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FFE0010-TL: Deficiencia glucosa 6
fosfato deshidrogenasa: incidencia
en un tamiz metabélico ampliado

en México

Katia Arlen Torres Sdanchez,’ David
Gutiérrez Fernandez,” Marbely Qui-
roga Trevifio,” Marisol Ibarra Ramirez,?
Laura Elia Martinez Garza,? Maria del
Consuelo Ruiz Herrera,? Laura Villa-
rreal Martinez'

! Servicio de Hematologia.

2 Departamento de Genética.
Hospital Universitario Dr. José Eleute-
rio Gonzalez, Universidad Autébnoma
de Nuevo Ledn

Introduccién: La deficiencia de glu-
cosa 6-fosfato-deshidrogenasa es la
enfermedad enzimatica eritrocitaria
mas comdn, con una prevalencia
de 400 millones de personas en el
mundo. Esta deficiencia presenta una
herencia de patrén ligado a X. El
tratamiento fundamental se basa en
la prevencién del agente externo
desencadenante. En algunos paises
la deteccion de esta deficiencia se
encuentra dentro del tamiz metabé-
lico, no asi en nuestra regién. Por lo
tanto, en México no se conoce bien la
incidencia de esta condicién.
Objetivos: El objetivo de este trabajo
fue estimar la incidencia de la defi-
ciencia de G6PD en una poblacién de
recién nacidos en Nuevo Leon.
Materiales y métodos: Estudio re-
trospectivo longitudinal realizado en
recién nacidos tamizados de los hospi-
tales de Secretaria de Salud de Nuevo
Le6n en un periodo comprendido
entre el 2012 al 2015. La recoleccion
de las muestras de sangre en papel
filtro para el analisis se obtuvo de
la puncién de talén. Estas muestras
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fueron enviadas y procesadas en el la-
boratorio de Genética Bioquimica del
Hospital Universitario José Eleuterio
Gonzilez. Se cuantificé la actividad
de la enzima G6PD por medio de
inmunofluorescencia (Kit Delfia, Per-
kin Elmer). Los casos que resultaron
positivos fueron confirmados con una
segunda cuantificacion de la actividad
de la enzima.

Resultados: Fueron incluidos un total
de 96,152 recién nacidos tamizados
de los hospitales de Secretaria de
Salud de Nuevo Ledn. En un primer
analisis resultaron positivos para la
deficiencia 566 pacientes. A los casos
positivos, se les solicité una segunda
muestra para la confirmacién de la
deficiencia, recibiendo 469 (82% del
total de los positivos). Con esto con-
firmaron 384 pacientes deficientes de
G6PD, reportando asi una incidencia
de 3.9 casos por cada 1,000 recién
nacidos tamizados.

Conclusiones: Al comprar nuestros
resultados con otros estudios similares
de México, se reporta una incidencia
mds alta. Las incidencias mas altas se
reportan en paises de medio oriente
como Arabia Saudita con una inciden-
cia de 3.6%. Se debe tener en cuenta
el aumento progresivo de la migracién
de personas que pudiera impactar en
esto, asi mismo la diversidad genética
de nuestra regién. Dado que el trata-
miento se basa en la prevencién, el
diagnéstico temprano de esta patolo-
gia nos permitird ofrecer informacion
para la prevencion de las crisis antes
de que sucedan. Por lo cual se propo-
ne realizar estudios de costo-beneficio
para establecer la inclusién de esta
enfermedad en el tamiz metabdlico
que se realiza en el pais.

FFE0011-TL: Identificacién por
Q-PCR de siete mutaciones de

gen HBB en neonatos con posible
B-talasemia nacidos en el Instituto
Nacional de Perinatologia

Octavio Martinez Villegas,"? Patricia
Bouchan Valencia," Fany Rosenfeld
Mann," Héctor Alfredo Baptista Gon-
zédlez,” Rocio Trueba Gdémez,’
Alejandro Israel Camacho Espinosa,’
Diana Mendoza Meléndez,® Higinio
Estrada Judrez’

! Instituto Nacional de Perinatologia
2 CMN La Raza

3 UNAM. FES Cuautitlan

Introduccién: Las hemoglobinopatias
se producen por mutaciones en los ge-
nes de globina que causan defectos en
la sintesis de las cadenas, entre ellas
estd las talasemias beta (B) y/o alfa (a).
Las manifestaciones clinicas pueden
ser asintomadticas en el portador silen-
cioso con parametros hematoldgicos
casi normales, hasta muy grave en los
hijos de padres que son portadores.
El diagnéstico de talasemia se realiza
prenatal, neonatal y en adultos. Los
métodos se basan en la evaluacién
del hemograma completo, la morfo-
logia eritrocitaria y la medicién de
las fracciones de Hemoglobina. El
diagnostico molecular ha permitido
correlacionar el genotipo y fenotipo
ayudando al asesoramiento genético,
diagndstico prenatal y la planificacion
del tratamiento adecuado en pacientes
con B-talasemia.

Objetivos: Identificar siete de las
mutaciones del gen HBB asocia-
das a p-talasemia en pacientes
asintomaticos, con indices eritrocita-
rios anormales y/o electroferogramas
de hemoglobina alterados.
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Materiales y métodos: A 910
neonatos sin complicaciones al
nacimiento, se les realizo biome-
tria hemadtica y electroforesis de
hemoglobina. Seleccionamos 31
para la bisqueda de las 7 muta-
ciones (rs35724775, rs33915217,
rs1154907, rs334, rs63749819,
rs35004220 y rs33971440) del
gen HBB asociadas a B-talasemia
por Q-PCR, por presentar el indice
eritrocitario anormal y/o alteracio-
nes en los electroferogramas, pero
ferritina sérica normal.

Resultados: De los 31 neonatos, 13
tenian volumen corpuscular medio
(VCM) menor a 100fL y 17 con va-
lores alterados en la concentracién
de hemoglobina A1, A2, fetal o
presencia de otras. Los 31 neonatos
presentaron genotipo wild type a las
7 mutaciones.

Conclusiones: En nuestra muestra
de 31 neonatos, de las 7 mutaciones
evaluadas, ninguno presento varian-
tes que se asocian a B-talasemia, a
pesar de tener pardametros clinicos
anormales que induzcan la sospecha
de la patologia. Existen reportes de
otras mutaciones relacionadas, por
lo que proponemos secuenciar el
gen completo para identificar el
perfil genético de nuestros pacientes.

FFE0012-TL: Hemoglobinuria
paroxistica nocturna. Experiencia
con eculizumab en una
institucion publica

Martha Alvarado Ibarra,’ Verénica
Mena Zepeda,' José Luis Alvarez
Vera,! Luis Pita Solis,> Maria Teresa
Palafox Zaldivar,’ Jorge Luis Judrez
Terrazas,* José Carlos Aguilar Luna,’
Javier Morales Adrian,® Santa Mari-
cela Ortiz Zepeda,' José Antonio

De la Pena Celaya,” Maria Eugenia
Espitia Rios," Juan Manuel Pérez
Zuniga,' Jests Benitez Granados,”
Edilberto Jiménez Rendon”

T CMN 20 de Noviembre

2 ISSSTE Morelia, Michoacan

3 ISSSTE Saltillo, Coahuila
41SSSTE Culiacan, Sinaloa

* ISSSTE Guadalajara, Jalisco

¢ ISSSTE Mérida, Yucatan

7 ISSSTE Central

Introduccién: La hemoglobinuria
paroxistica nocturna (HPN) surge al
haber preponderancia de una clona
anémala de células progenitoras
hematopoyéticas, deficientes o
carentes de glicosilfosfatidilinositol
que fija més de 150 proteinas a la
membrana celular, entre ellas CD55
y CD59. La fijacién deficiente
de CD55 y CD59 a la membrana
celular genera una constante con-
versién de C3 a C3 convertasa, esta
constante formacion de CAM sin
restricciones da lugar a la hemélisis
caracteristica.

