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Resumen

Objetivos:Estudio de la genética, las manifestaciones clinicas infecciosas y no infecciosas y
tratamiento de la enfermedad granulomatosa cronica en 12 pacientes adultos (11 familias) en una
cohorte hospitalaria de un hospital terciario de referencia en Espaia.

Material y métodos:Se realizé un analisis retrospectivo a partir de una base de datos de pacientes
adultos con enfermedad granulomatosa cronica ya diagnosticada en seguimiento actual por el
servicio de Medicina Interna del Hospital Universitario La Paz. En esta base de datos se recopila
informaciéon demografica, clinica, genética y de manejo de estos pacientes. Los datos fueron
recogidos desde enero de 2016 a junio del mismo afo.

Resultados:En nuestra base de datos la edad de inicio de las primeras manifestaciones clinicas que
se pueden asociar a la ECG comienza aproximadamente a los 16,7 £ 9,9 meses de edad (1,39 £+ 0,83
anos). Mientras que la edad del diagndstico es a los 53,9 + 45,8 meses de edad (4,5 *+ 3,8 afios).
Llama la atencion el importante retraso en el diagnéstico, con gran variabilidad en funcién de la
mayor o menor expresividad clinica de la enfermedad. Es importante destacar que la mayoria de
nuestros pacientes tienen en el momento del estudio una media de edad de 25,3 = 3,3 afios lo que
habla de una de las muestras mas longeva de pacientes con esta entidad (figs. y tablas).
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Tabla 1

Paciente Sexo Herencia Gen Mutacién

P1 Vv X-CGD gp91 Nonsense C.222G>A

P2 \Y% X-CGD gp91 Nonsense c.484 8T>G
P3 Vv X-CGD gp91 Nonsense c.484 8T>G
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P4 \Y X-CGD gp91 Delecién + c.142 159delinsCCTGCCTGAATTTCT
inserciéon

P5 \Y% X-CGD gp91 Nonsense c.1010G>A

P6 \ X-CGD gp91 Gran seleccion Gran delecion

P7 \Y X-CGD gp91 Delecién + c.142 159delinsCCTGCCTGAATTTCT
insercion

P8 M AR-CGD p22 Nonsense €.268C>G

P9 Vv AR-CGD p47  Delecién €.75_76delGT

P10 \ X-CGD gp91 Delecién c.844 874del

P11 \Y% X-CGD gp91 Nonsense c.252G>A

P12 Vv X-CGD gp91 Nonsense c.1618delC

‘abla 2. Aislamientos microbiolégicos
itivo: . epidermidis, S. s. S. intermedius, Enterococcus faecalis, Peptoniphilus indolicus

ocos
acilos
acilos gramnega
ngos
0s

T
C
B
B no typhi, enteritidis, B45, Serratia spp, Francisella philomiragia, Flavimonas oryzihabitans, Yersinia spp, Prevotella bivia, C
0

Hox
T

rculosis, Giardia intestinalis, virus varicela zoster

Discusion:En la cohorte actual con 12 pacientes, de los cuales 11 eran varones, el ratio de pacientes
con herencia ligada a X es del 83%. Dentro de las mutaciones genéticas la mas frecuente encontrada
es la CYBB ya que ésta se asocia a la herencia ligada a X. El resto de mutaciones encontradas fueron
NCF1 y CYBA. En nuestros pacientes la edad media de inicio fue 1,39 afos y la edad media del
diagnostico 4,5 anos presentando una media de edad en el momento del estudio de 25,3 afios. La
manifestacion clinica mas frecuente en nuestro estudio fueron los abscesos y flemones dentro de las
afectaciones infecciosas, que ademas precisaron en numerosas ocasiones intervenciones
quirdrgicas. Dentro de las no infecciosas llama la atencién la enfermedad inflamatoria intestinal like.
Es significativa, la correlacién que se presenta entre la afectacion intestinal y la elevacion de
anticuerpos ASCA.

Conclusiones:La enfermedad granulomatosa crdénica es una enfermedad hereditaria compleja de
inicio temprano con distintas manifestaciones infecciosas y no infecciosas que la caracterizan, que
presenta un curso distinto en funcioén de la mutacion genética asociada. Se recomienda en todos
estos pacientes realizar una profilaxis con cotrimoxazol (Septrim®) e itraconazol (Sporanox®), lo que
asegura una menor tasa de infecciones, especialmente por Aspergillus que es un factor
determinante en el prondstico de estos pacientes. Los hallazgos encontrados en este estudio deberan
ser corroborados con la inclusién de nuevos pacientes, especialmente en el brazo de enfermedad
autosdmica recesiva, el estudio de la actividad residual de NADPH y la comparacion con pacientes
en edad pediatrica.
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