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I} INTRODUCCION:

cién eflcientes y su propl bsistencxa energetxca, La --f7

forma normal de‘un glébulo roJo ‘en reposo es la de un “dlx

“co bicbncavo en’ la que la depresnén central ‘bilateral se

manifiesta -cuando estd seco y tefiido- como una zona mas -
clara} en e#tas ébndicibnes el diametro promedio de los he-
maties se ha caléuladu 9ntfe'7 2y 7. 9pm con variaciones -
hasta de #3. Spm, para el espesor medio se han indicado da-
tos de 1. 64 1.84.y 2. anm, ‘€1 volumen medio es. de 37pm . f s

con_un area de superFicie de unas 140pm2

Los globulos rojos maduros .normales no poseen nicleo nf 7




organelos celulares. puesto que se’ han perdido,

de maduracibn en la médul

'fzacién da’ estas funciones la” hemoglobina juega'un papel 1n-

“dispensable y activo y constituye algo mas del 95% del to-

' tal de las proteinas protoplésmicas del hematie. En los a-
proximadamente 120 dias que tiene de vida media, el e;iéfé; i
cito necesita constantemente fuentes de energfa biolégica-
mente aprovechables, como son: el NADH ,el ATP y el NADPH~r 

que permitiran mantener a la hemoglobina en un estado redu- )

cido funcional, conservar el equilibrio electrolitico y lasf

propiedades fisicas de la célula para su Crabajo normal

el organismo.

Al carecer»los er trocito

(Civlo‘de-Krebs),

dependiendo; el’func!onamiento'correcto

de la Glucblisis Anae,ébica"' a:la obtenclén de ATP nyADH 4?

y de la via alterna aerobia de la‘Hexosa Monofosfaco par

obtener,NADPH i la ausencia del ciclo de Krebs, ‘es también ~7”

consecuencia del alco,qrado de especialxzacién funcional



Préct camente ‘en’ cad

‘7 articipan en la Gluc61151

la Hexosa Monofosfato, ‘se han detedtadd”al‘ raciones éon

-consecuencias cllnicns. todas: éllas relacionadas con una“
altéracién genética y en la mayoria de 1os casos localiza-: .
dAs en genes autos6micos recesivos y otras:en'el'cfoﬁosom5>
sexual.Afortunadamente la mayoria de estas alteraciones ge-
néticas son extremadamente raras, siendo las mas frecuentes-

las alteracicnes en: la Glucosa Fosfato lsomerasa’ (EC.-5.3.-

1.9.). la Piruvato Cipasa (EC 2.7.1.40.) y la Glucosa- 6-

'Fosfato Deshidrogenasa (EC 1.1.1.49.). A continuacién hace-'

mos la revisién de las dos dltimas.




forma rgggc?da, conservar en activlda, constant

lq bomba dé'éatiohes, proteger a 1as enzima

»:del eritroclto

A)GLUCOLISIS ANAEROBICA:
La via metabélica que degrada a lé glucosa hasta dos- mo-

" léculas de Acido pirtvico en condiciones de anaerobiosis 'y

"Ndhé';s conocida tambisn como Via de Embden-Meyerhof-Parnas, . .
‘es el caminb por el que se degrada aproximadamente el 90% de
la qlucosa‘que penetra al gl6bulo rojo: aunque en éste exnis-
ten ‘las enzimas para degradar al glucégeno, las necesidades
ehérqéticés del_critrpcibo son tales, que no se llegan a a-
'Vcquiaf:qantidadesvimbortantes de gluctgeno dentro del gl6-

bulo rojo, ‘por lo que. se necesita una entrada constante de

*qlﬂdusa'afzﬁeméhic;jprébedenbe del plasma. La entrada de:




‘-"[-

‘glucosa a la célula roja. no necesita de la insulina, no tie-,

ne’ lugar contra un gradiente de- concentracién y SP rea




ﬁinéﬁQﬁz

,‘clnasa ;

la‘ ffu

),Por accién de 1a -aldolasa (EC.4.1.2.13, ),

HpCOPOgHy = iy - HE=O
Aldolasa ) G ;




9.

