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ANEMIA POR DEFICIT DE GLUCOSA-6-FOSFATO DESHIDROGENASA

Lépez Pavia, Claudia; Millares Martinez, Guillem; Almécija Mufioz, Ara; Iniesta Gonzélez, Sergio. Hospital Clinico Universitario de Valencia

Introduccion

El déficit de glucosa-6-fosfato-deshidrogenasa (G6PDH), un trastorno genético ligado a X, es la enzimopatia eritrocitaria mas frecuente. La G6PDH
participa en la sintesis de NADPH protegiendo a los hematies del dafio oxidativo. Su déficit produce, ante la exposicion a agentes externos
(caracteristicamente habas, infecciones o farmacos), desnaturalizacion y precipitacion de la hemoglobina en cuerpos de Heinz intraeritrocitarios. Estos
dafian la membrana celular, resultando en crisis agudas de hemdlisis.

Los pacientes presentan disminucidn brusca de las cifras de hemoglobina, acompafiada de orinas coluricas, vdmitos, palidez e ictericia cutanea, y fiebre.
A continuacion, presentamos un caso clasico de esta enfermedad.

Caso clinico

Nifia de 18 meses que consulta en urgencias de pediatria por vémitos.

Antecedentes: Clinica: Exploracion clinica
e Origen marroqui de la familia.  * 24 horas de evolucién * Taquicardia de 150 Ipm. Regular aspecto general
* Ingesta reciente de habas * Vdmitos + decaimiento + ictericia cutdnea  * Ictericia mucocutanea con palidez generalizada. No
* No otros antecedentes de * Orinas coldricas. exantemas ni petequias.
interés. + Deposiciones formes no acélicas. * Soplo sistdlico 1I/VI. Buena entrada de aire bilateral, sin

ruidos patoldgicos.
* Abdomen: No masas ni hepatoesplenomegalia.

Exploraciones complementarias

Hemograma: Anemia con hemoglobina de 6.2 g/dI, regenerativa (5'03% de reticulocitos). No alteraciones en el resto de series.

Bioguimica:

* Aumento de bilirrubina (5’61mg/dl) a expensas de la indirecta (5’27mg/dl), aumento de LDH (1400U/L) y disminucién de la haptoglobina (21mg/dl).
* Las enzimas hepdticas son normales

* No aumento de reactantes de fase aguda (PCR de 10mg/dl).

Frotis de sangre periférica: policromasia y anisopoiquilocitosis, con presencia de escasos esquistocitos y estomatocitos.

Serologia: negativa (descarta origen infeccioso)

DATOS COMPATIBLES CON ANEMIA HEMOLITICA
Test de Coombs directo que descarta origen autoinmune.
SOSPECHA CLINICA: DEFICIT DE GLUCOSA-6-FOSFATO DESHIDROGENASA (G6PDH)

INGRESO HOSPITALARIO PARA TRANSFUSION SANGUINEA Y ESTUDIO

Evolucién: La paciente recupera cifras de hemoglobina hasta 10’9g/dl y es dada de alta sin incidencias.
Estudio de actividad enzimatica de G6PDH: : 5’15 Ug/Hb y 6.9 Ug/Hb en dos determinaciones, confirmando el diagndstico.
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Evolucién de las cifras de hemoglobina en g/dl de la paciente en un periodo de 3 meses .

Conclusiones

A pesar de la gravedad potencial de las crisis hemoliticas, la anemia por déficit de G6PDH presenta buen prondstico si se evitan los agentes
desencadenantes. Para ello, resulta fundamental la informacion y educacidn de los pacientes y sus familias.




