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RESUMEN

Introduccion: la enfermedad granulomatosa crénica es una inmunode-
ficiencia primaria caracterizada por la ausencia de produccion de perdxi-
do. Es secundaria a un defecto en la activacién del complejo enzimético
NADPH-oxidasa. Se debe a mutaciones en cualquiera de sus componen-
tes, tanto los que se encuentran en la membrana (gp91phox y p22-phox),
como aquellos localizados en el citosol (p47-phox y p67-phox).

Objetivos: presentar la literatura cientifica concerniente a la mutacién ob-
servada en un grupo familiar en el gen NCF 2, el cual es responsable de la
activacion de la superéxido dismutasa.

Métodos: estudio descriptivo retrospectivo con revisién de historias clinicas.

Resultados: en un seguimiento familiar, la presencia de una mutacién au-
tosdmica recesiva en el gen NCF 2 fue demostrada, por primera vez, en va-
rios miembros de un grupo familiar de la regién. Por su parte, el NFC 2 codi-
fica para p67-phox y genera una alteracion en la produccién de superédxido.
El caso en cuestién a la primera descripcion realizada en la literatura a través
del grupo de investigacion en inmunodeficiencias de la Universidad de los
Andes en Mérida, Venezuela. La evaluacion de la actividad de superdxido
dismutasa fue baja en los 3 pacientes.

Conclusiones: las mutaciones y alteraciones genéticas responsables de la
mayorfa de las inmunodeficiencias primarias no se conocen por comple-
to de momento. La forma de descubrir nuevas mutaciones, de entender
como estas generan el cuadro clinico y, més aun, poder generar terapias
efectivas a largo plazo dependeré de la persistencia e impetu de los investi-
gadores. El resto del grupo familiar estd en concejo genético y seguimiento
multidisciplinar.
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