Objetivos: Dar a conocer los resul-
tados terapéuticos de enfermos con
diagnéstico de HPN que recibieron
eculizumab atendidos en una Insti-
tucion Piblica en diferentes Centros
Hospitalarios del pais.

Materiales y métodos: Estudio pros-
pectivo, longitudinal, multicéntrico,
experimental, de una rama. Fueron
incluidos mayores de 15 afios con
diagnéstico establecido de HPN
tipo Il mediante citometria de flujo
con FLAER, en monocitos, granu-
locitos y eritrocitos, candidatos a
recibir Eculizumab con previa eva-
luacién de cada caso por un Comité
de Hematdlogos expertos fuera del
Instituto y mediado por las autori-

dades correspondientes. una vez
autorizados los casos se administré
eculizumab a dosis de 600 mg por
semana en la etapa de induccién y
posteriormente mantenimiento de
900 mg cada 2 semanas. A todos
los enfermos se les vacuné contra
meningococo al menos 2 semanas
antes del inicio del tratamiento.
Resultados: De 2011 a 2018 fue-
ron incluidos 14 pacientes con
mediana de edad de 39 afos (29-
63) 9 hombres y 5 mujeres, 6 con
antecedentes de haber recibido
esteroides, 6 danazol y 2 nada.
Todos con astenia severa, dos con
trombosis mesentérica. La mediana
de hematocrito basal fue de 22%
(18-27), reticulocitos de 11% (3-
22) DHL de 1930 (950-4514). La
mediana de unidades de globulos
rojos transfundidos por mes era de 3
(2-4). La respuesta al tratamiento se
observo en 86%. En la evaluacion
posterior a 4 ciclos se encontré que
los enfermos se habian incorporado
a sus actividades laborales, la aste-
nia habia desaparecido, solo dos
paciente continuaban con terapia
transfusional y el resto ya sin trans-
fusiones, la mediana de hematocrito
fue de 34% (29-45), de reticulo-
citos de 2.8% (1-4), y la DHL de
298(130-490). en dos enfermos
hubo necesidad de aumentar la
dosis de mantenimiento a 1200
mg uno respondié. Tres enfermos
presentaron eventos secundarios
(cefalea, fiebre y vomito)
Conclusiones: El eculizumab es una
terapia no curativa, pero permite me-
joria importante en el componente
hemolitico de la enfermedad y de los
sintomas constitucionales que dete-
rioran severamente a los pacientes.
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FFEO001-TL: Asociacion entre
sindrome metabdlico, la anchura
de la distribucién del eritrocito y
el volumen plaquetario medio
Alejandro Rosas Cabral, Jorge Prieto
Macias, Maria del Carmen Terrones
Saldivar, Nadia Huitrén Castro, Yuv
Gabriela Montiel Munoz, Patricia
Martin Gutiérrez

Departamento de Medicina, Univer-
sidad Auténoma de Aguascalientes

Introduccién: El sindrome meta-
bélico es considerado un trastorno
inflamatorio crénico, secundario a
estrés endotelial y resistencia a la
insulina, asociados con incremento
de la reactividad plaquetaria. La
presencia de una respuesta inflama-
toria persistente pudiera producir
una elevacién de la Anchura de dis-
tribucion del eritrocito (ADE) y del
Volumen plaquetario medio (VPM).
Objetivos: Determinar si existe
una asociaciéon entre la elevacién
del ADE o el VPM y el sindrome
metabdlico o alguno de sus com-
ponentes.

Materiales y métodos: Estudiamos
pacientes con diagnéstico de sin-
drome metabdlico de la Unidad
Médico Didactica de la Universidad
Auténoma de Aguascalientes y a un
grupo de controles sanos de enero
a diciembre de 2018. Las variables
estudiadas fueron: edad, género,
peso, talla, ADE, VPM, tensién
arterial sistélica, tension arterial
diastodlica, glucosa sanguinea en
ayuno, triglicéridos en sangre y co-
lesterol de alta densidad. Se obtuvo
el promedio, desviacion estandar
y porcentaje de cada valor en pa-
cientes con sindrome metabdlico
y se compararan con los de los
controles sanos. Realizamos esta-
distica descriptiva, t de Student, X2
y Analisis de correlacion de Spear-
man. Se consideré como diferencia
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estadistica un valor de p < 0.05 con
dos colas.

Resultados: Estudiamos 125 casos
(36 hombres, 89 mujeres) y 129
controles (54 hombres, 75 mujeres),
El promedio de edad para los casos
fue de 44.3 + 14 anos (r=18-82) y
para los controles de 43.8 +£15.5
(r=18-76) (p=0.49). La edad, cuenta
de eritrocitos, nivel de hemoglo-
bina, volumen globular medio,
cuenta de leucocitos, cuenta de
plaquetas, tension arterial diastélica
y tensidn arterial sistélica no fueron
estadisticamente diferentes entre los
casos y los controles. El promedio
del ADE para los controles fue de
11.74£1.01 (r=10-16) y para los
casos de 13.84 + 1.39% (r=10-17%)
(p=0.0001) El promedio del VPM
de los controles fue 8.52 = 0.63
fl (r=7.6-10.9 fl) y para los casos
de 9.98+0.58 fl (r=8.9-13.6 fl) (p=
0.01). Al buscar la asociacion entre
los valores del ADE y VPM con los
componentes del sindrome me-
tabdlico mediante correlacién de
Spearman, una asociacion inversa
entre los valores del ADE.
Conclusiones: El ADE y el VPM
de los pacientes fueron significa-
tivamente mayores que los de los
controles. No encontramos asocia-
cién entre ADE y el valor de la edad,
la glucosa sérica, triglicéridos,
Tension arterial sist6lica o Tension
arterial diastélica. Encontramos
una asociacion inversa significativa
entre el ADE y el colesterol HDL.

FFE0002-CC: Sindrome de
activacion de macréfago: reporte
de 2 casos

Miguel Ricardo Rios Rodelo, Diego
Gustavo Cruz Contreras, Isabel
Anahi Borjon Cabada, Martha Lilia
Guajardo Leal, José Alfredo Carri-
zales Villarreal, José Luis Cedillo De
la Cerda, Rosa Elva De Leon Cantu,
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Roberto Hernandez Valdez, Myrna
Patricia Pequeiio Luevano, Bernardo
Lafarga Amao, Alba Nydia Ramirez
Lépez, Helga Patricia Sorkee Davi-
la, Guillermo Sotomayor Duque ,
Cristian Quirino Marquez
Instituto Mexicano del Seguro
Social, Unidad Médica de Alta
Especialidad Nam. 25

Objetivos: Describir dos casos cli-
nicos de Sindrome de Activacion de
Macréfago e integrar los criterios
diagnésticos del mismo
Antecedentes: E| sindrome de acti-
vacion macrofagica (SAM), es una
reaccion patolégica inflamatoria
sistémica, frecuentemente fatal y co-
mdnmente no diagnosticada, que se
acompana de una falla multiorgdni-
cay puede desencadenarse asociada
a enfermedades reumadticas. Dentro
de los criterios diagndsticos se
incluyen: fiebre, esplenomegalia,
citopenias, hipertrigliceridemia,
hipofibrinogenemia y hemofagoci-
tosis. Su incidencia es subestimada
por su baja sospecha clinica.

