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INTRODUCCION

El Sindrome de Griscelli es un error innato de la inmunidad
de herencia autosomica recesiva que se presenta con
hipopigmentacion, infecciones recurrentes, deterioro
neurologico y linfohistiocitosis hemofagocitica. Con menos
de 200 casos reportados en la literatura.

PRESENTACION DE CASO

Femenino de 7 anos de edad con antecedente de 1 hermana
fallecida al mes de vida por sepsis y otra a los 13 anos por
LAL. Procedente de una comunidad endogamica de Oaxaca.
Inicio a los 2 anos de vida con diarrea cronica, desnutricion

grave, retraso del neurodesarrollo y otitis medias
recurrentes. A los 4 anos comenzd con neumonias de
repeticion, a los 6 anos episodios de fiebre intermitente con
poca respuesta a antibioticos. A los 7 anos ingreso a
urgencias del HNO por fiebre de un mes de evolucion,
dificultad respiratoria y distension abdominal.

EXPLORACION FISICA

Piel de aspecto bronceado, cabello grisaceo, ascitis,
hepatomegalia, esplenomegalia, dificultad respiratoria y
multiples estertores crepitantes bilaterales.

LABORATORIO

BH: Hb 7.7 Hto 25.8 Leuc 5090 Linf 29% Neut 67% plaq
62mil. Ferritina 4000, fibrinogeno 110. BT 2.7 BD 2.6 Alb
1.4 1gG 1176mg/dl, IgA 545 mg/dl, IgM 86, IgE 30
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TAC de torax: multiples lesiones  nodulares,

bronquiectasias y zonas de consolidacion.

Microscopia Optica: Agregados largos e irregulares de
melanina en la médula de la fibra capilar.

AMO: Monocitosis con médula 6sea hipocelular.
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TRATAMIENTO Y EVOLUCION

TX: Dexametasona, ciclosporina y GGIV al 10% a 2grkgdo.
Evoluciond con sangrado de tubo digestivo, pulmonar e

insuficiencia respiratoria que requirio  ventilacion

mecanica pero desafortunadamente fallecio.

DISCUSION

El sindrome de Griscelli corresponde al grupo de errores
innatos de la inmunidad con disregulacion inmune, el
tipo 2 se asocia a mutaciones en RAB2/A y cursan con
una fase acelerada caracterizada por linfohistiocitosis
hemofagocitica la cual conlleva una alta mortalidad. El
trasplante de células hematopoyéticas no revierte el
dano neurologico pero es el unico tratamiento que evita
que progresen a una fase acelerada, aumentando su
sobrevivencia.

CONCLUSIONES

Para mejorar la mortalidad en estos pacientes es
importante realizar el diagndstico, otorgar el tratamiento
inicial y derivarlos a centros de referencia que cuenten
con trasplantes de células hematopoyéticas antes de
iniciar con la fase acelerada dela enfermedad.




