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CURSO CLINICO EN LOS PACIENTES CON SINDROME DE CHEDIAK-HIGASHI EN EL
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA.

El sindrome de Chédiak-Higashi (SCH) es un desorden autosémico recesivo infrecuente, de todas las
células que contienen granulos lisosomales secretores, caracterizado por albinismo oculo-cutaneo,
infecciones recurrentes e inmunodeficiencia. La muerte ocurre habitualmente como resultado de
infecciones severas, fase acelerada, o hemorragias.

Objetivo. Describir el curso clinico en pacientes pediatricos con SCH.

Tipo y diseiio del estudio. Curso clinico. Diserio del estudio. Informe de casos. Descripcion de los
métodos. Se revisaron los registros clinicos de los pacientes con diagnéstico de SCH diagnosticados en
la consulta externa y hospitalizacién del servicio de Inmunologia de enero de 1970 a enero del 2003 en
el Instituto Nacional de Pediatria.

Resultados. Se encontraron 7 pacientes, cinco varones y 2 mujeres. Las manifestaciones clinicas mas
frecuentes fueron albinismo oculo-cuténeo, infecciones recurrentes, y retraso psicomotriz. Ademads se
evidenciaron granulos gigantes en leucocitos en el frotis en sangre periférica, y distribucion anormal
melanina en el examen microscépico del cabello. Cuatro pacientes desarrollaron fase acelerada,
asocidndose a infeccién por Epstein Barr Virus en un caso. Cinco pacientes fallecieron, 3 de
complicaciones infecciosas durante la fase acelerada, 1 de choque séptico y otro por enfermedad de
injerto contra huésped. Dos pacientes sobreviven con retraso psicomotriz moderado. El tratamiento
incluyo antibiéticos, acido ascérbico, metotrexate, prednisona, y gammaglobulina itravenosa (GGIV).
El transplante de células de cordén umbilical fue realizado en un paciente, el cual falleci6 por
enfermedad de injerto contra huésped.

Conclusiones. El albinismo oculo-cuténeo, infecciones recurrentes, inmunodeficiencia, pancitopenia,
y granulos gigantes en leucocitos son claves para el diagnéstico temprano y tratamiento adecuado
previo al transplante de médula 6sea. En el SCH se debe descartar infeccién por EBV. El tratamiento

con GGIV es util en el tratamiento de la fase acelerada.



CURSO CLINICO EN LOS PACIENTES CON SINDROME DE CHEDIAK-HIGASHI EN EL
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA.

Dr. Oscar Zavaleta Martinez !, Dr. Victor M. Hernandez Bautista 2

Médico egresado del curso de Alergia e Inmunologia 1, Médico adscrito al servicio de Inmunologia 2.

Instituto Nacional de Pediatria.

ANTECEDENTES.

El sindrome de Chédiak-Higashi (SCH) es un desorden autosémico recesivo infrecuente asociado a
hipopigmentaciéon cutinea, cabello gris plateado, infecciones bacterianas de repeticion e
inmunodeficiencia primaria, que llevan a un sindrome de activacion de linfocitos T y macréfagos o
“fase acelerada”, que se manifiesta con fiebre, hepatoesplenomegalia, linfadenopatia, y pancitopenia
que suele ser fatal(1-3). El SCH es una inmunodeficiencia que fue reportada primero por Beguez-
Cesar en 1943, posteriormente es descrita por Steinbrinck (1948), Chediak (1952) y Higashi en 1954.
De acuerdo al grupo latinoamericano de inmunodeficiencias primarias (por sus siglas en ingles
LAGID), el SCH pertenece al grupo de inmunodeficiencias asociadas con defectos de fagocitosis. El
diagnéstico se realiza mediante los hallazgos clinicos compatibles, infecciones frecuentes, y signos de
fase acelerada. El dato clave en el SCH es el frotis de sangre periférica que muestra la presencia de
granulos gigantes en células granulares como neutréfilos. El examen microscépico del cabello
muestra distribucién anormal de melanina en el tallo en multiples agrupamientos con un patrén
regular (4-9). El diagndstico diferencial se realiza con entidades que cursan con albinismo
oculocutineo como el sindrome e Griscelli, sindrome de Elejalde, y sindrome de Hermansky-Pudlak
(19-20). Ademas se debe distinguir con entidades que cursen con fase acelerada como la
linfohistiocitosis hemofagocitica familiar, enfermedad linfoproliferativa ligada a X, y hemofagocitosis
reactiva a virus (12,13). El gene mutado en el SCH, denominado CHS1/LYST, se ha mapeado en el
cromosoma 1q42-43 (10,11). El andlisis genético de la mutacién puede confirmar el diagnéstico. El
tratamiento del SCH incluye el uso de antibi6ticos, manejo hemodindmico, drenajes quirtrgicos, y

