Rev Clin Esp. 2015;215 (Espec Congr):1187

A R LR Revista Clinica

. ;. ~ _ Espafiola
Revista Clinica Espanola ‘

https://www.revclinesp.es

IF-008 - INMUNODEFICIENCIA COMUN VARIABLE ASOCIADA A LA MUTACION
C282Y DEL GEN HFE DE LA HEMOCROMATOSIS

A. Martinez Zapico, S. Sudrez Diaz, E. Garcia Carus, H. Gomez Rodriguez, J. Rugeles Nino, R. Gémez de la Torre,
L. Caminal Montero

Servicio de Medicina Interna. Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo (Asturias).

Resumen

Objetivos: La inmunodeficiencia comun variable (IDCV) es un sindrome que incluye un grupo
heterogéneo de enfermedades inmunoldgicas habitualmente de etiologia desconocida, que se
caracterizan por niveles disminuidos de inmunoglobulinas y escasa o nula respuesta a las
vacunaciones. En ocasiones se pueden asociar a enfermedades autoinmunes o neoplasias.
Presentamos 2 pacientes, familiares de primer grado (tia y sobrino), con IDCV y mutaciones del gen
HFE asociadas a la hemocromatosis.

Métodos: Revisidn de las historias clinicas de forma retrospectiva registrados en la base de datos de
la Unidad de Enfermedades Autoinmunes Sistémicas del Hospital Universitario Central de Asturias.

Resultados: Se presentan en la tabla.

Caso 1: mujer 78 anos (exitus) |Caso 2: vardn 49 afios

Afio de Dx 2012 2011
Hemocromatosis Si No
Mutacion del gen C282Y homocigosis C282Y heterocigosis H63D

heterocigosis

Clinica Bronquitis, neumonias, diarreas [Bronquitis, neumonias, sinusitis
Sangrias Si No

Ig iv No Si

Respuesta a vacunas No No

Ig (700-1.600 g/1) 413 299

Ferritina (13-150 ng/1) 304 58

Discusion: Los enfermos con hemocromatosis presentan mayor riesgo para desarrollar algunas
infecciones, y ante el temor de que podrian favorecer las infecciones se solian excluir de las
hemodonaciones. En el afio 2000 se describié por primera vez una serie de 8 pacientes con

hemocromatosis y homocigosis de la mutacion C282Y en el gen HFE, que desarrollaron infecciones
graves, y fueron diagnosticadas de IDCV, sin que se hayan comunicado otros casos desde entonces.
Nuestros enfermos, uno con homocigosis y otro en heterocigosis para la mutacion C282Y del gen
HFE, familiares de primer grado y sin sobrecarga férrica, presentan una forma benigna de IDCV, sin
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que pudiéramos estudiar otros familiares.

Conclusiones: Dentro de los enfermos con IDCV existe un pequefio nimero de enfermos con
mutaciones en el gen HFE, como nuestros enfermos, cuya identificacion podria definir un subgrupo
con caracteristicas clinicas diferentes.
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