CASO CLINICO

UN CASO.

DEFICIT DE GLUCOSA-6-FOSFATO
DESHIDROGENASA. A PROPOSITO DE

GLUCOSE-6-PHOSPHATE DEHYDROGENASE

DEFICIENCY. CASE REPORT.

Hospital Universitario de Jaén.

Resumen

Se presenta el caso de una mujer que ingresa por cuadro
clinico consistente en ictericia y anemia, siendo diagnosticada de
crisis hemolitica aguda secundaria a la ingesta de habas.

Palabras clave: favismo, déficit de glucosa-6-fosfato
deshidrogenasa, hemdlisis.

Abstract

We report the case of a woman who is hospitalized because
of jaundice and anemia, being diagnosed of an acute hemolytic crisis
due to beans intake.

Keywords: favism, glucose-6-phosphate dehydrogenase
deficiency, hemolysis.
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Introduccién

La deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa
(G6PDH) en individuos genéticamente predispuestos puede
producir una crisis hemolitica aguda en ciertas situaciones,
como son la ingesta de habas (favismo), infecciones o farmacos’.

Para el diagndstico es necesaria la determinacién de
la actividad enzimdtica de la G6PDH y el tratamiento suele ser
conservador, con resolucién de la crisis y buena evolucién en la
mayoria de los casos.

Caso Clinico

Presentamos el caso de una mujer de 61 afios, con
antecedentes personales de trastorno depresivo y fibromialgia, que
acude al hospital por dolor abdominal, coluria y tinte ictérico de 24
horas de evolucion.

Indagando en la anamnesis, la mujer refiere ingesta de habas
frescas en las 48 horas previas y antecedentes familiares de favismo.

A la exploracién fisica presenta buen estado general,
estabilidad hemodinamica e ictericia cutanea franca, con abdomen
blando, depresible, no doloroso a la palpacién.

Se le solicita una analitica urgente, destacando en el
hemograma la presencia de anemia (Hb 10.8 g/dL) normocitica

RAPD ONLINE VOL. 44. N°6 NOVIEMBRE-DICIEMBRE 2021

531



(VCM 94.6 fL), un aumento de reticulocitos (3,42%) y leucocitosis
asociada. En la bioquimica llama la atencién una bilirrubina total de
8.4 mg/dL, a expensas de bilirrubina indirecta (7 mg/dL). Asi mismo,
se objetiva unos niveles de lactato deshidrogenasa (LDH) de 4.130 U/L
y haptoglobina de 9 mg/dL.

Alavista de los resultados analiticos, se solicita una ecografia
abdominal, con diagndstico de esteatosis, sin otros hallazgos; asi como
un test de Coombs directo, que resulta negativo. Se realiza un frotis de
sangre periférica, visualizando una marcada anisopoiquilocitosis.

Ante la sospecha de anemia hemolitica por trastorno
enzimatico se solicité la determinacién de glucosa-6-fosfato
deshidrogenasa, con resultado deficitario de la enzima.

La paciente presentéd buena evolucidn con tratamiento
conservador en planta de hospitalizacidn, siendo dada de alta y
permaneciendo asintomatica desde entonces hasta el momento
actual.

Discusion

El déficit de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa es la causa
mas frecuente de anemia hemolitica enzimopdtica? y se transmite
mediante herencia ligada al cromosoma X, afectando a la mayoria de
los casos a varones.

La G6PDH es una enzima fundamental en el metabolismo
energético del hematie. Su déficit produce una disminucién del poder
reductor del eritrocito debido a una disminucidn en la sintesis de
NAPDH, de tal forma que determinados agentes oxidantes actuaran
sobre la hemoglobina, desnaturalizandola y produciendo hemdlisis.

La disminucién la actividad de la enzima permanece
asintomatica en el individuo hasta que éste entra en contacto con
ciertos factores desencadenantes como son las infecciones, favismo
(ingestion o inhalacion de polen de habas, guisantes o alcachofas)
o toma de farmacos (dapsona, nitrofurantoina, sulfamidas,
primaquina...), momento en el que tendra lugar la crisis hemolitica.

La clinica es muy variable, desde casos asintomdticos hasta
crisis hemoliticas graves, siendo habitual la triada anemia, ictericia
y, frecuentemente, esplenomegalia. En ocasiones se objetiva coluria
debido a la hemoglobinuria y, de manera muy poco habitual, puede
incluso llegar a observarse un fallo renal agudo®.

Como consecuencia de la destruccion de hematies, en las
pruebas complementarias destacan datos analiticos de hemdlisis
(anemia, elevacion de la bilirrubina a expensas de la bilirrubina
indirecta, incremento de la LDH sérica y una disminucién de la
haptoglobina libre en plasma).

La evolucidn es favorable en la mayoria de los casos con
tratamiento conservador y sin ningun tratamiento especifico, siendo
innecesaria la esplenectomia (la cual sélo estaria indicada en pacientes
con hemdlisis crénica).

El paciente debe saber qué conductas predisponen a la
crisis hemolitica y tratar de evitarlas. Estas conductas incluyen la

ingesta de alimentos como habas o guisantes, asi como la toma de
ciertos farmacos, habiéndose demostrado una clara asociacion con el
azul de metileno, la nitrofurantoina, la fenazopiridina, la primaquina,
la dapsona, la rasburicasa y el azul de toluidina*. La prevencion es la
estrategia terapéutica mas eficaz®.
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