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Resumen

La glucosa-6-fosfato deshidrogenasa (G6PD) es una enzima presente en los globulos rojos.
La mayoria de las personas que presentan déficit de esta enzima se encontraran
asintomaticas a lo largo de toda la vida. Pero si el paciente entra en contacto con alguno
de los factores desencadenantes (habas, algunos antibidticos, infecciones) puede
presentar una anemia hemolitica severa que debutara con icteria, astenia y coluria. El
déficit de esta enzima es hereditario ligado al cromosoma X, asi pues es transmitida por las
madres portadoras a la mitad de sus hijos varones, las hijas que reciben el gen pueden
verse afectadas o ser portadoras, siendo importante el consejo genético.
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You have jaundice. What did you eat?

Abstract

Glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD) is an enzyme present in red blood cells. Most
people who have this enzyme deficiency have been asymptomatic throughout their life.
However, when a patient comes into contact with one of the triggering factors (beans,
some antibiotics, infections), they may present with severe hemolytic anemia that debuts
with jaundice, asthenia and coluria. The deficiency of this enzyme is hereditary and is
linked to the X chromosome. It is transmitted by mothers to half of their sons. The
daughters who receive the gene may be affected or be carriers, so that genetic counseling
is important.
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Exposicion del caso

Paciente varon 55 afos que como Unicos antecedentes de
interés referia intervencion de flebectomia y de hallux
valgus derecho, sin tratamiento farmacologico crénico.
Acudié a consulta de atencion primaria por presentar en
las Ultimas 24 h coluria, nauseas y astenia. No presentaba
sindrome miccional, fiebre, dolor abdominal ni cambio en el
ritmo deposicional. Interrogando al paciente explicaba que
en las Ultimas 72h antes de iniciarse las nauseas habia
comido habas.

Exploracion fisica: ictericia mucocutanea leve, tension
arterial (TA) 105/60mmHg, frecuencia cardiaca (FC): 69
latidos por minuto (lpm), temperatura: 36 °C, auscultacion
respiratoria: murmullo vesicular conservado. Abdomen:
blando y depresible sin masas. Se solicitaron analitica con
sedimento y ecografia abdominal urgentes con los siguientes
resultados: leucocitos 13.000 x 10°/1 (70% neutrofilos, 10%
linfocitos), hemoglobina 10,5g/dl, hematocrito 35%, HCM
33 pg, VCM 10211, TP 1,16 ratio, TTPa 0,8 ratio, Vitamina
B12 334,7pg/ml, Acido folico 939,9 ng/ml, plaquetas
248.000 x 10°/1, GOT 58U/l, GPT20U/l, FA 63U/l, GGT
20U/L, Bilirrubina total 7,4mg/dl, bilirrubina conjugada
0,7mg/dl, LDH 3286U/l, reticulocitos 4%. Sedimento:
negativo, ecografia abdominal: normal

A nivel clinico el paciente presentaba cifras tensionales
de 100/50 mmHg, Fc: 80 lpm, aumento de la astenia y de la
icteria.

Dada la hiperbilirrubinemia analitica, la elevacion de los
reticulocitos y LDH, y el antecedente de la ingesta de habas,
sospechamos una anemia hemolitica aguda secundaria al
déficit de G6PH y ante el empeoramiento clinico rapido del
paciente se decidio derivacion a hospital de referencia para
ingreso.

Durante el ingreso el paciente presenté anemizacion
hasta cifras de hemoglobina de 7,3 g/dl. Con necesidad de
transfusion sanguinea y posterior recuperacion progresiva.
La determinacion de niveles de la enzima G6PD fue 189
(normalidad 252-648), los niveles de Piruvato kinasa fueron
normales.

La evolucion del paciente fue favorable después de la
transfusion y fue dado alta a la semana del ingreso, no
precisando ningun tratamiento posterior. A nivel ambulato-
rio se ha realizado estudio familiar de los 2 hijos del
paciente, ambos sanos.

Discusion

La deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa (G6PD)
es una enfermedad hereditaria ligada al cromosoma X. Asi el
hombre que presente esta alteracion genética siempre se
vera afecto; en cambio la mujer puede ser portadora o verse
afectada.

A nivel mundial la deficiencia de G6PD esta ampliamente
distribuida™?, existen mas probabilidades de padecer esta
alteracion en la poblacion afroamericana, la poblacion de
ascendencia judia, en nuestro entorno mas cercano a nivel
de mediterraneo las islas de Menorca y Cerdefa, y las
poblaciones italianas y francesas del sur.

