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BREU RESUM DEL CONTINGUT: 

 

Protocol d’actuació per descartar una immunodeficiència primària en pacients amb enteropatia 

greu de 0 a 6 anys (o més de 6 anys si tenen altres factors de risc). 
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1. JUSTIFICACIÓ. 

La malaltia inflamatòria intestinal (MII) com la colitis ulcerosa (CU) o la malaltia de Crohn (MC) 

són malalties cròniques i recurrents, caracteritzades per dolor abdominal, diarrea, sagnat i mala 

absorció. La MII s’ha considerat un estat hiperinflamatòri ateses les interaccions alterades entre 

el sistema immunitari i la flora bacteriana de l’intestí del comensal. No obstant això, hi ha 

proves que  la MC pot estar causada per una disminució de l’alliberament de citoquines pro-

inflamatòries i d’un deteriorament de la resposta inflamatòria aguda, la qual cosa suggereix que 

la MII podria ser una immunodeficiència en comptes d’una reacció inflamatòria excessiva. 

Aquesta teoria ha estat recolzada per observacions en pacients amb immunodeficiències 

primàries, com la síndrome de Wiskott-Aldrich o l’IPEX (Immunodisregulació, 

poliendocrinopatia, enteropatia, lligat al cromosoma X). Per contra, els defectes en la down-

regulació antiinflamatòria de la resposta immunitària, com s’ha observat en pacients amb 

defectes mendelians a la via de senyalització de la IL-10, donen suport a la teoria de la 

hiperinflamació. 

És especialment important el despistatge d’IDP en els casos de very early onset inflammatory 

bowel disease (VEO-IBD) que afecten a nens de 0 a 2 anys d’edat on la incidència de defectes 

monogènics associats a IDP és major. Aquests defectes genètics poden alterar la funció de la 

barrera epitelial intestinal o afectar la immunitat innata i/o adaptativa. 

És per això que, mitjançant un algoritme de proves de laboratori concretes, hem de ser 

capaços de diferenciar aquestes dues entitats, ja que en dependrà el seu tractament i 

pronòstic. 
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2. OBJECTIU. 

Detecció de defectes monogènics associats a IDP com a causa d’enteropatia greu o amb mala 

resposta al tractament a pediatria mitjançant la utilització d’un algoritme diagnòstic creat 

específicament. 

 

3. ÀMBIT D’ACTUACIÓ. 

Pacients de 0 a 6 anys d’edat (o més de 6 anys si tenen altres factors de risc com múltiples 

familiars afectes, presència de consanguinitat a la família, falta de resposta al tractament, o 

tenir altra clínica associada) atesos per estudi d’enteropatia greu a l’Hospital Universitari Vall 

d’Hebron. 
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4. ALGORITME D’ACTUACIÓ 
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Taula 1: Defectes d'Immunodeficiència Combinada associats a Malaltia Inflamatòria Intestinal 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

6. ANNEXOS. 
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Taula 2: Avaluació genètica per malalties gastrointestinals (Gens inclosos al panell 2 de Trusight)  

 