acido ascorbico. En la fase acelerada se han reportado resultados variables incluyendo esteroides,




inmunosupresores, inmunomoduladores, y esplenectomia (27-34). El transplante de médula 6sea
HLA idéntico es curativo v previene la fase acelerada (39-41). El pronéstico en SCH es relativamente
pobre, un 85% desarrolla la fase acelerada que puede ser fatal, y fallecen en la primera década de la
vida (12,13,15,16).

JUSTIFICACION. No estd documentado el curso clinico de los pacientes con sindrome de Chédiak-
Higashi tratados en el Instituto Nacional de Pediatria.

OBJETIVO. Conocer el curso clinico de los pacientes con sindrome de Chédiak-Higashi atendidos en
el Instituto Nacional de Pediatria.

CRITERIOS DE SELECCION DE LA POBLACION.

Criterios de Inclusién:
1.Edad menor a 18 anos
2.Cualquier género

3.Diagnéstico definitivo de sindrome de Chédiak-Higashi.

Criterios de Exclusién.

Pacientes con expediente incompleto (menos del 80% de la informacién requerida).

Criterios de eliminacién. Ninguno

MATERIAL Y METODOS.

Tipo y disefio del estudio. Curso clinico. Diserio del estudio. Informe de casos. Descripcién de los métodos.
El estudio se realiz6 en el Instituto Nacional de Pediatria. Se revisaron los registros clinicos de todos
los pacientes con algin tipo de inmunodeficiencia primaria de enero de 1970 a enero del 2003.
Aquellos pacientes con diagnéstico de sindrome de Chédiak-Higashi y diagnosticados en la consulta
externa y hospitalizacién del servicio de Inmunologia del Instituto Nacional de Pediatria fueron
incluidos en el estudio. Se registraron de cada paciente las siguientes variables: género, edad,

procedencia, antecedentes familiares, perinatales y de consanguinidad; tiempo de evolucién de los



sintomas previos al diagnéstico, manifestaciones clinicas especificas (albinismo oculocuténeo, cabello
plateado, infecciones por 6rgano o sistema y germen aislado, hepato-esplenomegalia, neurolégicas) y
alteraciones de laboratorio (hematol6gicas, inmunolégicas, IgM para el virus Epstein Barr y
citomegalovirus, frotis en sangre periférica, examen microscépico de cabello o piel); tratamiento
recibido, evolucién y desenlace. Andlisis estadistico. Se utilizé estadistica descriptiva. Las variables
cualitativas fueron resumidas en proporciones y frecuencias simples. Para el resumen de las variables
cuantitativas se utilizé la mediana como medida de tendencia central v los limites intercuartiles como

medidas de dispersién. La informacién se captur6 en una hoja de calculo del programa SPSS 10.0.

Consideraciones éticas. Por tratarse de un informe de casos no amerito aprobacién por el comité de
ética.
Factibilidad. Se cuenta con un registro de los casos de inmunodeficiencias primarias, por lo que se

considera que el estudio puede realizarse. No se requirié de un financiamiento econémico adicional

RESULTADOS.

Descripcion del grupo en general.

Siete pacientes cumplieron con los criterios de seleccion durante el periodo de estudio. La mediana
para la edad al diagnéstico fue de 30 meses (Liq 9 - 180, limites 2 - 204) y para el tiempo de evolucién
del padecimiento previo al diagnéstico fue de 27 meses (Liq 8.5 - 175, limites de 1.5 - 192 meses).

