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DEFINICION

La anemia se define como una disminucién en la concentraciéon de la hemoglobina.

Normal Anemia

ANEMIA — Guia de practica clinica José Francisco Pérez Pérez
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ESFEROCITOSIS HEREDITARIA

La esferocitosis hereditaria es en realidad un grupo heterogéneo de trastornos,

caracterizado por la presencia de eritrocitos esféricos en el frotis de sangre
periférica y una fragilidad osmética aumentada.

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gémez Almaguer — HEMATOLOGIA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3° 2012 - McGrawHill



EPIDEMIOLOGIA




Vaso sanguineo

ETIOLOGIA

Existe una alteracidén en alguna de las proteinas de la membrana
y el citoesqueleto eritrocitario que puede tener una naturaleza
cuantitativa o cualitativa. Las proteinas deficientes o disfuncionales
son, en orden de frecuenciq, la espectring, la ankirina, la banda 3

y la proteina 4.2 del citoesqueleto eritrocitario

Spherocyte Rupturing of erythrocyte,
(erythrocytes that and the release of contents
are sphere-shaped) into blood plasma
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CLINICA

Anemia Esplenomegalia

Ictericia Crisis hemolitica

Guia de Prdctica Clinica Diagnéstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



DIAGNOSTICO

Citometria
hemdtica
completa
Fragilidad Indices
osmotica ‘ eritrocitarios
‘
Froti
Cuenta de ofis de
] ) sangre
reticulocitos ey .
periférica
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TRATAMIENTO

*!‘

Se recomienda en los casos de esferocitosis hereditaria grave o
moderada, administrar dcido félico a dosis de 2.5 mg por dia en <5
anos, Y 5 mg por dia en 6 o mds aios.

P

Se recomienda transfundir CE si el paciente tiene datos clinicos de anemia
sinfomdtica acompanado de procesos infecciosos y crisis apldsica, asi
como en el embarazo.

La esplenectomia se sugiere en pacientes mayores de 6 anos de edad con
EH moderada a grave, con requerimientos altos transfusionales y
colecistitis.

Guia de Prdctica Clinica Diagnéstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



DEFICIENCIA DE G6PD

La deficiencia de Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa (G6PD) es una
enfermedad hereditaria ligada al cromosoma X, fue descrita en 1956 en
pacientes que desarrollaban anemia hemolitica posterior al tratamiento con
primaquina para combatir la malaria.

Guia de Prdctica Clinica Diagnéstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



DEFICIENCIA G6PD

La deficiencia de G6PD es una
de las anemias hemoliticas

hereditarias de mayor

prevalencia en regiones
tropicales y subtropicales del
mundo

Se presenta principalmente en
varones Yy es la deficiencia
enzimdtica humana mds comun

en el mundo, se estima que
afecta a mds de 400 millones
de sujetos a nivel mundial

Guia de Prdctica Clinica Diagnéstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



ETIOLOGIA

El gen de la G6PD
se localiza en el
cromosoma X y de
este modo su
deficiencia se
expresa de manera
completa en varon

Guia de Prdctica Clinica Diagnéstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



CLINICA

Guia de Prdctica Clinica Diagnéstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



DIAGNOSTICO

La PCR es la Unica tecnologia disponible para categorizar el
genotipo G6PD sin embargo a pesar de determinar heterocigocidad
molecular, la variacién de la inactivacién del cromosoma X puede
conducir a una amplia variaciéon en el fenotipo

Guia de Prdctica Clinica Diagnéstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



TRATAMIENTO

Iniciar fototerapia cuando Realizar transfusién

: o : : : Realizar hemodidlisis en
los niveles de bilirrubinas sanguinea con niveles de

Usar dcido fdlico a dosis
de Tmg/dia, en anemia

pacientes con falla renal

no conjugadas superen bilirrubina no conjugada SRlels

150umol/L de 300umol/L no severa

Guia de Prdctica Clinica Diagnéstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014
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TALASEMIA ALFA

Las formas graves se encuentran en
el sudeste de Asia y en China y
Filipinas, pero también se observan
formas clinicamente moderadas en
las personas con ancestros africanos
y en habitantes de las costas del
Mediterrdneo.