Las personas portadoras de esta deficiencia pueden no
presentar manifestaciones clinicas nunca o presentar una

anemia hemolitica aguda como resultado de posibles
factores desencadenantes>:

. Ingesta de habas.

. Infecciones.

3. Medicamentos: antipalidicos, sulfonamidas (sulfametoxa-
zol), antibioticos (nitrofurantoina, niridazol, cotrimoxazol,
ciprofloxacino, norfloxacino), analgesicos (acetinilda, AAS
en dosis superiores a 3g/d).

4. Ingestion de diversas sustancias: naftaleno (tipicas

bolitas de naftalina), azul de metileno, acido ascorbico

en cantidad superior a 1g, analogos de la vitamina K...

N =

Las manifestaciones clinicas del ataque hemolitico son
malestar, debilidad, dolor abdominal, ictericia, hematuria,
anemia normocitica-normocroma desde una anemia leve
hasta un proceso anémico que precise una transfusion. Estas
manifestaciones clinicas presentan un inicio brusco y un
empeoramiento a lo largo de las horas.

A nivel sanguineo el frotis muestra anisocitosis, policro-
masia y esferocitos. Una prueba clasica es la tincion con
violeta de metilo ya que con esta tincion se aprecian los
cuerpos de Heinz (granulos intraeritrocitarios por la precipi-
tacion de la hemoglobina). En el hemograma se aprecia una
anemia normocitica, ocasionalmente puede ser macrocitica
y reticulocitosis y en la bioquimica elevacion de la
bilirrubina y de la LDH y haptoglobulina disminuida.

El diagndstico definitivo* ante un paciente con la clinica
descrita y el antecedente de ingesta de habas, como el del
caso presentado, de ingesta de habas vendra dado por un
estudio cuantitativo de la G6PD.

Tabla 1 Clasificacion anemias hemoliticas

® Por etiologia:
O Congénitas:

- Hemoglobinopatias (talasemias, Hemoglobinopatias
estructurales)

— Membranopatias (esferocitosis hereditaria,
acantocitosis hereditaria...)

— Enzimopatias (Déficit G6PD, Déficit de
Piruvatoquinasa, Déficit de 5-nucleotidasa...)

O Adquiridas:
Autoimmunes, hemoglobinuria paroxistica nocturna,
hiperesplenismo, Postransfusionales.

® Por localizacion:
O Intravascular: protesis vasculares, microangiopaticas,
CID, HPN
O Extravasculares

® Por forma de presentacion:
O Aguda: dolor abdominal, ictericia, coluria, insuficiencia
renal y shock
O Cronica: esplenomegalia, litiasis biliar, alteracion
analitica progresiva

CID: coagulacion intravascular diseminada; GSPD: glucosa 6
fostato deshidrogenasa; HPN: hemoblobinuria paroxistica
nocturna.
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El favismo puede presentarse a cualquier edad e incluso
después de haber tenido contactos previos e indolentes con
habas, aunque las personas mas susceptibles son los nifos
menores de 5 afios®. En el caso que nos ocupa, el paciente de
55 afos no habia presentado previamente ninguna manifes-
tacion clinica o episodio, incluso leve, que nos pudiera
sugerir el diagnostico, asi mismo tampoco existia ningln
antecedente familiar significativo.

Diagnostico diferencial: el diagnostico diferencial deberia
realizarse con las otras causas de anemias hemoliticas. Las
anemias hemoliticas son poco frecuentes®, y su clasificacion
se muestra en la tabla 1.

Prevencion: la manifestaciones clinicas de la deficiencia de
G6PD son en gran parte prevenibles si se evita la exposicion a
factores desencadenantes en sujetos previamente detecta-
dos. Seria necesaria asi mismo la informacion genética para
los hombres afectados y las mujeres portadoras’. Todo debut
de anemia hemolitica requiere estudio y control por hema-
tologo de zona.

Tratamiento: dado que las manifestaciones clinicas son
variables dependiendo del agente causal, la cantidad ingerida
y la gravedad del trastorno enzimatico®. El tratamiento
englobara desde la suspension del factor desencadenante,
medida que en casos leves es suficiente, hasta transfusiones
sanguineas y hemodialisis en los casos muy severos.

Complicaciones y evolucién: el mayor riesgo® de la
anemia hemolitica es la insuficiencia renal. Una vez se

recupera la anemia, la recuperacion completa de la anemia
hemolitica asociada a déficit de G6PD es lo habitual.
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