Cinco fueron hombres y dos mujeres. Se encontré una relacién 2.5:1 a favor del sexo masculino. El
71.5% era residente de provincia. Cuatro pacientes presentaron el antecedente de un familiar fallecido
a edad temprana (hermano fallecido con diagnéstico de neuroinfeccién antes del afio de edad).
Cuatro pacientes presentaron el antecedente de otros familiares con cabello plateado. La
consanguinidad entre los padres (primos hermanos en primer o segundo grado) fue reportada en

cinco pacientes.



Cuadro clinico.

Como se muestra en la tabla 1, la hipopigmentacién de cabello y cutdnea, junto con las infecciones
fueron las manifestaciones mas comunes. El albinismo ocular se encontré en 4 de los pacientes
revisados. Tres pacientes presentaron hiperpigmentacion cutdnea en zonas expuestas al sol. La
afeccién neurol6gica se encontré en 4 pacientes. El retraso psicomotor fue la manifestacién
neurolégica mds comin. Cuatro pacientes presentaron fase acelerada, en uno de los cuales se
documento infeccién por Epstein Barr Virus (EBV). Dentro de las manifestaciones hemorragicas, tres

pacientes presentaron petequias y equimosis, uno de los cuales también presento melena.

Tabla 1. Signos clinicos

| Signo Frecuencia
Cabello hipopigmentado 7/7
Piel hipopigmentada 717
Piel hiperpigmentada 3/7
Albinismo ocular 4/7
Infecciones (pulmonares, cutineas, sepsis) 7/7
Afeccion neurolégica 4/7
Fase acelerada 4/7
Manifestaciones hemorragicas 3/7

La manifestacion neurolégica mas frecuente fue el retraso psicomotriz, seguido por convulsiones
parciales complejas en un paciente, cuadriparesia espastica y nistagmos horizontal continuo en un

caso (Tabla 2). No se documento neuropatia periférica en ningun caso.

Tabla 2. Afeccién neurolégica

 Signo Frecuencia

| Retraso psicomotriz 4/7

{ Convulsiones 1/7
Cuadriparesia espastica 1/7
Nistagmo horizontal continuo 1/7
Neuropatia 0

Cuatro pacientes presentaron como complicacién la fase acelerada, caracterizada por
hepatoesplenomegalia, fiebre y pancitopenia. Dos pacientes presentaron adenomegalias (Tabla 3). En

uno de los casos se documento infeccién por EBV.



Tabla 3. Fase acelerada

Signo Frecuencia
' Hepatoesplenomegalia 4/7
| Bicitopenia o pancitopenia 4/7
| Fiebre 4/7
| Linfadenopatia 2/7

Hallazgos de laboratorio.

Como se muestra en la tabla 4, el hemograma de ingreso indico pancitopenia en 1 paciente y

bicitopenia en 3 casos. Tres pacientes presentaron neutropenia de moderada a severa.

Tabla 4. Hemograma de ingreso

| Parametro Hb (gr/dl) |Leucocitos Segmentados % | Linfocitos | Plaquetas
Paciente (cel/ mm3) % cel./ul
11 4 13 400 228 65 81 000
2 8.5 10 000 54 37 400 000
3 9.1 22 000 9 90 90 000
4 4.6 16 350 - 100 40 000
5 12 5 500 39.6 60 241 000
6 12 5500 39.6 40 531 000
7 49 2900 3 96 30 000

El frotis en sangre periférica fue compatible con SCH en todos los casos. Se realizo aspirado de
médula ésea en 2 de los casos, uno de los cuales mostr6 infiltrado histiocitico. En ambos se descarto

proceso leucémico.

La determinacién de inmunoglobulinas se realiz6 en 3 pacientes, los cuales presentaron
hipergammaglobulinemia a expensas de IgG, asociada con proceso infeccioso. La determinacién de

NBT se realizo en 3 casos, resultando normal. El CH50 realizado en 2 casos, también fue normal.



Infeccién por érgano y germen aislado

Las infecciones mas frecuentes fueron las neumonias en 4 casos, siendo recurrente en uno, en el
mismo caso se aislo s. pyogenes de lavado bronquial. Tres pacientes presentaron abscesos cutineos, no
recurrentes. Un paciente presento varicela. Cinco pacientes cursaron con choque séptico sin germen
aislado. Cuatro cursaron con infeccién gastrointestinal, y dos con IRAs. En ningin caso se

documento meningitis.

