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Esferocitosis hereditaria:
estudio de 8 pacientes

Por [os Droes.:

WICTOR . GOFFILL DIAZ. LLIS BOFFILL DIAZ™"

RACQUEL MILIAN URIARTE," "

JOSE MLSA ARAMNATTTY ¢ NORMA MARTINER VIZCAIND """

Hoffill Diaz, V. M. v atros Fgloroeltasis herodaarin: esivdi oo 8§ pogientes, Bev Cab

Pod 510 3. 18979

S oroalizo un estidgo relrospectivo e 8 oeestentes gue presentalan esforoctnsis beredis
tario, cuves edodes estaban conprendides emtre 2y 9 wnus, con predominio del sexo
matgelma (5 pacientes). El antecedents familiar, examen fisico v los exdmenes de labo-
ratario fueron los pardmetros ulilizedes pera o disgnéstice, La resistencia globular fue

dizgndstica cn todos los pacientes.

o

La esferocitosis hereditaria o cnfer
medad de Minkowski-Chauffard es uns
anemia hemolitica que se caracteriza
nor presentar: anemia, microesferocitos.,
reticulocitosis, ictero v esplenomega-
lia,'® En la evaluciin de la enfermedad
se pueden observar las llamadas "gri-
sis’, comunes en las anemias hemo-
liticas.

Se presenta un estudio de 8 pacientes
pediatricos, pertenecientes a cinco fami-
lias, v se destacan las alteraciongzs mas
importantes encontradas,

* Especialista de | ograda en hematologis,
Heozpital infantil docente “Pepe Portilla”, Pinar
el Rin.

' Laposshsto de | grade en medicina in-
terna. Hospital clinicoquirdrgico, Sagua la
Grands.

*** Especialista de | grado en Fediatria. Hos-
pital infantll docente “Pepe Portilla”. Finar del
Ria.

**** Especialista de | grado en laboratoric
clinlco. Hospltal docente clinicoquirdrgica, Pi-
nar del Rio.

***** Residente de 1l afo de pedialria.
Hospital infantil. docente “Fepe Portllla’, Pinar
del Rig.

MATERIAL ¥ METODO

Se realizd un estudio retrospectivo de
8 pacientes (5 masculinos y 3 femeni-
nos] pertadores de una osferocitosis
heroditaria, ingresados en ¢l hospital
infantil de Pinar del Rio durante las anos
197318977, Lo odad de los pacientes os-
tuvo comprendida entre 2 y 9 afos. El
diagnistice de [a enfermedad fue hecho
sobire In hase do los siguictes parame-
tros: antecedentes Familiares, examen
fisico ¥ cxdmenes de lohoratorio [(hemao.
grans:, conteo de reticulocitosis y resis-
teencia glohular), )

RESULTADDS

En el cuadro | se& muestran los datos
generales de los pacientes.

La edad estuvo comprendida entre 2
y 9 afos con un predominio del scxo
masculing (5 pacientes). Todos de |a
razu blanca.

Las citras de nemoglobing en 7 pa-
cientes [87.5%] fueron inferiores a 10
aqramos Y. Solamentc on 1 paciente



CUADRO 1
DATOS GEMERALES

Mo Hemao- Es- Crisis
depa-  Edad glebi-  Reticole  plenc fiperhe- Esple-
cientes  anos Soexe Raza naGr®  citos "s megalia fetera melitica  nectomia

i 5 e B 6.4 B T . S Mo

2 & M B 9.5 12 5 Mo Mo

3 3 M B 72 10 3" Mo Mo

4 3 M B T o 2 Mo Mo

5 2 F B a G 1" - Mo Mo

L] 3 F B 6.8 ¥ I Mo Mo

7 a M B 10 5 4 Mo Mo

B i3 F B 4q 14 (i e 51

CUADRO Il En el gsquema se observa el estudio

ESTUDIO DE LA RESISTENCIA GLOBLILAR

Mo, de pacrentes  Premcubacidn  Posincubacuon

1 0B5-- 040
] 0,75 — 0.%5
3 060 - 0,30
4 0ED- D20
-] 0,35 —0.25 055 — 0,30
3 080 — 0.25
i 0.0 — 0,30
B 085 - 035

{12,5%] la cifra de hemoglobina fue de
10 gramos %a.

