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Síndrome de Chediak-Higashi en 
fase acelerada
Reporte de un caso

Resumen
-RXVSHYGGMzR��)P�WuRHVSQI�HI�'LIHMEO�,MKEWLM��7',�IW�YR�TE-
decimiento congénito raro. Se han reportado poco menos de 
����GEWSW�IR�PSW��PXMQSW����EySW�IR�XSHS�IP�QYRHS��)W�YRE�
IRJIVQIHEH�UYI�WI�XVERWQMXI�HI�QERIVE�EYXSRzQMGE�VIGIWM-
ZE��WI�QERM½IWXE�IR�PE�MRJERGME�XIQTVERE�TSV�EPFMRMWQS�SGYPS-
GYXjRIS�]�TIPS�TPEXIEHS��GSR�MRJIGGMSRIW�FEGXIVMEREW�]�ZMVEPIW�
TSV�MRQYRSHI½GMIRGME��WIGYRHEVMS�E�EPXIVEGMSRIW�IWXVYGXYVEPIW�
]�JYRGMSREPIW�HI�PSW�PIYGSGMXSW��PEW�TEVXMGYPEVMHEHIW�IWXVYGXYVE-
PIW�TYIHIR�MHIRXM½GEVWI�EP�QMGVSWGSTMS�IR�YR�JVSXMW�HI�WERKVI�
TIVMJqVMGE��'EWS�GPuRMGS��)W�YR�TVIIWGSPEV��IYXVz½GS��HI���EySW�
HI�IHEH�UYI�HIFYXE�GSR�KVER�LITEXS�IWTPIRSQIKEPME�]�½IFVI��
en la exploración se observó la presencia de pelo plateado, 
PSW�TEHVIW�RIKEVSR� MRJIGGMSRIW�VIGYVVIRXIW��7I�VIEPM^EVSR� PSW�
estudios pertinentes observándose pancitopenia, estudio de 
cabello con cúmulos melánicos pequeños y desordenados, 
KVERHIW� KVERYPEGMSRIW� MRXVEGIPYPEVIW� IR� TSPMQSVJSRYGPIEVIW�
]�PMRJSGMXSW��MRQYRSJIRSXMTS�RIKEXMZS�TEVE�GqPYPEW�QEPMKREW�I�
incremento considerable en niveles de colesterol,  triglicéridos, 
MRQYRSKPSFYPMREW�-K+�XSXEPIW�]�XVERWJIVVMRE�GSR�PS�UYI�WI�PPI-
KE�EP�HMEKRzWXMGS�HI�WuRHVSQI�HI�'LIHMEO�,MKEWLM��7I� MRMGMz�
XVEXEQMIRXS�GSR�GMGPSWTSVMRE��MRQYRSKPSFYPMRE�+�]�TVIHRMWSRE��
PEQIRXEFPIQIRXI�TSV�WY�IZSPYGMzR�XER�EZER^EHE��GYVWE�GSR�
IWXEHS�HI�GLSUYI�GSR�QY]�QEPEW�IWTIVER^EW�HI�ZMHE��LUX MÉ-
DICA, AÑO 10, NÚMERO 31, SEPTIEMBRE-DICIEMBRE 2015, PP 61-70
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Abstract 
--RXVSHYGXMSR��8LI�'LIHMEO�,MKEWLM�W]RHVSQI��',7�MW�E�VEVI�
GSRKIRMXEP�GSRHMXMSR��WPMKLXP]� PIWW� XLER�����GEWIW�LEZI�FIIR�
VITSVXIH�MR�XLI�PEWX����]IEVW�EPP�SZIV�XLI�[SVPH��-X�MW�E�HMWIEWI�
XLEX�MW�XVERWQMXXIH�JVSQ�EYXSRSQMG�VIGIWWMZI�QERRIV��QERM-
JIWXW�MXWIPJ�MR�IEVP]�GLMPHLSSH�F]�EPFMRMWQ�SGYPSGYXERISYW�ERH�
WMPZIV� LEMV�� [MXL� FEGXIVMEP� ERH� ZMVEP� MRJIGXMSRW� F]� MQQYRSHI-
½GMIRG]��WIGSRHEV]�XS�WXVYGXYVEP�ERH�JYRGXMSREP�EPXIVEXMSRW�SJ�
PIYOSG]XIW��XLI�WXVYGXYVEP�TEVXMGYPEVMXMIW�GER�FI�MHIRXM½IH�YRHIV�
XLI�QMGVSWGSTI�MR�E�TIVMTLIVEP�FPSSH�WQIEV��'PMRMGEP�GEWI��MX�MW�
E�)YXVSTLMG�TVIWGLSSP�JSV���]IEV�SPH�[LS�QEHI�LMW�HIFYX�[MXL�
KVIEX�LITEXS�WTPIRSQIKEP]�ERH�JIZIV�[EW�SFWIVZIH�MR�XLI�GPM-
RMGEP�I\EQMREXMSR�XLI�TVIWIRGI�SJ�WMPZIV�LEMV��TEVIRXW�HS�RSX�
VIJIV�XS�VIGYVVIRX�MRJIGXMSRW��XLI�VIPIZERX�WXYHMIW�EVI�TIVJSVQIH�
[MXL�TERG]XSTIRME��WXYH]�SJ�LEMV�[MXL�QIPERMWXMG�WQEPP�ERH�GPYX-
tered clusters, large intracellular granulations in polymorpho-
nuclear and lymphocytes, negative immune to malignant cells, 
WMKRM½GERX� MRGVIEWI� MR� PIZIPW�SJ� GLSPIWXIVSP�� XVMKP]GIVMHIW�� XSXEP�
-K+� MQQYRSKPSFYPMRW� ERH� XVERWJIVVMR�[MXL�[LEX� MX� GSQIW� XS�
XLI�HMEKRSWMW�SJ�'LIHMEO�,MKEWLM�W]RHVSQI�FIKER�XVIEXQIRX�
[MXL�']GPSWTSVMRI��MQQYRSKPSFYPMR�+�ERH�TVIHRMWSRI�YRJSVXY-
REXIP]�F]� MXW�IZSPYXMSR�WS�EHZERGIH��GSYVWIW�[MXL�WLSGO�[MXL�
I\XVIQIP]�TSSV� PMJI�I\TIGXERG]�� LUX MÉDICA, AÑO 10, NÚMERO 
31, SEPTIEMBRE-DICIEMBRE 2015, PP 61-70

