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Enfermedad Granulomatosa Cronica,
¢;,gqué sintomas nos deben alertar?

S. Martinez Pefias, B. Alvarez Vallejo, E. Cervantes Hernandez, E. GoOmez Imbernon, N. Garcia Sanchez, Al. Menasalvas Ruiz
Seccion de Infectologia Pediatrica. Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca de Murcia

La Enfermedad Granulomatosa Cronica (ECG), es una
iInmunodeficiencia primaria hereditaria poco frecuente

Mediante 4 casos clinicos se pretende facilitar la sospecha diagnodstica
temprana, con lo que mejoraremos el pronostico y la calidad de vida de
estos pacientes. Con su diagnostico podremos ofrecer consejo geneético

debida a una alteracion en la fagocitosis. . .
para planificar descendencia futura de los padres.

H® Clinica

Edad al diagnostico

Antecedentes familiares y
personales

Caso 1 (8 anos) Caso 2 (12 anos) Caso 3 (4 anos) Caso 3 (7 anos)

5 anos, nino 2 meses, ninNo 5 meses, nino 3 meses, nino

Caucasico Magrebi Al mes de vida ITU febril y

bronquiolitis

Magrebi

Padres primos segundos

Hermano fallecido al afio Fallo de medro

de vida por infeccion

Infeccioso

Neumonia necrotizante de  Neumonia necrotizante
LID, evolucion torpida bilateral

Motivo de ingreso

esplénicas,

Tio materno fallecido en
la infancia por cuadro

Sospecha de sindrome
hemofagocitico, LOEs

Estancamiento ponderal
Padres primos hermanos
Hermana fallecida a los 2

anos por sepsis por
Burkholderia Cepacia

Adenopatia inguinal
fistulizada, trombopenia,
hepatoesplenomegalia

poliadenopatias, lesiones
cutaneas y neumonia
LMD sin respuesta a
tratamiento antibiotico
inicial

Cultivo de lesidon cutanea: -
Serratia marcescens

Aislamiento microbiologico - -

Pruebas diagnosticas Ausencia de capacidad Ausencia de capacidad  Ausencia de capacidad Ausencia de capacidad
oxidativa de PMN medida oxidativa de PMN medida oxidativa de PMN medida oxidativa de PMN medida

por estallido respiratorio  por estallido respiratorio  por estallido respiratorio  por estallido respiratorio

Complemento,
iInmunoglobulinas y
poblaciones linfocitarias
normales

Complemento,
iInmunoglobulinas y
poblaciones linfocitarias
normales

Complemento,
inmunoglobulinas y
poblaciones linfocitarias
normales

Complemento,
iInmunoglobulinas y
poblaciones linfocitarias
normales

Estudio genético Gen NCF2 (herencia AR) Gen CYBB y deleccion XK Gen CYBB (herencia Gen NCF2 (herencia AR)

(herencia ligada al X) ligada al X)

Profilaxis ltraconazol, cotrimoxazol Itraconazol, cotrimoxazol, Itraconazol, cotrimoxazol Itraconazol, cotrimoxazol
interferon
Trasplante de células Si, noviembre 2021 No Si, septiembre 2020 Pendiente
progenitoras hematopoyéticas
Exterior
AR22° EGC
EGC ligada al X CYBA - 16g24

CYBB - Xp21.1 \
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Debemos sospechar inmunodeficiencia ante un nino, con antecedentes familiares de consanguinidad y/o fallecimiento
por causa infecciosa, que presente infecciones por microorganismos atipicos, repetidas y/o de evolucion torpida. En
concreto en EGC si fallo de medro, afectacion respiratoria, digestiva y/o cutanea con abscesos profundos, sepsis por

S. marcescensy B. cepacia, entre otros.

Mutaciones en el complejo NADPH-oxidasa relacionadas con EGC
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Hospital Clinico Universitario
“Virgen de la Arrixaca”

El TCPH es curativo, se obtienen mejores resultados en etapas tempranas de la enfermedad.
La profilaxis farmacologica es necesaria, dado que disminuye la incidencia de infecciones.
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