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Agammaglobulinernia ligada al cromosoma X. A propósito de un 
caso 

RESUMEN: La enfermedad de Bniton o agammaglobulinemia ligada al cromosoma X es 
una enfermedad de carácter recesivo ligado al sexo con una profunda alteración de 
la inmunidad humoral y una inmunidad celular normal. Clínicamente se caracteriza 
por infecciones respiratorias y digestivas de repetición que comienzan en torno al 
séptimo mes de vida. El tratamiento es profiláctico y consiste en la administración de 
inmunoglobulina humana. Con esto se consigue reducir el número y la gravedad de 
las infecciones que afectan a estos pacientes. PALABRAS CLAVE: ENFERMEDAD DE BRUTON. 
INMUNOGLOBULINAS. 

X-LINKED AGAMMAGLOBULINEMIA. APROPOS ONE CASE. (SUMMARY): X-linked 
Agammaglobulinemia (Bruton disease) is a sexlinked recesive disorder characterized 
!->y a deep depression of humoral inrnunity with normal celuiar inmunity. The most 
common clinical pictures are iecurrent respiratory and gastrointestinal infections. The- 
se infections begin when maternal antibodies decreased. Intravenous inmunoglobu- 
lins adrninistration is the treatment of choice. This treatment dirninish the number and 
gravity of infections. KEY WORDS. BRUTON DISEASE. INMUNOGLOBULINS. 

INTRODUCCIÓN asocia una neutropenia más o menos gra- 
ve que generalmente tiene un carácter 

La agammaglobulinemia ligada al cro- 
transitorio (3). El tratamiento es funda- 

mosoma X o enfermedad de Bruton es 
una enfermedad hereditaria de carácter mentalmente profiláctico y consiste en  la 

administración intravenosa de  inmuno- recesivo ligado al sexo, que se caracteri- 
za por una afectación profunda de la globulina humana, con lo que se consi- 

inmunidad humoral con una inmunidad gue reducir el número y la gravedad de 

celular normal (1). las infecciones que afectan a estos 
nacientes. 

La clínica de  la enfermedad suele con- 
sistir en  infecciones de repetición, sobre 
todo del tracto respiratorio tanto alto 
como bajo y en frecuentes diarreas bien 
de origen vírico, bacteriano o por proto- 
z o o ~  (2). La sintomatología comienza 
generalmente a partir del sexto o séptimo 
mes de vida, cuando los anticuerpos reci- 
bidos de la madre están ya en  unos nive- 
les muy bajos. Con relativa frecuencia se 

Lactante de  siéte meses de edad que 
ingresa por ,p'fesentar fiebre, vómitos y 
diarrea intermitente de un mes de evolu- 
ción. Entre sus antecedentes familiares 
destacaba la existencia de un tío materno 
fallecido a los 11 meses de edad en el 
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TABLA 1. INMUNODEFICIENCIAS HUMORA- genéticas (RFLPS) analizando las vellosida- 
LES PRTivíAFüAS des coriónicas de madres portadoras. 

Agammaglobulinemia ligada al cromosoma X. 
Hipogammaglobulinemia con híper IgM. 
Deficit de IgA. 
Deficiencia selectiva de subclases de IgG. 
Síndrome de inmunodeficiencia variable común. 
Inmunodeficiencias bien definidas: 
- Wiskott-Aldrich. 
- Ataxia Telangiectasia. 

TABLA 11. INMUNODEPICIENCIAS HUMORA- 
LES SECUNDARIAS 

Enteropatía pierde proteínas. 
Síndrome nefrótico. 
Neoplasias linfoides. 
Linfangiectasia intestinal. 
Mieloesclerosis. 
Uremia prolongada. 
Timoma. 
Hipoplasia medular. 
Fármacos: Corticoides, fenitoína, citostáticos, 

penicilamida, etc. 

En cuanto al tratamiento consiste fun- 
damentalmente en la administración pro- 
filáctica de inmunoglobulina humana 
intravenosa a dosis de 400 mgrs/Kg cada 
21 ó 30 días. Parece que esta pauta es la 
que consigue unos mejores niveles de 
inmunoglobulinas en sangre así como 
una menor frecuencia de infecciones y 
menor número de días de hospitalización 
(9). Es prudente en estos niños evitar la 
vacunación con virus vivos por la fre- 
cuencia de reacciones adversas (1). 

La evolución de estos pacientes en 
tratamiento con inmunoglobulinas endo- 
venosas es favorable. No obstante algu- 
nas enfermedades presentan una inciden- 
cia aumentada en estos pacientes como 
son: amiloidosis sistémica, adenocarcino- 
ma gástrico, carcinoma colorrectal y 
sobre todo el déficit aislado de hormona 
de crecimiento, por lo que es importante 
en estos pacientes seguir la curva de cre- 
cimiento (10). 
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