.H\�ZRUGV��&KHGLDN�+LJDVKL�V\QGURPH��LQWUDYHQRXV�
immunoglobulin, neutrophils, giant granules.
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Introducción
(O�VtQGURPH�GH�&KHGLDN�+LJDVKL��6&+��HV�XQD�GHÀFLHQFLD�LQPXQH�
de carácter autosómico recesivo, que se origina por mutaciones 
GHO�JHQ��T���TXH�FRGLÀFD�OD�SURWHtQD�OLVRVRPH�WUDIIFNLQJ�UHJXODWRU�
�/<67��� HVWD� SURWHtQD� VH� HQFDUJD� GH� OD� UHJXODFLyQ� GHO� WUDQVSRUWH�
OLVRVRPDO�\� OD�IXQFLyQ�GHO�FLWRHVTXHOHWR1-4��(VWH�GHIHFWR� LPSLGH� OD�
IRUPDFLyQ�QRUPDO�GH�ORV�IDJROLVRVRPDV�\�GH�ORV�PHODQRVRPDV��YH-
VtFXODV�SULPRUGLDOHV�HQ�HO�SURFHVR�GH�IDJRFLWRVLV�5�OR�TXH�DIHFWD�OD��
IXQFLyQ�GH�YDULRV�VLVWHPDV�RUJiQLFRV��HVSHFLDOPHQWH�OD�IXQFLyQ�GH�
los leucocitos. 

