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1. DATOS BÁSICOS DEL TFG:

Título: Estudio del Sistema Inmunológico en el síndrome de microdeleción del cromosoma 22q11.2

Descripción general (resumen y metodología):

La microdeleción del cromosoma 22q11.2 da origen a una gran variabilidad clínica dependiendo de
los genes afectados. En relación al Sistema inmunológico da origen al sindrome de DiGeorge que
puede ser total o parcial.
 El objetivo de este trabajo es analizar el Sistema Inmunológico de 42 pacientes diagnosticados del
Síndrome de microdeleción del Cromosoma 22q11.2.
Para ello se llevará a cabo un estudio de :
1) Niveles de IgG (Total y subclases IgG1, IgG2, IgG3 e IgG4), IgA, IgM, IgD e IgE.
2) Subpoblaciones linfocitarias LT, LB y NK. 
2.2) Subpoblaciones de linfocitos T CD4+ (TH1, TH2, TH17 y Treg). 
2.3) Inmunofenotipo de linfocitos B (linfocitos B “naive”, Linfocitos B memoria sin cambio de
isotipo, Linfocitos B memoria con cambio de isotipo, Linfocitos B marginales, Linfocitos B CD21 low
y Palsmablastos). 
3) Análisis de las familias y del repertorio del receptor de los linfocitos T (TCR) y de los linfocitos B.
4) Estudio de citocinas y quimiocinas en sangre periférica en basal y durante infecciones.
5) Estudios funcionales:
5.1) Activación in vitro de linfocitos T y niveles de citocinas en el sobrenadante después de
estimular con mitógenos.
5.2) Respuesta de anticuerpos IgG total e IgG2 después de dosis de recuerdo a las vacunas con
neumococo (antígeno polisacárido) y toxoides tetánico y diftérico (antígenos proteícos)
5.3) Actividad NK
6) Serología viral completa: EBV, Citomegalovirus, Hepatitis, Varicela, SARS-Cov2.
7) Reananálisis completo con optical mapping
Valoración integral para decidir si se instaura el tratamiento con Inmunoglobulinas.

Tipología: Trabajos experimentales, de toma de datos de campo o de laboratorio.

Objetivos planteados:
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