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INTRODUCCION

Se presenta el caso de un varén de 57 anos que acu-
de a Urgencias por malestar general, ictericia cutanea
y conjuntival, naduseas y nerviosismo de 24 horas de
evolucion. Refiere transgresion alcohdlica (2-3 litros
de cerveza y whisky). Presenta desde entonces el cuadro
actual. Entre sus antecedentes destacan: hipertension
arterial, esquizofrenia paranoide y enolismo crénico. En
la exploracion fisica solo destaca el elevado tinte ictérico
de piel y escleras. No se evidenciaron anomalias respi-
ratorias, cardiovasculares, abdominales ni neuroldgicas.

CASO CLINICO

Los resultados de la analitica se muestran en la tablal.
Entre los valores a destacar se observé un valor bajo
de hemoglobinay valores elevados de bilirrubina (a ex-
pensas de la fraccion indirecta), lactato deshidrogena-
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sa (LDH), creatinina y de las enzimas hepaticas alanina
aminotransferasa (ALT) y aspartato aminotransferasa
(AST), entre otros.

El cuadro se orienta clinicamente como hepatitis
aguda de origen alcohdlico, pero el paciente decide
abandonar el Servicio de Urgencias debido a una crisis
de ansiedad que impide completar el estudio.

Debido a que los hallazgos clinicos y analiticos del La-
boratorio de Urgencias sugerian la presencia de hemoli-
sis aguda, se ampliaron los test pertinentes para filiar el
origen. En el analisis complementario (Tabla Il) destaca-
ban altos niveles de reticulocitos y ferritina, asi como va-
lores bajos de haptoglobina, transferrina y deficiencia de
acido folico. Ademas, el test de Coombs resulté negativo.

En el frotis de sangre periférica se observé una
poiquilocitosis discreta y polimorfa con presencia de
acantocitos, ovalocitos y excentrocitos (Fig. 1), una
neutrofilia con una ligera desviacion a la izquierda y
refuerzo de la granulacion y una serie plaquetar sin al-
teraciones.
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Tabla I.

Valores analiticos de la primera visita del paciente a Urgencias

Valor Rango de normalidad
Hemograma
Eritrocitos 2,45 10¢/uL 4,50-5,50
Hemoglobina 7,7 g/dL 13,0-17,0
Hematocrito 24,8 % 40,0-50,0
Volumen corpuscular medio 101,6 fL 83,0-101,0
Hb corpuscular media 31,4 pg 27,0-32,0
Concentracion de Hb media 30,9 g/dL 32,0-36,0
Amplitud de distribucion eritrocitaria 13,4 % 11,6-14,0
Leucocitos 14,68 10%/ pL 4,00-10,00
Plaquetas 275 10% pL 123-450
Bioquimica
Glucosa 112 mg/dL 74-106
ALT 41 U/L 10-49
AST 37 U/L 0-34
Bilirrubina total 10,4 mg/dL 0,2-1,2
Bilirrubina directa 2,5 mg/dL 0,0-0,3
LDH 654 U/L 120-246
PCR 9,50 mg/dL 0,00-1,00
Creatinina 1,39 mg/dL 0,70-1,30
Urea 98 mg/dL 18-46
ALT: alanina aminotransferasa; AST: aspartato aminotranferasa; LDH: lactato deshidrogenasa; PCR: proteina C reactiva.
Tabla Il.
Valores analiticos del analisis complementario
de rutina
Valor de n?)?r:lzcl)idad .
Reticulocitos 2,97 % 0,10-2,00 »
Ferritina 3540,4 ng/mL 22-322
Transferrina 178 mg/dL 215-365
Hierro (11 + 11I) 53 pg/mL 65-175
Haptoglobina 7,78 mg/dL 27,0-32,0 -
Acido félico 2,65 ng/mL 3,3-19 4 \ -
<
El paciente reconsulté en Urgencias al dia siguien- ®
te y, tras una entrevista clinica dirigida, se observé N
que habia ingerido habas 24 horas antes del inicio de
los sintomas, a lo que se anade una historia familiar

materna compatible con déficit de glucosa-6-fosfato
deshidrogenasa (G6PD). Ademas, el paciente refie-
re que en otras ocasiones habia consumido habas,

Figura 1 - Frotis de sangre periférica con presencia de excen-
trocitos (flechas azules). Imagenes del analizador hematoldgico
CellaVision.
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aungue en menor cuantia, sin haber presentado una
sintomatologia similar a la de este episodio.