Si bien en 1943 y en 1948 aparecen las primeras descripciones 
FOtQLFDV��FRUUHVSRQGH�D�&KHGLDN��������\�D�+LJDVKL��������KDFHU�OD�
descripción con la que hasta ahora se le distingue: albinismo oculo-
FXWiQHR��LQIHFFLRQHV�UHFXUUHQWHV�SRU�DOWHUDFLRQHV�OLVRVyPLFDV�\�FL-
WRHVTXHOpWLFDV��SULQFLSDOPHQWH�HQ�ODV�VLJXLHQWHV�FpOXODV��QHXWUyÀORV��
monocitos, hepatocitos, células de los túbulos renales. 5

Las características clínicas que distinguen a estos pacientes son 
hipopigmentación de la piel, ojos y pelo que adquiere un color pla-
WHDGR��ODV�LQIHFFLRQHV�HQ�HOORV�VRQ�IUHFXHQWHV��HVSHFLDOPHQWH�SRU�6��
DXUHXV��HVWUHSWRFRFRV��DVSHUJLOOXV�\�FiQGLGD��(Q�HO�IURWLV�GH�VDQJUH�
SHULIpULFD� VH� REVHUYDQ� FpOXODV� VDQJXtQHDV� DQRUPDOHV�� QHXWUyÀORV�
FRQ�JUiQXORV�JLJDQWHV�EDVyÀORV��OLQIRFLWRV�YDFXRODGRV�FRQ�JUiQXORV�
HRVLQRItOLFRV�\�SODTXHWDV�FRQ�JUiQXORV�JLJDQWHV��3XHGH�HQFRQWUDUVH�
KHSDWR�HVSOHQRPHJDOLD�� HTXLPRVLV� GH� IiFLO� DSDULFLyQ� HQ� OD� SLHO� \�
QHXURSDWtD�SHULIpULFD��(O�H[DPHQ�PLFURVFySLFR�GHO�FDEHOOR�SHUPLWH�
apreciar acúmulo anormal de melanina.3,5 En la actualidad, se acep-
ta la existencia de tres presentaciones clínicas.
�/D�IRUPD�PiV�IUHFXHQWH�\�JUDYH�HV�OD�GHQRPLQDGD�LQIDQWLO��TXH�

VXSRQH�DSUR[LPDGDPHQWH�XQ�����GH� ORV�FDVRV�\�TXH�FXUVD�FRQ�
un espectro clásico de síntomas y signos oculocutáneos, cuadros 
LQIHFFLRVRV�\�GLiWHVLV�KHPRUUiJLFD��(Q�VX�HYROXFLyQ�QDWXUDO��VH�KDQ�
GHVFULWR�GRV�IDVHV��XQD�GH�EXHQD�WROHUDQFLD�\�RWUD�IDVH�DFHOHUDGD�
�6&+$��TXH�VH�FDUDFWHUL]D�SRU�IRWRIRELD��QLVWDJPRV��HVSOHQRPHJD-
OLD��DGHQRSDWtDV�SRU�LQÀOWUDFLyQ�OLQIRKLVWLRFtWLFD�HQ�GLYHUVRV�yUJDQRV�
\�HVWDGRV�GHSUHVLYRV��/D�WRPRJUDItD�D[LDO�FRPSXWDUL]DGD��7$&��\�OD�
UHVRQDQFLD�PDJQpWLFD�QXFOHDU��501��PXHVWUDQ�FDPELRV�DWUyÀFRV�
del cerebro. 
(Q� HO� HOHFWURHQFHIDORJUDPD� �((*�� VH� KDQ� UHSRUWDGR� HQ� DOJX-

QRV� FDVRV�DQRUPDOLGDGHV�SDUR[tVWLFDV�� /D�HOHFWURPLRJUDItD� �(0*��
muestra en ciertos pacientes retardo en la conducción nerviosa.6,7 