A 5) La dlhidroxiaceton

fosfato produclda, es transfor-

mada a qliceraldehldo 3- Fal 0 cién de la trlosa fos—»

'Fato'isom ras

AL 7) EL compuesco rico

anterior.




articipando’la en- -




1y

A lO) EL fosfoenolplruvato es desfosforilado a piruvato,

“por accibn de’ la piruvaCOcinasa (EC 2. 7.1.40.) Y ohtencibn, :v'

de 2 m léculas de ATP _una por cada molécula de piruvaCO

A.11) La ultima reaccién de 1a Ormacién de

lactato a partir de plruvato, por 1a accibn e:la enzimd."'

lactato deshidrogenasa (EC 1 1

ciones en ambos sentidos; en




£ eLUCOoSA

: f———ATP"
: Hexomﬁ'yﬁ\‘ )
ADP.

. 4
GLUCOSA-6-P

" Fosfoglycoisomerasa

FRUCTOSA-6-P

ATP

fosfofﬂrctoclnasa

¥ ADP - R
FRUCTOSA-1, 6-dP E

Aldglasa

SR bP
@ 2,3-DIFOSFOGLICERATO
ot ]
: . OPGP
4
Fosfoglicpromutasa
2-FOSFO&LICERATO
[
Endlasa H20 S
y
2-FOSFOEJDLPIRUVATD

NADH ¢+ H
9 et AP L B

i Lactato DdShidrogenas.

‘:‘,%r}oéé'Fosfato Isomerasa
*s Fosfogliceraldehido Deshidrogenasa
-8 DERIVAC}ON_RAPAPORT-LUEBERING
DPdﬁ;ﬁxIdsfogllceromutasa

:DVGP'bifusfnqliccrato Fosfatasa
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B)VIA ALTERNA DE LA- HEXOSA MONOFOSFATQ:

Es una derivac16n aerobia de la via de Embden Meyerhof

" Parnasy tamblén se conoce como Ciclo del Fosfato de Pen-‘

tosa o como ciclo de Warburg-Dickens-Horeker. Aunque ‘solo

un 10% de la glucosa metabolizada por el erxtrocxto sique
esta via, es muy importante para el funcionamiento del mis-
mo, pues as{ se produce el fosfatbrdefadinuéléétiao de ni;
éotinamida y ‘adenina reducido (NADPH). necesario para que
el gl6bulo rojo lleve a cabo la reduccién del glutatiénm, in-
dispensable para proteger algunas moléculas funcionales -
{hemoglobina, enzimas, proteinas de 1a—membrana erit;oci-

taria) del hematie, de los efectos nocivas de la oxidacién.

En el diagrama del Ciclo de las Pentosas (esquema B 1,

_se observa que éste comienza a partir de tres moléculas de

glucosa~-6-fosfato,:: produciéndose-el NADPH al.ser.oxidado -

a fosfogluconolactona{‘po ‘ace 6n de la enzima glucosa 6—

fosfato deshidroqenasa» e clclo se concinua formando en i:

su: parte terminal fructosa 6 fosfato y gliceraldehido 3=~

_fosfato los cuales e pueden 1nteqrar a la via de'Embden- -




rectamente 1a mecahemoqlobina, por

‘tahemoglobin reductasa NADPH'? or para mante-

'ner reducido el glutatién el cual reduce la® metahemoglo-

bina Y procege 1os grupos sulfhidrilo de' las’ protetnas de

la membrana eritrocltaria, ° elimin ndo_el’ peréxido de hi-

drbqeno inducido por ciertosiférmacps, alimentos (ver es- -

quema B.2).




X GLUCOLISIS
ANAEROBICA

- ADP’
f (.5 deﬁhidraqenasa

3NADPH ¢

3%6-FOSFOGLUCONOLACTONA

“.Lactohasa

, . “3%¢ -FOSTOGLUCONATO
f6-F6§fcgiucqnat Deshidrogenasa
: 3Ix3-CETO-6-FOSPOGLUCONATO
Descarbgxilass

3XR1BULOSA-5-FOSFATO

L3 * L]

V_XXLULQSA;S-FOSPATO RIBOSX—B-FOSFATO 8!LUL6$A

y L Transdetolasa :
¥ CLICERALDEMIDO-3-FOSFATO SEDOHEPTULOSA -7 -FOSFAT!

