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eAnomalia “(Chediak - FHiaashi”

de los leucocitos
Reporte de un caso®
Por loz Doctores:

JAMES R, GILLOON, GERTRUDE L. PEASE ¥y STEPHEN D. MILLS

La anomalia °* Chediak-Higashi  consiste en la presencia en el
citoplasma de los leucoeitos de granulaciones o euerpos de inelusion
grucsos que se tifien profundamente. Bl trastorno puede afeetar
nifios de ambos sexos. Asoeiados al euadro hemdtico ecaracteristico
puede haber rascos de albinismo, incluyendo fotofobia, hepatoesple-
nomegalia, linfadenopatias ¢ infeeciones vreenrrentes de la piel. Usual-
mente ¢l cuadro termina con la muerte alrededor del octavo afio
de vida.

FEn 1940, los doctores Beguez Ubsar v Montero rvefirieron al
doetor Moisés Chediak de La Habana, un paeiente con un euadro
hemdtico poeo usual. Las extensiones mostrando la sangre periférica
v la médula dsea fueron referidas a varios hematdlogos. En 1943,
Bésuer César publicd® una deseripeidn de la condieidn que afectaba
cuatro miembros varones de una familia . El denomind el cuadro
caranulocitopenia maligna erdniea”™. En 1952, Chediak! publied una
relacidn de estos easos. 1n 1948, Steinbrink®, en Alemania, refirid
una eondieién similar que afectaba un paciente. Higashi' en 1954
reportd el gigantismo eongénito de los grinulos de peroxidasa de los
leneoeitos en un laetante varon de 11 meses: este paciente tenia
tres hermanos gue habian muerto de una enfermedad similar. Mds
tarde, en 1955, Sale®, observd la similitud entre las descripciones _r.h‘-

¢ Chedink-Higashi Anomaly of the Loeukocoyies: Report of Case. Gillon,
J. R., Pease, G. L. y Mills, 8. D, Proceedings of the Staff-meetings of The
Mayo Clinie, 356, 22:635-640, Octubre 26, 1960, Rochester, Minn.
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Chediak ¥ las de Higashi ¥ denomind el trastorno *enfermedad de
Chediak-Higashi’', Desde entonces, han aparecido en la literatura
otros reportesS 18,

La enfermedad ha sido diagnosticada en varias edades, siendo el
caso mas joven un lactante de dos meses ¥y el mayor de siete afios,
Este filtimo tiene en la aetunalidad 13 afios. Todos los demfis pa-
cientes murieron alrededor del oetavo afio de edad. La eondicién ha
sido reportada tanto en hembras eomo en varones ¥ en hermanos del
sexo opuesto v también en otros familiares. La consanguinidad ha
estado presente en alrededor de la mitad de los easos reportados. La
anomalia earacteristica de los leucocitos no ha sido encontrada en
la sangre de los padres gque han sido examinados; sin embargo, tres
reportes® 1113 meneionan alteraciones de las granulaciones leucoei-

tieas en la sangre del padre.

HALLAZGOS FISICOS

Dos de los primeros reportes® 4, ineluyeron seis hermanos, exhi.
biendo todos albinismo. La mayoria de los pacienies reportados desde
entonees han mostrado algunos rasgos albinicos, siendo la fotofobia
mencionada con mis frecueneia, Dos pacientes'!- 13 no mostraron
eambios pigmentarios ni fotofobia. En algunos pacientes con albi-
nismo se han rveportado movimientos nistagmoideos.

La picl puede ser muy blanea o pigmentada normalmente, o
puede mostrar picmentacion solamente sobre las dreas expuestas. En
algunos pacientes se observd sudoraeion exeesiva. [El eabello ha sido
deserito como rubio, pilido, gris-morado’ ¥ gris-cenizald. La hepato-
esplenomegalia ¥ la linfadenopatia parecen instalarse como earacteris-
ticas terminales de la enfermedad.

EVOLUCION CLINICA

La evolueion se caracteriza usualmente de infecelones recurrentes
del drbol respiratorio ¥ de la piel ¥ se haeen wmis graves conforme
la enfermedad se acerea a su final fatal. Un estado de buena salud
relativa puede ser experimentade durante unos anes antes de gue
infeeciones repetidas causen la muerte. Las madres de los primeros
pacientes reportados pudieron predeeir el desenlace fatal por las
evolueiones similares en hermanos v parvientes afectados anteriormente,
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Fis. 1.—a) Linfocito de sangre pe-
riftériea con incluzidn citoplasmaid-
tica. b) Granulocito no segmentado
con grinulos ¥y monocito con inelu-
gidn citoplasmdtica, ambozs de md.
dula dsen. c¢) Eosindfilo de médula
dzen con un granule grande y al-
gunos granulos pequefios. (Colora-
cidn de Wright., Aumento 1,000 did-
metros),
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HALLAZGOS HISTOLOGICOS

Donohue v Bain® describisron un euadro histoldgico de infil-
tracidn ecclular en varios tejidos, teniendo las células un nheleo ve-
dondo. ecasi desnudoe con una base eromatinica muy densa. Se pre-
sumio que estas edlulas eran linfocitos. Otras efélulas presentaban
cantidades variables de eitoplasma ¥ una red de eromatina mis h-
sera en el nheleo. Los awtores deelararon que este enadro histold-
gico era similar al deserito por Miller ¥ Orbison!®. Sarvaiva ¥ aso-
ciados!® también deseribievon un euadro similar,

il NP P 2> ST PR R

Fur: 2 —PMreparacidon de ganglio linfitico mos-

trandoe linfocitos con Inclusioneés citoplasméati-

cas. El diagndstico ctinldzico fue de linfosar-

coma. Coloraciéon de Wright. Aumento 1,000
difimetras).

Efrati v Jonas!! reportaron gque la autopsia de su paciente revelo
un linfoma maliemo de los ganeglios linfiticos, con infiltracion difusa
de todos los drganos internos. Las eélulas, que se ealificaron como
peculiares al easo, eran grandes eélulas mononucleares v algunas de
ellas contenifan cuerpos de inelusién., Erati ¥ Jonas han pensado
la posibilidad de gue los cuadros microsedpicos ¥ patoldgicos deseritos
en los varios reportes represcntavon proeesos diferentes o diferentes
estadios del mismo proeceso,
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Fra, 3.—Linfocito con inclu-
zlones citoplasmdticas carac
teristicas, de sangre de una
nifia de 5 afos hermana del
paciente dezcrito (Coloracidin
de Wright., 1,000 didmetros de
aumento).

SANGRE PERIFERICA Y MEDULA OSEA

La presencia de enerpos de inelusidn earacteristicos en el cito-
plasma de los leucocitos fue comin a todos los pacientes. Esto fue
evidente tanto en la sangre periférica como en la médula désea ¥y pudo
demostrarse con la ayuda de téenicas rutinarias de tineidn.

Los autores presentan un nuevo easo, primero observado en la
(liniea Mayo, euvos hallazgos fueron considerados compatibles con
la deseripeién de la anomalia de los leucocitos deserita por Chediak?.
Ademis, también se constatd el enadro hemético caracteristico en un
hermano mayvor aparentemente sano. La biopsia de un ganglio cer-
vieal del paciente fue compatible con el diagndstico de linfoma ma-
ligno (linfosareoma).
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