VH�KD�DVRFLDGR�FRQ�LQIHFFLRQHV�SRU�YLUXV�GH�(SVWHLQ�EDU�HQ�HO�����
GH�ORV�FDVRV��6H�KD�GHVFULWR�XQD�IRUPD�DGROHVFHQWH�TXH�FXUVD�FRQ�
KLSRSLJPHQWDFLyQ�� LQIHFFLRQHV� UHFXUUHQWHV�� SHUR�QR�JUDYHV�� \� XQ�
GLVFUHWR�UHWUDVR�HQ�HO�GHVDUUROOR��(VWRV�SDFLHQWHV�QR�SUHVHQWDQ�IDVH�
6&+$��)LQDOPHQWH��OD�IRUPD�DGXOWD�FXUVD�FRQ�VLQWRPDWRORJtD�QHX-
rológica de gravedad variable como ataxia, convulsiones y, excep-
FLRQDOPHQWH��FRQ�GDWRV�GH�LQIHFFLyQ�
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/RV� KDOOD]JRV� GH� LQPXQRGHÀFLHQFLDV� GHVFULWRV� KDVWD� OD� DFWXD-
lidad son: anormalidades en los lisosomas con incapacidad para 
OLEHUDU�VX�FRQWHQLGR�GXUDQWH�OD�IDJRFLWRVLV��'HIHFWR�HQ�OD�IXQFLyQ�
EDFWHULFLGD�LQWUDFHOXODU�SRU�GLVIXQFLyQ�GH�ODV�FpOXODV�NLOOHU��1.��6,7. 
El examen microscopio del cabello permite observar un acúmulo 
anormal de mielina 8-9. 
(Q�FXDQWR�D� OD�ÀVLRSDWRJHQLD�VH�KD�GRFXPHQWDGR�OD�SUHVHQFLD�

GH�XQ�GHIHFWR�HQ�ODV�SURWHtQDV�GH�WUDVSRUWH�LQWUDFHOXODU��/D�HQIHU-
PHGDG� VH� GHEH� D� XQD� GHÀFLHQFLD� GH� /<67� � ORFDOL]DGR� HQ� HO� JHQ�
�T������TXH�FRGLÀFD�XQD�SURWHtQD�GH�XQRV������DPLQRiFLGRV�10.  
Esta proteína es muy importante para la regulación del trasporte 
OLVRVRPDO�\�OD�IXQFLyQ�GHO�FLWRHVTXHOHWR�11, Expresada en el citoplas-
ma de las células de diversos tejidos produce anormalidades en el 
tránsito de proteínas en los organelos, alterando la síntesis, man-
tenimiento y almacenamiento de los gránulos secretorios de varios 
tipos de células 12��(VWH�GHIHFWR�LPSLGH�OD�IRUPDFLyQ�QRUPDO�GH�ORV�
IDJROLVRVRPDV�\�GH�ORV�PHODQRVRPDV��YHVtFXODV�TXH�LQWHUYLHQHQ�HQ�
HO�SURFHVR�GH�IDJRFLWRVLV�12. 
/RV�OLVRVRPDV�GH�ORV�OHXFRFLWRV�\�ÀEUREODVWRV��ODV�SODTXHWDV��JUi-

QXORV�D]~URÀORV�HQ�ORV�QHXWUyÀORV��PHODQRVRPDV�\�PHORQFLWRV��Fp-
OXODV�IROLFXODUHV�WLURLGHDV�\�WXEXODUHV�UHQDOHV�SUHVHQWDQ�DOWHUDFLRQHV�
PRUIROyJLFDV12,13, lo que indica un camino común en la síntesis de 
los organelos responsables de los depósitos, característica principal 
GHO�6&+�TXH�GLÀFXOWDQ�OD�IXQFLyQ�GH�pVWRV14. 
2WURV�DXWRUHV�VHxDODQ�TXH�HQ�OD�IDVH�DFHOHUDGD�GH�OD�HQIHUPH-

GDG�KD\�XQ�GHIHFWR�GH�OD�YtD�&7/$������DGHPiV�GH�OD�DFWLYDFLyQ�
GH�OLQIRFLWRV�7�&'���XQLGRV�D�%�����&'����\�%������&'����GH�Fp-
lulas presentadoras del antígeno CTLA-4 o CD152 que se unen a 
ORV�%����<�%�����$�GLIHUHQFLD�GH�ORV�&'����HVWDV�PROpFXODV�HQYtDQ�
VHxDOHV�SDUD�OD�LQKLELFLyQ�GH�ORV�OLQIRFLWRV�7�SDUD�TXH�QR�VH�H[SUHVHQ�
HQ� OD� VXSHUÀFLH�FHOXODU��pVWRV��DO�QR�VHU� UHJXODGRV��HYROXFLRQDQ�D�
XQ�VtQGURPH�OLQIRSUROLIHUDWLYR�FRQ�OHXFRSHQLD�\�WURPERFLWRSHQLD16. 