Marcadores inmunolégicos y agentes infecciosos.

Se investigo infeccién por EBV en 2 casos, en un paciente con fase acelerada se evidencié infeccién
aguda por EBV con EBV-VCA IgG (+), EVB EA (+) y linfocitos infectados por EBV 25%. En otro caso
se realizo prueba de Paul Bunnell resultando negativa. En un caso se detecto IgM (+) contra el virus de

la Hepatitis A.

El andlisis microscopico de cabello fue compatible con SCH en todos los casos. Demostré distribucién
uniforme de grumos de melanina. La biopsia de piel se efectio en 4 pacientes, en 3 demostré la
presencia de melanosomas gigantes en macréfagos dérmicos sugestivas de SCH y en uno la piel fue

atrofica. No se realizo estudio genético del defecto molecular.

Tratamiento.

Dentro del tratamiento 6 pacientes recibieron antibi6ticos por periodos variables. Uno con infeccién
por EBV recibi6 aciclovir a dosis de 500mg/m2sc/do por 1 semana sin mejoria. El 4cido ascorbico fue
empleado en 5 casos a dosis de 150-2000 mg/dia por 3.3 a 5 meses sin modificacién de la enfermedad.

La prednisona fue empleada en 3 pacientes a dosis de 1 mg/kg/dia por 3-5 meses sin efecto sobre la
fase acelerada. Teniendo como efectos adversos el incremento ponderal, hipertricosis y fascies de luna
llena no severos.

Un paciente con fase acelerada y evidencia de EVB recibi6 tratamiento con prednisona y metotrexate
a 0.1 mg/kg/sem. sin respuesta. Por lo que se suspendié el inmunosupresor y se agrego
gammaglobulina intravenosa (GGIV) a razén de 400 mg/Kg/dosis con resolucion de la fase acelerada
y recuperacion de la pancitopenia. Posteriormente fue tratado con 4 dosis mensuales de GGIV
presentando resolucibn de la fase acelerada, sin demostrar reacciones secundarias al
inmunomodulador, y sin recaidas posteriores. Finalmente recibi6 transplante de células de cordén

compatible, falleciendo por una reaccién de injerto contra huésped.



Evolucién y desenlace.

En general como se demuestra en la tabla 5, cuatro pacientes desarrollaron fase acelerada, resultando
fatal en 3 casos. El cuarto caso que habia sobrevivido, recibi6 transplante de células de cordén
umbilical, falleciendo de enfermedad de injerto contra huésped. Un paciente falleci6 por choque
séptico con foco pulmonar. Sobreviven 2 pacientes, ambos hermanos, adolescentes, que manifiestan

retraso psicomotriz moderado y reciben solo acido ascorbico.

Tabla 5. Complicaciones

| Complicacion Frecuencia

; Fase acelerada _ 4/7

' Choque séptico 1/7

 Afeccion neurologica 4/7
Enfermedad de injerto contra huésped 1/7
Hemorrégicas 0/7

| Estado al termino de la revision (sobreviven) 2/7




Discusién.

El SCH es un padecimiento infrecuente, aunque no contamos con informacién precisa sobre su
incidencia y prevalencia en nuestro medio, reportes de otros paises informan una incidencia de 3
casos por 15 500 admisiones hospitalarias (42), no obstante su verdadera frecuencia parece ser mucho
menor. Es una patologia en general poco conocida por la comunidad médica, y no se encuentran en
Meéxico publicaciones que hagan referencia a la experiencia de esta enfermedad en nifios. Debido a
que los casos de esta enfermedad se concentran en instituciones de tercer nivel como la nuestra, nos
ha sido posible reunir una serie pequefia, pero importante reportada de pacientes con SCH en edad

pediatrica en nuestro medio.

Se realizé el diagnéstico de SCH en base a la historia clinica, exdmenes de laboratorio y hallazgos
microscépicos caracteristicos de SCH en todos los pacientes.

