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. RESUMEN

INTRODUCCION: La Deficiencia de Glucosa-6-fosfato deshidrogenasa (DG-6-PD),

considerada enzimopatia comun a nivel mundial, anemia hemolitica hereditaria ligada al
cromosoma X. La enfermedad cursa asintomatica o causa hemodlisis e hiperbilirrubinemia
neonatal graves, pudiendo detectarse mediante Tamiz Neonatal (TN).

OBJETIVO: Conocer incidencia DG-6-PD en Recién Nacidos (RN) del INPer, describir
caracteristicas de pacientes y morbilidad asociada.

MATERIAL Y METODOS: Desde febrero 2008 a enero 2012, se efectu6 TN para

DG-6-PD entre 48 horas y 7 dias de vida por puncion del talén, ensayo fluoroenzimético;
se realizaron en Presuntos Positivos pruebas DNA confirmatorias en células
descamacion oral, metodologia PCR en tiempo real. Todos incluidos en Seguimiento
Hematologia Perinatal.

RESULTADOQOS: Se tamizaron 17,606 RN; 46 TN alterado (< 2.6 U/g hemoglobina), 30

confirmados, incidencia de 1:587. Dos femeninos, 28 masculinos; 6 pretérmino, 24
término. Nueve casos de hiperbilirrubinemia, tratamiento fototerapia. Combinacion alélica

mas frecuente G202A/A376G.

CONCLUSIONES: 18, 163 RNV fueron tamizados en periodo de estudio; cobertura

alcanzada TN fue 96.9% e incidencia significativa de DG-6-PD (1:587), siendo de las
causas mas comunes de anemia hemolitica congénita en México, debido a migraciones.
Mayor frecuencia masculinos (93%), concordando reportes de literatura. Proporcion
pretérmino del 0.20 como riesgo para ictericia neonatal; sin embargo, los neonatos con
hiperbilirrubinemia (30%) no requirieron exanguinotransfusion y sin Kernicterus, lo anterior
por diagnostico temprano y seguimiento. Combinacion alélica frecuente combinada

(0.567), resaltando heterogeneidad de polimorfismos. El 6.6 % de pacientes DG-6-PD
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presentan dafio neuroldgico, sin embargo, tamizaje no es obligatorio, se sugiere incluirlo

en nuestra poblacién, diagndstico oportuno favorece prevencion de secuelas.

PALABRAS CLAVE: Tamiz Neonatal, Deficiencia de Glucosa-6-Fosfato Deshidrogenasa,

Anemia Hemolitica, Ictericia Neonatal.



. ABSTRACT

INTRODUCTION: Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase Deficiency (G-6-PDD), common

enzymopathy worldwide, congenital hemolytic anemia link to X chromosome. The disorder
can be asymptomatic or provoke severe neonatal hemolysis and hyperbilirubinemia, can

be detected through Newborn Screening (NS).

OBJECTIVE: To know incidence of G-6-PD deficiency in Newborns (NB) at the INPer,

describe their clinical features and morbidity.

MATERIALS AND METHODS: Between February 2008 and January 2012 NS for G-6-

PDD was performed between 48 hours and 7 days old with heel puncture, fluoroenzymatic
assay; in positive cases confirmatory DNA in oral desquamative cells, PCR methodology in

real time. All were included in Perinatal Hematology follow-up.

RESULTS: 17,606 NB were screened, 46 were altered (< 2.6 U/g hemoglobin), 30
confirmed, 1:587 incidence. Two females and 28 males; 6 preterm NB and 24 term NB.
Nine cases had hyperbilirubinemia, phototherapy treatment. The most frequent allelic

combination G202A/A376G.

CONCLUSIONS: 18,163 NB live birth in this study; NS coverage 96.9% with a significative

G-6-PDD incidence (1:587), being one of the most common hereditary hemolytic anemia
causes in Mexico, because of migrations. Higher frequency in males (93%), according to
literature reports. 0.20 preterm proportion as risk factor for jaundice, however, all NB with
hyperbilirubinemia (30%) did not require exchange transfusion and without Kernicterus,
due to early diagnosis and follow-up. The most frequent allelic combination (0.567),

projecting the polymorphism heterogeneity. 6.6% G-6-PDD neonates have neurological
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sequel, nevertheless, NB is not mandatory, it suggests to be included in our population,

prompt diagnosis promotes sequel prevention.

