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CARTA AL EDITOR

Enfermedad invasora por
notificado  en  el  Registro  Español  de  Inmunodeficiencias  Pri-
marias  (REDIP)  2.077  casos  de  inmunodeficiencias  primarias,

d
c
c
L
d
e

s
g
y
e
e
l
p
e
s
i
3
d
s

c
p
e
d
s
p
p
d
m
2
l
h

l
i
e
n
a
l
f
l

Neisseria meningitidis
serogrupo 29E y deficiencia
de  C5

Invasive disease due to Neisseria meningitidis
serogroup 29E and C5 deficiency

Sr.  Editor:

En el  número  de  Anales  de  Pediatría de  enero  del  2013  comu-
nicamos  el  caso  de  una  paciente  de  17  meses  de  edad
diagnosticada  de  enfermedad  invasora  por  Neisseria  menin-
gitidis  del  serogrupo  29E1,  de  quien  queremos  comentar
ahora  el  estudio  inmunitario  realizado  después  de  ser  dada
de  alta.  Puesto  que  el  serogrupo  29E  es  excepcional  como
causa  de  enfermedad  invasora,  se  practicó  un  estudio
inmunitario  que  demostró  una  marcada  disminución  de  la
capacidad  hemolítica  del  suero,  tanto  por  la  vía  clásica
(CH50  ausente)  como  por  la  alternativa  (AP50  ausente),
con  cifras  normales  de  los  factores  C3  (106  mg/dl)  y  C4
(32  mg/dl)  y  una  deficiencia  de  la  fracción  C5,  al  medir
la  concentración  de  los  diferentes  componentes  de  la  vía
terminal  y  mediante  estudios  funcionales  con  factor  C5  puri-
ficado  y  cuantificando  el  complejo  C5b-9  soluble  en  suero.  En
el  estudio  genético,  se  detectó  una  mutación  en  homocigosis
(c.2607  2608delAA  /  p.Ser870ProfsX3),  que  es  responsable
de  la  generación  de  una  proteína  truncada  de  C5  sin  activi-
dad  funcional.

El  sistema  del  complemento,  con  más  de  30  componen-
tes,  es  un  mecanismo  esencial  de  la  inmunidad  innata  y
adaptativa,  cuya  función  consiste  en  la  opsonización,  la  qui-
miotaxis  y  la  lisis  celular  y  bacteriana.  Todo  ello  sucede
gracias  a  la  activación  en  cascada  de  las  diferentes  proteí-
nas  que  conforman  el  sistema  del  complemento  mediante
una  de  las  3  vías  definidas,  la  vía  clásica  (C1qrs,  C2  y  C4),
la  vía  alternativa  (C3,  factor  B  y  properdina)  o  la  vía  de  las
lectinas  (lectina  de  unión  a  la  manosa),  llegando  a  un  punto
común  (C3b)  y  con  la  finalización  de  la  fracción  terminal  del
complemento  (C5b-9)  para  dar  lugar  a  un  sistema  molecular
denominado  complejo  de  ataque  a  la  membrana.

Aunque  no  se  conoce  bien  la  prevalencia  actual  de  la
Cómo  citar  este  artículo:  Rius  Gordillo  N,  et  al.  Enfermedad  inva
de  C5.  An  Pediatr  (Barc).  2013.  http://dx.doi.org/10.1016/j.a

deficiencia  primaria  del  complemento,  por  los  pocos  regis-
tros  publicados,  se  estima  que  es  de  alrededor  de  un
0,03%  en  la  población  general2.  Hasta  julio  del  2013  se  han
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e  los  cuales  el  13%  corresponde  al  grupo  de  deficiencia  del
omplemento,  siendo  la  gran  mayoría  pacientes  diagnosti-
ados  de  angioedema  hereditario  por  defecto  C1  inhibidor3.
a  deficiencia  de  C5  se  ha  descrito  en  la  literatura  en  alre-
edor  de  50  pacientes4 y  tan  solo  hay  un  caso  notificado  en
l  REDIP.

Los  defectos  de  la  vía  terminal  del  complemento  (C5b-9)
e  transmiten  mediante  herencia  autosómica  recesiva.  El
en  del  factor  C5  está  localizado  en  el  cromosoma  9q32,3

 tiene  41  exones,  mientras  que  los  genes  de  C6,  C7  y  C9  se
ncuentran  en  el  cromosoma  5p13  y  los  de  C8alfa  y  C8beta
n  el  1p32.  Aunque  se  han  descrito  defectos  combinados,  en
a  mayoría  de  los  casos  se  ve  afectado  un  solo  componente,
referentemente:  el  C5  y  el  C8  en  la  raza  caucásica,  el  C6
n  afroamericanos  y  el  C9  en  japoneses5. Tales  deficiencias
e  asocian  a  infecciones  por  microorganismos  encapsulados,
nvasoras  y  recurrentes,  y  se  han  comunicado  hasta  en  el
9%  de  los  pacientes  con  al  menos  un  episodio  de  enferme-
ad  meningocócica  invasora;  curiosamente,  estos  episodios
on  más  leves  y  tienen  una  menor  tasa  de  mortalidad6.

No  hay  unanimidad  en  la  indicación  de  realizar  un
ribado  sistemático  de  la  función  del  complemento  en  los
acientes  previamente  sanos  tras  un  primer  episodio  de
nfermedad  meningocócica  invasora.  La  prevalencia
e  estas  alteraciones  presenta  diferencias  importantes
egún  el  país  de  estudio  y  se  observan  principalmente  en
acientes  con  enfermedad  recurrente  o  por  serogrupos
oco  frecuentes  (X,  Y,  Z,  W135  y  29E).  El  cribado  con  la
eterminación  de  CH50  y  AP50,  y  posterior  caracterización
olecular7, debe  realizarse  siempre,  por  tanto,  en  estas

 situaciones,  como  también  hay  que  considerarlo  en
os  pacientes  tras  una  primera  infección  por  serogrupos
abituales8,9.

A  pesar  de  no  disponer  de  un  tratamiento  sustitutivo  en
a  mayoría  de  los  defectos  del  complemento,  es  importante
dentificar  a  estos  pacientes  para  llevar  a  cabo  una  adecuada
ducación  sanitaria  de  las  familias  en  cuanto  al  rápido  reco-
ocimiento  de  procesos  infecciosos,  iniciar  precozmente  la
ntibioticoterapia  e  instaurar  medidas  profilácticas  como
a  vacunación  antimeningocócica  conjugada  tetravalente
rente  a  los  serogrupos  A,  C,  Y  y  W135,  y  próximamente  con
a  nueva  vacuna  frente  al  serogrupo  B,  el  más  prevalente  en
sora  por  Neisseria  meningitidis  serogrupo  29E  y  deficiencia
npedi.2013.10.045

uestro  medio5,10,  al  igual  que  frente  a los  otros  2  microor-
anismos,  neumococo  y  Haemophilus  influenzae  serotipo  b,
ausantes  de  enfermedad  invasora  y  meningitis.
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