Son relativamente frecuentes en

muchas partes del mundo.
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# Cuadro 12-1. Genotipos de la talasemia oy forma clinica que provocan

Nim. de
genes
Porcentaje funcionales
de globina de cadena o Datos
Fenotipo o y genotipo dermatolégicos
MNormal 100 4: AA/AA Normal
Portador 75 3: AJAA Normal
silencioso
Tasa de 50 2:—A/- Anemia
talasemia Ao—/AA microcitica e
hipocromia
moderada
Enfermedad 25 1: -A/— Anemia
por Hb H hemolitica
Hidropesia 0 0: —/— Aborto,
fetal anemia grave

—, eliminacidn o ausencia de cadena o; —, ambos genes eliminados en el locus.
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TALASEMIA BETA

Se considera el
trastorno geneético
mds frecuente, ya que
3% de la poblacién
mundial es portadora
de esta anormalidad
particularmente
comuUn en ltalia y
Grecia

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gémez Almaguer — HEMATOLOGIA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3° 2012 - McGrawHill



TALASEMIA BETA

La deficiente
produccion de las
cadenas B de la

hemoglobina a
causa de la
ausencia o

reduccion de su
sintesis

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gémez Almaguer — HEMATOLOGIA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3° 2012 - McGrawHill



4 Guadro 12-3. Estudios de laboratorio que permiten distinguir las deficiencias de hierro de las talasemias P heterocigotas

Amplitud en la
distribucidn

eritrocitaria Ferritina Hierro
(RDW) sérica sérico
Talasemia A N NoE N N N N
Talasemia B N NoE N N N EoN
Deficiencia de Fe E B B E E N

M, normal; E, elevado; B, bajola); ST, saturacion de transfernina; PPZ, protoporfinna zinc de los entrocitos; Hb A, hemoglobina A..
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ANEMIA DE CELULAS FALCIFORMES

La drepanocitosis o anemia de celulas falciformes se debe a la produccion de una
hemoglobina mutante (Hb S), que es el resultado del reemplazo de la adenina por la
timina en el codon del DNA (GTG en lugar de GAG) que codifica el acido glutamico,
en la posicion 6 de la cadena B de laglobing, lo que da lugar a que este
aminoacido se sustituya por valina.

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gémez Almaguer — HEMATOLOGIA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3° 2012 - McGraw



DREPANOCITOSIS / FACTORES QUE MODIFICAN
LA POLIMERIZACION DE LA HB S

Todos los factores que conducen a la disminucion del transito de los drepanocitos por

la microcirculacion, como el aumento de la adherencia del globulo rojo al endotelio, la

deshidratacion del eritrocito y la desregulacion vasomotora, desempenan una funcion
muy importante en el inicio de los fenomenos vasooclusivos

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gémez Almaguer — HEMATOLOGIA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3° 2012 - McGrawHill



CUADRO CLINICO

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gémez Almaguer — HEMATOLOGIA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3° 2012 - McGrawHill



DIAGNOSTICO

Frotis de sangre periférica se observan drepanocitosis ¥ 2
Biometria Hemdtica

El diagnostico se basa en la induccién de drepanocitos por hipoxia o
metabisulfito de sodio dirigen contra el aminodcido en la posicidén 6 de la
cadena B. El diagnostico prenatal se basa en técnicas de secuenciacién y
amplificacién del DNA, a partir de una muestra de las vellosidades coridnicas
obtenida por biopsia en el primer trimestre del embarazo y sometida a
amplificacién del DNA
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ANEMIA POR ENFERMEDAD RENAL CRONICA

La Organizacién Mundial
de la Salud define
anemia como una
concentracién de
hemoglobina < de 13.0
g/dl  en hombres 'y
mujeres
postmenopdusicas y < de
12.0 g/dl en mujeres
premenopdusicas.

Evaluacién, diagnéstico y tratamiento de anemia secundaria enfermedad renal crénica — Guia de Referencia Rapida



EVALUACION

Evaluacién, diagnéstico y
tratamiento de anemia
secundaria a enfermedad
renal crénica

La enfermedad renal crénica
se debe considerar como
causa posible de anemia

cuando la tasa de filtracién

glomerular es < 60
ml/min/1.73 m2

La deficiencia de
eritropoyetina es la principal
causa de anemia secundaria
a enfermedad renal crénica

Evaluacién, diagnéstico y tratamiento de anemia secundaria enfermedad renal crénica — Guia de Referencia Rapida



Hb, sea < 10 g/dI
(Hto 30%) en
mujeres
premenopavusicas Yy
cuando la
concentracién de Hb
sea < 11 g/dl (Hto
33%) en hombres
adultos y mujeres
postmenopdusica

El diagnéstico de
anemia en los
estadios 1 y 2 de la
enfermedad renal
crénica  sigue  los
mismos pardmetros
del diagnéstico de
la anemia en la
poblacién  general
adulta

Evaluacién, diagnéstico y tratamiento de anemia secundaria enfermedad renal crénica — Guia de Referencia Rapida



TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

ERITROPOYETINA HIERRO

g El hierro oral debe b

administrase sin
ingesta concomitante
de alimentos u otras

medicamentos

Evaluacién, diagnéstico y tratamiento de anemia secundaria enfermedad renal crénica — Guia de Referencia Rapida



