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CASO CLINICO

Nifio de 8 afios que es derivado por sospecha de sindrome nefritico de 10 dias de

evolucion:
= Anemia, astenia y cefalea . Afebril
= Coluriay tinte ictérico * Entratamiento con hierro oral desde la semana previa
* Buena tolerancia oral, dieta restringida por apetito
selectivo

* Analisis de sangre de control un mes antes con

ANTECEDENTES Hemoglobina de 10,5g/dL.

e Origen iraqui, nacido en Espafia. Barrera idiomatica.

* Ingreso en Neonatologia:
RNPT 33+4SG. Hipocalcemia asintomatica.
Hiperbilirrubinemia por sumacién de factores, tratada con fototerapia simple

*  Pruebas metabdlicas y audimétricas normales.
* Calendario vacunal al dia

* Enseguimiento Neurologia Pediatrica:
TDHA vy retraso aprendizaje

A. Familiares: tio materno con alteraciéon sanguinea. o Gus 2.

Pediatria
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CASO CLINICO
e g maaL

e TA:113/74mmHg, *  Urobilinogeno 4 mg/dL
e FC:127lpm * Hemoglobina negativa

* Adecuado estado general * Sedimento normal

* Palidez cutanea y mucosa

ANALISIS DE SANGRE | 24/09 25/09
Eritrocitos 2,35 x1076/puL 2,45 x1076/pL ECO ABDOMINAL

Hemoglobina (Hb) 6g/dL 6,5g/dL «  Sinalteraciones
Hematocrito 20,50 % 20,8 %
VMC 87,20 fL 85,1 fL
o) o)

ADE — =) 2t Se realiza transfusion
Coombs directo Negativo concentrado de hematies
Reticulocitos 121,90x1079/L (4,98 %)
Sangre periférica Anemia microcitica  Anisopoiquilocitosis, sin o

e hipocrdmica, sin otras alteraciones Servicio de

esquistocitos. Peglfntga
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CASO CLINICO

Diur&sis 1,6mL/kg/d|'a
Cocient® - g/g

Creat 59 mg/dL Prot: 8 mg/dL

emoglobma nega
Sedimento normal

Adecuado estado general
Palidez cutanea y mucosa

X0
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CASO CLINICO

ANALISIS DE SANGRE | 24/09 25/09

Eritrocitos 2,35 x1076/uL 2,45 x1076/uL

Hemoglobina (Hb) 6g/dL 6,5g/dL

Hematocrito 20,50 % 20,8 %

VMC 87,20 fL 85,1 fL

ADE 13% 3,39 %

Coombs directo Negativo

Reticulocitos 121,90x1079/L (4,98 %)

Sangre periférica Anemia microcitica  Anisopoiquilocitosis, sin o

e hipocrdmica, sin otras alteraciones %er:li_cig de
esquistocitos. ediatria
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CONSIDERACION TEORICA ANTE LOS

DATOS DISPONIBLES
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CASO CLINICO: Orientacidn diagndstica
ante nino con anemia

IEINIES

Arregenerativa
<1% reticulocitos

|

Regenerativas

>2% reticulocitos

|
I | | I
| VMC< 80 fL| VMC 80-100 fL | VCM >100 fL|
¢ Sangrado activo * Ferropénica * Infiltracién medular * A. megaloblastica
* Talasemias * Aplasia medular * Mielotoxicidad
» Sideroblastos * A. trastornos

cronicos
e A.asociada a
insuficiencia renal

cronica X 0
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ANEMIAS HEMOLITICAS

A. HEMOLITICAS CONGENITAS

Esferocitosis
hereditaria

DIEfIERD5 2l Defectos hemoglobina
membrana

Servicio de




A. HEMOLITICAS: Esferocitosis hereditaria

» Anemia congénita mas frecuente

- Trastorno de las PROTEINAS DE MEMBRANA

Ié Deformacién hematie > ESFERA

ANALITICA

CLINICA

4 VCM
T 1T CHCM

Anemia en grado
variable

FROTIS TiPICO

Esferocitos

Esplenomegalia
Ictericia

Crisis hemoliticas
extravasculares

Crisis aplasicas
Crisis megaloblasticas
Colestasis biliar

Ankirina 50%
Banda 3 25%
* Espectrina 25%

DIAGNOSTICO

Fragilidad osmotica

TRATAMIENTO

1. Esplenectomia
2. Ac.félico

X0

| DEPA
ALJCANTE
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A. HEMOLITICAS: Talasemias