Presentación del caso clínico
8QD�SUHHVFRODU�HXWUyÀFD�GH���DxRV�GH�HGDG��IXH�UHPLWLGD�DO�VHUYLFLR�GH�XUJHQFLDV�
SHGLiWULFDV�GHO�+RVSLWDO�*HQHUDO�GH�=RQD����GH�$JXDVFDOLHQWHV��QDFLGD�HQ�7HSHWDWH��
PXQLFLSLR�GH� /RUHWR�=DFDWHFDV�� (O�PRWLYR�GH� FRQVXOWD� IXH�ÀHEUH�� SDQFLWRSHQLD� \�
hepato-esplenomegalia. Es producto del primer embarazo de madre de 27 años, la 
cual debido a que padece artritis reumatoide es tratada con metotrexate, predniso-
QD�\�FLFORVSRULQD��IiUPDFRV�TXH�LQJLULy�GHQWUR�GHO�SULPHU�WULPHVWUH�GHO�HPEDUD]R��1R�
hay historia de consanguinidad.

Inicia con su padecimiento  30 días previos a su ingreso cuando le establecen el 
GLDJQyVWLFR�GH�VtQGURPH�OLQIRSUROLIHUDWLYR�H�LQLFLDURQ�WUDWDPLHQWR�FRQ�SUHGQLVRQD��
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HQ�HVWXGLR�SRU�KHPDWRORJtD�SHGLiWULFD�VH�WUDQVIXQGLy�HQ�WUHV�RFDVLRQHV�FRQFHQWUDGRV�
SODTXHWDULRV�� VLQ� UHVXOWDGRV�VDWLVIDFWRULR�SRU� OR�TXH�VH� UHDOL]D�DVSLUDGR�GH�PpGXOD�
yVHD�H�LQPXQRIHQRWLSR���HO�FXDO�GHVFDUWD�SURFHVR�OLQIRSUROLIHUDWLYR��(Q�IURWLV�GH�VDQ-
JUH�SHULIpULFD�QR�VH�HQFRQWUDURQ�GDWRV�GH�PDOLJQLGDG��,QJUHVy�\�HJUHVy�HQ�FXDWUR�
RFDVLRQHV�SDUD�WUDQVIXVLyQ�GH�SODTXHWDV��\�VH�GD�GH�DOWD�GHO�VHUYLFLR�GH�KHPDWRORJtD�
GHVFDUWDGR�HO�VtQGURPH�OLQIRSUROLIHUDWLYR�

Posteriormente ingresa al servicio de pediatría para su estudio donde encuen-
tran a una paciente en regulares condiciones generales, piel grisácea en cara, cuero 
FDEHOOXGR��WURQFR�\�H[WUHPLGDGHV��HQ�HO�IRQGR�GH�RMR�VH�REVHUYD�SDOLGH]�GH�UHWLQD�
DFRPSDxDGD�GH�IRWRIRELD�� LULV�GH�DVSHFWR�QRUPDO��$O�HYDOXDU�HO�FDEHOOR��pVWH�SUH-
VHQWy�WH[WXUD�GHOJDGD�\�IUiJLO��FRQ�EULOOR�PHWiOLFR��ÀJXUD��$���%���/D�FDYLGDG�RUDO�VH�
encontró normal,  a la palpación abdominal se encontró borde hepático a seis cm 
por debajo del reborde costal y el bazo a la altura de la cresta iliaca anterosuperior 
\�HQ�OD�H[WUHPLGDGHV�LQIHULRUHV�VH�HQFRQWUy�HGHPD�ELPDOHRODU��/D�WRPRJUDItD�D[LDO�
computada (TAC) reportó gran hepato esplenomegalia,  así como crecimiento gan-
JOLRQDU�SHULSDQFUHiWLFR��ÀJXUD��%��
/D� UDGLRJUDItD� GH� WyUD[� QR� PXHVWUD� GDWRV� GH� LQÀOWUDGRV� SXOPRQDUHV�� (O� IURWLV�

