Reporte de caso: Esplenomegalia masiva en un

paciente con sindrome de delecion 22g11.2 asociado
a gammapatia monoclonal de significado incierto
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Introduccion

El sindrome de delecidon de 22g11.2 (sindrome de DiGeroge) es el error innato de la inmunidad asociado a
defecto de células T con hipoplasia timica mas frecuente en el mundo.2 Sj bien se ha reportado un mayor
riesgo de malignidad?3), no hay reportes de estos pacientes con gammapatia monoclonal de significado incierto
(GMSI). Existe literatura que asocia mutaciones en 229g11.2 e involucro del locus IGL (cadena lambda de
inmunoglobulinas) con mieloma multiple>); sin embargo, no se conoce el mecanismo fisiopatolégico que
explique la asociacion entre la GMSI y el sindrome de DiGeorge.

Caso clinico

Paciente masculino de 10 anos de edad quien a los 8
meses de edad se diagnosticO con sindrome de
delecion 22911.2 por método FISH. Clinicamente se

observo paladar hendido submucoso, hipoplasia
mandibular, Implantacion baja de pabellones
auriculares, trastorno especifico del lenguaje e
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A los 8 anos Inicido con fiebre persistente, anemia,

trombocitopenia Yy esplenomegalia. Se realizd
aspirado de medula 6sea donde se encontraron
células plasmaticas (fig. 1) y 11 celulas
hemofagocitando, sin cumplir otros criterios de

sindrome hemofagocitico. . .,
Inici0O con elevacion de

ferritina y persistio con
esplenomegalia y fiebre,
por lo que se Indico
gammaglobulina a
1gr/kg, ciclosporina vy
esteroide; de acuerdo a
Sociedad del Histiocito.
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trombocitopenia y esplenomegalia masiva (fig. 2) se
decidio realizar esplenectomia, con lo que se obtuvo
un bazo de 2,000 gramos.
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Ademas, se identificd hipergammaglobulinemia y carga
viral para VEB elevada. Por el antecedente del aspirado
con celulas plasmaticas y niveles de IgM elevados, se
solicito proteina M sérica y en orina gue reportaron un
patron monoclonal de IgM lambda. =~ & e
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No cumplié criterios de mieloma = |
multiple, descartando infiltracion a © =~ 7 ¥
organos Yy tejidos por tomografia e A,
por emision de positrones (PET). & .
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aunado a un reporte positivo de
VEB en el bazo por determinacion de material genético

de virus Epstein-Barr con técnica de hibridacion in situ
(EBER)(fig. 3), se decidio iniciar con 4 dosis de
tratamiento con rituximab a 375 mg/m2SC.

Finalmente, presento remision de la fiebre posterior a la
primera dosis. Actualmente se encuentra asintomatico,
con la infeccidon por VEB remitida y aplicacion de
gammaglobulina mensual a dosis sustitutivas.

Discusion

El reconocimiento de la gammapatia monoclonal de
significado Incierto es clinicamente importante para el
prondstico, pues puede remitir o progresar a mieloma
multiple. Debido a que el sindrome de DiGeorge esta
asoclado a malignidad, es importante el seguimiento
estrecho de estos pacientes.
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