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Sindrome de Griscelli

Sr. Editor:

El sindrome de Griscelli es una enfermedad autosomica rece-
siva muy rara, que fue descrita por primera vez en 1978 Se han
comunicado desde entonces menos de un centenar de casos, la
mayoria en lactantes y escolares. Se presenta el siguiente caso
clinico, esperando enriquecer el conocimiento de este sindrome.

Una paciente nativa boliviana de 15 meses de edad es admitida
en el servicio de infectologia debido a fiebre y distension abdominal
de 1 mes de evolucion. Era producto de un cuarto embarazo de un
matrimonio sin consanguinidad, sin antecedentes patologicos pre-
natales, perinatales y familiares de importancia.

En el examen fisico la paciente presenta un peso de 8,5 kg y una
talla de 75 cm que corresponden a una desnutricion de primer gra-
do segun las tablas antropométricas. Llama la atencion la presencia
de cabello, pestanas y cejas de color plateado (fig. 1). Otras mani-
festaciones clinicas incluyen una linfadenopatia generalizada, hepa-
toesplenomegalia, petequias en todo el cuerpo y un desarrollo neu-
rologico normal para la edad.

Figura 1. Piel bronceada, pelos y cejas plateadas encon-
tradas en la paciente, caracteristicas del sindro-
me de pelos plateados.
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Se considerd un sindrome de los pelos plateados y un sindrome
hemofagocitico clinicamente, pero fue necesario descartar primero
algunas patologias que se acompanen con hepatoesplenomegalia y
adenopatias generalizadas con fiebre.

El hemograma muestra una hemoglobina de 8,4 g/dl, leucocitos
totales de 6.200/pl, con polimorfonucleares del 36 %, linfocitos del
60%, eosinofilos del 3% y basofilos del 1%. No se encontrd vacuo-
lizacion citoplasmatica en los leucocitos en el frotis de sangre peri-
férica. El recuento plaquetario muestra una plaquetopenia de
45.000/pl. Las pruebas de funcion hepdtica fueron normales. Los
tiempos de coagulacion se encontraban dentro de rangos normales,
pero el fibrindgeno estaba descendido 48 mg/dl. La electroforesis de
proteinas no mostro alteraciones. Las radiografias de torax, huesos
largos y la ultrasonografia abdominal no mostraron datos patologi-
cos mas que la hepatoesplenomegalia.

Se realizd de manera adicional una aspiracion, cultivo y biopsia
de médula 6sea sin encontrarse datos patologicos. La tincion de mie-
loperoxidasa de células de médula 6sea resultd negativa. El pertil
lipidico mostro hipertrigliceridemia (256 mg/dD) e hipocolesterole-
mia (58 mg/dD.

Se descartaron la infeccion por citomegalovirus, virus de la in-
munodeficiencia humana, virus de Epstein Barr, toxoplasmosis, ma-
laria, tripanosomiasis americana, leshmaniasis visceral y tuberculosis.

El examen con microscopia de luz 6ptica de un fragmento de
pelo mostré cimulos pigmentarios, de forma y tamanos irregulares,
distribuidos de manera uniforme (fig. 2). Este dato nos abri6 la sos-
pecha de los sindromes de Griscelli, Chediak-Higashi y Elejalde.

El sindrome de Chediak-Higashi se descartd por la ausencia de
granulos intracitoplasmaticos celulares en el frotis de sangre perifé-
rica y mielograma. La ausencia de alteracion neurologica excluyd un
sindrome de Elejalde, lo que sugeria como diagnostico por exclu-
sion un sindrome de Griscelli.

Durante su hospitalizacion la paciente adquiri6 una infeccion pul-
monar que fue tratada con antibioticos sistémicos con buena res-
puesta. Se considero la utilizacion de corticoides, quimioterapia y
trasplante de médula 6sea como opciones terapéuticas en el sin-
drome de Griscelli, pero no se consigui6 el consentimiento de la fa-
milia debido a limitantes econémicos.

La hemoglobina, plaquetas y leucocitos fueron disminuyendo en
controles posteriores, a pesar de las numerosas transfusiones de san-
gre y plaquetas que recibia la paciente. El tiempo de coagulacion fue
descendiendo a pesar de la administracion de plasma fresco congela-

Figura 2. Microscopia
de luz optica, mostran-
do cuimulos de pigmen-
to largos, irregularmen-
te distribuidos en el pelo
de la paciente.
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do y vitamina K, llevando a una hemorragia grave incontrolable y que
acabo con la vida de la paciente después de 21 dias de hospitalizacion.

