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En un nifio con diagnéstico de atransferrinemia hereditaria, la presentacién de dos cuadros que sugerian hepatitis viral, determiné la
préctica de una biopsia hepitica percutdnea que mostré lesion hepética severa por sobrecarga de Fe. La combinacién de flebotomia
con reposicion del volumen a base de plasma normal, permitio la remocién de 3877.5 me de Fe en 8 meses. En la revisién de la
literatura, no se encontrd mencién del empleo de un tratamiento similar en el manejo de la sobrecarga de Fe en atransferrinemia
hereditaria, tal vez por ¢l corto namero de familias informadas con esta enfermedad. Atransferrinemia hereditaria; hierro: sobrecarga;

tratamiento de sobrecarga de hierro en.

INTRODUCCION

La sobrecarga de hierro, con depésito del metal
en las células parenquimatosas del higado, del cora-
z6n, del pancreas y de otros 6rganos, constituye una
causa de alteracién de las funciones de los 6rganos
mencionados, que pone en peligro al nifio. Como es
una situacion poco frecuente en pediatria, en gene-
ral se le concede poca atencién en el diagndstico
diferencial y se identifica en etapas avanzadas, como
sucedio en un paciente con atransferrinemia heredi-
taria. En este paciente pudo desarrollarse un trata-
miento previamente no informado en esta
enfermedad.
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Como se sefialé en un articulo previo,! en diciembre
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de 1972 ingresé al Hospital Infantil de México Fede-
rico Gémez, un nifio de cinco afios nueve meses de
edad con anemia hipocrémica severa refractaria al
tratamiento con hierro (Fe). En el curso de tres afios
le habian administrado por via oral 44 g del ion
férrico (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 ademas nueve transfusiones de 250 ml de san-
gre total cada una. Como se encontrd Fe sérico de 19
ung/dly transferrina no detectable por inmunodifu-
sién radial, se planted el diagnéstico de atransferri-
nemia. El estudio de la familia revel6 que los padres
eran primos segundos y tenian deficiencia parcial de
transferrina sérica: 110 mg/dl la mama y 115 mg/dl
¢l papa. La hermana del paciente, de tres afios de
edad, habia iniciado palidez a los dos aiios, tenia
hemoglobina de 7.9 g/dl (4.9 mmol/1), 6.2 mg/dl de
transferrina en una ocasién y 5.8 mg/dl en otra. Se
encontraron cifras comparables a las de los padres
en un hermano de 11 afios y en una prima hermana
por la rama materna. Estos resultados permitieron
establecer el caracter hereditario (somético rece-
sivo) de la atransferrinemia. En base a los resultados
de la vida media (T/2) de la transferrina del plasma
normal medida en el enfermo, se diseii6é un plan de
manejo que comprendia la administracién perié-
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Cuadro 1
CANTIDADES DE SANGRE TOTAL Y HIERRO, EXTRAIDOS POR MES, DE FEBRERO A SEPTIEMBRE DE 1977
Mes Nitmero de Valores de la Cantidades Hierro
extracciones hemoglobina obtenidos de sangre removido
antes de la extraccion extralda (mg)
(g/dl) (ml) :

Febrero 6 7.5- 90 1575 424.0
Marzo 5 9.7- 120 1815 654.73
Abril 5 10.7 - 12.0 1820 701.44
Mayo 5 10.6 - 12,0 1545 586.25
Junio 3 10.7 - 12.0 1180 454.17
Julio 4 104 - 120 1560 : 581.63
Agosto 2 94-116 935 332.48
Septiembre 1 10.0 420 142,80
Total 31 10850 ] 3877.50

Factor de conversién: Hemoglobina: g/dl X 0.6206 = mmol/1.

dica de plasma humano normal y la determinacién
de hemoglobina una vez a la semana. Su evolucién
fue satisfactoria en su lugar de residencia, bajo la
atencién de una unidad hospitalaria.