KEYWORDS: Neonatal Screening, Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency,

Hemolytic Anemia, Neonatal Jaundice.



II. INTRODUCCION

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) son enfermedades monogénicas causadas por
defectos en la actividad de una enzima, una hormona, un receptor, un transportador, una
bomba de membrana o un elemento estructural, ocasionando un desequilibrio
homeostatico en el ser humano. * En los organismos las reacciones bioquimicas estan
integradas en las diferentes vias metabolicas, un defecto en la actividad enzimatica tendra
como resultado la acumulacion de sustratos y formacion insuficiente de productos,
ademas de que las via colaterales que normalmente son de poca importancia pueden
aumentar su flujo en forma considerable; de acuerdo a la magnitud de los cambios seran
las manifestaciones clinicas de la enfermedad. **

En el ser humano se conocen mas de 2000 enzimas diferentes, por lo que pueden existir
2000 EIM, sin embargo solo se han estudiado alrededor de 550 alteraciones; la mayoria
(>95.0%) son heredados en forma autosdmica recesiva, siendo mas frecuentes en hijos de
padres consanguineos. 2

En el periodo neonatal la aparicion de la sintomatologia de los EIM puede ser muy aguda,
ocasionando a veces una emergencia clinica, estas enfermedades son de compromiso
multiorganico, siendo el sistema nervioso central el mas afectado (34%). * La importancia
de su diagndstico y manejo precoz radica en la posibilidad de prevenir graves secuelas
mentales, fisicas y en muchos casos la muerte, lo cual se puede efectuar mediante el
Tamiz Neonatal (TN). >4

El TN es el estudio para seleccionar, identificar y clasificar EIM en el recién nacido (RN),
en forma oportuna, la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), lo incluyé como prioritario
en los programas de seleccion masiva, cumpliendo criterios metodologicos; cada

localidad debe adaptar sus recursos de acuerdo a las enfermedades estimadas de mayor



frecuencia, por lo que se requiere la validacion de cada prueba, siendo el caso de la
deteccion de la Deficiencia de Glucosa-6-Fosfato Deshidrogenasa (DG-6-PD). >°

La deficiencia de G-6-PD es un defecto enzimatico comun, pertenece al grupo de
anemias hemoliticas congénitas, se asocia con hiperbilirrubinemia aguda grave en el RN y

el potencial riesgo de encefalopatia o kernicterus. "°

La G-6-PD es una enzima cuyo gen esté localizado en la regién distal del brazo largo del
cromosoma X (Xg28); la proteina presenta un peso molecular de 59 kDa y la enzima
activa esté constituida por 515 residuos de aminoacidos. Es un padecimiento que muestra
el patrdn tipico de la herencia mendeliana ligada al cromosoma X, siendo mas comdn en
el género masculino. **** La enzima se encuentra en el citoplasma de todas las células y
es responsable de catalizar la conversion de Nicotinamida Adenina Dinucleétido Fosfato
(NADP) a su forma reducida (NADPH) dentro de la via de las pentosas, protegiendo esta
dltima a las células del dafio provocado por el estrés oxidativo, siendo particularmente los
eritrocitos susceptibles al mismo, ocasionando hemdlisis con la subsecuente carga

11-13

adicional de bilirrubinas; La deficiencia de G-6P-D nunca es completa en los

humanos, pues de presentarse asi serfa incompatible con la vida. **

Existen mas de 400 variantes de la deficiencia enzimética y se conocen cerca de 140
mutaciones de un solo nucleétido o SNP, agrupandose en 5 clases de acuerdo con la
actividad enzimatica, debido a lo cual depende la gravedad del cuadro clinico. "*°
(Cuadro 1).