~ Defecto en la sintesis de globina

Mediterraneo
Oriente proximo

- B-talasemia: | sintesis cadena 3 -
Africa

- o-talasemia: | sintesis cadena o Asia

o-TALASEMIA B-TALASEMIA MINOR

- UAL A2yF - A2

FROTIS TiPICO

« Dianocitos
B-TALASEMIA MAJOR . Puntea(;o basofilo eritrocitario

- VA1; MA2yYF
« P EPO: Hiperplasia MO

ANALITICA

X9
4 VCM K Servicio de
Hematies N o P Peglfntga




——.
A. HEMOLITICAS: Drepanocitosis

~ Defectos estructurales

CELULAS

- Formacion HbS = precipitacién Hb

FALCIFORMES
RASGO FALCIFORME - Paciente sano § 0 Vo 0a -
0% U
\v:" ‘..',~ £
-
HOMOCIGOTOS
CLINICA FROTIS TiPICO ULiZAUEL SIS
Hemolisis intravascular Hematies falciformes Analgesia y hidratacion
Crisis vasooclusivas 2. Vacunacioén contra gérmenes
, encapsulados
Infarto médula renal DIAGNOSTICO 3. Hidroxilurea
Autoesplenectomia
Infartos 6seos . Electroforesis Hb Trasplante precursores

hematopoyéticos Xe
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ANEMIAS HEMOLITICAS

B. HEMOLITICAS ADQUIRIDAS

e Hiperesplenismo

e Hemalisis quimica

e Alteraciones metabodlicas
e Parasitosis

e Trauma eritocitario

* Inmunohemobolisis

 Servicio de
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CASO CLINICO: DURANTE
LA HOSPITALIZACION
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CASO CLINICO: Hospitalizacion

ANAMNESIS
* Procedente de Iraq, nacido en Espaia
* Inicia clinica con dolor abdominal, seguido de color
ictérico y coluria
* Afebril. No presenta otra sintomatologia
* No refieren toma de medicamentos
* No refieren episodios similares anteriormente
Madre

= Niega ingesta o contacto con cualquier modalidad de habas [ ©

= Tio materno con alteracién sanguinea, que no saben precisar | ‘!)——D
éTalasemia?
X0
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CASO CLINICO: Hospitalizacion

ANAMNESIS
* Procedente de Iraq, nacido en Espaia
* Afebril. No presenta otra sintomatologia
* No refieren toma de medicamentos
* Inicia clinica con dolor abdominal, seguido de color
ictérico y coluria
* No refieren episodios similares anteriormente
Padre

= Refiere ingesta de habas secas 24 horas antes del inicio del
cuadro clinico ‘ |
Primer contacto con el alimento

= Tio materno con alteracién sanguinea

Se contacta con familiar para confirmacion del diagnostico de déficit
Glucosa-6-fosfatodeshidrogenasa (G6PDH)

X0
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CASO CLINICO : Hospitalizacién

Eritrocitos 2,35 x1076/pL 2,45 x1076/pL
Hemoglobina (Hb) 6g/dL 6,5g/dL

Hematocrito 20,50 % 20,8 %

VMC 87,20 fL 85,1 fL

ADE 13% 3,39 %

Coombs directo Negativo

Reticulocitos 121,90x1079/L (4,98 %)
Sangre periférica Anemia microcitica e Anisopoiquilocitosis, sin otras

hipocrémica, sin esquistocitos. alteracigng

G6PDH Ausencia completa de actividad
HbA 88%

HbA2 2,4%

Resto Hb No se detectan Xe

Servicio de
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CASO CLINICO: Hospitalizacion

- DEFICIT GLUCOSA-6-FOSFATODESHIDROGENASA CONFIRMADO

= Mejoria clinica tras transfusion de concentrado de hematies

= Se deriva a Consultas Externas de Hematologia infantil, al igual que a su hermano

w*.
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A. HEMOLITICAS: Déficit G6PDH

» Enzimopatia mas frecuente » Herencia ligada a X

- Ausencia G6PDH ====» | Oxidacidn sulfidrilos > MetaHb

FROTIS TiPICO Estimulantes crisis DIAGNOSTICO
«  Células mordidas + Infecciones Dosificacidon enzimatica del
-+ Cuerpos de Heinz - Acidosis hematie

+  Favismo
= ° Férmacos TRATAMIENTO
CLINICA
1. Evitar
*  Sano
desencadenantes

«  Crisis hemoliticas L
2. Ac. félico

Servicio de
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DEFICIT G6PDH

- G6PDH

= Mecanismo de compensacion oxidativa del eritrocito

Glutation

H0, reducido NADP pr— G6P
Gluta‘tion Glutation Glucosa 6 fosfato
peroxidasa reductasa
H,0 Glutation NADPH 6PG
oxidado

H,0,: peroxido de hidrogeno; H,0: agua; NADP: nicotiamida adenina dinucleotido fosfato; NADPH: nicotiamida adenina dinuclectido fosfato reducida;
G6P: glucosa-6-fosfato; 6PG: fo}sfogluconato_

Servicio de
Pediatria
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DEFICIT G6PDH: Metahemoglobina (MetaHb)

