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Reporte de caso: Esplenomegalia masiva en un 
paciente con síndrome de deleción 22q11.2 asociado 

a gammapatía monoclonal de significado incierto 
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El síndrome de deleción de 22q11.2 (síndrome de DiGeroge) es el error innato de la inmunidad asociado a 

defecto de células T con hipoplasia tímica más frecuente en el mundo.(1,2) Si bien se ha reportado un mayor 

riesgo de malignidad(2,3), no hay reportes de estos pacientes con gammapatía monoclonal de significado incierto 

(GMSI). Existe literatura que asocia mutaciones en 22q11.2 e involucro del locus IGL (cadena lambda de 

inmunoglobulinas) con mieloma múltiple(4,5); sin embargo, no se conoce el mecanismo fisiopatológico que 

explique la asociación entre la GMSI y el síndrome de DiGeorge.  

trombocitopenia y esplenomegalia masiva (fig. 2) se 

decidió realizar esplenectomía, con lo que se obtuvo 

un bazo de 2,000 gramos. 

El reconocimiento de la gammapatía monoclonal de 

significado incierto  es clínicamente importante para el 

pronóstico, pues puede remitir o progresar a mieloma 

múltiple. Debido a que el síndrome de DiGeorge está 

asociado a malignidad, es importante el seguimiento 

estrecho de estos pacientes. 
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Paciente masculino de 10 años de edad  quien a los 8 

meses de edad se diagnosticó con síndrome de 

deleción 22q11.2 por método FISH. Clínicamente se 

observó paladar hendido submucoso, hipoplasia 

mandibular, implantación baja de pabellones 

auriculares, trastorno específico del lenguaje e 

infecciones de vías aéreas superiores de repetición. 

En el estudio ecocardiográfico 

reportaron aorta bivalva. No se 

encontró patología tiroidea ni 

paratiroidea. Se descartó la 

mutación en el resto de la 

familia.  A los 4 años se 

identificó trombocitopenia.  

A los 8 años inició con fiebre persistente, anemia, 

trombocitopenia y esplenomegalia. Se realizó 

aspirado de médula ósea donde se encontraron 

células plasmáticas (fig. 1) y 11 células 

hemofagocitando, sin cumplir otros criterios de 

síndrome hemofagocítico.   
Inició con elevación de 

ferritina y persistió con 

esplenomegalia y fiebre, 

por lo que se indicó 

gammaglobulina a 

1gr/kg, ciclosporina y 

esteroide; de acuerdo a 

Sociedad del Histiocito. 

Ante la persistencia de  

Además, se identificó  hipergammaglobulinemia y carga 

viral para VEB elevada. Por el antecedente del aspirado 

con células plasmáticas y niveles de IgM elevados, se 

solicitó proteína M sérica y en orina que reportaron un 

patrón monoclonal de IgM lambda.  

No cumplió criterios de mieloma 

múltiple, descartando infiltración a 

órganos y tejidos por tomografía 

por emisión de positrones  (PET). 

Gracias a estos hallazgos y por la 

carga viral elevada para VEB, 

aunado a un reporte positivo de 

EMA 
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Figura 2 

VEB en el bazo por determinación de material genético 

de virus Epstein-Barr con técnica de hibridación in situ 

(EBER)(fig. 3), se decidió iniciar con 4 dosis de 

tratamiento con rituximab a 375 mg/m2SC. 

Finalmente, presentó remisión de la fiebre posterior a la 

primera dosis. Actualmente se encuentra asintomático, 

con la infección por VEB remitida y aplicación de 

gammaglobulina mensual  a dosis sustitutivas.  

IgM  IgA IgG IgE Carga viral de VEB 

3390 66.1 965 <2 793 4502 1559 


