
Dr. Barroso Santos Joel*, Dra. Angelina Ingrid Robledo Martínez.  

 Medico alergólogo e inmunólogo pediatra, Alta especialidad en inmunodeficiencias primarias. Adscrito al servicio de Inmunología y alergología del Hospital del Niño DIF, Hidalgo// Medico 

Residente de alergia e inmunología clínica pediátrica. 

                                                     Introducción 

Es una entidad rara, autosómico recesivo, descrito por primera vez en 1978 por Griscelli. Se caracteriza por albinismo parcial,  respuesta no controlada de Linfocitos T que predisponen  a episodios de linfohistio-

citosis hemofagocítica, así como pancitopenia, disrupción de la respuesta NK, manifestaciones neurológicas y esplenomegalia, secundaria a la mutación  de RAB27A que forma parte de la familia de GTPasas, 

encargada del transporte intracelular vesicular, expresado fuertemente en los melanocitos  y múltiples  variedades de células.  

Presentación Clínica.  

Masculino de  3 meses, carga paterna para  trombocitopenia autoinmune, rama materna; tío finado por  

“síndrome de Angelman”.  

Inicia en abril con fiebre intermitente, de inicio súbito que se atenuaba con  el uso de  antipiréticos, acom-

pañado de rinorrea hialina, tos productiva, disneizante, así como crisis epiléptica, recibiendo     

tratamiento ambulatorio con antipiréticos y antibioticoterapia, sin mejoría.  

Signos vitales  de ingreso (16.05.22); FR 60rpm, Temp 38.5, Saturación  75%, FC 180 lpm Exploración  

Física: Palidez de tegumentos, cabello plateado, fontanela normotensa, pulsátil, campos pulmonares  

ventilados, hepatoesplenomegalia, petequias en codo derecho e hipotonía. 

Laboratorios. 

16.06.22. BHC Hb 9.7, Hto 31.7%, plaquetas 26,000, leucocitos 2240, neutrófilos 349, linfocitos 1364.  

17.05.22 PFHS: BT 1.51, BD 0.58, BI 0.93, AST 100, ALT 46.   

Hemocultivo positive a Escherichia coli.  

19.05. BHC Hb 9.6 Hto 31 Plaq 13000 Leu 2590 Neu 194 Linfocitos 1645. 

20.05 COL 81 TG 234 HDL 15  LDL 30 IgA 65.2 mg/dl, IgE 68 UI/ml,  IgG 915 mg/dl, IgM 82.6 mg/dl  Ferritina 494.7 ng/ml. 

23.05.22: BIOPSIA DE CABELLO: Se observan tallos pilosos con cúmulos grandes de melanina dispuestos de manera desordenada en la corteza y médula. 

26.05.22: AMO se observo en todo el extendido un histiocito con partículas fagocitadas en su citoplasma y restos nucleares. Idx: Médula ósea con hemofagocitosis. 

07.06 BHC Hb 7.8, Hto 22.3, plaq 82, 000, leucocitos 160, NT 115, Linfocitos 1302. 
 

Discusión de caso.   

Es una enfermedad poco frecuente con afectación multiorgánica, con alta predisposición  a presen-

tar síndrome hemofagocítico y por ende alto riesgo de mortalidad, que requiere manejo hospitalario. 

Siendo necesario en pacientes pediátricos (lactantes, preescolares)  con historia de fiebre persis-

tente, uso de múltiples esquemas antibióticos, exploración física, estudios de laboratorio anormales 

así como gravedad en la hospitalización, el   inicio de protocolo de estudio para errores innatos de 

la inmunidad. Habitualmente la presentación del Síndrome de Griscelli se da como casos fulminan-

tes a los 17 meses. Por lo que el diagnostico temprano y tratamiento adecuado en una unidad hos-

pitalaria,  nos  permitirá la protocolización para  trasplante de células hematopoyéticas y mejorar de 

esta manera  su esperanza de vida.  

Conclusión 

Los errores innatos de la inmunidad engloban múltiples enfermedades, asociado a alteraciones 

genéticas que influyen en el sistema inmunológico del individuo, habitualmente con mal pronos-

tico. El diagnóstico, la protocolización  y tratamiento  oportuno abre la posibilidad  se mejorar la 

Imagen 2. Secuenciación genética. 

Imagen 1.  Cabello  plateado.  
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