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Caso cLiNICO

Lactante de 3 meses que ingresé por palidez intensa
de piel y mucosas. El paciente era la cuarta gestacion de
una mujer de 42 afos de edad, que presentaba un grupo
sanguineo O, Rh (4+), mientras que el grupo sanguineo
del recién nacido era B, Rh (+). El resultado de la prueba
de la antiglobulina directa (prueba de Coombs) realizada
en el periodo neonatal precoz fue negativo. El paciente
no presentaba antecedentes familiares ni personales de
interés. En la exploracion fisica destacaban palidez e ic-
tericia de la piel y de las mucosas, hepatomegalia de 5 cm
y esplenomegalia de 6 cm por debajo del reborde costal,
asi como la existencia de un soplo sistélico eyectivo. En
el hemograma se constaté: hematies, 1,54 x 10'%/1; he-
moglobina, 40 g/1; hematdcrito, 13 %; volumen corpuscu-
lar medio (VCM), 86 fl; concentracién de hemoglobina
corpuscular media, 30 g/dl, y asociacion de distribucion
eritrocitaria, 37%. La cifra de reticulocitos era de 230 por
mil, leucocitos de 16 x 10%/1 (36 neutréfilos segmentados,
56 linfocitos, 4 monocitos, 2 cayados, 2 mielocitos) y pla-
quetas de 119 x 10%/1. En la extension de la sangre peri-
férica se observo dismorfia acusada en los elementos
de la serie roja con policromasia acentuada, presencia de
anillos de Cabot, punteado basdfilo y algunos esferocitos
(fig. 1. La electroforesis de hemoglobinas, efectuada en
medios acido y alcalino, asi como el estudio de talasemia,
fueron normales. Las tnicas alteraciones en la bioquimica
plasmatica consistieron en LDH sérica 71 pkat/l (n = 3-8),
bilirrubina total 46 wmol/1 (n = 1-17), bilirrubina indirecta,
31 pmol/l (n =1-12) y haptoglobina sérica inferior a
0,13 g/1. Las determinaciones del cobre y de la cerulo-
plasmina séricas, asi como las serologias y antigenuria
frente a citomegalovirus fueron normales o negativas.
Con el diagnostico de anemia hemolitica no autoinmune
se procedi6 a la transfusion de 120 ml de concentrado
de hematies y se inici6 tratamiento con prednisona que
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se suspendi6 al no observarse respuesta. El estudio de la
morfologia eritrocitaria, la resistencia osmética eritrocita-
ria (ROE) y la electroforesis de hemoglobinas de los pa-
dres del nino fue normal. Se practicé un aspirado de me-
dula 6sea en el que tnicamente se observo hiperplasia de
la serie eritropoyética sin signos de displasia. El lactante
precisé soporte transfusional frecuente (cada 3 semanas)
hasta que, al cabo de 18 meses del diagndstico, se efec-
tué un procedimiento terapéutico a partir del cual se ob-
tuvo el diagndstico. Cabe senalar que previamente a la
segunda transfusion se realizaron estudios de las enzi-
mas eritrocitarias hexocinasa, piruvatocinasa, glucosa-
6-fosfodeshidrogenasa y de las proteinas de la membrana
del hematie ankirina, a-espectrina, banda 3 y banda 4.2,
que resultaron normales. Ademas, la termoestabilidad de
la membrana eritrocitaria y la ROE simple e incubada a
37 °C durante 24 h fueron asimismo normales.

PREGUNTA
JCudl es su diagnostico?

Figura 1. Extension de sangre periférica. Anisocitosis y
algunos esferocitos (flecha).
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ESFEROCITOSIS HEREDITARIA

Un ano después del diagnéstico, debido a la persisten-
cia de hemolisis grave con requerimiento transfusional
frecuente, se realizé una esplenectomia, que se efectué
posteriormente a la vacunacion frente a gérmenes en-
capsulados (neumococo, Haemophilus B y meningoco-
co O). La respuesta fue excelente con normalizacién pro-
gresiva de las cifras altas de ferritina sérica secundarias a
la politransfusion. Cuatro meses después de realizada la
esplenectomia se repiti6 el estudio eritrocitario. Los resul-
tados de la ROE simple e incubada y de la prueba de la li-
sis en glicerol acidificado fueron compatibles con el diag-
noéstico de esferocitosis hereditaria. El estudio molecular
evidenci6é un déficit de banda 3 que, ademas, presenta-
ban ambos progenitores y uno de los hermanos del pa-
ciente. Dos anos después de realizado el procedimiento
quirdrgico, el paciente permanece con hemolisis com-
pensada sin litiasis biliar y con independencia transfusio-
nal. Después de practicada la esplenectomia se inicié
profilaxis antibidtica con penicilina oral, sin que por el
momento haya presentado complicaciones infecciosas.

La esferocitosis hereditaria o enfermedad de Minkows-
ki-Chauffard es una forma relativamente comun de ane-
mia hemolitica hereditaria en nuestro medio, donde su
incidencia se estima en 1-2 por cada 5.000 nacimientos!.
La expresion clinica es heterogénea, aunque la mayoria
de los casos manifiestan parametros biolégicos de hemé-
lisis crénica compensada. Aun asi, el 5% de los pacien-
tes presentan anemia grave dependiente de transfusio-
nes?. El patrén hereditario es autosémico dominante en el
75% de los pacientes, la mayoria de los cuales presentan
un déficit de banda 33. Sin embargo, en el caso que se
describe, es posible que el tipo de herencia fuese auto-
sOmico recesivo, ya que ambos padres y un hermano del
paciente presentaron un déficit de banda 3 sin manifes-
taciones clinicas. El diagnostico de laboratorio de la esfe-
rocitosis hereditaria es dificil de realizar durante el perio-
do neonatal. Como sucedi6 en el enfermo referido, tanto
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las pruebas de fragilidad osmética como las determina-
ciones de las proteinas de la membrana eritrocitaria no
son valorables si el paciente ha sido previamente trans-
fundido®. Aunque en la mayorfa de los enfermos las ne-
cesidades transfusionales disminuyen a lo largo del tiem-
po, existe un pequefio porcentaje de pacientes que
precisan soporte transfusional frecuente, tal como suce-
di6 en el caso que se presenta. La esplenectomia se con-
sidera el tratamiento de eleccién en estos casos®, aunque
el riesgo de padecer infecciones por bacterias encapsula-
das y de complicaciones vasculares tardias, como arte-
riosclerosis e hipertension pulmonar, ha llevado a algu-
nos grupos a efectuar esplenectomias subtotales con
resultados esperanzadores®. Recientemente, se ha pro-
puesto tratar a los recién nacidos diagnosticados de esfe-
rocitosis hereditaria con eritropoyetina humana recombi-
nante con dosis entre 500-1.000 U/kg/semana, lo cual
podria ser una alternativa para reducir el nimero de
transfusiones durante los primeros meses de vida®.
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