Caso clinico: Caso 1. Masculino
de 69 anos de edad con DM2,
HTA y espondilitis anquilosante.
Posterior a cirugia de reemplazo
total de cadera derecha, presenta
infecciones de repeticion en herida
quirdrgica, con descenso progresivo
de Hemoglobina hasta 3.0 gr/dL,
fiebre y rash maculo-papular. Sus
laboratorios con leucocitos 9,567,
neutrdfilos 5,900, linfocitos 2,900.
Hb 8.3, Plaquetas 96,100, TGO 55,
TGP 155, LDH 115, albdmina 2.6,
Ferritina >2000 y Procalcitonina
Negativa. Inmunofenotipo por
citometria de flujo, sin evidencia
de poblacién clonal. Ultrasonido
abdominal, sin alteraciones apa-
rentes. Aspirado de medula ésea
con fenémeno de Hemofagoci-
tosis. Con el diagnéstico de SAM
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se inicia Gammaglobulina 35 gr,
metilprednisona 1gr y ciclosporina
200mg cada 24 horas. A los 4 dias
de inicio del tratamiento, se observa
respuesta clinica y bioquimica, se
decide su egreso. Caso 2. Pacien-
te femenino de 26 afos de edad
con antecedentes de poliangeitis
microscopica y Enfermedad renal
crénica secundaria a glomerulo-
nefritis rapidamente progresiva.
Presenta cuadro de tos y fiebre, con
mala evolucién a pesar de antibioti-
coterapia de amplio espectro; A su
ingreso hospitalario por deterioro
de la funcién respiratoria y com-
promiso neurolégico, destacan los
siguientes paraclinicos: beutréfilos
400, linfocitos 200, hemoglobina
10.1, plaquetas 131,400, ferritina
>2000, LDH 730, albumina 2.5,
Procalcitonina negativa. Se realiza
AMO con proliferacién de Histio-
citos hemofagocitosis. Se inicia
Metilprednisolona 500mg diarios
por 3 dias en combinacién con
ciclosporina 200mg ¢/24 horas,
que se sustituye por Tacrilimus por
intolerancia a la ciclosporina. Des-
pués de 10 dias iniciado el manejo
para SAM, y sin datos clinicos ni
bioquimicos de respuesta inflama-
toria sistémica, la paciente egresa.
Actualmente se encuentra en espera
de trasplante renal.

Conclusiones: El sindrome de
activacion de macroéfago es una
entidad rara derivada de una acti-
vaciéon inmune descontrolada. Es

Figura 1.

habitualmente sub diagnosticado
y la alta sospecha clinica justifica
el inicio temprano del tratamiento
pues la mortalidad es de hasta
el 80%. Por lo tanto, se requiere
mayor actualizacién a los médicos
sobre los criterios diagndsticos para
deteccién y tratamiento oportuno.

Figura 2.

FFE0003-TL: ;Qué ocupa (y
preocupa) a un hematélogo en su
consulta privada?

Sergio Arturo Sanchez Guerrero
Hospital Médica Sur

Introduccién: Durante mucho tiem-
po consideré a mi consulta privada
como una opcién inviable para la
docencia o para la investigacion.
Recientemente me he dado cuenta
del sesgo errado en mi percepcion.
Objetivos: Analizar los expedientes
de mis pacientes atendidos (y acti-
vos) en los dltimos 20 anos con el
fin de saber: ;qué patologias son las
que mds cominmente atiendo en la
consulta privada? Y, a partir de ahi,
realizar un analisis desde el punto
de vista médico, social y ético.

Materiales y métodos: Analisis
retrospectivo de los primeros 503
expedientes clinicos revisados. Se
recabaron los siguientes datos: gé-
nero, edad, diagnéstico y exdmenes
de laboratorio para estratificar a
los pacientes en 3 grupos: anemia,
neoplasias malignas y coagulopatia.
Se tomaron los siguientes puntos de
corte: hemoglobina < 14.0 varones
y < 13.0 mujeres; VGM < 85 o

> 101 fL; HCM < 27 pg; plaquetas
< 149,000/pL. Andlisis estadistico:
promedio y rangos asi como por-
centajes.

Resultados: De los pacientes, 295
(58.6%) fueron mujeres con edad
promedio de 49.9 afios. Los pacien-
tes con anemia fueron 191 (38%),
aquéllos con coagulopatias, 111
(22%) y con neoplasias malignas
72 (14.3%). La anemia mas comdn,
la microcitica-hipocrémica (49.7%)
cuya principal etiologia fue la ferro-
priva; la normocitica-normocrémica
un 27.7% teniendo diversas etio-
logias destacando los tumores y la
macrocitica el 11% cuya etiologia
principal fue anemia perniciosa.
Pacientes con coagulopatias: 58.3%
tuvieron trombocitopenia prin-
cipalmente autoinmune, 29.2%
trombosis (82% por causas genéti-
cas y 18% adquiridas), 12.5% de
los pacientes presentaron diatesis
hemorrdgica (principalmente, dis-
funcion plaquetaria). Pacientes con
neoplasias malignas: Linfomas no
Hodgkin (19.4%), leucemia linfo-
citica crénica (15.3%) y mieloma
mdiltiple (8.3%). Las edades prome-
dio por grupos de pacientes fueron
48.3 'y 49.5 afos para coagulopatias
y anemias (respectivamente), y 59.2
aflos en pacientes con neoplasias.
Un 4% de pacientes fueron deriva-
dos a instituciones publicas pero, al
analizar por padecimientos, éste se
elevé al 30% en el caso de neopla-
sias malignas.

Conclusiones: 1. La anemia ferropri-
va es un problema de salud publica
aun en la clase media y alta. 2. Al-
gunas instituciones favorecen a las
neoplasias en sus planes de estudio
aun cuando, en la cotidianeidad,
éstas no sean el principal motivo de
consulta. 3. Inquieta el porcentaje
de pacientes que no pueden afrontar
los costos en el medio privado y de-
ban acudir a instituciones publicas
(algunas con limitados recursos),
principalmente con padecimientos
malignos.
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FFE0004-TL: Deteccion de la
variante SPTA1-LELY y su relacién
con el fenotipo hematolégico

de pacientes mexicanos con
membranopatia

Isis Mariela Herrera,! Bertha Ibarra
Cortés,’ Francisco Javier Perea Diaz’
" Doctorado en Genética Humana,
Centro Universitario de Ciencias
de la Salud, Universidad de Gua-
dalajara

2 Divisién de Genética, Centro
de Investigacion Biomédica de
Occidente, Instituto Mexicano del
Seguro Social

Introduccién: Las membranopatias
son alteraciones hereditarias de
los eritrocitos caracterizadas por:
anemia hemolitica, reticulocito-
sis, hiperbilirrubinemia indirecta,
deformaciones eritrocitarias y au-
mento de la concentracién media
de hemoglobina corpuscular; son
causadas por variantes en genes
que codifican para las proteinas
implicadas en la estructura de los
eritrocitos, por ejemplo: esferocito-
sis, eritrocitosis y piropoiquilocitosis
hereditaria. En poblacién mexicana
se desconocen las bases molecula-
res de las membranopatias.
Obijetivos: El objetivo del estudio es
asociar los genotipos de dos SNPs
(rs3737515y rs28525570) ubicados
en el gen alfa-espectrina (SPTA1) que
determinan la variante conocida
como SPT-LELY con el fenotipo he-
matolégico de pacientes mexicanos
con sospecha de membranopatia.
Materiales y métodos: Se ana-
lizaron 194 muestras de ADN
genémico de pacientes mexicanos
con sospecha de membranopatia
por presentar fragilidad osmdtica
con las pruebas Tiempo de Lisis en
Glicerol Acidificado, criohemo-
lisis, y formas atipicas en el frotis
sanguineo. El SNPs rs3737515 se
identifico por discriminacién alé-
lica con sondas TagMan. El SNPs
rs28525570 se identificé por PCR
alelo especifica.