VDQJXtQHR�PRVWUy�QHXWUyÀORV�FRQ�JUiQXORV�JLJDQWHV��YDFXRODV� LQWUDFLWRSODVPiWLFDV�
HQ�OLQIRFLWRV�\�JUiQXORV�HRVLQyÀOLFRV��(Q�PpGXOD�yVHD�VH�REVHUYDURQ�OLQIRFLWRV�FRQ�
múltiples vacuolas, niveles anormalmente bajos de plaquetas, anemia normocítica 
KLSRFUyPLFD��VLJQRV�KHPDWROyJLFRV�FDUDFWHUtVWLFRV�GHO�VtQGURPH��ÀJXUD�����(Q�HO�H[D-
men microscópico de cabello mostro pequeño cúmulos desordenados, regulares de 
PHODQLQD�GLVSXHVWD�GH�PDQHUD�DQRUPDO��ÀJXUD����

Se inició tratamiento con prednisona intravenosa (1mg/kg/día), gammaglobulina 
��PJ�NJ�GtD����FLFORVSRULQD���PJ�NJ�GtD��\�FHIRWD[LPD����PJ�NJ�GtD���6H�UHÀHUH�D�
tercer nivel de atención para tratamiento especializado. El día 27 de julio el paciente 
cae en estado de choque séptico, con deterioro generalizado.

Discusión
(O�VtQGURPH�KHPRIDJRFtWLFR�VH�FDUDFWHUL]D�
SRU�ÀHEUH�PD\RU�D������JUDGRV� FHQWtJUD-
dos, esplenomegalia mínimo de 3cm, he-
moglobina menor a 9 gr/dL, trombocito-
penia menor a 100,000 plaquetas/mm3, 
leucopenia/neutropenia menor a 1000 
células/mm3�� KLSHUWULJOLFHULGHPLD�� KLSRÀ-
EULQRJHQHPLD�� KHPRIDJRFLWRVLV� HQ�PpGX-
la ósea sin evidencia de hipoplasia o neo-
plasia maligna 17-19. En algunas patologías 
que integran este conjunto sindromático 
se agregan datos cardinales y altamente 
GLIHUHQFLDEOHV� � FRPR� HO� FDEHOOR� SODWHDGR��

los datos histopatológicos de cabello o los 
KDOOD]JRV�GHO�IURWLV�VDQJXtQHR���
/DV�GLIHUHQWHV�HWLRORJtDV� OLJDGDV�DO� VtQ-

GURPH�KHPRIDJRFtWLFR�HVWiQ�OLJDGDV�HQWUH�
Vt�SRU�WHQHU�XQD�EDVH�ÀVLRSDWROyJLFD�VLPL-
ODU�� HO� GLDJQyVWLFR� GLIHUHQFLDO� VH� ORJUD� HQ�
IXQFLyQ�GH�GDWRV� FOtQLFRV�KLVWRSDWROyJLFRV�
y de biología molecular, las principales en-
tidades se enlistan en la tabla 2.

Ciertamente el estudio molecular es el 
estándar de oro en este síndrome, sin em-
bargo los parámetros clínicos y bioquímicos 
son el otro pilar importante para la correcta 
discriminación entre las mismas.
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Ante un paciente con datos clínicos su-
gestivo de este síndrome es importante 
poder realizar el abordaje teniendo como 
GLDJQyVWLFRV� GLIHUHQFLDOHV� ODV� SDWRORJtDV�
LQWHJUDQWHV� GHO� VtQGURPH� KHPRIDJRFtWLFR�
que se resumen en la tabla 320-22.

En el abordaje inicial de nuestro pacien-
te se encontraba en la edad con la cual se 
GHEXWDQ� ORV� VtQWRPDV� \� VLJQRV� GH� OD� IDVH�
DFHOHUDGD��OD�ÀHEUH��HO�DWDTXH�DO�HVWDGR�JH-
QHUDO�\�OD�KHSDWRHVSOHQRPHJDOLD�IXHURQ�ORV�
principales síntomas de consulta, además  

mostró todos los signos bioquímicos,  en 
contraste con el síndrome de Griselli tipo 2 
(SG2)  se encontraron granulaciones anor-
males las cuales no son parte de la clíni-
ca de SG2, comparando el caso con una  
OLQIRKLVWLRFLWRVLV� KHPRIDJRFLWLFR� IDPLOLDU�
�)+/���� HQ� QXHVWUR� FDVR� HQFRQWUDPRV� KL-
popigmentación del cabello así como color 
gris plateado, granulaciones anómalas en 
sangre y  en médula ósea lo cual no se en-
cuentran en este síndrome.