Las variantes polimérficas mas conocidas son la Mediterranea, Africana y las Orientales.;

la principal mutacion Mediterranea corresponde a una transicién Citocina por Timina en el

nucledtido 563; La Africana es debida a una transicion de Adenina por Guanina en el
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nucleotido 376, muchos individuos muestran la presencia de una segunda mutacion
Guanina por Adenina en el nucleétido 202 y en la poblacion Oriental es comun encontrar
la variante localizada en el nucledtido 1376. Algunas de las mutaciones descritas se han
relacionado con poblaciones muy especificas, lo cual hace necesario establecer el
espectro mutacional propio de cada pais, tendiente a identificar de una manera rapida y
sensible las mas relevantes en cada poblacién. *

El espectro clinico mas frecuente es ictericia neonatal, anemia hemolitica aguda y anemia
hemolitica congénita crénica no esferocitica y puede variar entre grupos poblacionales y
areas geograficas. *'** Tanto RN masculinos como femeninos con DG-6-PD tienen un
riesgo mucho mayor de presentar hiperbilirrubinemia grave que la poblacion sin la
deficiencia, motivo por el cual su diagndstico temprano es extremadamente importante.
7,9,16,17

La rapida lisis de eritrocitos tiene un pico de presentacion entre el segundo y tercer dias de
vida, la hiperbilirrubinemia puede ser subclinica o presentarse de forma subita y ocasionar

Kernicterus. 7911819

sin embargo, a lo largo del tiempo se ha observado que una
adecuada campafia con medidas preventivas, fototerapia y exanguinotransfusion
oportuna, han disminuido la incidencia de secuelas neurolégicas. °'? Existen factores
genéticos y/o ambientales que pueden favorecer la aparicion y la gravedad de la ictericia;
entre ellos se encuentran: niveles elevados de acido ascorbico, disminucion en la
actividad de la glutation reductasa y niveles bajos de vitamina E. 2% Algunas
circunstancias pueden desencadenar crisis en forma abrupta, por ejemplo la ingesta de
habas, cuadros infecciosos o la exposicion a algunos agentes o farmacos oxidativos; La

gravedad del cuadro dependera de la proporcion de células rojas destruidas y el nivel de

hemoglobina se normaliza en aproximadamente 3 a 6 semanas. ***° (Cuadro 2).
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Los pacientes con deficiencia de G-6-PD deben considerarse como de alto riesgo y

14

manejarse de forma mas agresiva que otros casos de hiperbilirrubinemia; la Sociedad

2 y la Academia Americana de Pediatria ° recomiendan en sus

Pediatrica Canadiense
guias de manejo que la DG-6-6PD sea reconocida como causa mayor de
hiperbilirrubinemia neonatal.

La DG-6-PD tiene una distribucion global asimétrica debido a la ventaja selectiva que
ofrece en las zonas con altas prevalencias de paludismo. % Afecta de 200 a 400 millones
de personas alrededor del mundo y se estima que el 7.5% de la poblacién global es

portador de uno o dos genes deficientes de G-6-PD; 12?2 Se ha documentado una

mayor prevalencia en Africa, Asia, el Mediterraneo y el Medio Este. ** (Cuadro 3).

En Estados Unidos la incidencia global de DG-6-PD se reporta < 3.0%, sin embargo, los
Afroamericanos son afectados de 11.0 a 13.0%; la poblacion del Sudeste de Asia en
22.0% y en Israel en el subgrupo de Judios inmigrados de Asia Menor la incidencia puede
ser tan alta como del 27.0%. Debido a los patrones de migracién actualmente no se puede
limitar a las areas previamente conocidas. * En México la prevalencia de DG-6-6PD varia

del 0.39 al 4.09% de acuerdo a cada regién geogréfica; 2°

a pesar de su elevada
prevalencia, su deteccién no es una prueba obligatoria en nuestro pais que esté incluida
en el TN, asi como tampoco existen reportes del seguimiento clinico de los casos
detectados, lo cual impide estimar el impacto clinico y posible beneficio de la deteccién

oportuna.

Desde el punto de vista epidemiolégico se reporta que la incidencia de la Deficiencia de

G-6-PD varia desde 3.5% hasta 40% en los recién nacidos ictéricos 2’ siendo el 90% de

10,11

los afectados del género masculino; y en un estudio piloto de Kernicterus en Estados
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Unidos, el 20.8% de los pacientes tenian DG-6-PD y de los rehospitalizados por

hiperbilirrubinemia grave el 31.5%. %?°

Existen varios métodos para detectar la deficiencia de G-6-PD, se incluye la cuantificacion

de la enzima por el método fluorométrico mediante espectrometria de masas en tandem *
6 la identificacion molecular de las mutaciones del gen G6PD.?’