No se realizd examen cromosomico, pero si autopsia de higado
y bazo, los cuales mostraban datos compatibles con hemofagocitosis
encontrados en el sindrome de Griscelli tipo 2 y Chediak-Higashi.

El diagnostico diferencial del sindrome de los pelos platea-
dos incluye tres entidades clinicas: el sindrome de Elejalde, el
cual se manifiesta predominantemente con alteraciones neuro-
logicas; el sindrome de Chediak-Higashi con inmunodeficiencia
grave y presencia de granulos intracitoplasmaticos leucocitarios
y por ultimo el sindrome de Griscelli que varia clinicamente se-
gln la mutacion genética encontrada?.

El sindrome de Griscelli de tipo 1 se presenta con hipomela-
nosis y déficit neurologico primario; el tipo 23, causado por mu-
tacion en el gen RAB27A4, se manifiesta con hipomelanosis, de-
terioro inmunoldgico y manifestaciones de un sindrome
hemofagocitico y el tipo 3 muestra simplemente manifestaciones
cutdneas y se deberfa a mutaciones en los genes MYOS5A%,

Algunos autores no distinguen diferencias clinicas entre el sin-
drome de Griscelli de tipo 1y Elejalde, e incluso se ha postula-
do que sean una misma enfermedad>®. La evidencia molecular
sustenta la posibilidad de tratarse de dos patologias distintas cro-
mosomicamente relacionadas’.

Este caso en particular muestra muchos criterios clinicos de
un sindrome de Griscelli de tipo 2 el cual muestra muchos datos
clinicos e inmunohematologicos con un alto indice de mortali-
dad, como fue el caso de esta paciente.
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Hemoptisis tras maniobra
de Heimlich

Sr. Editor:

Los traumatismos tordcicos cerrados, generalmente causados
por accidentes de trifico y caidas —precipitaciones— constituyen
la principal causa de lesion pulmonar traumatica. Pueden pro-
ducir laceracion parenquimatosa o bronquial, con o sin fractura
costall. La elasticidad de la caja toracica del nino confiere una
menor proteccion al parénquima pulmonar subyacente, permi-
tiendo la transferencia directa de la energia del impacto al mis-
mo?3. Esto podria explicar la existencia de afectacion pulmonar
en ausencia de fracturas costales u otras lesiones externas. Por
otra parte, la hemoptisis en nifios sanos es infrecuente, y sus
principales causas son las infecciones y los traumatismos, y es
escasa la documentacion en la literatura médica.

La hemoptisis tras la maniobra de Heimlich no se ha descrito
entre sus complicaciones mas frecuentes, y no hay aportacio-
nes relevantes al respecto. Presentamos un nino que manifestd
una hemoptisis autolimitada tras practicarle dicha maniobra.

Nino de 7 anos remitido desde otro hospital con historia de 2 h de
evolucion caracterizada por hemoptisis y disnea. Unas 3 h antes habia
sufrido un episodio de atragantamiento, mientras comia carne, sin
pérdida de conocimiento pero con tos inefectiva. Su hermano de
16 afios realizo la maniobra de Heimlich, y logro la expulsion del tro-
zo de carne. A la hora comenzo con expectoracion de sangre roja, de
cuantificacion imprecisa, aunque se estimo leve. A la exploracion pre-
sentaba estado general conservado, estabilidad hemodinamica y satu-
racion de oxigeno a aire ambiente del 89%; aleteo nasal, polipnea de
40 resp./min, tiraje subcostal leve y auscultacion de crepitantes bilate-
rales con predominio en hemitérax izquierdo. El resto de la explora-
cion no presentaba hallazgos significativos.

Las pruebas complementarias mostraron hemograma normal en
las tres series, asi como las pruebas de coagulacion, bioquimica, io-
nes y equilibrio acido-base. La radiografia lateral de cuello fue nor-
mal y en la de torax se aprecio un patron alveolar parahiliar bilateral
(fig. 1. Los hallazgos de la tomografia computarizada (TC) de torax
fueron coincidentes con los de la radiografia, aunque algo mas ex-
tensos (fig. 2). Estos datos eran compatibles con hemorragia pul-
monar bilateral tras contusion pulmonar.

Con el diagnostico de hemorragia pulmonar se trasladé a nuestro
centro, donde ingres6 en la unidad de cuidados intensivos. Perma-
neci6 alli durante 24 h monitorizado y con oxigeno suplementario
durante las primeras horas, sin precisar ninguna otra medida de so-
porte. No se produjeron nuevos episodios de hemoptisis. Posterior-
mente paso a la planta de hospitalizacion, donde experiment6 una

Figura 1. Radiografia
de torax al ingresar.
Patron alveolar parabi-
liar bilateral.
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