Resultados: En la comparacion de
los datos hematoldgicos se obser-
varon diferencias estadisticamente
significativas para GR, Hb y Hto en-
tre los genotipos HS y HET (p<0.05).
Conclusiones: La variante SPT-Lely,
esta constituida por dos SNPs en
completo desequilibrio de ligamien-
to, rs3737515 y rs28525570. Las
frecuencias alélicas observadas en
México son similares a las reportadas
en Caucasicos, Africanos, Japoneses,
Chinos y Brasilenos. La variante del
rs3737515 es considerada inocua,
mientras que la variante rs28525570
es considerada de bajo impacto
patolégico. La reduccién de los
datos hematolégicos observado en
los heterocigotos en este estudio
pudiera tener implicaciones para
la presencia de otras variantes en el
gen alfa-espectrina o en otros genes.
SPT-LELY es frecuente en poblacién
mexicana con efecto significativo en
GR, Hb y Hto y debe ser investigada
en pacientes mexicanos con mem-
branopatia hereditaria.

FFE0005-CC: Hemocromatosis
hereditaria diagnosticada en la
tercera edad. A propésito de un
caso

SandraYadira Arana Gonzalez, Dia-
na Jazmin Alvarez Cabrera, Cesar
Borjas Gutiérrez, Benjamin Rubio
Jurado, Arturo Vega Ruiz, Francisco
Abdias Calderén Garcia, Carmen
Ahtziri Herrera Isaac

Instituto Mexicano del Seguro Social

Objetivos: Describir la presentacion
clinica, evolucion y manejo de un
caso de hemocromatosis hereditaria
Antecedentes: La hemocromatosis
hereditaria es un trastorno genético
descrito por primera vez en 1865.
Su gen responsable HFE. Codifica
una proteina de 343 aminodcidos,
importante molécula del CMH-
1 que se encuentra en el locus
HLA-A del cromosoma 6. HFE es
una proteina transmembrana que
desempena un importante papel
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en la regulacién del metabolismo
del hierro. Una mutacién patégena
causa la sustituciéon de aminoacidos
de C282Y. Llevando a la acumula-
cién anormal de hierro en érganos
parenquimatosos, con toxicidad de
los mismos.

Caso clinico: Hombre de 70 afos
de edad, con antecedentes de
hipertensién arterial sistémica y
diabetes mellitus de larga evolu-
cion, sin antecedentes familiares
de estas enfermedades. Con ante-
cedente personales de flebotomias
realizadas en su juventud, sin co-
nocimiento de causa. En atencién
médica por ictericia crénica, insu-
ficiencia hepdtica, pigmentacion
cutanea y arritmia cardiaca, reali-
zandose CPRE con esfinterotomia
por oclusién, via biliar con datos de
colestasis intrahepatica a descartar
hepatopatia crénica, confirmada
por ultrasonograma de higado y via
biliar, con datos de litiasis vesicular
sin proceso inflamatorio agudo. Se
procedio a realizar biopsia hepa-
tica, tras hallazgo de ferritina de
2663ng/ml, con reporte de patolo-
gia que muestra por tincién de Perls,
incremento del hierro hepatico con
grado histolégico 3. Suma 30/60
(hierro en hepatocitos 24, hierro
sinusoidal 6, hierro postal 0, Score
Deugnier). Hallazgos compatibles
con hemocromatosis y precirrosis.
Se realizan laboratorios con Hierro
sérico 191 mcg/dl, capacidad de
fijacion de hierro 227mcg/dl, satu-
racién 84%, transferrina 137 mg/dL.
Y estudios de biologia molecular
con genotipo heterocigoto para
la variante c.845 G>A(C282Y).
Estableciendo diagnéstico de hemo-
cromatosis hereditaria e iniciando
tratamiento con quelacién de hierro
via oral a dosis de 20mg/kg/dia
(1000mg/dia). Sin embargo, con
térpida evolucion, finado a 2 meses
del diagnédstico y a una semana
de haber iniciado tratamiento por
complicaciones secundarias a he-
patopatia.
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Figura 1. A. Tincién de Perls 4x depésitos de hierro en zona 1-2. B. Tincién de Perls
40x granulos intracitoplasmaticos en hepatocitos.

Figura 2. Tincién de Masson 4x y 40x con fibrosis portal y formacién de puentes
incompletos.

Conclusiones: Los trastornos here-
ditarios de sobrecarga de hierro,
son comunes en el mundo. Sin
embargo, el nivel de ferritina sérica
no se evalda de forma rutinaria en
la practica clinica. Si el diagndsti-
co se realiza en la etapa temprana
de la enfermedad, complicacio-
nes como la disfuncién hepdtica,
diabetes, cardiomiopatia y otras
complicaciones, podrian evitarse
con tratamientos adecuados, claro
ejemplo de ellos, el presente caso
clinico.

FFE0006-CC: Reporte de caso
clinico de anemia hemolitica
autoinmune y aloinmune
resistente a tratamiento de
primera linea, manejo con
esplenectomia laparoscopica
Blanca Evelyn Lucio Garcia, Jyslaine
Christinne Vazquez Merino, Gil-

berto Alexander Vergara Calderon,
Marthe Vite Oliver

Hospital Militar Regional de Espe-
cialidades de Monterrey

Objetivos: Describir las caracteris-
ticas clinicas, manejo y respuesta
de una paciente con anemia he-
molitica autoinmune y aloinmune
antes y después de esplenectomia
laparoscépica.

Antecedentes: La anemia hemo-
[itica autoinmune (AIHA) es un
trastorno en el que varios tipos de
autoanticuerpos estan dirigidos di-
rectamente contra los glébulos rojos
lo que acorta su supervivencia. La
AIHA puede ser primaria (idiopa-
tica) o secundaria a infecciones,
enfermedades linfoproliferativas,
padecimientos autoinmunes, in-
munodeficiencias primarias y
medicamentos.

