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PACIENTE CON SINDROME DE DOWN Y HEPATOESPLENOMEGALIA

M CARMEN LOPEZ CASTILLO, LAURA FERNANDEZ CARRETERO, MARIA MORENO SAMOS, TOMAS SANCHEZ TAMAYO, Hospital Materno Infantil Malaga.

INTRODUCCION Y OBJETIVOS

Los pacientes con sindrome de Down pueden asociar multiples comorbilidades como pueden ser
cardiopatias, alteraciones gastrointestinales o predisposicion a leucemia.

La asociacion entre sindrome de Down y anomalias hematologicas es bien conocida. En el periodo
neonatal son frecuentes las alteraciones inespecificas, pero la entidad mas importante
clinicamente es el sindrome mieloproliferativo transitorio (SMPT), casi exclusivo de pacientes
Down.
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 Recién nacida de 32s con fenotipo Down que precisa intubacion al nacimiento.

* Embarazo controlado sin diagnodstico prenatal, destacando madre de 40 anos.

* Presenta distrés, canal AV transicional, derrame pericardico moderado, petequias vy
hepatoesplenomegalia.

* Analitica al ingreso: leucocitosis grave (152000/mm3), plaquetopenia leve, coagulopatia grave,
hipertransaminasemia e hiperuricemia.

* Frotis sanguineo: 50% ceélulas blasticas de caracteristicas mieloides. Citometria de flujo: 65% de
células inmaduras con marcadores de megacarioblasto.
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* Diagnostico: Sindrome mieloproliferativo transitorio

* Tratamiento: citarabina (8 dias) y tratamiento de prevencion del sindrome de lisis tumoral.

* Presentd pancitopenia postquimioterapia con multiples transfusiones y recuperacion progresiva, dandose de alta. Se recibio
resultado de cariotipo: 47,XX,+21c[20].

FISIOPATOLOGIA

* Los pacientes afectos de SD presentan un riesgo 10-20 veces mayor que la poblacion general de sufrir leucemia mieloide aguda.

e Suele tratarse de una leucemia megacarioblastica, a menudo precedida de sindrome mielodisplasico.

e Se caracterizan por leucocitos muy elevados, con una mayoria de células blasticas.

* Sintomas derivados de la infiltracion de |la médula 6sea y diversos 6rganos, asi como de lisis tumoral.

* Los blastos presentan marcadores de célula progenitora mieloide junto con algunos propios de la serie megacarioblastica y eritroide,
siendo el numero de blastos mayor en sangre periférica que en médula.

* La mayoria remite espontaneamente en los primeros meses de vida sin tratamiento.

* Tratamiento eleccién casos graves: citarabina.

* Prondstico: bueno, mortalidad global del 20% y casi un 25% evolucionan a leucemia mieloblastica.

 Datos que apoyan que el SMPT vy la leucemia mieloblastica son estadios evolutivos de un mismo espectro ya que se han descrito en

ambas mutaciones del gen GATA-1, pendiente en nuestra paciente.
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Regulacion transcripcional del linaje mieloide: principales
factores de transcripcion implicados y etapas en las que
intervienen en la hematopoyesis de las principales células
maduras mieloides.

HSC: célula madre hematopoyética, CMP progenitor mieloide
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Actualmente y tras 7 meses de seguimiento sigue presentando hemograma normal y esta en seguimiento multidisciplinar pendiente de
intervencion quirudrgica cardiovascular

CONCLUSIONES

* Los pacientes afectos de SD presentan un riesgo 10-20 veces mayor de sufrir leucemia mieloide aguda, siendo el hallazgo tipico
leucocitos muy elevados, con una mayoria de células blasticas.

* Presentan sintomas derivados de la infiltracion de la médula ésea y diversos organos, asi como de lisis tumoral.

* Los blastos presentan marcadores de célula progenitora mieloide junto con algunos propios de |la serie megacarioblastica y eritroide,
siendo el numero de blastos mayor en sangre periférica que en meédula.

 Aunque en ocasiones son cuadros leves de resolucion espontanea, otras veces cursa de forma grave y puede precisar tratamiento
con citarabina.