La ventaja del TN universal por métodos bioquimicos, es poder detectar a hombres
hemicigotos y mujeres homocigotas, desafortunadamente solo una fraccién de las mujeres

heterocigotas podran ser detectadas. **

El objetivo de nuestro estudio es conocer la Incidencia de la Deficiencia de G-6-PD en la
poblacion de Recién Nacidos del Instituto Nacional de Perinatologia, detectados mediante
el Tamiz Neonatal, describir las caracteristicas de los pacientes confirmados y la

morbilidad asociada.
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ll. MATERIAL Y METODOS

Disefio del estudio

Estudio observacional, longitudinal, descriptivo y prospectivo

Lugar

Instituto Nacional de Perinatologia “Isidro Espinosa de los Reyes”

Duracioén

1" de febrero de 2008 a 31 de enero de 2012

Universo

Todos los Recién Nacidos en el INPer dentro del periodo de estudio

Unidades de observacion

Todos los Recién Nacidos en el INPer a quienes se les realizd el Tamiz Neonatal dentro
del periodo de estudio y con pruebas confirmatorias positivas. Los pacientes en quienes se
confirmd el diagnéstico de Deficiencia de G-6-PD fueron clasificados por género
(masculino, femenino), edad gestacional (pretérmino, término y postérmino) y por peso

(hipotréfico, eutréfico, hipertréfico), ademas de describir la morbilidad agregada.

Tamafo de la muestra

No se requiere
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Métodos de muestreo

TAMIZAJE: Desde febrero de 2008 a enero 2012, se efectu6 el TN para la deteccion
de la deficiencia de G-6-PD mediante 6 gotas de sangre sobre papel filtro (Whatman No.
903) por puncion del talon posterior a las 48 horas de vida y antes de los 7 dias de edad,
las muestras fueron procesadas en el Laboratorio de Estudios Especializados del INPer
mediante el ensayo fluoroenzimatico Delfia (PerkinElmer), el nivel de corte para la prueba
semicuantitativa de la G-6-PD se estableci6 con valores menores de 2.6 U/g de
hemoglobina.

PRUEBAS CONFIRMATORIAS: Se realizaron en los presuntos positivos pruebas
confirmatorias en el laboratorio de Hematologia Perinatal del INPer para la obtencién de
DNA a patrtir de células de descamaciéon oral mediante barrido general con un hisopo con
punta de poliéster, depositandose en un tubo eppendorf de 1.5 mL, exponiéndose
posteriormente a dos métodos comerciales simultaneamente (High Pure PCR Product
Purification Kit Roche ®, Mannheim, Germany y DNAzol®Molecular Research Center, Inc.
Cincinnati, OH, USA); Se seleccion6é la metodologia de reaccion en cadena de la
polimerasa en tiempo real (PCR tiempo real) por ser una metodologia simple, rapida y
eficiente para la identificacién de los polimorfismos del gen de la G-6-PD. 3

Todos los pacientes confirmados fueron incluidos en el Seguimiento de la consulta externa

de Hematologia Perinatal.

Criterios de inclusién

Recién Nacidos en el INPer con Tamiz Neonatal
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Criterios de no inclusion

Muerte neonatal temprana dentro de las primeras 48 horas de vida

Criterios de exclusion

Recién nacidos que se trasladaron a otra Institucion antes de las 48 horas de vida

Recién nacidos que fallecieron antes de la realizacion de las pruebas confirmatorias

Recoleccidn de datos y analisis estadistico

Base de datos de Laboratorio de Estudios Especializados del INPer y en la Coordinacion
del Programa de Tamiz Neonatal del Instituto y el Laboratorio de Hematologia Perinatal.

El andlisis estadistico se realizé mediante frecuencias, proporciones, porcentajes y tablas.

