial y polipos intestinales, una ID variable
comun con hiperplasia linfoide, una ataxia telangiectasia con linfoma no-Hodgkin de células
pequefias, y una deficiencia de células T (ID combinada) con tiroiditis de Hashimoto

(enfermedad autoinmune) que ha evolucionado a cancer de tiroides.

CONCLUSIONES

Este constituye el reporte mas reciente del registro de IDP en Cuba. El proyecto multicéntrico dio
origen a un mejor diagnostico y tratamiento de las IDP y de las ID secundarias, permitio
identificar las mas frecuentes manifestaciones clinicas asociadas y promover investigaciones a

través de la colaboracion de la red de inmunodiagndstico nacional.
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