Caso clinico: Paciente de 51 anos,
sin antecedente de enfermedades,
hemotipo B negativo, alergias, infec-
ciones, toxicomanias y tratamiento
farmacolégico negados, AGO 8:
gestas, 2 abortos. Abordada en sep-
tiembre 2017 por anemia hemolitica
autoinmune, fatiga, disnea, dolor
toracico, dolor abdominal, ictericia y
mareo. Laboratorio del 25/09/2017:
hemoglobina 8.10 g/dL, VCM 100
fL, Bl 2.47, reticulocitos 7%, LDH
1321 U/L, Coombs directo positivo,
haptoglobina <5.83, frotis de sangre
periférica con hemolisis y esferoci-
tos, perfil inmunoldgico e infeccioso
sin alteraciones, ultrasonido con
esteatosis hepdtica y esplenome-
galia, manejo con transfusién de
hematies, metilprednisolona IV 3
dias, posteriormente dosis reduc-
cién con prednisona por 6 semanas
y acido félico cada 12 horas con
mejoria parcial dos meses, reingresa
por hemoglobina de 7.5 g/dL. Al
requerir nuevamente transfusién,
se fenotipa, Rh:cedce/rr, KELL y Cw
negativos, Coombs indirecto positivo
para células | y II, identificacion de
anticuerpos irregulares: Anti D, Anti
C y probable autoanticuerpo tipo
e, sensibilizacion asociada a mul-
tiparidad y transfusiones. Se indica
inmunoglobulina humana IV 3 dias
y rituximab 1 dia, mejoria parcial
por 3 meses, recaida posterior con
requerimientos transfusionales,
biopsia de hueso (hiperplasia eri-
troide) y tomografia para bisqueda
de patologia maligna, lo cual se
descarta. Reinicia esteroide oral,
con respuesta parcial y posteriores
recaidas. Se realiza esplenectomia
laparoscopica 4 de abril del 2018.

Resultados. 8/04/18 hemoglobina:
10.3 g/dL, 23/04/18 8.4 g/dL, se
indica inmunoglobulina IV dosis
Gnica. 09/05/18 hemoglobina: 11 g/
dL, 10/09/18 hemoglobina: 11.5 g/
dL. Actualmente la paciente se en-
cuentra asintomdtica, hemoglobina
de febrero 2019 de 12 g/dL, conti-
nda con dcido félico una vez al dia.
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Conclusiones: Este caso cobra
importancia debido a la limitada ex-
periencia e informacién del manejo
de este padecimiento con dicha
intervencion, existen reportes en
la literatura, de remisién parcial o
completa en el 30-80%, porcentaje
en el que se encuentra la paciente,
pese al tamano del bazo (peso: 3.2
kg medidas: 23 x 21 x 18 cm) no
present6 complicaciones, ya que
esto aumenta el riesgo (hemorragia
y conversion a cirugia abierta del
60%).

Figura 2.

FFE0007-CC: Anemia microcitica
hipocrémica arregenerativa por
tumor gastrointestinal: reporte

de caso

Zayra Hernandez PiAén, Octavio
Martinez Villegas, Maria Guadalupe
Ortiz Torres, Berenice Sanchez Jara
Instituto Mexicano del Seguro
Social

Objetivos: Presentamos el caso de
un paciente de 13 anos quien debu-

ta con datos de sindrome anémico
como Unica sintomatologia, recibe
tratamiento con hierro y por cata-
logarse como anemia refractaria se
inicia protocolo de estudio, como
abordaje se realiza panendoscopia
y con estudios de imagen se docu-
menta lesién en porcién proximal
de intestino delgado que amerita
reseccion quirirgica. La finalidad
del presente es enfatizar el ade-
cuado abordaje diagnéstico en los
pacientes con anemia como Unica
manifestacién clinica
Antecedentes: La anemia microciti-
ca hipocrémica en la infancia es en
la mayoria de los casos secundaria a
déficit de hierro, siendo otras etiolo-
gias menos frecuentes, los tumores
gastrointestinales son una entidad
rara pero debe ser considerada entre
las causas de anemia microcitica
cuando se descartan otras patolo-
gias mds frecuentes.

Caso clinico: Adolescente masculi-
no sin antecedentes de importancia
y adecuada alimentacion, quien
inicia 8 meses previos al diagnos-
tico con palidez, hiporexia, acude
a valoracién médica diagnosti-
cando peso bajo para la edad, se
indican multivitaminicos; 4 meses
después se solicita citometria he-
mética hb 5g/dl, hto 20.3%, es
referido a Hospital donde se trans-
funde concentrado eritrocitario en
2 ocasiones, se diagnostica Anemia
Ferropénica y se envia a consulta
externa de Hematologia Pediatrica,
tratamiento con hierro oral, se toma
citometria hematica con hb 5.9g/dI,
hto 22.1%, CMHC: 26.7g/dl, VCM
61.7fL, HCM:16.5 pg, Reticulocitos
1.88%, se hospitaliza para proto-
colo de estudio. EF:Palidez +++,
abdomen con esplenomegalia 2
cms. Se reporta panel viral para
VEB y CMV negativo, marcadores
tumorales AFP 1.89, ACE 0.49,
GCH FB <0.1, 4cido trico 7.5mg/
dl, DHL 113 U/L, hierro 13 pg/dl,
capacidad de fijacién 223.8 pg/dl,
CTH: 236.8 pg/dl, saturacion de
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transferrina 5.49 pg/dl. Anticuerpos
antinucleares y ANCA negativos,
SOH negativa. Se realizo Panen-
doscopia concluy6 esofagitis grado
| de Hetzel, gastropatia erosiva, Al
contar con reporte de videocapsula
endoscopica se documenté lesion
tumoral de bordes irregulares con
mucosa hiperémica y congestiva
que abarca pared lateral izquierda y
posterior, obstruyendo el 85% de la
luz intestinal de aproximadamente
5cm de longitud, se toman biopsias
transendoscépicas, se solicita va-
loracién por de Cirugia Pediatrica
Oncoldgica programando reseccion
de la lesion, con reporte histopato-
l6gico concluy6 tumor del estroma
gastrointestinal mixto.
Conclusiones: Ante el diagnéstico
de anemia microcitica hipocré-
mica debe considerarse: edad del
paciente, forma de presentacion,
tiempo de evolucion y existencia
de antecedentes. En caso de anemia
con periodo de evolucién subcli-
nica prolongado que no responde
a tratamiento deberd ampliarse el
abordaje diagnéstico y considerar
diagnostico diferencial aunque
infrecuente con neoplasias.

Figura 2.
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FFE0008-TL: Aplasia pura de serie
roja: serie de casos en un centro
de referencia

Laura Adriana Tripp Aguilar, Alfredo
Pinedo Rodriguez , Fernanda Sofia
Garcia Miranda, José Miguel Al-
varez Blanco, Roberta Demichelis
Gomez

Departamento de Hematologia y
Oncologia del Instituto Nacional
de Ciencias Médicas y Nutricion
Salvador Zubiran (INCMNSZ)

Introduccion: La aplasia pura de
serie roja (APSR) es un tipo de ane-
mia poco comun, caracterizada por
disminucion en la cantidad de reti-
culocitos y ausencia de precursores
eritroides en la médula 6sea. Dentro
de las causas secundarias adquiri-
das se encuentran enfermedades
autoinmunes, linfoproliferativas,
infecciones particularmente par-
vovirus B19(PVB19), neoplasias
hematolégicas y no hematolégicas,
principalmente timoma.
Objetivos: Conocer las principales
causas, evolucion clinica, y res-
puesta a tratamiento de la APSR en
un centro de referencia

Materiales y métodos: Andlisis re-
trospectivo de pacientes con APSR
adquirida, diagnosticados y tratados
en INCMNSZ entre enero 1999 y
noviembre 2018.