» Oxidacién grupo Hemo

-+ Variante de Hb que no se une a oxigeno =2 <1% en condiciones normales

- Altera los valores de Saturacion de oxigeno = Utilizar co-oximetria

Asintomaticos «  Tratar si MetaHb >30%

Methaemoglobin

concentration Clinical findings
1-3% None Sintomaticos - Tratar si MetaHb 10-30%
3-15% Possibly none; pulse oximeter will read low oxygen
saturations
15-20% Cyanosis (central and peripheral); not improving with
oxygen administration TRATAMIENTO
20-50% Dyspnoea, headache, fatigue, dizziness, syncope,
weaknass « Azul de Metileno (1-2mg/kg al 1%)
50-70% Tachypnoea, metabolic acidosis, dysrhythmias, seizures,
central nervous system depression, coma . ) ) ,
>70% Grave hypoxic symptoms, death + Acido E?SC(?FF)IFO (VitC - 300 a 1000 mg / dia oral
en dosis divididas) e

Servicio de
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DEFICIT G6PDH: Epidemiologia
)

= Hemisferio este: Africa, Europa y Asia

= Proteccién ante infeccién por Plasmodium falciparum }O

* Inhibicién de la entrada de merozoito eritrocito

* Deterioro en el crecimiento intracelular del parasito

* Prevencion de la lisis de eritrocitos que ocurre al final de la
maduracion del parasito

* Fagocitosis mejorada de gldbulos rojos infectados por
parasitos

» Citoadherencia reducida de eritrocitos infectados a células
endoteliales, glébulos rojos no infectados, plaquetas o
células presentadoras de antigenos

* Respuestas inmunes mejoradas a la infeccidén de la malaria

Servicio de
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DEFICIT G6PDH: Clasificacion

e Déficit severo de enzima (<10%)
e Anemia hemolitica crénica

Clase |

¢ Déficit severo de enzima (<10%)

Clase | | e Crisis intermitentes de hemdlisis ante estrés
oxidativo

e Déficit moderado de enzima (10-60%)

Clase | | | e Crisis intermitentes de hemaolisis ante estrés
oxidativo

e Sin déficit o hemolisis
¢ Variante salvaje

Clase IV

e Aumento actividad de enzima (>50%)
Clase V e Sin hemolisis 'ti\ Servicio de
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DEFICIT G6PDH: Variantes

- >400 variantes descritas

G6PDH
Mediterranea

G6PDH A-

Variantes
asiaticas

e Clase
e Hemolisis severas
® Region Mediterranea y Oriente Medio

e Clase Il

e Hemolisis leves o moderadas

e Relacionadas con la toma de Primaquina
e Africa

e G6PDH Canton
e G6PDH Kaiping
e G6PDH Gaohe

X0

| DEPAS
ALICANTE
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DEFICIT G6PDH: Variantes

; G6PD deficiency

Frequency of G6PD deficient males (%) Polymorphic G6PD variants
[ <o05 7.0-99 ® A-(202A) © Chatham © Mediterranean @ Taipei
[ 1] 05-29 ] 100-149 © A-{968C) ® Coimbra © Mahidol @ Union
1 30-69 I 150-260 @ Aures © Cosenza © Santarmaria @ Viangchan X
@
@® Canton @ Kaiping @ Seattle @ Local variant : Servicio de

Pediatria

DEPARTAMENTO DE SALUD
ALICANTE - HOSPITAL GENERAL

Copyright © 2004 Pearson Prentice Hall, Inc.




DEFICIT G6PDH: Factores desencadenantes

0 'K.
|

Z

8  Antipaludicos 8 * Habas 8 e Infecciones

A Sulfonamidas 'y v O * Neumonia

Q Sulfonas Q 8 e Hepatitis

& | e Nitrofuranos - S virales

C] e Acido é e Cetoacidosis

S acetilsalicilico diabética

Q e Antihelmintios e Cirugias

E e Analogos vit K mayores

e Antiurémicos * Embarazo, parto

o lactancia

Recursos: Asociacion Italiana de Favismo = https://www.g6pd.org

»*.
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DEFICIT G6PDH: Diagnostico y tratamiento

Screening Confirmacion
Crisis hemoliticas
, N - A ® Retirar estimulo
Fluorescencia | Test ¢ Transfusion hematies
cuantitativos ¢ Hidratacion abundante
N\ J N\ y, ° ACidO féllCO
Reduccidén || Estudio
MetaHb molecular Periodo intercrisis
G J . J
. § ¢ Evitar desencadenantes
Punto de
atencion
G J

RANGOS NORMALES DE ENZIMA G6PDH
« 25°C-5.52a8.8 unidades/g Hb
e 37°C-8,0a13,5unidades/g Hb JXe
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CONCLUSIONES

La anamnesis, junto con la exploracion, es la herramienta mas
importante de la que disponemos. La cual nos podra permitir
orientar las pruebas complementarias a realizar para llegar a un
correcto diagnodstico

El déficit de G6PDH es la enzimopatia mas frecuente

Las clases |, Il y Ill son la clinicamente significativas, y por tanto
mas tendremos que controlar

Es importante conocer los medicamentos y alimentos que
pueden estimular los episodios de crisis, y evitarlos por completo.
Por tanto, se tendra que dar una informacion precisa y plantearse
el estudio de familiares

X0
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