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CARTAAL EDITOR

ERRORES INNATOS DE LA INMUNIDAD EN PERU:
UN RETO DIAGNOSTICO Y TERAPEUTICO

INNATE ERRORS OF IMMUNITY IN PERU: A
DIAGNOSTIC AND THERAPEUTIC CHALLENGE
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Estimado Editor

Los errores innatos de la inmunidad (EII), antes conocidos como como inmunodeficiencias
primarias (IDP), son un grupo de enfermedades caracterizadas por defectos en el sistema inmune,
que predisponen a infecciones recurrentes, desregulacion inmune, neoplasias y/o atopia. ! Si bien
estas enfermedades han sido ampliamente reconocidas en los ultimos afios, su prevalencia y manejo
siguen siendo un desafio en América Latina, especialmente en paises como Pert. 2

Se estima que aproximadamente entre 1 de cada 10 000 y hasta 1 de cada 1 200 personas podrian
presentar alguna forma de EIl a nivel mundial; sin embargo, la prevalencia real varia en cada
region 23, por lo que la Latin American Society for Immunodeficiencies (LASID) ha jugado un papel
crucial al promover la investigacion, el registro y la mejora en el diagnostico de los EII a nivel local.
Las cifras sobre la prevalencia de los EIIl en Latinoamérica son todavia imprecisas, debido a la falta
de estudios poblacionales amplios en muchos paises. Segiin LASID, en paises como Brasil, México
y Argentina, se ha logrado identificar y tratar una mayor cantidad de pacientes, principalmente
las formas mas comunes de IEI, como las inmunodeficiencias a predominio de anticuerpos. 3

En Pert, el tratamiento de los EII en la practica pediatrica aiin se encuentra limitado. Actualmente,
existen cuatro centros nacionales de referencia que brindan atencion especializada en este tipo de
patologias, el Instituto Nacional de Salud del Nifio (INSN), el Instituto Nacional de Salud - San
Borja (INSN-SB), el Hospital Nacional Edgardo Rebagliati Martins (HERM) y Hospital Nacional
Guillermo Almenara Irigoyen (HNGAI), todos ubicados en Lima. El retraso diagnostico viene dado
por el acceso limitado a pruebas diagnodsticas especificas de IEI, y que en la mayoria de casos la
sospecha de EII se realiza hasta que los pacientes presentan infecciones graves o complicaciones
cronicas, lo que retrasa el tratamiento adecuado y empeora el prondstico. 4 Seglin el registro de
inmunodeficiencias primarias de LASID, entre el 2008 al 2022, Peru fue el cuarto pais con mayor
reporte a nivel latinoamericano, habiéndose reportado 288 pacientes diagnosticados, de los cuales
146 casos fueron procedentes del INSN, seguido de 111 casos del HNERM, 26 casos del HNGAI y
4 casos INSN-SB. *

En el Instituto Nacional de Salud del Niflo, el servicio de Alergia, Asma e Inmunologia (SAAI),
creado en marzo del 2013, registr6 en enero del 2025 un total de 58 pacientes diagnosticados con EII.
La mayoria correspondia a inmunodeficiencias a predominio de anticuerpos 30 (51,7%), seguidas de
inmunodeficiencias combinadas asociadas a sindrome 14 (24,1%). De los cuales el 51,7% recibian
terapia de reemplazo con inmunoglobulina G humana al 10% (IVIG), y de estos el 40% procedian de
zonas fuera de la capital (v. Figura 1).
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Figura 1. Registro de pacientes con diagnodstico confirmado de inmunodeficiencia
primaria en el Servicio de Alergia, Asma e Inmunologia del Instituto Nacional de Salud
del Nifio, Lima, Pert, enero del 2025. Fuente: Base de datos del Servicio de Alergia,