Transildolasa

¥FRUCTOSA-6-FOSFATO
Hexosa |1somerasa

YGLUCOSA-6-FOSFATO

. Fosfopentosa Eplmerasa

** Ribosa- 5- Fosfatolsomera

¥ Rumbo a la Via de Emhden ﬁeygrhuf,




e
ESQUEMA B.2.

'MEDICAMENTOS y/o ALIMENTOS OXIDANTES ~ i

s e
L
pPp- Pentosa Fosfato
GSH-per- Glutatién Peroxidasa
b+ Hemoglobina
MetHb~ Metahemnglobina
CSHe Glutation Reducido X
GSSG- Dbimaro Oxidado de Glutatién . R Ly
GsSC-Re Clutation Reductasa
NADP- Dinucleotido de Nicotinamida y Adenina
NADPH- Dinucleotido de Nicotinamida y Adenina Reducido
Prot-0Ox- Proteinas en estado oxldado g
Prot-Red- Proteinas en estado reducido
c6PD- Glucosa-6-Fosfato Deshidrogenasa
G-6P+ Glu:csa-6-Fosfato
6-vPGna. 6-Fosfoglucolactona

F-6P» Fructosa-6-Fosfato
*x. Motahemoglobina reductasalARPH
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C)DERIVACION 2, 3-DIFOSFOGLICERATO:
‘Consticuye un "c§rto circuito” en la via de Embden-Me-
yerhﬁf—Parné;, al cual se le conoce también como derivacién
! Bap@port-buebering y consiste en el paso de 1,3-d1fosfoq;i-
@eratbfébf‘éccién de la enzima difosfogliceratomutasa 'y f 
;; ngnéde:élv2,3-d;fpsfoglicerato llega a perder fo6sforo for-

,‘n$ddb el 3-fosfoglicerato. que continua la glucélisis a<' -

“naerobid (esquema I11.A), la verdadera importancia del 2,3- =

7‘d1fasf6§1i¢erato consiste en que é&ste constituye mas del
;ﬁd%{deilés‘résérvas“dé’polifosfato organico del glébuld ro-
: jb,'qué fupciona’favoreciendo la oxigenaci6tn de los teji-
féoé? ﬁﬁeé al'éohbihﬁrse reversiblemente con la hemoglobina

‘. disminuye’la afiniﬁéd del1a‘misma por el oxigeno.




L1Ba

III)PRINCIPALES ALTERACIONES ENZIMATICAS

DE LOS ERITROCITOS:

Como ya»se ha anotado. aunque se han comunlca

clones en cOdas las enzimas de la via de? Emhden Meyerho

.Parnés en elzciclo alterno de la Pentosa Monofosfato 0=

caslonadas - por; fallas genecicas que se maniflestan por al-,,
teraciones ‘clinicas, solamenca a dos de éllas les corras-‘ i:""

ponde la mayor frecuencia'de los casos: . la’ Plruvatoclnasa

en la via de Embden- Meyerhof Parnas y la Glucosa 6 fosfato‘:
deshidrogenasa en el ciclo alCerno del Fosfato de Pentosa,

presentando los siguientes 4°razgos caracteristicos: B

** provocan trastornos hemoliticos. clasiflcados dentro i

de las Anemias Hemoliticas Congénitas

cas: (AHCNE): - "»r,
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de,la»hem61151s;¥pefé ésta’persiste en- forma clini-

rDésdé’1950'séthébI‘ ugerido el término de "Anemia He

molitica Congénitano- Esferocitica para designar un’: tipo

tde anemia ‘emolitica; observada en’ ciercos sujetos Y. que se

. distinguia de la esfercciLcs:s hereditarla, en que ‘en.a

,quélla .no; se detectaba ‘una esferocltosis siqnlficativa,,ni
*aumento en la fragilidad osmética de los erltrocitos fres-
cos:o anomalias en-las hemogloblna ademés de que 1a esple-

