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BREVE RESUMEN DEL CONTENIDO:

Este protocolo recoge de manera practica las indicaciones para un correcto
diagndstico, tratamiento, seguimiento y medidas preventivas a seguir en el paciente

en edad pediatrica afecto de una enfermedad granulomatosa croénica.

GESTION DE LAS MODIFICACIONES

Periodicidad prevista de revision: cada 3 afios o en caso de que aparezcan novedades que

obliguen a su revisién y modificacion.

1. JUSTIFICACION

Las inmunodeficiencias primarias (IDP) son enfermedades muy diversas, complejas y que en la
mayoria de las ocasiones afectan a diferentes érganos y sistemas. Es muy importante un
correcto diagndéstico, asi como un adecuado tratamiento y seguimiento para mejorar la calidad
de vida de los pacientes.

La enfermedad granulomatosa crénica (ECG) es una IDP que se engloba dentro del grupo de
defectos de fagocitos, el tercer grupo mas numeroso de IDP. Actualmente, aunque se dispone
de un tratamiento curativo para esta enfermedad (trasplante de precursores hematopoyéticos o
terapia génica), en la mayoria de casos son necesarios muchos controles médicos y
exploraciones complementarias previas al mismo para detectar y resolver las complicaciones
gue puedan aparecer y disminuir asi la morbimortalidad, hecho que, en gran parte, determinara
el éxito del tratamiento curativo. Tras la realizacion del trasplante, el seguimiento sera el que

corresponde al protocolo conjunto correspondiente cuyo seguimiento inmunolégico se describe

agui.

2. OBJETIVO
Protocolizacién de las pruebas diagndsticas, profilaxis, tratamiento y seguimiento de los
pacientes pediatricos con una EGC. La infografia correspondiente a EGC ofrece informacion de

la enfermedad al paciente y a los familiares.
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3. AMBITO DE ACTUACION

Pacientes pediatricos (<18 afios) afectos de una EGC controlados en nuestro centro.
Posteriormente, los pacientes serén transferidos a la Unidad de Inmunologia de adultos segun
el correspondiente protocolo (ver aqui).

4. ACTIVIDADES, CONTENIDO DEL PROTOCOLO

4.1. DIAGNOSTICO DE LA EGC

Se basa en los criterios diagnésticos de la European Society for Immunodeficiencies (ESID)
(enlace) siendo el test de oxidacion por citometria de flujo la prueba diagndstica clave (se debe
confirmar el resultado en al menos dos ocasiones). La confirmacion genética es imprescindible

para ofrecer consejo genético a la familia.

4.2. TRATAMIENTO Y MEDIDAS DE PREVENCION DE LA EGC.

El tratamiento curativo es el trasplante de progenitores hematopoyéticos o la terapia génica (en
algunos casos ligados al cromosoma X) siempre y cuando se disponga de donante adecuado, o
en el caso de la terapia génica, sea un procedimiento disponible. En la actualidad se considera
gue se debe plantear esta opcién curativa lo antes posible en TODOS los pacientes con
diagnostico de EGC. Hasta la realizacion del tratamiento curativo se indica a todos los pacientes
profilaxis antibacteriana (trimetoprim-sulfametoxazol) y antifingica (itraconazol - o posaconazol
debido a su mejor biodisponibilidad-) valorando la administracién de interferon gamma subcutaneo
(tabla 1) junto con medidas de proteccion para evitar infecciones (tabla 2).

Segun las complicaciones que se desarrollen (infecciones, fendémenos inflamatorios...) se

deberan asociar diferentes tratamientos dirigidos especificamente a estas manifestaciones.
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Tabla 1. Farmacos indicados como profilaxis en los pacientes con EGC

MEDICAMENTO DOSIS CONSIDERACIONES

Trimetoprim-sulfametoxazol | 5 mg/kg/dia de trimetoprim (TMP) en 1- | Contraindicado en pacientes

(via oral) 2 dosis al dia (max.160 mg de con deficiencia de glucosa 6
TMP/dia) fostato-deshidrogenasa
Itraconazol suspension 6-10 mg/kg/ dia (dosis Unica) (méax. Monitorizaremos las
(via oral) 200mg/dia) concentraciones plasmaticas

de posaconazol cada 6
meses en el caso de uso de

Posaconazol suspensién o | < 12 afios y 35 kg: ver dosificaciones™® suspension (ver enlace)
comprimidos (via oral) >12 afios y 35 kg: 300 mg/dia en una
sola dosis
Interferon-gamma Si SC > 0,5 m2 = 50 mcg/m2 Se valorara su retirada
(subcutaneo) Si SC <0,5m2=1,5mcg/kg durante los procesos
(administracion L,X,V) inflamatorios activos

Equivalencia: 100 mcg= 2 MUI

Tabla 2. Medidas de proteccion recomendadas en los pacientes con EGC

- Mantenimiento de una buena salud bucal.

