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Introducci6n

La transferrina (Tf) es una glicoprotefna que migra electrofor6ticamente con las beta-
lglobulinas (Aisen y Brown, 1977) cuya sfntesis se realiza fundamentalmente, si no'de 

forma exclusiva, a nivel hep6tico (Thorbecke y Colab., 1973), en una cuantfa que osci-
la en el hombte entre 12 y T4mglKgldfa (Jarnum y Lassen, 1961).

Su funci6n principal es el transporte de hierro a trav6s del plasma, desde los lugares
de absorci6n (intestino delgado) y dep6sito (bazo e hfgado) a los de utilizaci6n (medula
6sea y placenta) (Aisen y Brown, 1975). Una segunda funci6n, menos definida pero de
de considerable importancia, es su poder antimicrobiano, al competir con el hierro con la
mayorfa de los micro-organismos (Bullen y colab,, 1974: Bullen, 1976).

Se conocen en la actualidad una veintena de variantes transferrfnicas, diferenciables
'por su movilidad electrofor6tica, y que gen6ticamente corresponden a una serie de alelos
de un mismo locus (Kirk, 1968; Putnam, 1975).

Concepto

Con el nombre de Atransferrinemia cong6nita se conoce a una afecci6n extraor-
dinariamente rara, de la que hasta Ia fecha se han descrito cinco casos, caracterizada por
la ausencia de Tf plasmdtica, lo que da lugar a un cuadro clfnico de anemia hipocr6mica
severa acompaiada de siderosis generalizada. Por su extraordinaria rareza hemos crefdo
conveniente reallpar una revisi6n sobre sus caracterfsticas clfnicas.

Clinica

El primer caso clfnico fue descrito por Heilmeyer y colab., (1961), aunque pre-
viamente Riegel y Thomas (1956) y llitzig y colab., (1960) habian presentado casos si-
milares, que luego han sido considerados como secundarios (Walbaum, 1971).

En el caso descrito por Heilmeyer y colab. (1961) se trataba de unanifrade? affos,
de padres no consangufneos, nacida a t6rmino, con historia de anemia hipocr6mica y mi
crocitica severa descubierta a los tres meses, resistente a tratamiento con hierro. vitamina
Bt, y corticoides, necesitando la primera transfusi6n a los 6 meses de edad. Al examen
clfnico moshaba coloraci6n pdlido-terrosa de piel e importante hepatoesplenomegalia.
Los- exdmenes complementarios demostraron la presencia de anemia 6ipocr6mica, "olo hi-
posideremia r_nargadq (14 pg1-dl)_1'descenso de la capacidad de fijaci6n de hierro total (33
pgldl; normal 260-380 pCldl).Hipo-beta-globulinemia y ausen-ia de transferrina en la
inrnunoelectrof oresis.

El aclaramiento plasm6tico de hierro era muy rdpido (5 minutos; normal entre ?0
y 140 minutos) con localizaci6n de gtan cantidad de radioactividad sobre el hfgado,
y escasa utilizaci6n de hierro para la eritropoyesis. Ausencia de hierro radioactivo en
la regi6n de la beta-globulina, acumul6ndose con las gamma-globulinas. El estudio de
la absorci6n de hierro fue normal.
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