Vrnectomia producia un beneficxo pobre En 1954 Selwyn y Dal-

zcie. al hacer prueba ¢ autohemélisis en pacientes con

'anemiaﬂhemclitlca conqénita no’esferocitica, pudieron dis-

Tipo 1” que se corregia

'~~ATP: ﬁe suqirib entonces que-una posible causa de este ti-
'po de anemias hemoliticas podria ser una deficiencia en?i—
métxca en la produccibn de ATP por el eritrocico, Final--

~“mente en 1961 Valentine y,Susbcolabofadores démostfaron la



féo;

,deficiencla en. la act vxdad enzimética de la Piruvatocl-

* nasa‘en tres"aclentes que presentaban la anemla hemoliti-

esferocitica, a partir de este hallazqo y

: la Plruvatocinasa es la mas frecuente en la glucbllsis a-

.naeréblca de ‘los* glébulos rojos, en tanto que las de otras

: enzimas de dlcha via metabélica son extraordinariamente -

‘raras (con excepcién tal vez de la Glucosa Fosfato Isome-

rasa).”

III A. a)Genétlca.

L Los estud1 S realizados para tratar de determinar el o-

 vrigen qenético de esta anomalia han sido interpretados en

»a alteracién cromosémica recesiva, de tal

,’:form qu sélo 1os sujetos que son homocigotas para esta

 ,aberrac16n van a presencar las manifestaciones clfnicas,

_'ccnsecuentes a la -anomalia, que afecta exclusivamente a los

' eritrocitos Tg@p;én se ha encontrado que puede haber di- .. . .7

ferentes mutantes en las que existen por lo menos tres for- ..
+.mas, isoenzimdticas normalmente para la Piruvatocinasa, lo

que hace que esta alteraciébn sea genéticamente muy hetero-

genea.

La activxdad enzxmétlca de la Piruvatocinasa n . pacien

tcs hetcrocxgotos defic1tarios scil

delo normal yodel 5% al 25% en lnd'




ro.este solo, dato de valoracién de la.actividad.in vitro

existen condxciones An vivo que alteran;la actlvidad de as

'~mismas, en concentraciones determinadas de ustrat

“III.A. b )INCIDENCIA i ‘
;La alteraclén de la Piruvatocinasa sé presenta por: igual‘f2
en varones y muje;es ¥y aunque la mayoria de los cdsos se .’
ha detectado en individuos de origen europeo, se ha repor-::
tado también la deficiencia enzimatica en en individuos éé'
origen étnico muy diverso, como son italianos, espanoles;
mexicanos, negros estadounidenses, japoneses y chinos, és-
tos ultimos con alta incidencia de la enfermedad, por lo
que ‘se ha concluido que la alteracién puede estar presente
en cualquier grupo humano, explicandose los mayores hallaz-
'gos en pacientes noreuropecs por su condicién de paises de-

sarfqllados.



III.B. )DEFICIENCIA DE LA GLUCOSA 6 FOSFATO DESHIDROGE-‘

ilpués de’ esne prlmer 1nforme se comunicaron casos ‘en dife-

‘rentes partes del mundo en.donde no solo la admlnxstracién

ﬁe antipaludlcos habia desencadenado 1as crlsis‘ sfno tam-

bién el consumo de ciertas especies comestibles de habas“'

ffavismo) No fue sxno hasta mediados de la década de']os,

cincuenta, cuando se demoscrb en individuos de raza, neqra

‘tratados con el antlpaludlco Primaqulna: que Ia manifesta

clén de la crisis hemolitlca en e s‘individ os eSCaba re—'

.lacionada con Ia alteracién de la“enzima Glucosa-6- Fosfato

ﬁnica via capa

fator

1II.B.a.)GENETICA: :
. 'El gen que codifica para la pgpddcdié

‘caliza en los cramosomas. "X": bor 1

se’ clasif!ca como recesiva sexual Est d

‘enfermedad s6lo pueda ser cransmitlda de

cual al ser hemicigoto, presentaré siempre l

cién elinica. Para el caso de una: mujer existe’ la posibi-

lidad de ser heterocigota, si- sélo uno de ‘los padres prv-




lncluyendo 1os eritrocitOS_formarén unr mosaico genético .