Se plante6 el diagndstico de hepatitis viral a los 7
anos 6 meses y a los 8 afios 11 meses de edad, por lo
cual se decidi6 su reingreso al Hospital Infantil, la
segunda vez que se consideré esta posibilidad, inter-
niandose en el servicio de Contagiosos 1V, Se encon-
traron los siguientes datos: peso 24 kg, estatura 117
cm, ¢l borde hepdtico se encontré 4 cm por debajo
del borde costal en la linea media clavicular derecha
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
hepético se encontraron anormales: una retencion
de bromosulfaleina de 11.2% y transaminasa gluta-
micooxalacética de 132 U/1. Los médicos del servi-
cio consideraron necesaria una biopsia hepatica
percutdnea que mostro: cirrosis micronodular ple-
namente desarrollada, actividad inflamatoria leve y
depésito difuso de grandes cantidades de Fe en los
hepatocitos, células de Kupffer, paredes de los vasos
sanguineos y en algunas células epiteliales biliares.
También se encontré denso acumulamiento de Fe
en los tabiques fibrosos y en los macréfagos portales
y células gigantes de cuerpo extraiio con pigmento
de Fe.

METobo :

Como se establecio6 el diagnéstico de sobrecarga de Fe
en atransferrinemia hereditaria, se decidié combi-
nar el método de las flebotomias repetidas recomen-
dadas inicialmente para el manejo de la
hemocromatosis idiopética,>* con la aplicacién de
plasma, que habia producido buena respuesta eri-
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tropoyética en este paciente. Se extraia 10% de su
volumen sanguineo tedrico 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 método de la cianometahemoglobina,® lo que
permitia calcular la cantidad total de Fe extraido.

RESULTADOS

En el cuadro | se anotan las cantidades extraidas de
sangre y de hierro. Desde el punto de vista clinico,
puede seiialarse que durante este periodo tenia pali-
dez muy moderada, incrementd su estatura en 3.5
cm y hubo reduccién-en el tamaifio 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 aplicacidn
periédica de plasma, pero desafortunadamente
murié en un accidente.

DiscusION

En el pequeiio nimero de pacientes informados con
atransferrinemia hereditaria se ha hecho resaltar la
presencia de sobrecarga difusa de Fe afectando casi
todos los 6rganos a excepcion de 1a médula ésea y el
bazo.5!! Se consideré importante un informe de este
paciente, porque en general en pediatria enrazon de
las frecuencias respectivas, se centra la preocupa-
cién en la deficiencia de Fe y no en‘la sobrecarga,
razon por la cual, el diagndstico de ésta, se realiza en
etapa avanzada, ante manifestaciones de lesién de
algin organo, como sucedi6é en este paciente. El
diagndstico de sobrecarga de Fe en el pequeiio
nimero de pacientes, en que se ha establecido en el
hospital, también ha sido tardio, lo que pudiera
evitarse, recordando las condiciones en que puede
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presentarse esta situacion y practicando en ellos
algunas pruebas sencillas. En relacién a condiciones
en que se presenta, puede tomarse como base la
siguiente clasificacion: 1. Idiopatica (primaria, here-
ditaria) y 2, Secundaria como |a observada en: a)
algunas anemias (eritropoyesis ineficaz, talasemia
mayor, anemia sideroblastica, anemias hemoliticas;
b) cirrosis alcohdlica y anastomosis portocava; c)
ingestion excesiva de Fe (bebidas fermentadas en
recipientes de Fe, medicaci6n.!? En estas condicio-
nes pueden utilizarse: la dosificacién de Fe séricoy
la saturacién de transferrina como pruebas de ras-
treo' (que desde luego no eran aplicables en este
caso). En un estudio preliminar, el incremento del
porcentaje de células con Fe, de la mucosa oral y

faringe (obtenidas con raspado suave con un abate-
lenguas) y del aparato urinario (obtenidas mediante
filtracién de la orina) guardd correlacidén con el
incremento del Fe sérico, de la saturacién de trans-
ferrina y del Fe en la médula ésea en pacientes con
sobrecarga (Zurita C, Dorantes C: Datos no publi-
cados), por lo que eventualmente puede disponerse
de una prueba nueva de orientacion.

El resultado del tratamiento, que por primera vez
se empled en este paciente con atransferrinemia
hereditaria fue muy satisfactorio, dado que se logré
la remocion de 3877.5 mg de Fe con 31 flebotomias
que representaron menos molestias para un
enfermo que el tratamiento a base de quelante.!*

IRON OVERLOAD IN HEREDITARY ATRANSFERRINEMIA

The percutaneous liver biopsy because of two clinical pictures suggestive of yirus hepatitis, in a child with hereditary atransferrinemia,
established the diagnosis of iron overload. The combination of blood extraction and normal human plasma infusion allowed to
remove 3877.5 mg of iron in 8 months. In the review of the literature, no reference was found of a similar treatment in the management

of iron overload in hereditary atransferrinemia, possibly due to the short number of informed families.
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