Resultados: Se analizaron 21 casos,
con mediana de edad de 38 anos,
6 (28.6%) mujeres y 15 (71.4%)
hombres. Al diagnéstico presenta-
ban una mediana de hemoglobina
4.79 g/dL, reticulocitos 0.44%. Se
encontraron causas infecciosas
asociadas en 10 pacientes (47.6%):
7 con infeccién por VIH, 4 casos
con infeccién por PVB19 (2 ca-
sos con coexistencia de ambas) y
una infeccién por VHB. Hubo 4
pacientes (19%) que tenian una
neoplasia asociada: dos timomas,
un GIST (con infeccién por VHB)
y un tumor testicular. Finalmente
hubo 3 pacientes (14.3%) con
enfermedades autoinmunes: dos

casos de lupus eritematoso sisté-
mico (LES) y un caso con sindrome
de Sjogren que ademds consumia
carbamazepina al diagnéstico de
APSR. La mayoria de los pacientes
(85.7%) recibieron algin trata-
miento especifico para APSR. La
tasa de respuesta completa (RC) fue
76.2%, respuesta parcial 19% y sin
respuesta 4.8%. El 76.2% recibie-
ron tratamiento inmunosupresor
de primera linea: ciclosporina A
(CsA) con corticoesteroide en 9
pacientes (42%), seguido de mo-
noterapia con ciclosporina (23%)
o corticosteroide (9.5%). La tasa
de RC de acuerdo al tratamiento:
CsA + corticosteroide 66.7%, CsA
60% y corticosteroide 100% (p=1).
Los 3 pacientes que no recibieron
ningln tratamiento remitieron al
tratar la causa asociada (2 con VIH
al iniciar tratamiento antirretroviral
y uno al suspender carbamazepina).
La mediana de seguimiento fue
de 64.93 meses. Ocho pacientes
recayeron durante el seguimiento
(28.5%). Los pacientes con VIH son
quienes tuvieron una tasa mas alta
de recaida (71.6%).

Conclusiones: Esta serie de casos lo-
gré identificar como causa principal
las infecciones siendoVIH y PVB19
los agentes mds frecuentes; segui-
do de neoplasias y enfermedades
autoinmunes. La CsA con o sin cor-

F -

ticoesteroide fue el tratamiento mas
utilizado, con tasas de RC>60%.
Se requieren estudios prospectivos
para comparar la eficacia de distin-
tas estrategias de tratamiento.

FFE0009-TL: Megadosis de
vitamina B, como tratamiento de
anemia perniciosa

César Octaviano Pezina Cantd,
Perla Rocio Colunga Pedraza, An-
drés Gémez De Ledn, Diana Edith
Garcia Camarillo, Oscar Octavio
Marquez Pinedo, Paola Santana
Hernandez, Olga Cantd Rodriguez,
Luz del Carmen Tarin Arzaga, César
Homero Gutiérrez Aguirre, Ramsés
Leija Walle, David Gomez Almaguer
Hospital Universitario Dr. José
Eleuterio Gonzalez, Universidad
Auténoma de Nuevo Ledn

Introduccion: La anemia perni-
ciosa es la causa mas frecuente de
deficiencia de vitamina B,, a nivel
mundial, es causada por autoinmu-
nidad contra las células parietales
lo cual impide la absorcién de vita-
mina B,,. El tratamiento usual de se
basa en la administracién frecuente
de cobalamina por via parenteral,
debido a esto la adherencia de los
pacientes puede ser limitada.
Objetivos: Objetivo primario:
Demostrar la efectividad de la ad-
ministracion de una megadosis de
cobalamina vy si esta es capaz de
mantener la respuesta hematoldgica
por un periodo de 6 meses. Objeti-
vo secundario: -seguridad -niveles
de 4acido metilmalénico (MMA),
homocisteina (HCY) y vitamina B,,
(B,,) al momento del diagnéstico,
3y 6 meses.

Materiales y métodos: Realizamos
un estudio piloto registrado en el
comité de ética de nuestra insti-
tucion y NCT03372447. Previa
firma de consentimiento informado
incluimos a todos los pacientes con
nuevo diagnéstico de anemia perni-
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ciosa > 18 afios. Se administro una
dosis tnica de un complejo multivi-
taminico que contiene cobalamina
10,000 microgramos, tiamina 100
mg y piridoxina 50 mg. Monitori-
zamos la respuesta con biometria
hematica al dia 15 y 30 tras lo cual
se realizaron mensualmente por 6
meses. Definimos respuesta parcial
(RP) como Hemoglobina (Hb) >10g/
dl, Leucocitos (WBC) normales,
plaquetas (PLT) >100,000 x10°%
microL y respuesta completa (RC)
Hb >12g/dl + RP.

Resultados: 11 pacientes han sido
incluidos en nuestro estudio (7
hombres y 4 mujeres), mediana
de edad 58 afos (rango 25-82).
La mediana de sus laboratorios al
diagnéstico fue Hb 6 g/dl (rango
4.5-10.7), volumen corpuscular
medio 109.7fl (rango 94.6-122.9),
WBC 2.8 x 10*/microL (rango 1.26-
6.08), PLT 73 x103/microL (rango
9.75-156), deshidrogenasa lactica
3165 UI/L (rango 439-10500),
B12 93 pg/ml (rango 83-93), HCY
153.73 micromol/L (rango 55.53-
213.65), MMA 22500 nmol/L
(rango 8017-99500). Al dia 30 la
totalidad de los pacientes alcanzo
RP y al tercer mes de seguimiento
el 100% de los pacientes alcanzo
RC de Hb y WBC sin embargo solo
el 91% alcanzo RC en PLT. Desafor-
tunadamente uno de los pacientes
perdié seguimiento,10 pacientes
alcanzaron el objetivo primario
del estudio. Hasta los 3 meses
de monitorizaciéon B12 y HCY se
mantuvieron en rangos normales,
se presentd un incremento asinto-
matico de MMA en 5 pacientes. No
se observaron efectos adversos a la
administracion del multivitaminico
Conclusiones: Una dosis tnica de
10,000 microgramos de vitamina
B,, parece ser segura y tolerada.
Este régimen simplificado de ad-
ministracion de cobalamina es una
opcidn efectiva para el tratamiento
de anemia perniciosa.

FFE0013-CC: Anemia
drepanocitica: drepanocitico
homocigoto, presentacion de
caso

Karina Beatriz Martinez José, Janet
Margarita Soto Padilla, José Luis
Toro Castro, Lydia Gonzélez Pérez,
Samantha Lang Salas, Miguel Esto-
lano Ayén

Instituto Mexicano del Seguro
Social

Objetivos: Determinar las manifes-
taciones clinicas presentadas en la
paciente - determinar la respuesta
al tratamiento con hidroxiurea en el
paciente. Determinar el manejo de
las crisis dolorosas

Antecedentes: Hemoglobinopatia
estructural, autosémica recesiva
caracterizado por la presencia de
Hemoglobina S, producida por
la sustitucion de una Gnica base,
tiamina por adenina, en el sexto
codén del gen de globina f, lo que
provoca el cambio de un dnico
aminodcido, el dcido glutamico
(GAQ) por valina (GTG) en la sexta
posicion de la cadena {3 de globina.
La consecuencia es la formacién
de la Hb S, o p6(A3) Glu-Val, que
al desoxigenarse polimeriza y se
dispone en estructuras rigidas alar-
gadas que hacen que el hematie
adopte forma de hoz. La rigidez de
los hematies falciformes aumenta
la viscosidad sanguinea y provoca
obstruccién en la circulacion capi-
lar (crisis vasoclusivas) y a través de
la interaccion con miltiples células
sanguineas y del sistema inmune,
promueven inflamacién, obstruc-
cién vascular y dano del endotelio
provocando mdiltiples alteraciones
que afectan a la mayor parte de los
o6rganos vitales.