‘f al ‘azar. de cromosomas'"X" acthOJ e inaccivos.,Esto expli-

} ca porque una mujer heterocigoba para el gen deficiente,_“

presenta eritrocltos con la enzima normal y eritrocitos con T

la alteraclbn en la G6PD.

III.B.b.)VARIANTES ENZIMATICAS:

Se ha encontrado que la G6PD en su forma aCC1va y-en.

condiciones 6ptimas, estd formada por dos subunidades, ca-.

da una‘de las ‘cuales contiene Acido Piroglutamico en el gru-

: po amino terminal y glicina en el extremo carboxilico. La

a8 responsable de 'la anemia hemolitica relacionada con:




242

ha cesado de informarse sobre difsrentes varxantes ‘en, préc-

. tlcamente cOdas las reqiones del mundo donde se ha estudia-:a.

do a indxvtduos con crlsxs hemoliticas desencadenadas por

: el uso de medicamentos ox!dantes Se ha lleqado a acordar

{iun'sistema‘basado enbestudxos de movilidad eleccroforética,'

3‘siendo "A" la mas réplda Asociadash

"B" normal

) ciada con dnem ] hemoli[ica'conqér a.’no es(erocltlva (AHC-~




_leve con un 10% a 60% de éctividad residual"la _clase 4"
incluye las varlante5~normales con actividad entre 60% y
150%;'f1nalmente la "clase 5" agrupa Hasta ahora a una so-"
Xa variante con actividad superior-a un:150%. Cada una de

las clases se subdivide en tres. subgrupos, de acuerdo-a su:.:

movilidad electroforética: répida, normal o lenta. A cada =+

una de las variantes se le conoce con un nombre trivial,

generalmente por la c¢iudad donde se encontré o el investi

gador que la identificé, por ejemplo en la Repﬁblicaﬂneki
cana se han conocido laé variantes: Gd Guadalajara (clase

1), Gd Chiapas y. Gd México (clase 3).

IIT.B.c.)INCIDENCIA:
Lés variantes anormales de G6PD, ;sﬁéké& 1S ;
de anemia hemolitica congénita no esferocitica,ise'hén{;,‘.
fiestan en ambos sexos en diferentes zonas del mundo, perd E
i’es un hecho que existe una elevada’ inc'dencia en’ cxerCaS'“””';;
poblaciones y en regiones tropicales o subtropicales donde
~ el paludismo es o fue un problema de salud ‘por lo que se
ha; sugerido que la aparicién de estas variantes enzimiticas

podrian representar una’ seleccién que confiere una mayor

resistencia al parésxto del paludxsmo (polxmorfismo equi-




- negro: estado niden-?

'ﬁ salud publica
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encias en las

in..cOmo: destruccién extra-

e ,grad‘ variable; relaciona-

““ictericia, esplenomegalia

olelitiasis. n este tipo de trastornos es caracteris-

‘:tica,la apariclén de crisis hemoliticas causadas por fac-
tores desencadenantes extrinsecos, como son los medicamen-
tos oxidantes (para. la G6PD) o por infecciones recurrentes
T(en la’Pé). Las manifestaciones clinicas aunque tienen raz-
gos en comGn con otro tipo de anemias hemolfiticas, presen-
tan a su vez razgos distintivos.que pueden orientar al mé-
dico hacia el tipo de etiologia por deficiencia enzimaAtica.

'Alqunos ‘de los signos clinicos mas frecuentes en las ane-- =+

mias hemolfticas por deficiencia en la PC o en la G6PD son

los siguientes:

IV.A.)ANEMIA:

IVQA;a‘)EN LA-ALTERACION ENZIMATICA DE LA PC:

Comunmente la .anemia varfia de moderada a leve, pudiendo

pasar desaperciblda en las primeras etapas de la vida o ma-V

nxfeetdrse por el desenlace de una exacerbacién de

‘L:‘l"l-"
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fermedad. Normalmente el  estado erénico de:déstruccjén PR
rltrécitaria se encuentra pafcialméntéfcbmpgnsadb bqf una

= mayor “actividad erltropoyétlca En los lndlvtdubs homoci-.f
'qotos con la enfermedad severa, la anemia se detecca des-:;