Conclusiones
/DV�FRQVLGHUDFLRQHV�WHUDSpXWLFDV�DFWXDOHV�QR�RIUHFHQ�XQD�JUDQ�HVSHUDQ]D�GH�YLGD��
hablamos de sesiones agresivas de quimioterapia que paradójicamente comprome-
terían aún más la respuesta inmunológica, seguido de trasplantes de médula ósea 
TXH�D\XGDUtDQ�HQ�IDVH�DFHOHUDGD��VLQ�HPEDUJR�DXQ�DVt�OD�HVSHUDQ]D�GH�YLGD�HV�PX\�
poca, se ha considerado la esplenectomía en casos de sangrados masivos, lamen-
WDEOHPHQWH�OD�HYDOXDFLyQ�FRVWR�EHQHÀFLR�QR�KD�PRVWUDGR�JUDQGHV�DSRUWHV�KDFLD�OD�
evolución del paciente22-24. El uso de antimicrobianos a grandes dosis comprometen 
D~Q�PiV�OD�IXQFLyQ�KHSiWLFD�\�SUHFLVDPHQWH�HVWDV�DOWHUDFLRQHV�DXQDGDV�D�OD�LQPXQR-
VXSUHVLyQ��OOHYDQ�D�ORV�SDFLHQWHV�D�GHVDUUROODU�IDOOD�RUJiQLFD��P~OWLSOH�\�PRULU��$FWXDO-
PHQWH�OD�VREUHYLYHQFLD�GH�ORV�HQIHUPRV�FRQ�HVWH�VtQGURPH�VLJXH�VLHQGR�PtQLPD��VLQ�
embargo el diagnóstico temprano puede mejorar el pronóstico y la calidad de vida 
de estos pacientes.
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)LJ�����$��OLQIRFLWR�FRQ�JUDQ�DF~PXOR�GH�JUiQXORV�\�QHXWUyÀOR�FRQ�JUiQXORV�JLJDQWHV�
LQWUDFLWRSOiVPLFRV��%��DVSLUDGR�GH�PpGXOD�FRQ�P~OWLSOHV�YDFXRODV�LQWUDFLWRSOiVPLFDV�HQ�OLQIRFLWRV���
&��QHXWUyÀOR�FRQ�JUiQXORV�JLJDQWHV�LQWUDFLWRSOiVPLFRV��'��OLQIRFLWRV�GH�VDQJUH�SHULIpULFD�FRQ�
JUiQXOR�~QLFR��

Fig. 3 A Se observa imagen microscópica de un cabello normal, 
%��,PDJHQ�GHO�FDEHOOR�GH�OD�SDFLHQWH�D���;�TXH�PXHVWUD�JUiQXORV�
SHTXHxRV�\�GHVRUGHQDGRV�GH�SLJPHQWR�PHOiQLFR��&��'��,PDJHQ�
TXH��YLVXDOL]D�D�GHWDOOH�ORV�F~PXORV�GH�SLJPHQWR�PHOiQLFR��
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Tabla 1
RESULTADOS DE LABORATORIO

