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Se estudi6 un paciente eon anemia hipo-
cr6mica severa y se demostr6 que se tra-
taba de atransferrinemia hereditaria. Se
encontr6 deficiencia severa de transferrina
en una hermana y parcial en los padres, en
un hermano y una prima hermana, por lo
que se postul6 su transmisi6n como catic-
ter recesivo som6tico, tal como se ha encon-
trado en las 4 familias nreviamente infor-
madas. No se encontr6- alteraci6n en la
acidez g6strica, en la absorci6n intestinal,
ni enteropatia exudativa. La medida de la

sobrevida de la transferrina de donadores
normales en el paciente, mostr6 una curva
con calda r6pida iniciai {T/2 * 3 dias)
seguida de un descenso lento (T/2 : 13
dias). La primera porci6n puede explicarse
por la salida al espacio extravaseular. El
estudio de ferrocin6tiea mostr6 como alte-
raeiones cardinales: la disminuei6n del re-
cambio del hierro plasm6tico en 24 horas
y la disminuci6n de la incorporaei6n de
hierro a los eritrocitos.

Se encontr6 que el hierro plasm6-
tico soluble en Scidos, esti unido
prdcticamente en forma cuantitativa
a una protefna del plasma. Se demos-
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tr6 que esta proteina es un verdadero
transportador de hierro, por Io que
se propuso el t6rmino de transferri-
na. Dado que cada mol6cula de trans-
ferrina puede unirse a dos 6tomos de
hierro, que su peso molecular se en-
cuentra comprendido entre 88,000 y
90,000 y finalmente que Ia capaeidad
de combinacion del plasma con el
hierro, varia entr€ 300 y 360 micro-
gramos por 100 mililitros, se puede
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caleular que existen de 240 a 280 mi-
ligramos de transferrina por 100 mi-
lilitros de suero.l

Se descubri6 que existen variantes
de la transfeuina controladas gene
ticamente; este deseubrimiento es-
timul6 el estudio en varias partes del
mundo, reconoci6ndose hasta 1968, 19
variantes de transferrina en el suero
humano, aunque varios investigado-
res habian encontrado otras, no se
habia concluido su estudio defini-
t ivoJ'3 'a

En el aflo L961, Heiimeyer descri-
bi6 una nifla de 7 aff.os de edad con
anemia hipocr6mica severa desde los
3 meses y medio de edad; tenia ade-
mds retraso en el crecimiento e in-
fecciones repetidas; demostr6 por un
m6todo inmunol6gico, la ausencia de
transferrina. Falleei6 la nifra y en la
necropsia se encontr6 hemosiderosis
severa en el higado, pdncreas, tiroides
y bazo, con ausencia de hierro en Ia
m€dula 6sea.r En 1968 Cap, LehotskS.
y iVlayeravS6 describieron una nifla
de 11 meses con anemia hipocr6mica
seI,era, por ausencia de transferrina.
En 1969, Sakata? describi6 el tercer
paciente, una nifla de 10 affos de edad
con 39 miligramos de transferrina
por 100 miiilitros de suero. Final-
mente Goya describi6 un niffo de 8
aflos de edad con palidez marcada de
1 afro de evoluci6n, soplo sist6lico,
6.4 gramos de hemoglobina y 3 mili-
gramos o menos de transferrina, de-
terminada por el m6todo de inmuno-
difusi6n radial.s's
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Se intern6 en la sala de Hemato-
logia del Hospital Infantil de M6xico,
un niflo con diagn6stico de anemia
hipocr6miea severa, su estudio revel6
que 6sta era debida a una deficiencia
muy severa de transferrina.