Evolucion de los pacientes

En los pacientes con diagnéstico confirmado de Deficiencia de G-6-PD, se determinaron el
namero de casos de hiperbilirrubinemia, la cifra maxima de bilirrubinas, el requerimiento y
duracion de fototerapia, asi como el nimero de casos con Kernicterus; en los casos de
anemia, las crisis de hemodlisis, la cifra minima de hematocrito, el numero de
transfusiones, reportados durante su seguimiento, ademas se registré la morbilidad no

asociada con la deficiencia enzimatica.
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V. RESULTADOS

En el periodo de estudio se registraron 18,163 nacimientos y 17,606 recién nacidos
tamizados. La cobertura del Tamiz Neonatal fue de 96.9% (Figura 1). Del total de
neonatos tamizados, 46 neonatos resultaron presuntos positivos y en 30 pacientes se
confirmo6 el diagnéstico de Deficiencia de G6PD (Cuadro 4), lo que corresponde a una

incidencia de 1:587 (Figura 2).

En cuanto a la distribucion por género se encontré una mayor frecuencia en el masculino
(Figura 3); de acuerdo a la clasificacion por peso la mayor frecuencia fue para recién
nacidos a término en un 80% y para pretérmino un 20%, en cuanto a la distribucion por
peso se reportd un 75% para Recién Nacidos Eutroficos, 21% Hipotréficos vy 4%

Hipertroficos.

En relacion a los polimorfismos en su mayoria se encontraron combinados, siendo mas
frecuente la combinacion de A376G/ G202A (Cuadro 5). Se presentaron 9 casos de
hiperbilirrubinemia, lo que corresponde al 30% de los pacientes con la deficiencia
enzimatica, siendo necesario en todos el uso de fototerapia, ningln paciente requirid

exanguinotransfusion.

En lo que respecta a otras patologias no asociadas a la deficiencia de G-6-PD, se

encontré una mayor frecuencia del Sindrome de Adaptaciéon Pulmonar. (Cuadro 6).
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V. DISCUSION

Del 1° de febrero del 2008 al 31 de enero del 2012 se registraron un total de 18,163
nacimientos y se realizo la prueba del tamiz neonatal a 17,606; con una cobertura alta
(96.9%) debido a las estrategias utilizadas en el Instituto, lo que implica que el mismo sea

representativo de la poblacion de RN del Hospital.

Se encontraron 46 casos presuntos positivos, confirmandose 30 casos con deficiencia de
G-6-PD. La sensibilidad del Tamiz Neonatal fue del 100%, la especificidad del 99.9 %, el
Valor Predictivo Positivo de 65% Yy el Valor Predictivo Negativo de 100 %, evidenciando el

ser una herramienta Gtil para el diagndstico de esta enfermedad.

La incidencia de la enfermedad encontrada en nuestro estudio fue significativa de 1.587,

observandose una tendencia ascendente, siendo la mayor en el 2011 de 1:415.

En cuanto a la distribucion por género se encontré una mayor frecuencia en el masculino
con un 93%, lo que coincide con lo reportado a nivel mundial, siendo una enfermedad
ligada al cromosoma X con una frecuencia que va desde el 75.8% hasta del 90% en el

género masculino. 10!

La edad gestacional promedio fue de 38.4 £ 1 semanas, en su mayoria recién nacidos de
término (80 %). EI peso en promedio fue de 2937 + 624 gramos, de los cuales el 90%
fueron eutroéficos, 6.6% hipotréficos y 3.3% hipertréficos. Hasta el momento, solo la

I, ¥ el resto

prematurez puede condicionar un mayor riesgo de padecer Ictericia Neonata
de estas variables aun no pueden considerarse como factores para la deficiencia de G-6-