Asma e Inmunologia del Instituto Nacional de Salud del Nifo, Pera

Estos hallazgos reflejan la heterogeneidad de las presentaciones
clinicas, lo cual evidencia la necesidad urgente de fortalecer
las capacidades diagnosticas®, En el pais persiste una brecha de
reconocimiento clinico de EII, en una encuesta nacional, menos del
40% de los médicos declard conocer los “10 signos de alerta” de
inmunodeficiencia primaria °, 1o que se refleja en la baja notificacion
y la escasa visibilidad de estas patologias en las estadisticas sanitarias.
Fortalecer la capacitacion continua del personal de salud, en especial
en pediatria y en redes de atencién de zonas de dificil acceso, es
indispensable para la deteccion temprana. Es imperativo que los
médicos pediatras y demas especialidades en Perti reciban formacion
continua sobre el diagnodstico de estas patologias, dado el caracter
multisistémico y el abordaje necesariamente multidisciplinario que
requieren los EII. °

El diagnostico de las  EIl se apoya en cuatro categorias
complementarias:  estudios inmunologicos (inmunoglobulinas
séricas, subclases de IgG, inmunofenotipo linfocitario por
citometria de flujo y pruebas funcionales); estudios genéticos;
pruecbas prenatales; y cribado neonatal. Solo algunos paises
(p. ¢j., Estados Unidos y Alemania) disponen de las cuatro de
manera integrada. 7 En Peru, solo dos categorias se encuentran
disponibles, principalmente en hospitales de referencia.

En este contexto, el SAAI cuenta con un laboratorio para diagnostico
y seguimiento de EIIl que realiza inmunofenotipo linfocitario por
citometria de flujo, subclases de IgG, prueba de dihidrorodamina
123 (DHR) y cuantificacién de interleucinas, entre otros ensayos. No
obstante, el diagndstico prenatal y cribado neonatal sigue siendo no
accesible.

La implementacion nacional del cribado neonatal (p. ej., TREC/
KREC) y de protocolos de diagnodstico prenatal permitiria la
deteccion oportuna de inmunodeficiencias combinadas graves (p.
¢j., SCID), condiciones que, sin intervencidon temprana, se asocian
con alta mortalidad en lactantes. Por ello, fortalecer la infraestructura
diagnostica de los EIl —ampliando la capacidad de biologia
molecular, estandarizando circuitos de referencia y asegurando
cobertura— es una prioridad sanitaria para reducir el subdiagnostico
y mejorar los desenlaces.
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Una vez logrado el diagnostico definitivo, los pacientes con EII
enfrentan obstaculos significativos para acceder a tratamientos
efectivos. La terapia de reemplazo de inmunoglobulina es el pilar
del tratamiento de soporte para pacientes con inmunodeficiencias
primarias asociadas a alteraciones en la produccion de anticuerpos,
tiene disponibilidad limitada en nuestro pais, muy similar a otros
paises, ya que, segin datos internacionales, en muchos paises
en vias de desarrollo, solo una fraccion (0-24%) del costo de la
inmunoglobulina G humana es cubierta por sistemas de salud.®
Asimismo, el manejo integral incluye profilaxis y tratamiento
antimicrobiano ajustados al fenotipo, esquemas de inmunizacion
personalizados, factores hematopoyéticos en neutropenias congénitas,
sustitucion enzimatica, terapias dirigidas segun la via alterada (p. ¢j.,
abatacept, inhibidores de Janus quinasa), e inmunomodulacion de
complicaciones autoinmunes y de drgano (p. ¢j., sirolimus, rituximab).
Otro desafio critico es el acceso a terapias curativas como trasplante
de células madre hematopoyéticas, existente en solo dos hospitales a
nivel nacional. Finalmente, la terapia génica, aunque ha demostrado
grandes beneficios en algunos tipos de EIl como sindrome de Wiskott
Aldrich y enfermedad granulomatosa cronica, actualmente no esta
disponible en Peru, requiriendo una gran transferencia tecnologica’

Por lo tanto, los EIl en Latinoamérica, y particularmente en
Pert, son un reto de salud publica que necesita ser atendido
con urgencia. La falta de infraestructura adecuada y formacion
médica en estas condiciones contribuye al diagnostico tardio y
al acceso limitado del tratamiento. Con el fortalecimiento de la
educacion médica de estas dreas, y la mejora en la infraestructura
de laboratorios especializados en inmunologia, Perti puede mejorar
la calidad de vida de los pacientes con estas enfermedades.
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