Caso clinico: Femenino de 5 anos
de edad originaria de Tlajomulco;
Inicia el dia 24.06.16; con dolor
a nivel de rodilla izquierda, ede-
ma, vomito, ictericia conjuntival,
examenes de laboratorio Hb:7,
Hto:21, HCM:29, VCM:88, con
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datos de hemolisis por bilirrubinas
elevadas a expensas de indirecta
y elevacién de DHL, se realiza
FSP: observandose drepanocitos,
se realiz6 abordaje de anemias
hereditarias reportando Hb Fetal
B:21.7%, Hb fetal S:18.06%, Hb
A2:1.27%, HbA:0%, Electrofo-
resis: Hb F y Hb S, induccion de
drepanocitos: Positivo, mutacién
A>T en el codén 6 hemoglobina S
(b6 GAG/GTG; p.b6(A3) Glu>Val),
estudio familiar: madre y padre
portadores. Presento crisis vasoo-
clusiva, dolorosa y hemolitica en
5 ocasiones en un lapso de 1 afo,
con ictericia y palidez generalizada,
con dolor en articulacion de carpo
de mano izquierda, dolor articular
en manos y rodillas, dolor a abdo-
minal y vomito, fue manejado con
hidratacién, transfusiones y anal-
gésico AINE; posteriormente curso
con crisis hemolitica secundaria
a infeccion de vias respiratorias
superiores, se indicé tratamiento
del cuadro respiratorio, después se
Inicia tratamiento con hidroxiurea
con adecuada respuesta

Conclusiones: La paciente presento
crisis dolorosas y vasoclusivas, asi
como dactilitis en 5 ocasiones que
habian requerido hidratacioén, trans-
fusiones y analgesia. Posterior inicio
de hidroxicarbamida no volvié a
presentar ninguna crisis, ni requirié
transfusiones. Se us6 antiinflamato-
rios no esteroides para el manejo
del dolor con buena respuesta, no
requirié uso de opioides.

Figura 1.
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FFEO015-TL: Estudio de siete
pacientes con talasemia alfa por
deleciones nuevas identificadas
por MLPA

Lourdes del Carmen Rizo de la To-
rre,! Victor Manuel Renteria Lopez,’
Francisco Javier Perea Diaz,’ Bertha
Ibarra Cortés?

' Divisién de Medicina Molecular.
Centro de Investigacién Biomédica
de Occidente. Instituto Mexicano
del Seguro Social

2 Doctorado en Genética Humana,
Centro Universitario de Ciencias

de la Salud, Universidad de Gua-
dalajara

Introduccién: La talasemia alfa
(tal-a) es una de las enfermedades
monogénicas mas frecuentes en
el mundo, anemia microcitica e
hipocrémica caracteriza esta pa-
tologfa. Las causas genéticas mas
frecuentemente asociadas a tal-a
son deleciones de los genes glo-
binicos alfa (HBZ, HBZP1, HBM,
HBAP1, HBA2, HBAT1 y HBQ, o
bien, deleciones de las secuen-

cias reguladoras MCS-R (MCS-R1
MCS-R2 MCS-R3 MCS-R4). Es una
patologia de gran heterogeneidad
genética y clinica. Previamente
hemos reportado tres deleciones
nuevas en poblacién mexicana,
--MEX1, --MEX2 y --MEX3.
Objetivos: Describir las caracteris-
ticas hematoldgicas, bioquimicas
y moleculares de siete pacientes
con tal-a por deleciones nuevas
identificadas por MLPA.
Materiales y métodos: Se realizaron
estudios hematoldgicos (citometria
de flujo), bioquimicos (electro-
foresis y cuantificacion de HbF y
HbA2); y moleculares (PCR-Gap y
secuenciacion de Sanger) en siete
pacientes mexicanos con sospecha
de tal-a.. La bisqueda de deleciones
nuevas se realiz6 mediante MLPA.
Posteriormente, se buscaron muta-
ciones frecuentes de talasemia beta.
Resultados: Ademas de las tres
deleciones mexicanas previamente
reportadas, se identificaron cua-
tro deleciones nuevas: --MEX4,
(@a)MEX5, (aa)MEX6 y (aa)MEX7
(datos no publicados). Las dele-
ciones --MEX1, --MEX2, --MEX3
y --MEX4, involucran al menos
la pérdida de los genes HBA2 y
HBAT1 vy las deleciones (aa)MEX5,
(@aa)MEX6 y (aa)MEX7 representan
pérdida de secuencias reguladoras
MCS-R. En la Figura 1 se repre-
sentan esquematicamente las siete
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Figura 1. Representacién esquematica de siete nuevas deleciones identificadas por MLPA en apcientes mexicanos con tal-a.
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nuevas mutaciones observadas en
pacientes mexicanos. Los casos 1
y 2 presentaron enfermedad por
HbH, es decir, la pérdida de tres
genes a (-a/- -), adicionalmente en
el caso 2 se observd la mutacion
€.93-21G>A (IVS1:110G>A) en el
gen HBB, asi como el fenotipo mas
grave. En el Cuadro 1 se presentan
los datos hematolégicos, bioquimi-
cos y moleculares de los pacientes
estudiados.

Conclusiones: Talasemia alfa es
un hallazgo comin en poblacién
mexicana con anemia microcitica.
Ademads de estas siete deleciones,
en México se han reportado siete
alelos de tal-a: cuatro delecionales
(-a3.7, -a4.2,- -FIL, - -SEA), dos
puntuales (a-59C>Ta, alVS1-5nta) y
una triplicacién (aaaanti3.7). Debi-
do a la heterogeneidad genética de
esta patologia es importante buscar
rutinariamente nuevas mutaciones
por MLPA.

FFE0016-CC: Asociacion de
anemia de células falciformes

y colitis ulcerativa crénica
inespecifica. Reporte de un caso
Laura Elizabeth Merino Pasaye,
Paulina Monserrat Soto Cisneros,
Maria Raquel Madrazo Miranda,
Luz Victoria Flores Villegas, Lenica
Anahi Chavez Aguilar

CMN 20 de Noviembre

Objetivos: Mostrar reporte de un
caso de la rara asociacion entre co-
litis ulcerativa y anemia de células
falciformes.

Antecedentes: La anemia de células
falciformes es una hemoglobinopa-
tia autosOmica recesiva, causada
por una variante del gen B-globina
que resulta en la produccién de la
hemoglobina S (HbS). La frecuencia
génica en México para la variante
de HbS es de 0.010 en mestizos ur-
banos y de 0.024 en mestizos de la
costa. El dolor abdominal es la forma
irritante mas comdn en la anemia de
células falciformes, por lo que este se
puede atribuir a crisis vasooclusivas
de células falciformes o CUCI, sien-
do la asociacion entre esta Gltima un
incidente muy raro. Cuando el dolor
es recurrente y se asocia a sangrado
de tubo digestivo y diarrea, se debe
descartar entre otras patologias ab-
dominales coexistentes.

