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Resumen

Objetivos. Lainmunodeficiencia comin variable es unainmunodeficiencia primaria basada en un déficit
predominantemente de anticuerpos. Es una patologia ampliamente infradiagnosticada en la edad adulta que
no solo se relaciona con infecciones de repeticion. También se asocia a patol ogia autoinmune, digestiva,
inflamatoria crénica con manifestaciones granulomatosas e incluso aumentando €l riesgo de linfomas no
Hodgkin o cancer géstrico. El objetivo principal es describir las caracteristicas de nuestra poblacion en
seguimiento y observar qué manifestaciones son més frecuentes y qué otros fenotipos pueden aparecer mas
alld de lasinfecciones, teniendo presente |os que conllevan riesgo de malignidad en el futuroy € tipo de
tratamiento utilizado.

Métodos: Estudio descriptivo y retrospectivo en pacientes con seguimiento en la consulta de autoinmunes de
medicina interna en un hospital de tercer nivel. Se incluyd una muestra de 20 pacientes con diagndstico final
de inmunodeficiencia comun variable. Lainformacién se obtuvo de larevision de historias clinicas de dichos
paci entes.

Resultados: De los 20 pacientes que se analizaron el 60% eran mujeres. La edad media al diagnéstico es de
29,2 afios, siendo un 30% diagnosticado antes de los 20 afios como continuacién del seguimiento de la
consulta de pediatria. El sintoma principal a diagnéstico fueron las infecciones de repeticién (pulmonares
seguidas del érea otorrinolaringologa), posteriormente diarreay afectacion gastrointestinal. Un 45%
presentan alguna asociacion con enfermedades autoinmunes (psoriasis, hipotiroidismo, citopenias) y el debut
en la presentacion de este fenotipo fueron las citopenias autoinmunes. Un 70% presentaron clinica digestivay
un 60% diarrea no explicada por otra causa. Un 20% del total se clasificé con fenotipo granulomatoso, siendo
diagnosticado al inicio de sarcoidosis. Un paciente precisd de inmunosupresores (granulomatosis hepética) y
otro de esplenectomia por citopenias autoinmunes refractarias. El 85% acabaron precisando tratamiento con
inmunoglobulinas. Solo se realizo test genético en dos casos con fenotipo granulomatoso, siendo negativo.
No hubo presencia de malignidad en nuestra poblacion.

Conclusiones. Aungue lamayoria de los pacientes fueron diagnosticados por infecciones de repeticion y
sigue siendo € fenotipo predominante, la afectacion autoinmune 'y digestiva presenta fuerte impacto en la
muestra. En ocasiones precede al diagnostico de lainmunodeficiencia. EI desconocimiento de esteinicio en
la enfermedad supone un retraso en el diagndstico, tratamiento y alarealizacion de iatrogenia, pudiendo
generar secuelas alargo plazo. Por ello, esimportante el conocimiento y la busqueda de lainmunodeficiencia
en paciente con patol ogias caracteristicas no filiadas (diarrea, granulomatosis, citopenias...)
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En nuestra poblacion no existen datos de malignidad. En la literatura no se aprecian protocolos y/o estudios
descriptivos poblacionales que nos permitan realizar seguimiento de fenotipos caracteristicos, especialmente
en aguellos que presentan lesiones premalignas gque pudieran derivar en procesos oncol dgicos en €l futuro.
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