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Inmunodeficiencia común variable (IDCV) se caracteriza por hipogammaglobulinemia y producción 
alterada de Inmunoglobulina específica, se presenta con infecciones bacterianas recurrentes, 
autoinmunidad, enfermedad pulmonar intersticial, enteropatía, linfoproliferación, malignidad y atopia1. 
Deficiencia de adenosin deaminasa tipo 2 (DADA2) es una enfermedad autosómica recesiva, con 
características clínicas como poliarteritis nodosa, fiebre, livedo racemosa, infartos lacunares, 
hepatomegalia con hipertensión portal, Síndrome de Sneddon e inmunodeficiencias de células B2 .

Femenino de 26 años, inicia a los 12 con fiebre, 
mialgias, artralgias, adenopatías, equimosis, tras lo 
cual fue diagnosticada con IDCV asociada a 
mielodisplasia, iniciando sustitución con 
Inmunoglobulina humana y filgrastrim. Ha 
presentado crisis gelásticas, hipogammaglobulinemia, 
infecciones recurrentes, gingivitis, pioderma 
grangrenoso, enfermedad pilonidal, hidrosadenitis 
supurativa, livedo reticular y fenómeno de Raynaud. 
Requirió laparotomía por quiste hemorrágico de 
ovario complicándose con seroma, granuloma, 
choque séptico y dehiscencia de herida. Hermano 
menor con IDCV. Se realiza secuenciación con 
alteración patogénica ADA2 y CTLA-4.

IDCV con defectos del número y función de células fagocíticas justifica el cuadro cursado por 
la paciente a lo largo de su vida. Al realizar secuenciación, vemos que se trata de una 
alteración descrita posterior al inicio del padecimiento de la paciente, abriéndonos a 
considerar otras alternativas de tratamiento más dirigidas, así como explicar muchas de las 
manifestaciones y complicaciones de la paciente, como las cutáneas, neurológicas y de igual 
manera las relacionadas con la IDCV.
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