
La inmunodeficiencia combinada grave (IDCG) es la forma más 
grave de inmunodeficiencia primaria. Causa una extrema defi-
ciencia del sistema inmunitario afectando a los linfocitos T, B  
Y NK1,2,3, lo que provoca infecciones graves por bacterias, 
virus y hongos. En el pasado se conocía a los pacientes como 
“niños burbuja”.

Sin un diagnóstico y tratamiento adecuados, la IDCG conlleva 
el fallecimiento generalmente antes del primer o segundo 
año de vida.

CRIBADO NEONATAL DE INMUNODEFICIENCIAS 
COMBINADAS GRAVES
Es hora de permitir una vida más allá de la burbuja

La IDCG tiene tratamiento curativo. Principalmente se realiza el 
trasplante de progenitores hematopoyéticos (TPH). También exis-
ten otros tratamientos enzimáticos y génicos como alternativa.

La enfermedad tiene consecuencias severas, incluyendo la 
muerte. Prevalencia de 1:30.000-1:50.000, muy superior a 
la mayoría de enfermedades incluidas en el cribado de al-
gunas CCAA10.

Existe una prueba de cribado sensible validada (cuantifica-
ción de T-cell Receptor Excision Circles, TREC) para detec-
ción en muestras de sangre obtenidas para la prueba del 
talón, que permite detectar otras IDCG y otras IDP3,11.

Se conoce perfectamente la historia natural de la IDCG: es 
asintomática al nacimiento, pero fatal siempre antes del pri-
mer o segundo año de vida en ausencia de tratamiento.

Su confirmación diagnóstica es fácil, y existen tratamientos 
curativos (incluyendo TPH).

El tratamiento antes de los 3,5 meses de edad es más efec-
tivo (94% de supervivencia) que si se aplica después del 
diagnóstico clínico habitual (50% de supervivencia)1,5,12,13.

Se ha demostrado un índice positivo de coste-efectividad en 
relación con los años de vida ajustados por calidad (QUALY) 
y por año ganado de los pacientes tratados. Se están reali-
zando diversos estudios piloto en varios países12,14,15.

Que sea un problema de salud importante por su 
carga o prevalencia; 
 

Que exista una prueba de cribado adecuada y acep-
table para la población;

 
 
Que se conozca a fondo la historia natural de la 
enfermedad;

 
Que estén disponibles medidas diagnósticas, tera-
péuticas o preventivas para los afectados;

Que el tratamiento en fase de latencia sea más efec-
tivo que después del diagnóstico clínico habitual;

 
Que el coste de encontrar los casos sea económica-
mente equilibrado en relación a los posibles gastos 
en atención médica;

El cribado neonatal se utiliza para identificar enfermedades que 
producen graves consecuencias e incluso la muerte si no se 
tratan rápidamente, como la IDCG, permitiendo un diagnóstico 
confirmatorio más rápido.

En España existe el programa de cribado neonatal de enferme-
dades endocrino-metabólicas, que incluye siete enfermedades en 
todo el país6, además de otras muchas en numerosas Comuni-
dades Autónomas. En Cataluña ya está incluida la IDCG en el 
programa de cribado neonatal ampliado desde 2017.

El cribado neonatal de IDCG es necesario para 
diagnosticar en los primeros meses de vida 

esta enfermedad grave y mortal. 

La implantación urgente del cribado 
neonatal de IDCG en España es un imperativo 

moral que salvará vidas.

Sin embargo, el éxito de estos tratamientos 
depende de la edad del diagnóstico. Si el TPH 
se realiza antes de los tres meses y medio de 

edad, la supervivencia es del 94%4,5.

¿Qué es la IDCG? ¿Puede curarse la IDCG?

Qué criterios cumple el  
cribado neonatal de IDCG:

Qué se exige para incluir nuevas patologías  
en el programa de cribado neonatal7,8,9:



¿Qué podemos hacer para salvar las vidas de los bebés con IDCG en España?

En 2016, la Asociación Española de Déficits Inmunitarios Primarios (AEDIP), la Sociedad Española de Inmunología (SEI), la Aso-
ciación Española de Pediatría (AEP) y la Sociedad Española de Infectología Pediátrica (SEIP), con el apoyo de la Organización 
Internacional de Pacientes por las Inmunodeficiencias Primarias (IPOPI), iniciaron una campaña para incluir la IDCG en el programa 
de cribado neonatal. Desde entonces, la campaña ha logrado los siguientes hitos:
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Es necesario incluir la IDCG en el programa de cribado neonatal de la Cartera de 
servicios comunes del sistema nacional de salud (SNS).

Esta decisión es competencia de la Subdirección General de Cartera de Servicios 
del Sistema Nacional de Salud y Fondos de Compensación, y deben aprobarla todas 

las Comunidades Autónomas en el Consejo Interterritorial del SNS.

El proceso de inclusión del cribado neonatal de IDCG en toda España está durando 
más de lo deseado. Es hora de permitir una vida más allá de la burbuja: el Ministe-
rio de Sanidad debe incluir el cribado neonatal de IDCG en la Cartera de servicios 

comunes del SNS para salvar las vidas de los pacientes con IDCG.

Vigente en los siguientes países: Vigente en las siguientes regiones: Estudios piloto en:

Francia, Países Bajos21, Reino 
Unido, Finlandia, Polonia17, Eslova-
quia17 y España10,22. 

Estados Unidos16, Noruega17, 
Israel18, Nueva Zelanda19, Islandia17, 
Taiwán20, Suiza17, Suecia17, Alema-
nia17 y Dinamarca17.

Algunas regiones europeas en Ita-
lia (Toscana), España (Cataluña), 
así como en Australia y Canadá. 

¿Existe el cribado de IDCG en otros países?


