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Resumen
Introducción: La enfermedad granulomatosa crónica (EGC) es una forma infrecuente de inmu-

-

oxidasa (NADPH) en los fagocitos. Objetivo: Describir tres casos de EGC con énfasis en su forma 
de presentación y realizar una revisión del tema. Casos Clínicos: Se presentan tres casos clíni-
cos, dos de ellos con relación de parentesco (primos en primer grado). Se llegó a diagnóstico 
molecular en uno de los casos. Se destacan las manifestaciones clínicas: infecciones recurren-

 
Conclusiones: La EGC es un trastorno inmunológico primario congénito infrecuente, con heren-
cia ligada a X en su mayoría, pero también con formas autosómicas recesivas, con una forma de 
presentación característica y cuyo diagnóstico debe ser oportuno para evitar complicaciones, 
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Introducción

La enfermedad granulomatosa crónica (EGC) es una inmuno-
deficiencia infrecuente, con una incidencia de 1 cada 
200 000 a 250 000 recién nacidos vivos1. Afecta principal-
mente a varones, la mayoría de las mutaciones son ligadas 
a X y las formas autosómicas recesivas ocurren con mayor 
frecuencia en comunidades con mayor número de matrimo-
nios consanguíneos2.

La EGC se caracteriza por sensibilidad a infecciones recu-
rrentes y severas, bacterianas y fúngicas, con formación de 
granulomas, debido a la incapacidad de los fagocitos para ge-
nerar compuestos reactivos de oxígeno, necesarios para la 
muerte intracelular de microorganismos fagocitados.

membrana plasmática de los fagocitos. Consta de cinco com-
ponentes: dos unidos a la membrana plasmática: proteínas 

Chronic granulomatous disease: three cases with different presentations

Abstract
Introduction:
disease, characterized by an abnormal susceptibility to bacterial and fungal infections, and it is 

-
plex (NADPH), resulting in the inability to generate reactive oxygen species that destroy micro-
organisms. The diagnosis is based on clinical characteristics and analysis of phagocytes, and 

-
laxis, a search for infections and aggressive management of these. Objective: To describe three 
cases of CGD emphasizing their forms of presentation and to conduct a review of the condition. 
Case reports:
was reached in one of the cases. Recurrent infections, abscesses, adenitis, granulomas and 

importance of early diagnosis and genetic counseling. Conclusions: EGC is a rare congenital 

Prophylaxis and aggressive treatment of infections should be performed, as well as genetic 
counseling. 
© 2015 Sociedad Chilena de Pediatría. Published by Elsevier España, S.L.U. This is an  open-access 

-
.
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gp91-phox (phagocyte oxidase) y p22-phox que forman el ci-
tocromo b558, y tres componentes citosólicos, las proteínas 
p47-phox, p67-phox y p40-phox3

genera anión súper óxido (O2 ), peróxido de hidrógeno (H2O2), 
ácido hipocloroso (HOCl) y otros productos microbicidas que 

-
dos. La estimulación del fagocito, desencadenada por unión 

-

4.
La EGC se produce por mutaciones que generan pérdida o 

inactivación funcional de una de las subunidades del com-

Clínicamente, las infecciones y los granulomas son las 
principales características de EGC5. Los sitios frecuentes de 
infección son: pulmones, piel, ganglios linfáticos, huesos e 
hígado. La formación de granulomas es especialmente im-
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Figura 1 
La NADPH-oxidasa cataliza la transferencia de un electrón desde el NADPH hacia el O2 con la formación de anión superóxido 
(O2 ). El O2

 derivados reactivos del nitrógeno y a las enzimas proteolíticas de los gránulos, constituyen el mecanismo fundamental de 

incapacidad de generar los reactivos de O2.
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