La reticulocitosis v esplenomegalia
fueron constantes en todos los pacien
tes, aungue variables.

El ictern solo se comprobo en 2 pa
cientes [25%) asociado con crisis hiper-
hemolitica. Solamente en un paciente so
ha realizado esplenectomia

En el cuadro 1l se muestra ol estudio
de la resistencia globular con una dismi-
nucidn de la resistencia en tadaos los
pacientes.
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de la familia.
COMENTARIOS

La esferocitosis hereditaria se tras-
mite con un caracter autosomico domi-
nante. La transmision acurre en el 50%
de la descendencia)’ Alrededor del 20%
de los pacientes son esporddicos y pro-
bablemente estin en relacion con nue-
vas mutaciones.! En nuestros pacientes
no se observd esta posibilidad,

Ha side muy discutido el defecto ba-
sico de esta enfermedad, aungque su ex-
presion consiste en la alteracion de la
membrana del globule rojo. que hace
que el sodio penetre a2 su interior, vy
consuma mayor cantidad de ATP, Cuan-
do el eritrocito esta en reposo v falla la
fuente encrgéticn, el sodio se acumula
en su interior, con aumento de la pre-
sidn asmatica intracelular, Para compen-
sar este aumento de la presion osmé-
tica pasa agua al espacio ntracelular,
el globuleo se hace esférico v asi dismi-
nuye su didmetrg, aunque conserva su
volumen v

El bazo tiene importante funcion en
el proceso hemolitico, debido a su circu-
lacidn especial. Esto trae como conse-
cuencia el secuestro y destruccion de
los hematies. Se observaron microesfe-
rocitos en todos los pacientes.
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Esquema
ESTUDID FAMILIAR

Familia | Familia 2 Familia3

Q9 Q9 Q9
& b gl s & §
| 2 3 4 5 &

Pacigntes

Familia 4 Familia 5

. t o e
[

:

o Y ) —
F
H—

Paciente s

Leyenda:
7 Masculing
v Femeningo
= Padecen la enfermedad
F  Fallecido
Las cifras de hemoglobina, reticuloci- paciente se realizd la prueba en incuba-
tosis y esplenomegalia fueron muy va- cién a 37C,
riables, pero similares en los integran- La esplenectnmia produce Una oura-
tes de la misma familia, tal como esti cign clinica. aunque persisten las ano
informado.* malias bioquimicas y morfolagicas,™
ésta se ha realizado solamente a uno
La resistencia globular fue diagndstica de los pacientes. El resto se esta prepa-
en todos los pacientes. Solamente en un rando para su intervencion actualmente.
SUMMARY

Beffill Dias. V. M. et al. Hereditary spherogytosiz, A sfedy of oight patients. Rev Gub
Ped 51: 3, 1979

Eight paticnts with hereditary spherooytosis whose ages ranged between 24 yeurs were
retraspectively studied, A predominance among males [5 patients) was found. The diag:
nosis  invelved familial backgrounds, physical examinations and lahoratory  tests The
globular resistance was assessed inoall patients

RESLIME

Roffill Diaz, ¥. M. 1 al. Sphérocytoze herdditaire: gfode de & patienrs, Hew Cob Ped 51
3. 1979,

Une étude rétrospective portant sur & potients gu présentaient sphérocylose héréditaire,
bgés entre 2 £t 9 ans, et avec prédommance du sexe masculin (5 patients]. est {aite.
Lantécédent familial, Vexamen physigue @t les exemens de laboratoire onl été les para-
mittres utilisés pour le diagnostic. La résistance globulaire 2 été diagnostique chez tous
les patients.

REP,
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