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1. PRESENTACION DEL CASO

PACIENTE A PACIENTE B

Nina de 6 anos Nina de 11 anos

Esferocitosis hereditaria Esferocitosis hereditaria
Embarazo y parto normal Embarazo y parto normal
Ictericia neonatal sin fototerapia |ctericia neonatal sin fototerapia
Colecistectomia 13/12/24 por Colecistectomia 14/10/23 por
colelitiasis multiple colelitiasis multiple

HIPERBILIRRUBINEMIA DE PREDOMINIO INDIRECTO

» Madre: esferocitosis hereditaria. Esplenectomizada (18 anos)
« Padre: sano.
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2. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

ESTUDIO GENETICO

« Esferocitosis hereditaria: mut heterocigosis
« Gen UGT1A1:

- Variante patogénica c.762G>A

- Polimorfismo UGT1A1*28

ECOGRAFIA ABDOMINAL
Colelitiasis multiple y esplenomegalia
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3. EVOLUCION
PACIENTE A

Nina de 6 anos

PACIENTE B

Nina de 11 anos

14/10/23: Colecistectomia
11/2025: Inicio fenobarbital (100

12/2024: Colecistectomia.
04/2026: Inicio de fenobarbital,

suspension por rash mg/dia).

10/2026: Prueba de provocacion 02/2026: Buena tolerancia, |
ictericia.
04/2026: Asintomatica; reduccion
fenobarbital a 75 mg/dia.

Fecha BR total

04/09/2024 13,01 mg/dL Fecha BR total

25/09/2025 18,59 mg/dL 10/10/2022 22.8 mg/dL

06/10/2026 14,17 mg/dL 25109/2025 17.01 ma/dL
06/10/2026 4,39 mg/dL
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4. ANAMNESIS Y EXPLORACION

* Hepatoesplenomegalia
Asintomaticas.

06/10/2026

» 40kg
* 145cm




5. TRATAMIENTO Y SEGUIMIENTO

Multidisciplinar por Pediatria y Hematologia.

PACIENTE A PACIENTE B

Nifa de 6 anos Nina de 11 afos
Fenobarbital: 45 mg/24h Fenobarbital: 75 mg/24h

- Evita desencadenantes de Gilbert
- Manejo enfermedad hemolitica.

Seguimiento

- AS: BR
- Tolerancia al fenobarbital

- Estudio genético: variantes cis o trans.  |.xe
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6. DISCUSION: ; TRATAMIENTO?

Manejo establecido Discusion

 Esferocitosis hereditaria:  No existe tto validado
tto hemolisis y para hiperbilirrubinemia

complicaciones * Fenobarbital: activa

« Sdr. de Gilbert: sin tto, UGT1A1 - reduce BR
evitar desencadenantes (sin indicacion)

¢, Tratar una cifra a costa de
M efectos adversos?
X
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