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DEFINICIÓN

La anemia se define como una disminución en la concentración de la hemoglobina.
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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 osmótica aumentada.

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill



EPIDEMIOLOGÍA

La
esferocitosis
hereditaria es
la anemia
hemolítica más
frecuente a
nivel mundial

Se reporta
una incidencia
de 1 en 2,000
a 5,000
habitantes

Guía de Práctica Clínica Diagnóstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



ETIOLOGÍA

Existe una alteración en alguna de las proteínas de la membrana 
y el citoesqueleto eritrocitario que puede tener una naturaleza 
cuantitativa o cualitativa. Las proteínas deficientes o disfuncionales 
son, en orden de frecuencia, la espectrina, la ankirina, la banda 3 
y la proteína 4.2 del citoesqueleto eritrocitario

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill



CLINICA
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DIAGNOSTICO
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TRATAMIENTO

Se recomienda en los casos de esferocitosis hereditaria grave o 
moderada, administrar ácido fólico a dosis de  2.5 mg por día en <5 
años, y  5 mg por día en 6 o más años.

Se recomienda transfundir CE si el paciente tiene datos clínicos de anemia 
sintomática acompañado de procesos infecciosos y crisis aplásica, así 
como en el embarazo. 

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

Guía de Práctica Clínica Diagnóstico 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 hemolítica posterior al tratamiento con
primaquina para combatir la malaria.

Guía de Práctica Clínica Diagnóstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



DEFICIENCIA G6PD

La deficiencia de G6PD es una 
de las anemias hemolíticas 

hereditarias de mayor 
prevalencia en regiones 

tropicales y subtropicales del 
mundo 

Se presenta principalmente en 
varones y es la deficiencia 

enzimática humana más común 
en el mundo, se estima que 

afecta a más de 400 millones 
de sujetos a nivel mundial

Guía de Práctica Clínica Diagnóstico 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

Guía de Práctica Clínica Diagnóstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



CLINICA
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Guía de Práctica Clínica Diagnóstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



DIAGNOSTICO

La PCR es la única tecnología disponible para categorizar el 
genotipo G6PD sin embargo a pesar de determinar heterocigocidad 

molecular, la variación de la inactivación del cromosoma X puede 
conducir a una amplia variación en el fenotipo

Guía de Práctica Clínica Diagnóstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



TRATAMIENTO

Iniciar fototerapia cuando 
los niveles de bilirrubinas 
no conjugadas superen 

150umol/L 

Realizar transfusión 
sanguínea con niveles de 
bilirrubina no conjugada 

de 300umol/L 

Usar ácido fólico a dosis 
de 1mg/día, en anemia 

no severa 

Realizar hemodiálisis en 
pacientes con falla renal 

aguda

Guía de Práctica Clínica Diagnóstico y Tratamiento de la Esferocitosis Hereditaria. México: Instituto Mexicano del Seguro Social; 2014



TALASEMIAS

Los términos talasemia 
“mayor”, “menor”, 

“intermedia” y “mínima” 
se utilizan para referirse 
a la gravedad clínica, no 

necesariamente a su 
carácter hereditario 

homocigoto y 
heterocigoto

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill



TALASEMIA ALFA

Son relativamente frecuentes en 
muchas partes del mundo.

Las formas graves se encuentran en 
el sudeste de Asia y en China y 

Filipinas, pero también se observan 
formas clínicamente moderadas en 
las personas con ancestros africanos 

y en habitantes de las costas del 
Mediterráneo.

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill
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TALASEMIA BETA

Se considera el 
trastorno genético 

más frecuente, ya que 
3% de la población 

mundial es portadora 
de esta anormalidad 

particularmente 
común en Italia y 

Grecia

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill



TALASEMIA BETA

La deficiente 
producción de las 
cadenas β de la 
hemoglobina a 

causa de la 
ausencia o 

reducción de su 
síntesis

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill
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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 β de laglobina, lo que da lugar a que este 
aminoacido se sustituya por valina.

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill



DREPANOCITOSIS  / FACTORES QUE MODIFICAN
LA POLIMERIZACIÓN 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 Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill



CUADRO CLINICO

Crisis de infarto Crisis aplásica
Crisis 

megaloblástica

Crisis de 
secuestro 
esplénico

Crisis hemolítica

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill



DIAGNOSTICO

Frotis de sangre periférica se observan drepanocitosis

Biometría Hemática 

El diagnostico se basa en la inducción de drepanocitos por hipoxia o 
metabisulfito de sodio dirigen contra el aminoácido en la posición 6 de la 
cadena β. El diagnostico prenatal se basa en técnicas de secuenciación y 
amplificación del DNA, a partir de una muestra de las vellosidades coriónicas 
obtenida por biopsia en el primer trimestre del embarazo y sometida a 
amplificación del DNA

Dr. José Carlos Jaime Pérez, Dr. David Gómez Almaguer – HEMATOLOGÍA LA SANGRE Y SUS ENFERMEDADES - 3ª 2012 - McGrawHill



ANEMIA POR ENFERMEDAD RENAL CRONICA

La Organización Mundial
de la Salud define
anemia como una
concentración de
hemoglobina < de 13.0
g/dl en hombres y
mujeres
postmenopáusicas y < de
12.0 g/dl en mujeres
premenopáusicas.

Evaluación, diagnóstico y tratamiento de anemia secundaria  enfermedad renal crónica – Guia de Referencia Rapida



EVALUACION

Evaluación, diagnóstico y 
tratamiento de anemia 

secundaria a enfermedad 
renal crónica

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

cuando la tasa de filtración 
glomerular es < 60 

ml/min/1.73 m2

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

Evaluación, diagnóstico y tratamiento de anemia secundaria  enfermedad renal crónica – Guia de Referencia Rapida



Hb, sea < 10 g/dl
(Hto 30%) en
mujeres
premenopaúsicas y
cuando la
concentración de Hb
sea < 11 g/dl (Hto
33%) en hombres
adultos y mujeres
postmenopáusica

El diagnóstico de
anemia en los
estadios 1 y 2 de la
enfermedad renal
crónica sigue los
mismos parámetros
del diagnóstico de
la anemia en la
población general
adulta

Evaluación, diagnóstico y tratamiento de anemia secundaria  enfermedad renal crónica – Guia de Referencia Rapida



TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

ERITROPOYETINA HIERRO

El hierro oral debe 
administrase sin 

ingesta concomitante 
de alimentos u otras 

medicamentos

Evaluación, diagnóstico y tratamiento de anemia secundaria  enfermedad renal crónica – Guia de Referencia Rapida