- Evitacién de establos, graneros, cuevas y lugares himedos y con polvo

- Evitacion de ambientes con heno, astillas y compostaje y la realizacién de labores de jardineria
para evitar la inhalacion de particulas fangicas.

- Evitacién de areas de juego con virutas de madera prefiriendo tierra o grava.

- Profilaxis antibidtica ante manipulaciones dentarias.

- Se permite la convivencia con animales (excepto reptiles) pero debe evitarse el uso de serrin
asi como la acumulacién de excrementos.

- Vaciado de los vaporizadores diariamente y lavarlos con lejia.
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4.3. SEGUIMIENTO DE LA EGC

Es una inmunodeficiencia que puede afectar a muchos érganos y sistemas y por lo tanto asociar
multiples manifestaciones clinicas tanto infecciosas (bacterias, hongos...) como inflamatorias, por
lo que requiere control por multiples especialistas, asi como soporte psicolégico por tratarse de

una enfermedad croénica y potencialmente grave.

En la tabla 3 se proponen las visitas y pruebas a realizar en el seguimiento de los pacientes en la

fase previa a poder realizar el tratamiento curativo.

Tabla 3. Sequimiento del paciente pediatrico con una EGC (*)

TC toracica
Cada 5 afios si

Pletismografi. . L.
etismografia asintomatico/

Espirometria

ntrol clini n DL >
RESPIRATORIO Control clinico (> 4 afios) con DLCO (> | a2 afios 0
Cada 6-12meses 8 afios) .
Anual antes si TC
Anual .
previa es
patolégica

Hemograma,
bioquimicay
concentraciones
HEMATOLOGICO plasmaticas de
antifangicos (si
procede)
Cada 6 meses

Control clinico ™ +
INMUNOLOGICO peso y talla ™
Cada 6 meses
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o Endoscopia/
Control clinico y P .
analitico Colonoscoia
. . Estudio de Cuando haya
(transaminasas Ecografia calorotectina sintomas
GASTROINTESTINAL bilirrubina, abdominal e'[r: oo recozmemeyen
GGT,FFAAPCRY | Cada dos afios P
VSG) Cada 6 meses | caso de valores

Cada 6-12 meses

alterados

de calprotectina

OFTALMOLOGICO™

Valoracion
oftalmolégicay fondo
de ojo
Al diagndstico y luego
semestral hasta los 4
afios y anual a partir de
los 5 afios

(*) Las pruebas se adaptaran ante la aparicion de una sintomatologia concreta, agilizandose la
realizacion de éstas cuando sea necesario y con el objetivo claro de demostrar la causa exacta de la

misma.

(**) Se realizaran visitas periodicas con la psicéloga de la unidad coincidiendo con los controles médicos.

(**) Remitiremos al paciente a endocrinologia si:
- Se detecta estancamiento de peso y talla o percentiles muy disminuidos.
- A todos los pacientes “asintomaticos” a los 9 afios en el caso de las nifias y a los 10 afios en el caso de
los nifios para evaluar retraso puberal.

(***) También esté indicado un seguimiento oftalmoldgico tras el tratamiento curativo (TPH o terapia

génica.
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4.4.

VACUNACION EN LOS PACIENTES CON EGC

Vacunas
recomendadas

Vacunas
contraindicadas

Comentarios

Neumocdcica (pauta
secuencial: 13v + 23
v)
Meningocdcica
ACYW conjugada
Meningocécica B
Gripe
VVZ (para evitar
sobreinfecciones

bacterianas)

Vacunas
bacterianas
atenuadas (BCG y
tifoidea oral)

atenuadas

Vacunaciéon segun calendario de vacunacion

sistematica (todas
inactivadas y las vacunas virales

las vacunas

son probablemente seguras y
efectivas)

5. PROTOCOLOS RELACIONADOS

adultos (disponible aqui)

Protocolo de transicién del paciente pediatrico con una IDP desde pediatria a la unidad de

Seguimiento del paciente post trasplantado por una IDP (disponible aqui)

Vacunacion en IDP (disponible aqui)
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