Planteada la posibilidad de una
forma hereditaria, se proeedi6 a estu-
diar a la familia para comprobarla
y establecer el tipo de transmisi6n
gen6tica. Como se han informado
sindromes de malabsorci6n y ente-
ropatia exudativa en anemia hipocr6-
mica por deficiencia de hierro, er€L
necesario descartar su presencia, Se
investigaron alteraeiones de las prue-
bas de funcionamiento hepStico en
reiaci6n con hepatomegalia que su-
geria hemosiderosis. Desde el punto
de vista de manejo del problema, era
ritil estudiar la respuesta al plasma
normal como fuente de transferrina.
Finalmente se estudi6 ia vida media
del Fe plasmdtico y su incorporaci6n
a 7a hemoglobina. Los resultados
constituyen el motivo de esta eomu-
nicaci6n.

C^e,so cliNrco

Marco Antonio R., Reg. 47L0L3,
masculinol 5 afios, 9 meses de edad a
su ingreso al Hospital Infantil en
diciembre de 1972.

Anteceilentes fami,ka,res. Padre,
madre y 3 hermanos de 11, 9 y 7 afios
de edad, aparentemente sanos. Una
hermana de 2 aflos 6 meses, sufre hi-
porexia, palidez tegumentaria pro-
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gresiva y astenia desde los 2 aflos
de edad.

Padeci,rni,ento actual. Desde los 2
aflos de edad obserr/aron: palidez pro-
gresiva de tegumentos, astenia y adi-
namia por anemia hasta de 3.7 gra-
mos de hemoglobina (por Io que
recibid 9 transfusiones de 250 mili-
litros de sangre completa cada una,
a intervalos de 3 a 4 meses.

Le administraron ademds pirofos-
fato f6rrico (53.2 gramos en 19?0, 50
gramos en 1971 y 270 gramos en
L972) y gluconato ferroso (4.2 g.).
Le aplicaron en 1970, L0 ampolletas
de 100 miligramos de hierro sorbitol
por via intramuscular. Exploraci6n
fisica: peso 18 kg. (promedio a su
edad 19.49 kg.), talla 118 cm. (pro-
medio a su edad 113 cm.): palidez
tegumentaria * *:f , sopio sistdlico
grado 1-11-VI en mesocardio; el bor-
de hepdtico se encontr6 a 3, 4, 5 y
4 ..*. bajo el borde costal a nivel de
las lineas medio esternal, medio cla-
vicular y medio axilar, respectiva-
mente.

Los resultados de la biometrfa he-
m6,lica,la medici6n de hierro s6rico
y capacidad de fijaci6n de hierro y
la determinaci6n de transferrina, se
presentan en Ia Tabla L.

Se encontraron dep6sitos de hemo-
siderina en eI L4/o de 500 campos de
la mddula 6sea, Ia cual desde el pun-
to de vista morfol6gico era normal,
con ausencia de sideroblastos. Resul-
taron normales o negativos los si-
guientes estudios: pruebas de funcio-

namiento hepdtico, cuenta minutada,
prueba de concentraei6n, 3 uroculti-
vos, telerradiografia de tr5rax en pos-
teroanterior, electrocardiograma, 3
coprocultivos, 2 hemocultivos, intra-
dermorreaecidn con 2 unidades de
PPD, dosificaci6n de urea y creatini-
na en sangre, pruebas de tendencia
hemorrSgica. Coombs directo. Se en.
contraron escasos huevecillos de Tri-
ch,wis trich,iwa; proteinas totales del
suero 6.8 g. en 100 ml., albrimina 3.4
g., globulinas 3.4 g. (alfa 0.9 g., beta
0.15 g:., gamma 2.35 g.). Edad 6sea
normal. Psicometria: mediante la
tdcnica de Bender se encontraron al-
teraeiones compatibles con lesi6n or-
g6nica y por la tdcnica de Tetman-
llerril se obtuvo una edad mental de
5 afros 8 meses, con un cociente.in-
teleetual de 92Vo. El electroencefalo-
grama result6 anormal con ondas
Ientas de bajo voltaje en regi6n occi-
pital derecha.

