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En un nifro con diagn6stico de atransferrinemia hereditaria, la presentaci6n de dos cuadros quc sugerian hcpatitis viral, detcrmin6 la
pr6ctica de una biopsia hepitica pcrcutdnea que mostr6 lesi6n hepitica severa por sobrecarga de Fc. La combinaci6n de flcbotomla
con rcposici6n dcl volumcn a base de plasma normal, permiti6 la remoci6n dc 3877.5 ms de Fe en E meses. En Ia revisi6n de ta
literatura, no se encontr6 menci6n del empleo de un lratamiento similar en el manejo de la sobrccarga de Fe en atransferrinemia
hereditaria, tal vez por el cono nimero de familias informadas con esta cnfcrmcdad. Atransferrinentio hereditaria: hierro: sobrecarga;
trataniento de sobrecarga de hierro en.

Inrnoouccl6N
La sobrecarga de hierro, con dep6sito del metal

en las cdlulas parenquimatosas del higado, del cora-
z6n,del p6ncreas y de otros 6rganos, constituye una
causa de alteraci6n de las funciones de los 6rganos
mencionados, que pone en peligro al nifio. Como es
una situaci6n poco frecuente en pediatria, en gene-
ral se le concede poca atenci6n en el diagn6stico
diferencial yse identifica en etapas avanzadas, como
sucedi6 en un paciente con atransferrinemia heredi-
taria. En este paciente pudo desarrollarse un trata-
miento previamente no informado en esta
enfermedad.

Ceso crfuco
Como se sefial6 en un articulo previo,r en diciembre
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de 1972 ingres6 al Hospital Infantil de M6xico Fede-
rico G6mez, un niffo de cinco afios nueve meses de
edad con anemia hipocr6mica severa refractaria al
tratamiento con hierro (Fe). En el curso de tres afios
le habian administrado por via oral 44 g del ion
fdrrico (citropirofosfato de sodio y hierro), 487 mg
del ion ferroso (gluconato ferroso) y 1000 mg de Fe
por via intravenosa (hierro sorbitol); le habian apli-
cado ademiis nueve transfusiones de 250 ml de san-
gre total cada una. Como se encontr6 Fe s6rico de l9
pg/dl y transferrina no detectable por inmunodifu-
si6n radial, se plante6 el diagn6stico de atransferri-
nemia. El estudio de la familia revel6 que los padres
eran.primos segundos y tenian deficiencia parcial de
transferrina s6rica: I l0 mgldl la mami y I 15 mgldl
el pap6. La hermana del paciente, de tres afros de
edad, habia iniciado palidez a los dos afios, tenia
hemoglobina de7.9 g/dl @.9 mmol/l), 6.2mg/dlde
transferrina en una ocasi6n y 5.8 mgldt en otra. Se
encontraron cifras comparables a las de los padres
en un hermano de I I afios y en una prima hermana
por la rama materna. Estos resultados permitieron
establecer el car6cter hereditario (somitico rece-
sivo) de ta atransferrinemia. En base a los resultados
de la vida media (T/2lde la transferrina del plasma
normal medida en el enfermo, se disefr6 un plan de
manejo que comprendia Ia administraci6n peri6-
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Cuadro I
CANTIDADES DE SANGRE TOTAL Y HTERRO, EXTRAIDOS POR MES. DE FEBRERO A SEPTIEMBRE DE 1977

Mes Nrtmero de
extracciones

Valores de Ia
hemoglobino obtenldos
antes de la extroccidn

k/dt)

Cantidades
de sangre
extraldo

tua

Hierro
removido

(ms)

Fcbrcro
Marzo
Abril
Mayo
Junio
Julio
Agosto
Scpticmbrc

Total

6
5
5
5
3
4
.,

I

3 l

7.5 - 9.0
9.7 - r2.O

t0.7 - 12.0
t0.6 - t2.0
10.7 - 12.0
10.4 - t2.0
9.4 - I t.6

t0.0

I 575
l 8 1 5
I 820
l 545
l 180
r560
935
420

10850

424.0
654.73
70t.44
586.25
454.t7
58 r.63
332.48
t42.80

3877.50

Factor dc conversl6n: Hcmoglobina: g/d1x0.62A6 = mmol4.

dica de plasma humano nbrmal y la determinaci6n
de hemoglobina una vezala semana. Su evoluci6n
fue satisfactoria en su lugar de residencia, bajo la
atenci6n de una unidad hospitalaria.