La edad de presentacién y la relacién en cuanto a genero fue muy similar a lo reportado por otros
autores (12,13,16,26). Ademas se encontr6 el antecedente de consanguinidad familiar en 5 de los
casos, que es compatible con esta entidad de herencia autosémica recesiva. Cuatro pacientes
demostraron antecedentes familiares de muertes a edad temprana, compatibles con inmunodeficiencia
primaria. EI gene mutado se ha mapeado en el cromosoma 1q42-43 que codifica un polipéptido de
3801 aminoacidos, que encoda una proteina citoplasmética probablemente involucrada en el trafico
intracelular de proteinas (LYST/CSH1), implicada en la funcién de los microttibulos. El diagnéstico
molecular del SCH es dificil debido al gran tamario del gene LYST y por las diversas mutaciones que
han sido identificadas (6,7,10,11).

Las manifestaciones mas frecuentes en nuestra serie fueron la hipopigmentacién de cabello, piel, y
ocular, acompafado de infecciones e inmunodeficiencia. Tres pacientes presentaron
hiperpigmentacién cutdnea en areas expuestas al sol, hallazgo que no se reporta con frecuencia en
otras series, sin embargo Fukai y col. y Yukishige lo encontraron en 16 de 30 casos. La posible
explicacion de este fenémeno es un defecto en la degradacion de melanosomas, ademés del
incremento constitutivo en la actividad de la tirocinasa en poblaciones de piel oscura, en respuesta a la
exposicion cutdnea solar repetitiva (19).

Los pacientes con SCH cursan con infecciones recurrentes, crénicas, o severas a cualquier nivel, la

mayoria por agentes piégenos, entre los que predominan estreptococos y estafilococos (14,15). En



nuestra casuistica las infecciones mas frecuentes fueron las neumonias, abscesos cutineos, y choque
séptico. Solo se aisl6 estreptococcus pyogenes en secrecion bronquial en un caso de neumonia.

En lo que respecta a las infecciones virales, esta documentado que los virus del grupo herpes (EBV,
Citomegalovirus) pueden desencadenar la fase acelerada del SCH (16). En nuestra serie, sélo se
documento en un paciente con fase acelerada serologia positiva (IgG, EA) para EBV.

Algunos pacientes que sobreviven la nifiez, con o sin complicaciones de fase acelerada, comtinmente
desarrollan manifestaciones neurolégicas que incluyen convulsiones, retraso mental, o declinacién
intelectual progresiva, nistagmo, paralisis flaccida o ténica y neuropatia periférica. No esta claro si
estas manifestaciones son primarias o resultan de infiltracion cerebral durante la fase acelerada previa
no diagnosticada (12). En nuestra serie la manifestacién mas frecuente fue el retraso psicomotriz,
seguido por convulsiones parciales complejas, y cuadriparesia espatica. No se evidenci6 la presencia

de neuropatia periférica, que es una complicaci6n tardia en SCH (15).

Cerca del 85% de los pacientes con SCH progresan a una fase acelerada frecuentemente mortal,
caracterizada por un sindrome linfoproliferativo, con infiltrado linfohistiocitico generalizado, fiebre,
ictericia, hepatoesplenomegalia, linfadenopatia, pancitopenia y hemorragia (22-25). En nuestra serie
el 57% de los pacientes curso con fase acelerada. En un caso se documento infeccién por EBV, el cual

se sabe es un desencadenante de la fase acelerada (16).

En lo que se refiere a los métodos de diagnostico, el hallazgo clave en el SCH es la presencia de
granulos gigantes en neutréfilos en el frotis de sangre periférica. Ademas de agrupamientos
anormales de melanina en el tallo del cabello observados al microscopio (12,13,16,17). Ambos datos se
corroboraron en todos los casos. La biopsia de piel se realizo en 4 casos, en 3 se demostraron los

melanosomas gigantes en macréfagos dérmicos tipicos reportados por otros autores.