) \,’d 3

el periodo: neonatal por las manifestaclones cardlovas—,

culares propias de la anemia y una-marcada palidez.‘\

IV ‘Ab. )EN LA ALTERACION DE LA GéPD

. En general las alteraciones de la- 66PD con manifesta

:las variantes enzimatxcas de la clase 1

"u”ficacién por nombres triviales, pero’ por norm

ando un indivxduo con deficiencia en. la actlvldad en-

"a G6PD ‘es expuesto-a cierto tipo’ de férma-'.
xidantes“se presenta una crisis hemolitxca aquda. de

‘na uralez moderada, observéandose en el su1eto debllidad

ictericia escleral y'ocacionalme

bscurap

7enve3cce

~;férmaco,




pentaquina. quinocida, acabrina,

mxdas (sulfanllamlda, sulfapirldlna..salicilazosulfaplri—

~d na; sulfametox1p1r1dazina. lsulfa- -

- hi}am;da. 2-amino-5- sulfaniltiazol, sulflsoxasol), Sulfo-

>'na§;(§iazolsplf9n§¢ dlaminodifenllsulfona, sulfoxona), ﬂijrf

‘f5tr6furénbs (nitrbfurantoina, Eurazolldona. nitrofurazona)r

: Analgésicos y Ancipiréticos (acetanllida, an:ipirina"

S mtnopirina), Y o;pqs gpmp,la Eenilhldrazina. ison;acida;l,'

”cloramfenlcol':diﬁéfcéptoi; Vitamina K, quinidina. &cido’

';para-aminoialicilico

! 3lvlégb 2;)Ahemia hemolitica asociada a infecciones'u

& otbas'enfermedadeS'

‘l'du en

:Iu ceLoacxdos!s diabética -9
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a la enfermedad;’

JV.A;b.3. Anemia hemplitica asociada al consumo de'éiefQ_

tas.eséeciég de habas comestibles::

"Gd,ﬁédiéérféheo.

lV B )ICTERICIA.

En 1a’ deflciencia enzimética de ‘la. PC la,

ctericia no © -

,heméllsis desencadenada por’ lnfecclén interrecurrentc Es;
caracteristica de la hemélisis conqénita crénica preaentar1

ictericia carente de prurlto

En la déficieﬁcia enzimatica de la GG6PD es frecuente q;e
Se,pfeséptevfctericfa en el periodo neonatal para'cierﬁés'
ytipos de’Variantes anormales, haciéndose en OCﬂSlthS»HEf;‘
¢€sari6wunawexaﬁquincutransfuslén. Pur 1o &emas Ia[!cté-

ricia severa estara asociada al consumo de farmacos oxi<



Es rara en la defxciencia enzimética de:la GGPD yE ge=;

. neralmente no es importante La deflciencia“de la PC ;ma-"

:nlflesta una esplenomegalia de leve a moderada'y'sélo en

pocas ocaciones es severa y con dolor

VLD, )COLELITIASIS:

La formacxén de" calculos biliares de tipo plgmencario..
porila sobrecarqa de billrrubina vesicular, como conse-‘b
cuencia de la 1ncrementada destruccién de glébulos rojosﬁ

se presenta en individuos adultos que ha

fermcdad en forma subclinica. los problemas asociados ‘a

'fla formacxén de- dichos célculos puede

muy; importantes

. VHriahté'éﬁ imétida Generalente las crisis son de tipo

"ap]éstico,~por un periodo transltorlo de 5 a 12 dias, con

una rctlrulovltopenla brusca asociada a leucopenia y trom-

,bociLopenin uxscretas. La "erisis humolltlca esta expll-
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cada por una mayor actividad esplénlca, desencadenada por .
‘anormalidades en los. eritrocitos,‘como consecuencia de:la -
falla ‘en la funcxén de la PC o la GGPD Finalmente las

asociadas a 1a deficiencia de ;["'

