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Caso clinico

Sr Director: El favismo es un sindrome hemolitico
agudo que ocurre en individuos con déficit de Glucosa-6-fosfato
Deshidrogenasa (G-6-P DH) tras la ingesta de habas o el polen de
éstas. En la gran mayoria de los casos es caracteristica la hemdlisis
aguda desencadenada por la ingesta de ciertos medicamentos o
habas (favismo). Para su diagndstico es fundamental una adecuada
anamnesis, exploracion fisica y la determinacion de la actividad
enzimatica de la G-6-P DH (1).

Presentamos el caso clinico de un varén de 54 afios, sin
alergias conocidas ni antecedentes de interés. No referia habitos
toxicos ni consumia ningun farmaco de forma habitual. Consulta
por fiebre de 382C y mal estado general, acompafiado de ictericia
y coluria de dos dias de evolucién. En la exploracion fisica destaca
ictericia conjuntival, con un abdomen blando, depresible, doloroso
en epigastrio e hipocondrio derecho a la palpacion, sin signos de
peritonismo ni organomegalias palpables.

Exploraciones complementarias: en analitica presenta
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hemoglobina (Hb) 11,2 g/dL, hematocrito (Hto) 32,8 %, volumen
corpuscular medio (VCM) 94,6 fL y hemoglobina corpuscular media
(HCM) 31,3 pg. Destaca bilirrubina total 6,20 mg/dL (indirecta 5,6
mg/dL) y lactico deshidrogenasa (LDH) 730 U/L. Funcién renal,
iones, transaminasas y estudio de coagulacién dentro normalidad.

Estudio de anemias: test de Coombs directo negativo y
haptoglobina 14,7 mg/dL.

Serologia Virus de hepatitis A,B y C negativos. Virus de
inmunodeficiencia humana (VIH) negativo. Cobre, ceruloplasmina,
perfil tiroideo, anticuerpos antinucleares (ANA), antimitocondriales
(AMA), anti-ADN, anti-LKM1, anti-musculo liso, anticitoplasma de
neutrdfilo (ANCA), inmunoglobulinas normales. Proteinograma
destaca albumina 2,41 g/dL.

Citomegalovirus (CMV), virus Epstein-Barr (VEB), virus
herpes simple (VHS) negativos. Rickettsia, Brucella, Salmonella,
Leishmania, Treponema Pallidum,Echinococcus y Legionella
negativos.

Rx torax: Sin hallazgos de interés.

Eco abdominal: Higado con ecoestructura normal con leve
aumento de tamafio. Vesicula sin imagenes intraluminales. Via biliar
intra y extrahepdtica de calibre normal. Pancreas y retroperitoneo
parcialmente valorables sin hallazgos. Vena porta permeable con
flujo hepatdpeto y calibre normal. Bazo de ecoestructura y tamafio
normal. Rifiones, vejiga y préstata sin hallazgos. No liquido libre
intraabdominal.

Reinterrogando al paciente, nos refiere que dos dias
antes habia ingerido una gran cantidad de habas. Ante sospecha
de anemia hemolitica por trastorno enzimatico se solicité Glucosa-
6-fosfato Deshidrogenasa (G-6-P DH) eritrocitaria: 3,5 Ul/g Hb (4,6-



13,5 Ul/g Hb) y Piruvato Quinasa Eritrocitaria: 12,8 U/g Hb (7,40-
16,4 U/g Hb).

Mediante tratamiento sintomatico el paciente evolucioné
favorablemente siendo dado de alta. Ha sido recientemente en
consulta externa, encontrandose asintomatico y presentando unos
niveles de Hb normales.

Discusion

El déficit de G-6-P DH es la eritroenzimopatia mas
frecuente y mejor conocida del ser humano. En el mundo existen
mas de 400 millones de individuos portadores. Su transmisidén
es hereditaria ligada al cromosoma X y afecta preferentemente
a varones homocigotos. La mujer es portadora asintomdtica. La
clonacidn del gen G-6-P DH y la obtencién de ADNc ha permitido
conocer su estructura e identificar la mutacion implicada en
aproximadamente 150 de las mas de 400 variantes descritas. Una
de las variantes deficientes mejor conocida es la G-6-P DH A-.
Otra variante conocida es la G-6-P DH mediterrdnea. Existe una
relacion bien definida con el paludismo, lo que explica su elevada
frecuencia en aquellas regiones donde esta infeccion es endémica.
Hay predileccién por determinadas razas, como la negra, asiatica y
caucdsica de la region mediterranea. En Espafia es especialmente
frecuente en el sur peninsular y Baleares, con una incidencia de
0,1-1%'3.

Enlagran mayoriadelos casos es caracteristicalahemdlisis
aguda desencadenada por la ingesta de ciertos medicamentos o
habas (favismo). El déficit de G-6-P DH es asintomatico hasta el
momento en que el paciente entra en contacto con alguna sustancia
de intenso poder oxidante, las infecciones intercurrentes y ciertos
trastornos metabdlicos entre los que destaca la cetoacidosis
diabética. El cuadro clinico habitual es el de un sindrome hemolitico
agudo, generalmente intenso, y emisién de orinas oscuras por
hemoglobinuria, especialmente si es de origen medicamentoso. Es
muy caracteristico apreciar eritrocitos fragmentados o con imagen
en sacabocado. Generalmente no se aprecia esplenomegalia y el
individuo se recupera espontaneamente en dos o tres dias de cesar
el contacto con el toxico. Excepcionalmente se manifiesta como
shock, fracaso renal agudo que seria secundario a la lesién tubular
aguda por precipitaciéon de la hemoglobina en el interior de los
tubulos como en la mioglobinuria y en la metahemoglobinuria®.

Para su diagndstico es fundamental una completa
anamnesis, exploracion fisica y la determinacion de la actividad
enzimatica para la G6PDH. No existe tratamiento especifico.
Una vez establecido el diagnodstico, el mejor tratamiento es el
preventivo. Por esta razon, los pacientes deben ser educados con
unos consejos dietéticos y deben conocer la posibilidad de crisis
hemoliticas agudas ante determinadas infecciones y exposicién a
determinados farmacos o toxicos' 2.
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