Se plante6 el diagn6stico de hepatitis viral a los 7
afros 6 meses y a los 8 afros I I meses de edad, por lo
cual se decidi6 su reingreso al Hospital Infantil, la
segunda vez que se consider6 esta posibilidad, inter-
n6ndose en el servicio de Contagiosos IV. Se encon-
traron los siguientes datos: peso 24 kg, estatura I l7
cm, el borde hep6tico se encontr6 4 cm por debajo
del borde costal en la linea media clavicularderecha
con aumento de consistencia y el polo del bazo a 5
cm por debajo del borde costal en la linea axilar
anterior izquierda. En las pruebas de funcionamiento
hep6tico se encontraron anormales: una retenci6n
de bromosulfaleina de ll.2Vo y transaminasa gluta-
micooxalacdtica de l32U/1. Los m€dicos del servi-
cio consideraron necesaria una biopsia hepdtica
percut6nea que mostr6: cirrosis micronodular ple-
namente desarrollada, actividad inflamatoria leve y
dep6sito difuso de grandes cantidades de Fe en los
hepatocitos, c€lulas de Kupffer, paredes de los vasos
sanguineos y en algunas c6lulas epiteliales biliares.
Tambi6n se encontr6 denso acumulamiento de Fe
en los tabiques fibrosos y en los macr6fagos portales
y c6lulas gigantes de cuerpo extrafio con pigmento
de Fe.

MErooo
Como se estableci6 el diagn6stico de sobrecarga de Fe
en atransferrinemia hereditaria, se decidi6 combi-
nar el m6todo de las flebotomias repetidas recomen-
dadas inic ialme nte para el  manejo de la
hemocromatosis idiop6tica,2{ con la aplicaci6n de
plasma, que habia producido buena respuesta eri-

t00

tropoy€tica en este paciente. Se extraia l07o de su
volumen sanguineo te6rico y se le reponia con
plasma humano normal, libre de plaquetas y de
leucocitos. Se media el volumen extraido y se deter-
minaba por duplicado, la cantidad de hemoglobina
por el m6todo de la cianometahemoglobina,s lo que
permitia calcular la cantidad total de Fe extraido.

Rssulrltoos
En el cuadro I se anotan las cantidades extraidas de
sangre y de hierro. Desde el punto de vista clinico,
puede sefialarse que durante este periodo tenia pali-
dez muy moderada, increment6 su estatura en 3.5
cm y hubo reducci6n'en el tamafro del bazo y del
higado que al final rebasaban el borde costal I cm
en las lineas mencionadas. Regres6 a radicar a su
lugar de origen bajo el programa de aplicaci6n
peri6dica de plasma, pero desafortunadamente
muii6 en un accidente.

Drscusr6N
En el pequefro nf mero de pacientes informados con
atransferrinemia hereditaria se ha hecho resaltar la
presencia de sobrecarga difusa de Fe afectando casi
todos los 6rganos a excepci6n de la m6dula 6sea y el
bazo.6-l I Se consider6 importante un informe de este
paciente, porque en general en pediatria en raz6n de
las frecuencias respectivas, se centra la preocupa-
ci6n en la deficiencia dc Fe y no en la sobrecarga,
raz6n por la cual, el diagn6stico de 6sta, se iealiza en
etapa avanzada, ante manifestaciones de lesi6n de
algfin 6rgano, como sucedi6 en este paciente. El
diagn6stico de sobrecarga de Fe en el pequefio
ntmero de pacientes, en que se ha establecido en el
hospital, tambi6n ha sido tardio, lo que pudiera
evitarse, recordando las condiciones en que puede
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prcsentarse esta situaci6n y practicando en ellos
algunas pruebas sencillas. En relaci6n a condiciones
en que se presenta, puede tomarse como base la
siguiente clasificaci6n: l. Idiop6tica (primaria, here-
ditaria) y 2. Secundaria como la observada en: a)
algunas anemias (eritropoyesis ineficaz, talasemia
mayor, anemia siderobl6stica, anemias hemoliticas;
b) cirrosis alcoh6lica y anastomosis portocava; c)
ingesti6n excesiva de Fe (bebidas fermentadas en
recipientes de Fe, medicaci6n.12 En estas condicio-
nes pueden utilizarse: la dosificaci6n de Fe s6rico y
la saturaci6n de transferrina como pruebas de ras-
treor3 (que desde luego no eran aplicables en este
caso). En un estudio preliminar, el incremento del
porcentaje de cdlulas con Fe, de la mucosa oral y

faringe (obtenidas con raspado suave con un abate-
lenguas) y del aparato urinario (obtenidas mediante
filtraci6n de la orina) guard6 correlaci6n con el
incremento del Fe sdrico, de la saturaci6n de trans-
ferrina y del Fe en la mddula 6sea en pacientes con
sobrecarga (Zurita C, Dorantes C: Datos no publi-
cados), por lo que eventualmente puede disponerse
de una prueba nueva de orientaci6n.

El resultado del tratamiento, que porprimera vez
se emple6 en este paciente con atransferrinemia
hereditaria fue muy satisfactorio, dado que se logr6
la remoci6n de 3877.5 mg de Fe con 3l flebotomias
que representaron menos molestias para un
enfermo que el tratamiento a base de quelante.r'

IRON OVERLOAD IN HEREDITARY ATRANSFERRINEMIA

Thc percutancous livcr biopsy bccausc of two clinical pictures suggestive of yirus hepatitis, in a child with hcrcditary atransferrincmia,
cstablished thc diagnosis o[ iron overload, The combination of blood extraction and normal human plasma infusion allowcd to
remove 3877.5 mg of iron in 8 months. In the rcviewof the literature, no rcfercnce was found ofa similar treatment in the management
of iron overload in hereditary atransferrinemia, possibly due to the short number of informed families.
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