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CAS 'cu’Nlc

ESFERQCITOSI HEREDITARIA
" DE DIAGNOSTIC TARDA *

-,

A. d’Arquer; E. Ramos i X. Pastor **

Nena de 10 anys d’edat que procedeix d’'un-deficient nivell sdcio-cul-
ural, de la qual es desconeixen antecedents pa?cerns. Els materns sén
nodins. La malaltia actual s’inicia deu dies abans de I'ingrés per un procés
ntercorrent amb febre i vomits de tres dies de durada, seguit d’asténia
rogressiva, mareigs, vomits i inestabilitat a la marxa. Consulta el nostre
ervei d’Urgéncies per agreujament de la simptomatologia i certa descon-
exi¢ amb l'ambient. Entre els antecedents personals destaca, en 1'¢poca
eonatal, un baix pes per l’edat gestacional (a terme, pes: 2.250 g) i una
ctericia catalogada com a «fisioldgica», bastant prolongada. Episodi d’ic-
ericia als sis anys, diagnosticat «d’hepatitis», resolt ambulatdriament en
ocs dies.

A Tl'exploracié d’'ingrés destaca molt mal estat general, sensacié de
ravetat, pallidesa ceria de pell i mucoses. Sensori conservat amb tendén-
ia a la somnoléncia. Retardament pondo-estatural (pes i talla inferiors al
%); afebril; pols filiforme, taquicardia (FC 162%); taquipnea (FR 42*%); TA
5/35 mmHg; correcte estat d’hidratacié; AC; ritme de galop, buf holosis-
dlic 3/6 a precordi; AR: no estertors; abdomen tou, depressible, hepato-
megalia dura i dolorosa d'uns 10 cm., esplenomegalia de 8 cm. No s’aprecia
irculacié collateral. La cara mosira prominéncia malar bilateral i incuva-
i6 de la clivella palpebral, que recordén la «facies asiatica». Equimosi en
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zones pretibials sense altres fendmens purptrics. No adenomegalies. Resta
d’exploracié normal,

Entre els examens complementaris d'ingrés volem subratllar: hemato-
crit 7,6 %; hemoglobina 2,7 g/dl; eritrocits 990.000/CC amb morfologia ano-
mala (anisocitosi, poliquilocitosi i esferocitosi; leucdcits 28.500 amb férmula
normal; plaquetes 725.000/CC; BUN 56 mg/dl; ionograma, temps de Pro-
trombina, sediment d'orina, Labstix ® fecatest ® i PDF normals o negatius.
Bilirubinémia 1 mg/dl; gasometeria: hipoxémia; radiografia de torax: car-
diomegalia (ICT 0,60) amb patré pulmonar intersticial (infiltrat hiliofugal
bilateral, linies de Kerley, vessamente pleural bilatéral, etc) (Fig. 1).

LIRS

FIGURA 1: RX torax: Signes d’edema pulmonar i vessament pleural bilateral,

Al davant d’aquest quadre clinic, analitic i radioldgic s’indica tracta-
ment urgent amb -transfusié immediata de concentrat d’eritrdcits, moni-
toritzacié de PVC (22 de H,0 al comengament), oxigenterapia i dopamina
a dosi (8 mcrog/kg/min). Després d'ugmentar ’hematocrit al 18 %, es fa
restriccié de liquids i s’administra furosemida, i s’aconsegueix a les 12
hores de I'ingrés la desaparicié dels signes clinics d’insuficieéncia cardiaca,
aixi com dels signes radiologics d’edema pulmonar, normalitzacié del BUN.
També s’aconsegueix un hematocrit de 32 % i una PVC de 4 cm d’aigua, amb
desaparicié de I'hepatomegalia i de l'hipdxia. L’esplenomegalia persisti
practicament amb les mateixes caracteristiques. La col.locacié d’'una sonda
nasogastrica va permetre descartar l'existéncia de sang a l’estdmac.
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Comentari

Aquest cas clinic ve dominat sindromicament per una anemia extrema
que secundariament origina un quadre d’insuficiéncia cardiaca hiperdina-
mica: un edema pulmonar amb doble component (cardiogénic i no cardio-
geénic). Donada ia manca d’evidéncies d'una hemorragia externa o exterio-
rizable i donada la intensitat de l'an¢émia ,tan sols es pot tractar d'un procés
anemitzant cronic, que hagi permes un cert grau de compensacié, aguditzat
en els darrers deu dies (). La disminucié exclusiva dels eritrocits, amb
leucocitosi, trombocitosi i normalitat de lé_gproves'de coagulacid, descarta
qualsevol procés d'invasié medullar (leiiegsi, Kala-azar, etc.), aixi com
una hepatopatia cronica de llarga evoluci“c’j).y»La desaparicié de I'hepatomega-
lia després de corregir la situacié hemod—’i-r_l%lmica ho confirma (*). Tampoc
no es tracta d’una crisi hemolitica, donat‘que no existeix ictericia i que la
bilirubinémia és normal. Es descarta tan;blé la sindrome hemolitica-urémica
en normalitzar-se el BUN. En el camp-de’ les anémies hemolitiques cro-
niques congénites es descarta la talasémia major, per l'edat del pacient,
i es considera com a diagnostic més probable el d’Esferocitosi Hereditaria
en fase de crisi eritoblastopenica aguda, pensant que €s la més freqiient
en el nostre medi, tenint én compte els aritegedents personals de la nena,
la facies caracteristica d’anémia cronica i l'esplenomegalia dura i persistent
(®). Als tres dies de l'ingrés es constata una xifra de reticulécits de 112/1000
(indicant una recuperacié medullar) i la preséncia d’esferocits. L'estudi
de moll d'os en aquest moment va demostrar l'afectacié exclusiva de la
série eritropoidtica, amb preséncia de proeritroblastos gegants propis

FIGURA 2: Moll d'os: Preséncia de proeritroblastos gegants.
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d’'aquest tipus d’anemia (fig. 2). En l'actualitat la pacient es troba recupe
rada, rep tractament amb acid folic i esta pendent de completar I'estudi
personal i familiar i d’ésser esplenectomitzada (*).
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