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El Síndrome Hiper IgE (HIES) pertenece a un grupo de error innato de la 

inmunidad combinada asociado a síndromes los cuales comparten la 

tríada caracterizada por eccema, inmunoglobulina E sérica elevada e   

infecciones recurrentes sinopulmonares y cutáneas. La causa genética 

más común es autosómica dominante debido a mutaciones heterocigo-

tas con pérdida de función de STAT3. Debido a los diferentes defectos 

moleculares    subyacentes, existen variaciones fenotípicas significativas 

entre el HIES.  

STAT3 

STAT3   DOCK8 ZNF341     PGM3 CARD11 ERBB2 

Mutaciones asociadas a HIES 

Dentro de la revisión se encontraron 4 pacientes con sospecha de 

HIES que tuvieron >30 puntos de los CG. Los criterios coincidentes en 

todos los casos fueron el antecedente de eccema y de neumonías      

recurrentes. Sólo la paciente de mayor edad cumplió los criterios de  

escoliosis, hiperlaxitud y fracturas patológicas. Sólo se pudo realizar 

secuenciación de exoma en un paciente identificando la pérdida de   

función del gen STAT3. Todos los pacientes tuvieron mejoría clínica con 

la administración de inmunoglobulina. Se describe una serie de casos 

con sospecha clínica de HIES haciendo énfasis en la importancia del 

uso de los CG en centros donde no se cuenta con posibilidad de       

estudio genético, es posible que algunos de los criterios no se          

manifiesten en la infancia temprana por lo que ante características    

sugestivas y/o antecedentes familiares de HIES se debe realizar un   

seguimiento estrecho. El diagnóstico y el tratamiento temprano mejoran 

la calidad de vida. 
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Figuras 1 y 2. Paciente No. 4 de 10 años de edad que cuenta con pérdida 

de función de STAT3. Se observa puente nasal ancho, indicios de fascie tosca y 

asimetría de hombros por escoliosis. Los criterios de Grimbacher (CG) consisten en un sistema de puntuación 

utilizado para la sospecha diagnóstica de HIES. Una puntuación de 30 

tiene una sensibilidad del 87,5% para predecir mutación de STAT3 y una 

especificidad del 80,6%.   

 <20 puntos: Diagnóstico probable. 
 20 a 40 puntos: Diagnóstico dudoso. 
 >40 puntos: Diagnóstico probable. 

 Características 
Paciente  No. 1 

(P1) 

Paciente  No. 2 

(P2) 

Paciente  No. 3 

(P3) 

Paciente No. 4 

(P4) 

Género Masculino Masculino Femenino Femenino 

Edad actual 3 años 5 meses 4 años 9 meses 13 años 10 años 

Edad al  diagnóstico 9 meses 8 meses 9 años 8 meses 9 años 

Niveles Ig E al               

diagnóstico (UI/ml) 
3189 374 6660 72 

Niveles eosinófilos           

al diagnóstico (cél/µl) 
2000 1350 830 510 

Linfopenia No Si No No 

Mutación genética 
No se ha             

realizado 

No se ha            

realizado 

No se ha         

realizado 

Pérdida de      

función STAT3 

Diagnóstico Probable Probable Probable Confirmado 

Tratamiento Ig IV 
Ig IV, profilaxis 

TMT/SMX 
Ig IV Ig SC 

Respuesta al  tratamiento Adecuada Adecuada Adecuada Adecuada 

Criterios de Grimbacher P 1 P2 P3 P4 

Nivel más alto de IgE sérica (UI/ml) 10 1 9   

Abscesos cutáneos     8   

Episodios de neumonía 2 6 2 4 

Alteraciones del parénquima      

pulmonar 
  8   4 

Retención de dientes primarios         

Escoliosis (Ángulo de curvatura 

máxima) 
      4 

Fracturas patológicas       4 

Recuento de eosinófilos (mm3) 6 6 6   

Facies característica 2   5 2 

Anomalías en línea media         

Rash neonatal   4     

Eczema (peor estado) 2 4 4 4 

Infecciones de vías respiratorias  

altas al año 
    2   

Candidiasis 2 2 3 4 

Otras infecciones graves 4 4   4 

Infección fatal 4 4     

Hiperlaxitud       4 

Linfoma         

Aumento de ancho nasal 3   3 1 

Paladar alto 2       

Corrección por edad 7 7     

Total de puntos 44 46 42 35 

Se realizó una revisión retrospectiva, se incluyeron pacientes con         

probable HIES con >30 puntos de los CG entre julio 2020 y julio 2021.  

Ig: Inmunoglobulina, IV: Intravenosa, SC: subcutánea, TMT/SMX: Trimetroprim/sulfametoxazol 

https://onlinelibrary.wiley.com/action/doSearch?ContribAuthorStored=Al-Shaikhly%2C+Taha