crisis megaloblésticas

écid"féyico es frecuente en pacientes con:. deflcxencia en-_

v'rela 1vament limitada, la‘cﬁal esta determihada pdr él

~tiempoque tardan 1as enzimas en perder- su Euncionalidad

y eficiencia: Aproximadamente ‘alos.120 dias de ‘mantener-:-

‘se activo en circulacién, el glbbulo rojo maniflesta al—

teraciones fisicas ¥y quimicas que lo hacen incapaz de . man-

‘.tener su orma y funcioén, por lo que es id6nt1f1cado por

,as reticuloendoteliales del bazo y del higado .pa-

ra’ ser eliminado. [} para sufrxr inclusive una hemblisis

fintravascular. Normalmente el 90% del mecanxsmo de elimic
‘nacién de los eritrocitos normales envejec1dos ‘es de tnpo

extravascular y sélo un ‘10% 1ntravascular. ‘La hembllsis

,1ncremencad de b)po crbnico ‘o aqudo ‘en- las anemxas hemo—i S

fliticas congénitas no esferociticas por deflciencxa en la
en-

PC o en -la GGPD, se pueden explicar por un proceso de‘
"vejecimlento prematuro por la’ existencia de eSCas enzi-

:mas defectuosas. por lo que en este. clpo de anemias hemo-,

liticas la destruccién extravascular sique{slgndc gr-mef;

canismo predominante.
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a Piruvatocinasa/ e4

lo que:explica-la alteraciones en la

fentra llbremente.

falla en la prodgccién de14NADPH;,moI¢cp1a necesaria‘ﬁaraif'

de grupos sulfhldrilo de la hemfglobina g d‘ estas reac-

NADPH en. .7 ...

cxones reversibles s
el crltrocito, no obstante, en’ 1os eritrocitos con defi-
clencid enzlmétxca de 1a G6PD al mantenerse el estado o-
xxdante se afecta en forma lrreversibie 1a qlobina, alte-
randése su estructura protéica terciaria ¥: formando sul-
fohamogloblna y hemogloblna precipitada que se une por
puentes disulfuro a las proteinas de la membrana, manifes-;

tandose. como cusrpos’ de Helnz que alteran la conslscencia R
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de la membrana eritrocitaria,:haciendo que’ los glébulos™

rojos sean reconocidos como. defectuosos: y eliminados por

el bazo y el‘h!qado. o




b/-gs_‘

lar. La esferocitosis no es importante El recuento

cocitos y plaquecas es normal pero puede estar liqeranente




‘alterade.;

** En el suero se: encuentra bilirrubina 1ndirecta mode—

radamente aumentada La haptoglobxna sérjca no se encuen-ﬁ

tra o estA disminuida. La orina presenta'urobillaneno'aué7 -
mentado. Las hecés muestfén también aumento del urobilihé-

geno.

V. B)HALLAZGOS RELACIONADOS CON LA ERITRQPOYESIS ‘AUMEN-

TADA:

hid En frocis de: sanqre perlférlca se ob;erva 1a presan

cia variable de gléhulos roJos nucleadasu asi como rebicu

de médula 6sea se ncuentra aumentada lu:

celularld d.’ por a hiperplasia eritroxde presente..

AV.C)HALLAZGOS ﬁELACIONADOS CON_EL _DIAGNOSTICO DIFEREN-

CIAL:



horas se observa

Vun aumento de 1a hemélisis. SlkeXISCe def1c1encia enzimé—'f
;tica de la“PC la hemélis;s no se corrige al aqregar gluco; ‘,'
'sa prevlamenbe a’la, incubacién, pero si se produce la co
freccién si.-se: adiciona ATP (patrén tipo 2) Por el .contra=

\rio si la deflciencla enzimébica es de la: G6PD

tipotl) Desafortunadamente esta prueba no




‘anqre problema fosfo-f’

fenolpiruvaco, NADH "y deshidroqenasa 1éct1ca. monitoreéndo--‘;

’éh‘thncé“'

utﬂliié una mezcla de saponina,

nado "prueba de mancha”.’

amortiguador, G6P y‘NADPfF

para ultravloleta, siendo

mado NADPH.

si la G6PD es n rm
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V)TRATAMIENTO:

e Independientemente de qie el ééféctei'égnético'haceﬁiml:’"

: En la deficiencia de la actividad enzimatica de. la Pi-
ruvatocinasa, ‘aunque 'la destruc01bn es preferentemente en
‘el higado, en casos-graves de la enfermedad la esplenecto--
mia,’ sobre todo en infantes, puede permitir la sobrevida,
Las transfusiones de sangre no son recomendables, pero en

el caso de hemblisis aguda grave llegan a hacerse necesa- )

rias, tomando todas las precauciones que el caso amerita.
Como terapia de profilaxis debe evitarse la exposicién del?,

paciente a farmacos o alimentos oxidantes que pudleran de

encadenar una crisis hemolfitica, manejandose siempre las

infecciones de manera rapida y especifica.