�� +(0$72/2*,$�&2$*8/$&,21

  01/06/2015 07/07/15 10/07/15 20/07/15 21/07/15 23/07/15 24/07/15

+HPRJORELQD��JU�GO�� ���� ���� ���� ���� ���� ���� ���

Leucocitos (mm3) 4870 4000 2950 4800 4600 2840 3690

1HXWUyÀORV����� ���� ���� ���� ���� ���� ���� ���

/LQIRFLWRV����� ����� ��� ����� ��� ��� ����� ��

+HPDWRFULWR����� ����� ��� ����� ����� ����� ����� ��

+LHUUR�6pULFR�� � � � � � � ���

96*��PP�KU�� ����� � � � � � ��

Plaquetas(cel/mm3) 20000 22000  18000 20000 28000 30000

TP (segundos)    14   11

TTPA (segundos)    45   30

5HWLFXORFLWRV����� � � � � � ���

48,0,&$�6$1*8,1($

Glucosa (mg/dl) 68   64  65 79

Urea (mg/dl)    53  29

Creatinina (mg/dl) 0.4   0.7  0.6 0.3

Amonio (mg/dl)      66

Bilirrubina D(mg/dl)    1.5   1.5

Bilirrubina I (mg/dl)    1.0   1.0

Bilirrubina T(mg/dl)    2.5   2.5

7*2��8�/�� � ���� � ���� � � ���

TGP (U/L)  74  190   110

/'+��8�/�� � ����� � ����� � � ����

Albumina Gr/l  2.4     2.8

ÉFLGR�~ULFR��PJ�GO�� � � � � � ���� ���

)���$OFDOLQD��8�/�� � ���� � � � � ���

)LEULQyJHQR�PJ�GO�� � � � � � ���

)HUULWLQD��PJ�GO�� � � � � � � ����

Triglicéridos(mg/dl)      249 260

Na K Cl Ca (mmol/l)  136/3.6/101/7.8 139/4.3/109/8. Na 135   139/4.0/100/7.9

,10812/2*,$

PCR (mg/dl) 19.7      16.9

+,9�YGUO� � � � � � 1HJ��1HJ�

&09�,J*�,J0��8�/�� � ���������������

Rubeola IgG/IgM (U/L)      �������������

ToxoplasmaIgG/IgM (U/L)      (-)0.9/(-) 0.3

+6��,J*�,J0��8�/�� � � � � � (-)0.6/(-) 0.4

9(%$5�,J*��,J0��8�/�� � ��������

$F�$1$�,),� � � � ������QXFOHRODU

Ac anti CCP (U/L)      0.0
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IgG, IgM IgE IgA (mg/dl)       ������������������
        69/303

+HS�$�,J0� � � � � 1HJ

$J�+HS�%� � � � � 1HJ

$F�DQWL�+HF�� � � � � 1HJ

27526

CPS      Neg

,QPXQRIHQRWLSR�� � � � Sin malignidad

+HPRFXOWLYR� 1HJDWLYR

Urocultivo  80,000 EA

25,1$

/HXFRFLWRV��/&6)�� � � � � �����

&LOLQGURV�*UDQXORVRV��&&6)�     De 3 a 5

Tabla 2
Principales enfermedades que integran el síndrome hemofagocítico 20.

Función defectuosa Enfermedad Gen Proteína
$FWLYDFLyQ�FHOXODU�6��� /LQIRSURWHOLIHUDWLYR�OLJDGR�D�;� 6+�'�$� 6$3

([RFLWRVLV�GH�JUDQXORV�OtWLFRV��"�� 6��&KpGLDN�+LJDVKL� /<67� /\VW

3RODUL]DFLyQ�GH�JUiQXORV�OtWLFRV�D�OD�VLQDSVLV�LQPXQH� 6��+HUPDQVN\�3XGODN�WLSR��� $3���� $3�%�

Anclaje de gránulos líticos a la membrana plasmática S.Griscelli tipo 2 Rab27a Rab27a

'HVWUXFFLyQ�FpOXOD�GLDQD� )+/��� 35)� 3HUIRULQD

)XVLyQ�GH�JUiQXORV�OtWLFRV�D�OD�PHPEUDQD�SODVPiWLFD� )+/��� 81&��'� 0XQF�����

)XVLyQ�GH�JUiQXORV�OtWLFRV�D�OD�PHPEUDQD�SODVPiWLFD��"�� )+/��� 67;���� 6LQWD[LQD���

)XVLyQ�GH�JUiQXORV�OtWLFRV�D�OD�PHPEUDQD�SODVPiWLFD��"�� )+/��� 67;%3�� 0XQF�����

)+/�����/LQIRKLVWLRFLWRVLV�KHPRIDJRFtWLFD�IDPLOLDU�WLSR����)+/����/LQIRKLVWLRFLWRVLV�KHPRIDJRFtWLFD�
IDPLOLDU�WLSR����)+/����/LQIRKLVWLRFLWRVLV�KHPRIDJRFtWLFD�IDPLOLDU�WLSR����)+/����/LQIRKLVWLRFLWRVLV�
KHPRIDJRFtWLFD�IDPLOLDU�WLSR���
�"��0HFDQLVPR�QR�DFODUDGR�����������
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Tabla 3
Principales elementos clínicos y para clínicos en los pacientes para realizar  el diagnóstico 24.