El diagnéstico diferencial se realizo con entidades que cursan con albinismo oculocutdneo como el
sindrome de Elejalde y el sindrome de Griscelli (SG), la primera se asocia con alteracion neurolégica
severa de inicio temprano, sin datos de fase acelerada, ni granulos gigantes en neutréfilos. El SG se
diferencia por la ausencia de granulos gigantes en leucocitos y granulos de pigmento mas grandes en
cabello (16,19,20). El sindrome de Hermansky Pudlak también se caracteriza por albinismo
oculocutaneo, hemorragias y depésito de lipofuscina en varios 6rganos. En contraste con el SCH, las

células carecen de granulos gigantes y los pacientes no estan predispuestos a infeccién recurrente (19).
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Ademds se debe distinguir de entidades que cursan con fase acelerada como la linfohistiocitosis
hemofagocitica familiar, enfermedad linfoproliferativa ligada a X, y hemofagocitosis reactiva a virus.
Que son entidades que no cursan con albinismo oculocutaneo, ni alteraciones microscopicas en

leucocitos y cabello (12,13,16).

Tratamiento. No existe tratamiento especifico para el SCH. El diagnéstico y el tratamiento de las
infecciones es de gran importancia. Eldcido ascérbico (vitamina C) mejora la quimiotéxis y actividad
bactericida de los neutréfilos (34,35). No obstante, el manejo de la fase acelerada es dificil. El
tratamiento con bolos de metilprednisolona, la quimioterapia con VP-16, vincristina, vinblastina,
ciclosporina A, e inmunoterapia con globulinas antitimocito, y esplenectomia pueden inducir
remisiones transitorias de la fase acelerada, pero las recaidas son menos sensibles al tratamiento y
finalmente llevan a la muerte (29-34). El transplante de médula ¢sea HLA idéntico permanece como el
tunico tratamiento curativo en esta enfermedad, ya que corrige el defecto citotéxico y previene la fase
acelerada de la enfermedad, aunque no afecta el albinismo oculocutineo o manifestaciones
neurologicas ya establecidas (39-41).

En nuestra casuistica, la mayoria recibi6é tratamiento con antibiéticos, dcido ascérbico, y esteroides
sistémicos. Un paciente recibié inmunosupresor. En general, la respuesta no fue satisfactoria,
coincidiendo con los resultados de otras series (12).

Un paciente con fase acelerada y EBV recibi6 esteroide, y gammaglobulina intravenosa (GGIV) por 4
meses, presentando remisién de la fase acelerada, con disminucién de la hepatoesplenomegalia,
resolucién de la fiebre, y recuperacién hematolégica (pancitopenia), sin efectos colaterales del

inmunomodulador (34).

En este caso el mecanismo el mecanismo de accién de la GGIV postulado es por: (1) bloqueo de
coestimulacién celular, (2) bloqueo de fagocitosis plaquetaria y eritrocitaria por fagocitos
mononucleares en bazo, (3) induccién de apoptosis, (4) bloqueo de citocinas como IL-2, e IL-6, y (5)

bloqueo directo del EBV o sus productos (35-38).

Evolucién y Desenlace. El pronéstico a largo plazo en SCH es relativamente pobre. Muchos pacientes
no sobreviven la primera década de la vida. Algunos estudios han reportado que un 66% de los
pacientes fallecen a los 3.1 afios de edad, usualmente por infecciones pi6genas, hemorragia o

complicaciones de la fase acelerada (12). En nuestra serie 5 pacientes fallecieron antes de los 10 afios, 3
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por fase acelerada, uno por choque séptico, y uno por enfermedad de injerto contra huésped. No
obstante, un 10-15% de los pacientes presenta un curso clinico leve y pueden sobrevivir hasta la vida
adulta con pocas o atn sin infecciones severas, pero contindan desarrollando manifestaciones
neuroldgicas severas progresivas que pueden llegar a ser incapacitantes, resultado de formacién
defectuosa de microtiibulos que lleva a transporte axonal anormal (15). Muchos de estos pacientes
parecen tener mutaciones leves del gene del CHSI, resultando en sustitucién de aminoacidos que
puede afectar la funcién parcialmente (43). En nuestra serie 2 hermanos adolescentes sobreviven, sélo

con retraso psimocotriz moderado.

Entre las limitaciones del estudio se encuentra que al ser un grupo pequefio no se considera
estadisticamente significativo. Es un estudio que al ser retrospectivo no se encontr6 en los
expedientes toda la informacién deseada. Asimismo la mayorfa de los pacientes no recibié
tratamiento de la fase acelerada con GGIV, para poder valorar mejor el efecto de este

inmunomodulador.
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Conclusiones

1. El albinismo oculocutineo, inmunodeficiencia, infecciones recurrentes y granulos gigantes en
leucocitos establecen el diagnoéstico del SCH.

