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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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La enferma muri6 por,fallo cardfaco, encontr6ndose en la necropsia una marcada
.hemosiderosis en hfgado, trab6culas espl6nicas, p6ncreas y cotaz6n. La causa fundamen-
tal de la muerte fue atribufda a la siderosis cardiaca y a la hipoxia an6mica.

Sus padres aparentemente sanos, mostraban niveles de Tf inferiores a la normalidad.
Cap y colab., (1968), describen un caso clfnico similar en una nifra de 11 meses.

Su padre mostraba hipotransferrinemia asintom6tica, y su hermano atransfeninemia y
anemia hipocr6mica moderada.

Casos similares han sido recogidos por Sakata (1969) y Goya 5l colab;, (1972) en
Jap6n, y Loperena y colab., (L97 4) en M6xico.

Etiopatogenia

Los casos presentados sustentan Ia hip6tesis de la existencira de un gen recesivo, que
entre los heterozigotos conducirfa a una depresi6n de la sfntesis de Tf (o a un incremento
de su catabolismo); pero en los homozigotos la capacidad plasmdtica del transporte de
hierro es tan baja, que hace imposible el mantenimiento de una sfntesis hemoglobfnica
adecuada. ( WAlbaum, 197L; Goya y colab., 1972).

Fisiopatologia

El proceso de absorci6n de hierro no se altera, pero el metal absorbido circula unido
a otras irotefnas, liberdndose prontamente de las mismas, y produci6ndose su paso a los
tejidos, fundamentalmente al hfgado, lo que determina la hemosiderosis generalizada
(Giblett,7962).

El escaso hierro que alcanzala medula 6sea es utilizado en la sfntesis de la hemoglobi-
na, lo que explica qub no se acumule a dicho nivel.

El acrimulo de hierro radioactivo en la regi6n de las gammaglobulinas demuestra
el posible transporte del metal por otras protefnas distintas de la Tf, aunque tambiEn_ha
sido atribufdo a la presencia de anticuerpos anti-Tf (con capacidad de unir hierro) debi-
do a la administraci6n de Tf con las transfusiones sangufneas (Walbaum, 1971).

D iagn6 st ic o d if er e nc ial

La atransferrinemia cong6nita debe diferenciarse del resto de las anemias hipocr6mi-
cas, con diferente comportamiento de la capacidad de transporte de hierro total (TIBC)
y con los cuadros de hipotransferrinemia secundarios a sfndrome nefr6tico, hepatopatfas
difusas, hemocromatosis y anemia de las enfermedades cr6nicas (Gast6n, 1981),

Tlatamienio

Se carece de tratamiento efectivo. Las transfusiones sangufneas mejoran el cuadro
an6mico pero empeoran la siderosis corporal, Las transfusiones de plasma provocan
crisis reticulocitarias secundarias a la administraci6n de Tf que hace posible la incorpo-
raci6n de hierro a la medula 6sea. (Goya y colab., L972). Se ha observado aumento de
Tf plasmritica tras la administraci6n de plasma humano y transferrina purificada (Goya
y colab., L972; Lopercna y colab., 1974, Sskata, 1969), pero s6lo se mantiene duranle
una semana, Para evitar mayores sobrecargas fGrricas, deben evitarse las transfusiones eri-
trocitarias, mientras no sean imprescindibles.

Otros casos d,e atransfeninemia

Previo a la comunicaci6n de Heilmeyer y coliab., (1961), Riegel y Thomas, (1986),
describieron la ausencia de beta-globulina C (Ttansferrina) en una paciente de 85 afros
con cuadro an6mico severo, que habfa requerido hasta 40 transf,usiones en los iltimos
tres afros. Presentaba intensa siderosis del sistema reticuloendotelial, y pienefrosis renal
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$erecfa, atribuy6ndose la ausencia de Tf a un ,,bloqueo" de sfntesis por la siderosis
hepdtica.

Hitzig y colab., (1960) encontraton la ausencia de Tf cuatro dfas antes de la muerte
de un nifro de dos aios_y medio, afecto de una enfermedad de di Guglielmo, trat6ndose
de -una anomaUa adquirida, pues la inmunoelectroforesis practicada un mes antes demos-
traba una banda de Tf normal,

-. . Wernet y-colab',. (]974) han descrito una paciente de 71 afros con cirrosishepr{tica,
diabetes mellitus, piel bronceada, hemosiderosis y eritropoyesis ineficaz "ott v"loru*
de sideremia muy elevados (800 pgldl) y aparici6n de hierro radioactivo administrado
en una banda prot6ica de_migraci6n electrofor6tica intermedia entre la Tf e IgG, formada
por dos mol6culas de IgG y una de Tf. EI cuadro clinico cedi6 tras la adirinistraci6n
de corticoides e inmunosupresores (Westerhausen y Meuret, 1,977J, habiendo sido atri-
bufdo a inmunocomplejos circulantes anti-Tc denominado ei cuadro como auto-inmuno.
atransferrinemia.

.  RESUMEN

Los autores realizartuna revisi6n de la Atransferrina congdnita, afecci6n de extraord.fuaria rareza,
catacteizada por un cuadro clinico de anemia hipocr6mica severa con siderosis generzliza, y motivada
por la ausencia de transferrina plasm6tica, beta-globulina de sintesis hepitica c-uya funci6n es el trans-
porte de hierro a travds del plasma.

S U M M A R Y

A rettieu is presented on the rare entity, congenital atransferrinaem,ia, a d,isease which includes
seaere hypochromic anaemia and generalised siderosis. The d,isease is due to hck of ptasma transfe-
rriry the beta'globulin rynthesized in the liuer that binds to iron for plasmatic transport.
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