
La Ataxia Telangiectasia (A-T) es un síndrome neurodegenerativo, autosómico recesivo, catalogada como 
una inmunodeficiencia primaria.1
Es causada por la mutación del gen ATM (11q22.3-23.1), el cual participa en el reconocimiento y corrección 
de errores durante la replicación de DNA.6 Su mutación provoca disminución o ausencia de la proteína ATM 
(ATMp).1,2  La ATMp  está involucrada en varias funciones celulares, incluyendo el control del ciclo celular, 
la apoptosis, la respuesta al daño del ADN, el estrés oxidativo y el metabolismo mitocondrial. 3,1,4 
La A-T tiene afectación multisistémica y variabilidad en el fenotipo.1, 5
El objetivo del trabajo es describir las características clínicas e inmunológicas de los pacientes
y evaluar la presencia de la proteína ATM. 
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Se captó dentro de la consulta de inmunología del Instituto Nacional de Pediatría 
a 9 pacientes con diagnóstico confirmado de A-T.
Se recolectaron los datos clínicos (historia clínica y expediente).
Se tomó una muestra de sangre a 8 pacientes.
Se realizó inmunotipificación celular, linfoproliferación y expresión de ATMp. 
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R e s u l t a d o s
Se valoraron 9 pacientes, 6 niñas y 3 niños, en un rango de 6-14 años. 
3 pacientes tienen antecedente de endogamia y 2 consanguinidad. 1 
paciente antecedente de neoplasia. 
La ataxia fue el primer signo de sospecha. La edad promedio diag-
nóstico fue 67 meses (36 – 99), retraso de diagnóstico 41 meses. La 
edad de comienzo de silla de ruedas 9.4 años (8-11).
7/9 antecedente de infecciones de repetición, 3 requirieron hospital-
ización. 6/9 requieren uso Gammaglobulina.  
2/9 hipogammaglobulinemia, 3/9 disminución selectiva de IgA y 4 
con niveles normales.
Se expresa la mediana y rangos mínimos y máximos en células/µL:
Leucocitos totales 6612.5 (1350-25400), neutró�los 4496.5 (959-
14732), linfocitos 1451 (74-1541); linfocitos B (CD19+), 80.5 (5-329). 
Linfocitos T (CD3+) 863 (31-6955). Linfocitos T citotóxicos CD8+ pre-
sentan 245.5 (12-3050). Linfocitos T helper (CD4+) 199.5 (18-2851). 
Tabla 1
7/8 pacientes presentaron disminución de la expresión de la ATMp.  
8/8 proliferaron ante estímulos �tohemaglutinina y antiCD28+, 7/8 
prolifero ante CD3.

D i s c u s i ó n
Las alteraciones en la inmunidad celular más comunmente reportadas  
son la linfopenia, a expensas de Linfocitos T (CD4+CD45+RA) y asociado a 
disminución de linfocitos B.7,8,9  7/8 pacientes presentaron linfopenia a 
expensas de LT.
Los pacientes pueden presentar una cantidad normal, un nivel medio o 
una disminución de la proteína ATM; sin embargo el resultado no puede 
asociarse a las manifestaciones clínicas. Solo un paciente presenta niveles 
normales.  La actividad residual de la proteína podría correlacionarse con 
el fenotipo. 7,8,9
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Edad Sexo Infección Malignidad AFP Igs GG Citometría Linfoproliferación ATM

1 6 M IVAS No ↑ Normal No Linfopenia
↓LB, ↓LT, ↓CD8+, ↓CD4+ RO/ RA Responde ↓

2 11 M IVAS * No ↑ HGG Sí Leuco-, neutro-, monocito-, linfopenia:
↓LB, ↓NK,  ↓LT, ↓CD8+, ↓CD4+ RO/ RA Responde ↓

3 9 F No* LNH ↑ ↓IgA Sí Leuco-, neutro-, monocito-, linfopenia*:
↓LB, ↓LT, ↓CD4+ RO/ RA Responde ↓

4 12 F IVAS, 
GEPI* No ↑ ↓IgA Sí Monocito y linfopenia*: 

↓LB, ↓LT, ↓CD4+ RO/ RA Responde ↓

5 12 F IVAS* No ↑ normal Sí Monocito y linfopenia: 
↓LB, ↓NK, ↓LT, ↓CD8+,  ↓CD4+ RO/ RA Responde ↓

6 10 M IVAS No ↑ ↓IgA Sí Monocito y linfopenia: 
↓LB, ↓LT, ↓CD8+,  ↓CD4+ Responde Normal

7 13 F IVAS No ↑ Normal No SR SR SR

8 11 F IVAS No ↑ ↑IgM No Monocito y linfopenia: 
↓LB, ↓LT, ↓CD8+,  ↓CD4+ Responde ↓

9 14 F IVAS No ↑ HGG Sí ↑Linfocitos 
normal LB, ↑LT, ↑CD8+, ↑CD4+ 

No responde anti 
CD3+ ↓

Tabla 1: Muestra las características inmunológicas del paciente. HGG: Hipogammaglobulinemia. IVAS: Infec-
ción de Vías aéreas superiores. GEPI: Gastroenteritis Infecciosa. LB: Linfocitos B, LT: Linfocitos T, CD4+: Linfoci-
tos T helper (LTh) , CD8´+: Linfocitos citotóxicos. Ro: LTh memoria : Ra: LTh naïve, SR: Sin resultados

C o n c l u s i o n e s
La A-T sigue siendo subdiagnosticada, presenta retraso del diagnóstico.
Valorar estado inmunológico al diagnóstico para no retrasar inicio del 
tratamiento sustitutivo.
La presencia de ATMp no descarta el diagnóstico de A-T. Para establecer 
relación genotipo-fenotipo y pronóstico, se requiere realizar además es-
tudios funcionales de esta.

  Una vista a la proteína ATM.