PD.
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De los 30 casos reportados, 9 pacientes presentaron Hiperbilirrubinemia; de acuerdo a lo
reportado la incidencia varia segun el genotipo; asi los varones hemicigotos y las mujeres
homocigotas presentan el doble de riesgo de padecer hiperbilirrubinemia que la poblacion
general. *' En el caso de la ictericia neonatal se ha encontrado una mayor incidencia en
los pacientes que presentan factores como prematurez, acidosis, hipoxia, infeccion
predominantemente a nivel hepatico, drogas que provocas oxidacion e ingesta de habas

por la madre antes del parto. ****

La cifra promedio de bilirrubinas fue de 12.9 +4.89 mg/dL, siendo la cifra maxima de 21.1
mg/dL y la minima de 5.7mg/dL. Existe un estudio retrospectivo realizado en Taiwan con
413 neonatos, que tuvieron hiperbilirrubinemia de 1995 a 2007 en donde se encontré que
la prevalencia de la Deficiencia de G6PD es proporcional al nivel de Bilirrubinas Totales,
reportandose esta en el 21.1% de los pacientes con cifras de 20 a 29.9 mg/dl, 45.5% con

cifras 30 a 39.9 mg/dl y el 100% de aquellos que tuvieron niveles > 40 mg/dl. *°

En todos nuestros pacientes con Hiperbilirrubinemia se inicié fototerapia continua, con
duracion promedio de 75 horas; ninguno requiri6 exanguinotransfusion, ni se encontraron
datos de hemolisis (el hematocrito no tuvo descenso, los niveles de reticulocitos se
mantuvieron normales y en todos el Coombs directo fue negativo). En algunos estudios en
donde se han comparado recién nacidos con actividad enzimatica normal con aquellos
gue presentan deficiencia, se encontré que estos ultimos tienen una mayor tendencia a
presentar hiperbilirrubinemia y anemia graves (Bilirrubinas Totales mayores a 25 mg/dL) y
valores de hemoglobina por debajo de 13 g/dL (P < 0.001), ademas de tener un rango de
mortalidad mayor (3%), y durante el seguimiento se observé mas incidencia de Kernicterus

con 6.6% de los pacientes. *°
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Unicamente se reporté un caso de Anemia, secundaria a perforacion de cordon umbilical
durante la histerorrafia con un hematocrito de 27.7% y requiriendo transfusion de
concentrado eritrocitario en una ocasion, sin embargo, este caso no puede ser atribuido a

la deficiencia enzimética.

De acuerdo a la literatura, la frecuencia de Deficiencia de G6PD en México varia de
0.39% a 4.09%, siendo mayor en Mestizos de la costa del Pacifico (Estado de Guerrero
4.09%) y la Costa del Golfo (Estado de Tabasco 3.75%;) menor en algunos grupos
Indigenas (0.57%) asi como en los mestizos del Noroeste de México (0.39%), % lo cual

corrobora la diversidad en nuestra poblacién y en relacién con las migraciones. **

En la actualidad se han descrito mas de 123 mutaciones en la enzima, produciendo en
ella actividad o cantidad anormal. La mutacién Africana es la mas frecuente, *°
coincidiendo con la de nuestro estudio, encontrando 8 pacientes con polimorfismo G202A,
mientras que 22 tuvieron polimorfismos combinados para A376G/G202A (17 pacientes) y

A376G/T968C (5 pacientes).



20

VI. CONCLUSIONES

Se estima que cerca de 400 millones de personas en el mundo tienen el gen para la DG-6-
PD, la mayoria cursan asintomaticos, sin embargo, pueden presentar ictericia, anemia
hemolitica o complicaciones neuroldgicas graves y sin el tratamiento adecuado puede
ocasionar muerte o secuelas permanentes. La frecuencia mundial es variable como ya se
ha descrito previamente, observando una incidencia en nuestro estudio significativa de

1:587, se debe resaltar que existe un incremento de la misma en el Gltimo afio.***2242

De los pacientes que presentaron hiperbilirrubinemia, ninguno tuvo complicaciones
neuroldgicas, ni requirid exanguinotansfusion y cursaron sin datos de hemodlisis, debido
posiblemente a que recibieron medidas preventivas en forma temprana y llevaron

seguimiento en la consulta externa de Hematologia Perinatal.