El interrog:atorio y el examen fisi-
co de su hermana Maria de los Ange-
les R. R., Reg. 472150, de 3 aflos de
edad, mostr6 los siguientes datos:
varios cuadros diarreicos moderados
desde los 6 meses cle edad y expulsiSn
de ascdrides.

Pad,ecimi,e'nto actual. Desde los ?
aflos de edad observaron palidez te..
gumentaria progresiva, astenia y adi-
namia por lo que recibid tratamiento
a base de hierro oral (pirofosfato
f6rrico 45 gramos en 3 meses en
Ig72) y oximetalona oral,. 90 miligra-
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.mos qn 3 meses en L9'12, sin modifi-
caci6n de su sintomatologia. En di-
ciembre de L972 se encontrd: palidez
tegumentaria + + -F, mieroadenopa-
tia carotidea, soplo sist6lico grado
W/VI en mesocardio, borde hepStico
a L cm. bajo el reborde costai a nivel
de la linea medioclat'icular, T.A.
85/60. Peso 10 kg. (promedio a su
edad 14.650 kg.). Talla 80 cm. (pro-
medio a su edad 95.5 cm.). Los da-
tgs de biometria hem6tica, hierro
s6rico, capacidad de fijaciSn de hie-
rro y transferrina se presentan en Ia
Tabla 1. Se encontraron normales o
.negativos los siguientes estudios: m6-
dula 6sea, inmunoglobulinas y prue-
bas de tendencia hemorudgica. La
telerradiografia de t6rax mostr6 car-
diomegalia grado II. El coproparasi-
tosc6pico revel6 385 huevecillos de
Tri,elturi,s trichi,urq, por gramo de he-
ces y quistes de Gi,ordia lambli,a. La
m6dula 6sea mostr6 dep6sito de he-
mosiderina en el 3% de 500 campos
y ausencia de sideroblastos y de alte-
raciones morfol6gicas.

El estudio clinico y los estudios de
laboratorio, perniitieron descartar en
*Iarco Antonio la existeneia de en-
fdrmedades primarias que podrian
determinar descenso secundario de la
transferriha; dado que su hermana
tiene un euadro semejante y que como
se describe m6s adelante, se encontra-
ron anorrnalidades en otros miembros
de la familia,. se estableci6 el diag-
n6stico. de,atransferuinemia heredi-
tar ia.  i .  . r
-D22

Marsnur-, Y MfToDos

El estudio de la familia compren-
di6: investigaci6n clinica de anemia,
biometria hemdtica por duplicado,lo
determinacidn de hierro s6rico por el
m6todo de Petersll y por el de Beale,
Bostrom y Taylor modifieado por Lo-
rialtz determinaci6n de capacidad de
combinaci6n del plasma con hierro
por el m6todo de Rath y Finchts y por
el cle Beale, Bostrom y Taylor modi-
ficado por Loriailz la determinaci6n
de transferrina, se llev6 a cabo por el
m6todo de inmunodifusi6n radial de
Mancini, Carbonara y lleremans.la
Los hermanos y los padres se trasla-
daron a la ciudad de M6xico, mien-
tras que el resto de la familia se
estudi6 en la ciudad de Rio Blanco,
Yeraetuz, por 3 de los autores.

Las alteraciones del tubo digestivo
se buscaron mediante las t6cnicas si-
guientes: Modificaci6n tle Ia secre-
ciSn gdstrica con histamina,lr absor-
ci6n de D-xilosa,i6 contenido en grasa
de la materia fecal,tr determinaci6n
del nivel de alfa amino nitr6geno des-
pu6s de una carga de protefnasrs y
determinaci6n de protefnas en secre-
ciones del tubo digestiy6.to

Se exploraron las funciones hep6ti-
cas mediante las tdcnicas siguientes
empleadas en el Laboratorio Central
del Hospital Infantil: dosificaci6n
de biiirrubina eonjugada y no conju-
g:ada, prueba de turbidez del timol,
dosificaci6n de transaminasas glut6-
mico-oxalac6tica y glut6mico-pinivi-
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