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Atransferrinemia hereditaria
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Se estudié un paciente con anemia hipo-
erémica severa y se demostrd que se tra-
taba de atransferrinemia hereditaria. Se
encontré deficiencia severa de transferrina
en una hermana y parcial en los padres, en
‘un hermano y una prima hermana, por lo
que se postulé su transmisién como carac-
ter recesivo somético, tal como se ha encon-
trado en las 4 familias previamente infor-
madas. No se encontré alteracibn en la
ucidez gastrica, en la absorcién intestinal,
ni enteropatia exudativa. La medida de la

sobrevida de la transferrina de donadores
normales en el paciente, mostrd una curva
con caida rapida inicial (T/2 — 8 dias)
seguida de un descenso lento (T/2 — 13
dias). La primera porcién puede explicarse
por la salida al espacio extravascular. El
estudio de ferrocinética mostré como alte-
raciones cardinales: la disminucién del re-
cambio del hierro plasmitico en 24 horas
y la disminuecién de la incorporacién de
hierro a los eritrocitos.

Se encontré que el hierro plasma-
tico soluble en acidos, esti unido
practicamente en forma cuantitativa
a una proteina del plasma, Se demos-
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tré que esta proteina es un verdadero
transportador de hierro, por lo que
se propuso el término de transferri-
na. Dado que cada molécula de trans-
ferrina puede unirse a dos 4tomos de
hierro, que su peso molecular se en-
cuentra comprendido entre 88,000 y
90,000 y finalmente que la capacidad
de combinacién del plasma con el
hierro, varia entre 300 y 360 micro-
gramos por 100 mililitros, se puede
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