, . 6to Congreso Mexicano de Inmu-
Mex(G1d nodeficiencias Primarias.

Nowembre 202

enotipo De Neutropenia Severa C
Reporte de un Cas

Dra. O Farril Romanillos Patricia Maria, Dra. Gabriela Lopez Herrera. Dr. Rubén Martinez Barrocarte. Vaanderbiit.
Dr. Lopez Porras Julio Angel. Julio.anpo@gmail.com

Introduccion
La deficiencia de la enzima glucosa-6-fosfatasa (G6PC3) da lugar a un sindrome caracterizado por neutropenia

congénita grave, patron venoso superficial prominente, defectos cardiacos congenitos y malformaciones geni-
tourinarias.

Presentacion del Caso

Mujer de 34 anos sin consanguinidad o endogamia.

Con antecedente de falla de medro y comunicacion interven-
tricular a los 12 meses. Multiples infecciones sinopulmonares
de repeticion siempre asociadas a neutropenia profunda. Con
complicaciones graves como derrame paraneumonico. Ademas
de recurrencia de neumonias, de 1 a 2 v ces por ano. Se rea-
liza abordaje de neutropenia y se detecta defecto en G6PC3.

Se otorga tratamiento con Filgastrim.

Y en 2020 se documenta infeccion por Aspergillus fumigatus

tratada con Voriconazol por 3 meses con adecuada respuesta
terapéutica.

Paraclinicos
Subpoblacion de Linfocitos

=

YO YPLEERN 661 cel/mm3 376 cel/mm3 259 cel/mm3
yZYO YL 1yAB969 cel/mm3 343 cel/mm3 533 cel/mm3

Inmunoglobulinas

AYO[YpOEEN97 mg/dL 1947 mg/dL 206 mg/dL

yZYO Y1 PAN79 mg/dL 1818 mg/dL 214 mg/dL l

Secuenciacion Genética: Defecto en G6PC3 Fig. 1. Tomografia de alta resolucion.
Presencia de Bronquiectasias

Discusion
La presencia simultanea de neutropenia y anomalias congénitas no hematologicas (defectos estructura-

les cardiacos, urogenitales y neurosensoriales) deben alertar sobre neutropenia y encaminar al clinico
en la busqueda de mutaciones bialélicas en el gen G6PC3.

La secuenciacion genetica ayudan a predecir el fenotipo clinico y molecular de la enfermedad, la respuesta
al filgastrim y el riesgo de transformacion maligna.
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