Finalmente, tras la alta sospecha de fabismo, se so-
licitaron los niveles de actividad enzimatica de G6PD,
que resultaron ser < 35 mU/10° eritrocitos (valor nor-
mal: 221-570 mU/10° eritrocitos), filiando definitiva-
mente el origen del cuadro.

DISCUSION

El fabismo es un sindrome hemolitico agudo que se
produce en pacientes con deficiencia de glucosa-6-fos-
fato deshidrogenasa cuando ingieren habas. La de-
ficiencia de G6PD es la enzimopatia adquirida de los
glébulos rojos mas frecuente en el mundo, con 400
millones de personas afectadas. Esta enzima cataliza
la primera reaccion de la ruta de las “pentosas-fosfato’
lo que genera nicotinamida adenina dinucleotido fos-
fato (NADPH). Esta reaccion es el principal mecanismo
que tiene nuestro cuerpo para generar NADPH, cuya
principal funcion es mantener el glutation en su forma
reducida, que cumple un papel esencial como agente
reductor de especies oxidantes (1,2). Esto resulta es-
pecialmente importante en los eritrocitos, pues es la
Unica ruta que tienen para producir NADPH y ademas
tienen un alto nivel de estrés oxidativo.

Es una enfermedad que se produce por mutaciones
con pérdida de funcién en el gen G6PD (hay descritas
mas de 217 mutaciones) y que esta ligada al cromoso-
ma X, por lo tanto, los hombres, que solo tienen una
copia de este gen, la sufren con mayor prevalencia (3).

La OMS clasifica la deficiencia de G6PD en cinco gru-
pos(4), segun los niveles de actividad de la enzima y de
la gravedad de la hemolisis. Ademas, también puede
clasificarse segun las mutaciones existentes en el gen
G6PD, que varian en funcién de los grupos étnicos. Asi,
encontramos que la deficiencia de tipo mediterranea es
una deficiencia de tipo Il en la que existe una actividad
de la enzima inferior al 10 % de su valor normal (4).
Estos pacientes suelen presentar episodios hemoliti-
cos intermitentes, normalmente desencadenados por
ciertas sustancias, como las habas o algunos farmacos.
Debido a esto, las manifestaciones clinicas y la grave-
dad de la hemodlisis pueden variar y, por ello, el diag-
nostico puede presentar algunas dificultades.

El diagndstico final de esta patologia se realiza a par-
tir de la actividad de la enzima G6PD, por analisis es-
pectrofotométrico de la formacion de NADPH a partir
de NADP*; sin embargo, la actividad enzimatica varia
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entre unos glébulos rojos y otros (es mayor en las cé-
lulas mas jovenes). Esto puede ocasionar falsos negati-
vos en episodios de hemalisis aguda debido al aumen-
to de los reticulocitos (5).

En este caso, el paciente habia consumido habas an-
tes de presentar este episodio y no presenté ningun
tipo de clinica compatible con la deficiencia de G6PD.
Sin embargo, cuando consume una cantidad superior
a la habitual presenta la sintomatologia asociada a la
patologia y asi es posible diagnosticar el cuadro.

Aunque la deficiencia de G6PD de tipo mediterranea
es comun y normalmente no es dificil de diagnosticar,
presentamos este caso por el interés y la variabilidad
de la anomalia, la posibilidad de encontrarlo en la prac-
tica clinica diaria y lo destacamos por el importante pa-
pel del Laboratorio a la hora de diagnosticarlo.

PUNTOS A RECORDAR

— Ante un test de Coombs negativo y evidencias de
hemolisis, hay que valorar la posibilidad de déficit
de G6PD, dada su relativa prevalencia en nuestro
entorno.

— En la deficiencia de G6PD es caracteristica la apa-
ricion de excentrocitos en el frotis de sangre peri-
férica.

— Los niveles de actividad enzimatica de G6PD es-
tan anormalmente aumentados en los episodios
de hemodlisis aguda, por lo que pueden producirse
falsos negativos.

— Ademas de las habas, los episodios hemoliticos
pueden desencadenarse por otras sustancias oxi-
dantes o causas, por lo que es esencial informar al
paciente sobre ello.
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