Finalmente la administracién.de écidd ‘folico por via o

ral (de 2 a 5, mg’al dia); es recomendable para

aparlclbn de.. crlsis megaloblastlcas
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"Paia'ia'deflcienéia enla Sctividad enzimitica de la

7 Géﬁb; ié'eépaenéECOmiéfno‘produCS una mejoria apreciable

Yy el uso dg cransfus;oneé s6lo es recomendable en casos
qravéé‘de ﬁeméliéis por consdmo’de ciertas especies de-ha- .
baé coﬁestibles.rﬁn este caso-la terapia profiléética men-.

cionada en lineas anteriores es de especial importancia.



4=

,81 dia§n6stic65porNé1rIabbfaﬁorib, a-las.deficiens"

- fcias enrla activida‘rrnzlmét!ca de lar C. y'ia: 6PD debe w',i

realiza obslempre que existan casos de anemia ‘hemoliti-

ca asoclada a:la. administracién de medicamentos oxidantes

] 1nfecciones recurrentes, ‘as{ como en’ neonatos con icte-

i frtcia que denote hemolisis aguda y no exiscan antecedentes
:para pensar en una’enfermedad;hemoli;lca del :eclen naci-" .

do.

_pueden’ “estar: relaclonados con variantes deficientes de GSPD

la preocupaclén por un diagnostlco oportuno y correcto es
‘justlficable Esto resulta valido en nuestro pais, donde

existleron o exlsten zonas endémicas de paludismo'y en las
que se sabe la alteracién de la G6PD es relativamente fre-

cuente,{por lo que los estudios de rastreo para. detectar

Cesta defxclenc‘ debe ser estr1cto en. hospitalizaclén ‘0 no.

en. los pacxenLes d zonas paludxcas o provenientes de -




-4:‘2'-‘

gre, pues en ellos no’ solamente se compromete la salud del

afectado,

de enfermos graves,

matica de la G6PD.
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NUMERO ASXGNADO POR" LA COMISION DE’ FNZIMAS PARA LAS =
; ENZIMAS MENCIONADAb EN ESTE TRRBAJO

Hexoc inasa EC:'2.7;

4 2. 1 11

'eruvatortnasa EC: 2 7.1, 40

Féc“_to Deshidrogenasa EC: 1 1. 28

Glucosa 6-fostato Deshldrogenasa EC'”l 1.1, 49 d

Lactonasa (6= fosfoqluconolactonasa) EC d 1 1 31

6« fosfogluconato Dcshidroqenasa EC*’4 2‘1'12

Uescarboxilasa LFosfogluconato deshidroqenasa
Pnsfopentosa Eplmerasa EC. b 1. 3 1. i
Ribosa 5 Eosfatu Isomprasa FC 5 3 1 6
;Transcgcolasa EC: 2.2.1.1. :
T:énsﬁldé)as§ ECE‘2.2;i§2;_‘g:

Hexosa. Isomerasa-EC: 5.3:1.9:
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FE DE. ERRATAS.

""Hoja 3 renglén 18, dice: superf1c1e de "unas }debe ‘k
- decxr superf1c1e de unos . Lol

HOJa 12 en el paso de glucosa a glucosaﬁP‘dlce-
"Hexoquinasa", debe decir Hex001nasa

HOJa 16, después del esquema, renglén. 14 d1 o
6-PGna="6-Fosfoglucolactona", debe ﬂ=01r 6-PGna= Fos—k
fogluconolactona

Hoja 19, renglén 10,dice:en "1as" hemogl
decir en la hemoglobina X

Hoja 21,reng16n 12,dice:la deficiencia enzimati-"~
ca "en en" individuos,debe decir la deflClen01a DR T
enzimatica en individuos
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