Los polimorfismos detectados correspondieron en su mayoria a la variante Africana,
siendo reportados como los mas frecuentes a nivel mundial, sin embargo se debe realizar
un andlisis para cada pais, ya que las variantes dependen del tipo de poblacién en

estudio. 1t

La instauracion de medidas preventivas van encaminadas a evitar la Ictericia Neonatal y
la morbilidad neurolégica asociada o Kernicterus, como se aprecia en el presente estudio,
lo cual impulsa el incluir en el TN la detecciébn de DG-6-6PD en nuestra poblacion y

establecer las politicas para su orientacién y atencién oportunas. "°
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VIll. CUADROS Y FIGURAS

Cuadro 1. CLASES DE DEFICIENCIA DE GLUCOSA-6-FOSFATO DESHIDROGENASA

CLASE VARIANTES PREVALENCIA
| Deficiencia Grave Rara

Asociada con anemia crénica hemolitica no

esferocitica

Il Deficiencia Grave (del 1 al 10% de actividad) Varia, mas comiun en Asia vy
Asociada con anemia aguda hemolitica Mediterraneo

I Deficiencia Moderada Presente en el 10% de la raza negra en
Actividad del 10 a 60% Estados Unidos

IV Actividad normal del 60 a 150% Rara

Vv Actividad aumentada mas del 150% Rara

Cuadro 2. FARMACOS Y QUIMICOS ASOCIADOS CON CRISIS DE HEMOLISIS EN PACIENTES CON DEFICIENCIA

DE G6PD
ASOCIACION DEFINITIVA POSIBLE ASOCIACION
Antimalaria Primaquina Cloroquina
Pamaquina
Sulfonamidas Sulfanilamida Sulfadimidina
Sulfacetamida Sulfasalazina
Sulfapiridina Gliblenclamida

Sulfametoxazol

Sulfonas Dapsona
Nitrofurantoina Nitrofurantoina
Antipiréticos o analgésicos Acetanilida Aspirina

Otros farmacos Acido Nalidixico Ciprofloxacino
Niridazol Cloranfenicol
Fenazopiridina Analogos de la vitamina K
Co-trimoxazol Acido ascorbico

Mesalazina
Otros quimicos Naftaleno

2,4,6- Trinitrotolueno
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Cuadro 3. FRECUENCIA DE DEFICIENCIA DE G6PD A NIVEL MUNDIAL

AFRICA Sudéan 1.2% Costa Marfil 30.7%
ASIA Japon 0.3% Camboya 28.5%
EUROPA Italia 0.1% Medio Oriente y Arabia Saudita 31.3%
AMERICA Estados Unidos 0.3% Jamaica 12.6%
6000
96.7% 95.9% 97.4% 97.7%
5000
4000
3000 M RECIEN NACIDOS
VIVOS
2000
O RECIEN NACIDOS
1000 TAMIZADOS
0

2008 2009 2010 2011

Figura 1. COBERTURA DEL TAMIZ NEONATAL
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Cuadro 4. RECIEN NACIDOS TAMIZADOS Y CASOS CONFIRMADOS POR ANO

2008 5105 4937 96.7 5
2009 4627 4440 95.9 8
2010 4183 4076 97.4 7
2011 4248 4153 97.7 10

0.3
0.25 1:415
0.2 1:555 582 /

0.15
1:987/
0.1

2008 2009 2010 2011

Figura 2. INCIDENCIA DE DEFICIENCIA DE GLUCOSA-6-FOSFATO DESHIDROGENASA



B MASCULINO
OFEMENINO

Figura 3. DISTRIBUCION PORCENTUAL POR GENERO

CUadro 5. VARIANTES DETECTADAS EN LOS PACIENTES CON DEFICIENCIA DE G6PD

POLIMORFISMOS CASOS %
A376G/G202A 17 56.66%
A376G/T968C 5 17.24%

G202A 8 27.58%

Cuadro 6. MORBILIDAD NO ASOCIADA A LA DEFICIENCIA DE GLUCOSA-6-FOSFATO DESHIDROGENASA

DIAGNOSTICO PACIENTES(n) %
Taquipnea Transitoria del Recién Nacido 3 10
Sindrome de Adaptacidon Pulmonar 4 13.3
Trastorno de succion y deglucion 3 10
Lesiones asociadas a la via del nacimiento 2 6.6
Persistencia de Conducto Arterioso 1 3.3
Retraso en el crecimiento intrauterino 1 3.3
Conjuntivitis bacteriana 1 3.3
Pelviectasia renal 1 3.3
Neumomediastino 1 3.3




	Portada
	Índice
	Texto