2. La fase acelerada en el SCH representa una causa importante de mortalidad en esta enfermedad,
siendo necesario el diagnéstico y tratamiento inmediato.

3. El empleo de GGIV asociado a corticoterapia puede ser empleado en estos pacientes para controlar
la fase acelerada previo al transplante de médula 6sea.

4. En pacientes con SCH con fase acelerada se debe de investigar infeccién asociada por EBV, y CMV
como agentes desencadenantes.

5. El transplante de médula 6sea es el tnico tratamiento curativo de la enfermedad porque revierte las
anomalias hematolégicas e inmunoldgicas.

No encontramos diferencias significativas en el cuadro clinico, complicaciones, y evolucién a lo

reportado por otros autores.



HOJA DE COLECCION DE DATOS

Curso Clinico en los Pacientes con Sindrome de Chédiak-Higashi en el Instituto Nacional de Pediatria.

L FICHA

Nomk Numero de registro:

Fecha de Nacim: (dia/ mes, afio) Edad al diagnostico: Genero: M__/F
Ciudad de Nacim Region

Informante: Fecha Registro: Teléfono:

Antecedente de inmunodeficiencia(muertes tempranas, misma enf)___ Consanguinidad:

Tiempo de evolucién previo al diagnéstico:

IL-CUADRO CLINICO:

Presentacion:

Edad: afios___meses. Peso: __ talla:  Retraso pondoestatural . Si: N
A).Cabello hipogmentado(cabellos plateados)_ Si No___
b). Piel hipopigmentada: Si No

¢).Albinismo ocular parcial Si _ No-_ d).Nistagmos: Si_ _No___ Estrabismo_si ____ No_
©).Equimosi Petequias Epistaxi ,STD

F).INFECCIONES

Tipo Edad Crénica Recurrente Nimero Organismo/
|

| inicio Comentario

{ IRA/OM

SINUSITIS

NEUMONIA

DIARREA

MENINGITIS

INF. CUTANEA

CANDIDIASIS

IVU/ PIELONEFRITIS

SEPSIS

OTRAS

G).Neurologico:

Retraso psicomotriz__ Si__ No___
Convulsiones Si No

Paralisis Flaccida/ Ténica Si No,
MNeuropata_Si______ No
Ctros:

LCR:

H).Fase Acelerada
-Hepato-esplenomegalia: Si____ No__
-Pancitopenia _Si No,
-Linfadenopatia _Si No.
-Fiebre (0C)_Si No,




IL-LABORATORIO:

1).Biometria hematica de ingreso
Hb (g/dl)
Leucocitos (Cel./ mm3),

Segmentados{%)_ _ Linfocitos(%) Plaquetas

2).Frotis de sangre Periférica:

3). Aspirado de Médula osea:

1).Inmunclégicos: 1gG TgA TgM

NBT. Tsol lutininas,

Otros (AAN, CH50, P. Hipersens. Tardia)
3).SEROLOGIA:

b s

Asociacién con otra enfermedad inmunolagica:

EBV: IgM VCA// 1gG Cultivo EBV_____Otros EBV_____ Otros virus:

[TI.-GABINETE: Potenciales: S5, VCN
IV.-ANATOMOPATOLOGIA

Auditivos Visuales

1.Biopsia de Piel:

2. Andlisis microscopico de cabello:
V.-DEFECTO MOLECULAR: Si No

VI. TRATAMIENTO

L
I

Tiempo (duracitn)

1: Antibioticos

ivitanli.[\ac

! Esteroides
|

| Inmunosupresores

Gammaglobulina endovenosa

Antibitticos

Antivirales{Aciclovir)

Esplenectomia

Transplante de médula ¢sea o Cordén U.

Respuesta al tratamiento

Inicio tratamiento desde el diagnastico:
Estado Actual; Vivo, Finado,

VIIL Complicaciones:
-Fase Acelerada:

-Infecciones:
-Hemorrdgicas :
-Neuropatia:
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