Caso clinico: Paciente femenina
de 14 afos, con diagnostico desde
los 2 afios con anemia de células
falciformes, tratada en su unidad de
adscripcion. Inicia padecimiento en
marzo de 2017 con evacuaciones
melénicas, requiriendo transfusion
de hemoderivados en mdltiples
ocasiones. Referida a este Centro
Médico en Septiembre de 2017,
por persistir con sintomatologia;
es valorada por el servicio de
Gastroenterologia Pediatrica quien
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indica colonoscopia para valorar
origen del sangrado. El 30.11.17
se realiza colonoscopia: ciego con
distorsién de criptas con mucosa
ulcerada y atréfica criptica, infla-
macién crénica con linfocitos y
células plasmadticas difusas, colon
transverso y colon ascendente con
CUCI e ileon terminal con ileitis
crénica con hiperplasia de tejido
linfoide, se inicia mesalazinay aza-
tioprina aunado a hidroxicarbamida
y acido félico. Reincide sangrado
de tubo digestivo y el 07.06.2018
la segunda colonoscopia presenta
esofagitis crénica leve, ileon con
ileitis crénica, colon ascendente,
sigmoides, ciego, recto, colon
transverso y descendente con CUCI
en fase activa, por lo que se inicia
tratamiento con infliximab cada 15
dias, con disminucion de eventos
de sangrado y dolor abdominal. El
dolor abdominal en esta paciente
corresponde a forma extensa de
CUClI, ya que presenta pancolitis, su
tratamiento es complicado, lo que
incrementa su morbimortalidad.

Conclusiones: La asociacién de
CUCI con anemia de células fal-
ciformes es muy rara. Nos obliga
a realizar en aquellos pacientes
con dolor abdominal, diarrea y
sangrado el protocolo de estudio
adecuado ya que el diagnéstico de
la coexistencia de estas entidades
cambia dramaticamente el manejo

Hallazgos hematolégicos, bioquimicos y moleculares de siete pacientes con deleciones mexicanas

Género/edad (y) | CE (x10'%/L) | Hb (g/dL) | VCM (fL) | HCM (pg) HBF(%) HbA ,(%) Genotipo o

__MEX1

2% --MEX2 F@3)
3 --MEX3 M (42)
4 --MEX4 F@3)
5 (oL MEXs F(8)
6 (oo))MExe F(12)
7 (aLa)MEX? M (10)

10.7 59.0 17.8 -?7/- MEXI
6.1 9.3 50.0 15.3 1.7 1.7 -} 7/- -MEX2
6.7 13.3 62.6 19.8 1.4 1.7 - -MES /oo
5.2 9.5 58.0 18.3 1.5 2.6 - MY oo
5.2 10.0 57.9 19.1 2.3 2.4 (oo)MEX5/aron
6.0 12.5 63.8 20.9 2.0 2.3 (a)M*/ o,
5.8 12.5 64.1 21.5 1.5 3.1 ()M /oo

*Co-heredabilidad con la mutacion HBB:c.93-21G>A (IVS1:110G>A).
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terapéutico lo cual incide en la
posibilidad de supervivencia de
estos ninos.

FFE0017-TL: Anemia hemolitica
autoinmune: experiencia

de 18 anos en el servicio de
Hematologia del Instituto
Nacional de Pediatria

Rogelio Paredes Aguilera, Angélica
Cecilia Monsivdis Orozco, Martha
Gabriela Tavera Rodriguez, Norma
Lopez Santiago, Maria de Lourdes
Gonzélez Pedroza, Mara Nunez
Toscano

Instituto Nacional de Pediatria

Introduccién: La anemia hemo-
litica autoinmune (AHAI) es la
destruccion no compensado de
los eritrocitos por anticuerpos
contra sus antigenos. La caracte-
ristica de laboratorio es el Coombs
positivo, sin embargo en el 10%
puede presentarse con la prueba
de Coombs negativa. Se clasifica
como primaria cuando no existe
un mecanismo desencadenante
y secundaria cuando existe una
condicién asociada (infecciosa,
inmunoldgicos y cancer).

Objetivos: El objetivo fue cono-
cer incidencia y prevalencia de

nuestros pacientes con AHAI; la
etiologia, caracteristicas clinicas y
evolucion.

Materiales y métodos: Se revisaron
expedientes de pacientes con AHAI
en el servicio de Hematologia de
enero del 2000 a junio del 2018.
Se les realiz6 biometria hematica
con reticulocitos, frotis de sangre
periférico, Coombs, bilirrubinas,
DHL y pruebas especiales como
inmunolégicos, inmunoglobulinas,
anticuerpos antifosfolipidos y en
pacientes con visceromegalias se
realiz6 medicién de poblacién de
linfocitos T doble negativo para
sindrome linfoproliferativo autoin-
mune (SLAI).

Resultados: Se analizaron 38 pa-
cientes, 21 (55%) varones y 17
(45%) nifas. La edad promedio al
diagnéstico fue de 6 afos. Treinta
y tres pacientes (87%) presentaron
etiologia secundaria; 24 fue por
infeccion. En 18 pacientes se diag-
nostico etiologia inmunoldgica;
9 casos con Fisher Evans (4 de
estos fue secundario, 2 a sindrome
antifosfolipido, 1 hepatitis y 1 a
inmunodeficiencia combinada
severa), 3 pacientes con Lupus
eritematoso sistémico (LES), 2 a
sindrome antifosfolipido primario,

1 a inmunodeficiencia comin
variable, 1 con inmunodeficiencia
severa (IDS), T con SLAl'y T hepatitis
autoinmune. En ninglin paciente se
asoci6 a cancer. En 5 (13%) casos
se considero etiologia primaria. La
prueba de Coombs fue negativa en
5 pacientes (13%) y el titulo pro-
medio fue de 1:32. El 76% fue por
anticuerpos calientes (IgQ). La cifra
de Hb promedio fue de 6.3 gr/L. El
tratamiento de primera linea fue
esteroides en 32 pacientes (60%),
gammaglobulina en 7 casos (18%)
y 4 pacientes (11%) no recibieron
ningln tratamiento farmacolégico.
Se realizé transfusion de paquete
globular en 5 nifios (13%). Treinta
y tres pacientes (87%) presentaron
adecuada respuesta, 6 (13%) pre-
sentaron recaida y 5 (13%) falla al
tratamiento. Estos pacientes recibie-
ron como tratamiento de segunda
Iinea Rituximab, seguido de azatio-
prina, danazol y micofenolato y el
87% present6 adecuada respuesta.
Hubo una muerte por sepsis y falla
cardiaca, en un paciente con IDS.
Conclusiones: No encontramos
predominio de sexo. La etiologia
mas frecuente fue posinfecciosa
seguida de FE.

GAMMAPATIAS MONOCLONALES (GMO)

GMOO0008-TL: Asociacion del

gen de resistencia a drogas
(ABCBT1) sobre la respuesta

a largo plazo en pacientes
portadores de mieloma

miuiltiple tratados mediante
talidomida-dexametasona
Elizabeth Madera Maldonado,
Christian Omar Ramos Penafiel,
Irma Olarte Carrillo, Rafael Cerdn
Maldonado, Adridan de la Cruz
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Rosas, Humberto Baldemar Cas-
tellanos Sinco, Carlos Martinez
Murillo, Etta Rozen Fuller, Juan
Collazo Jaloma, Manuel Odin de
la Mora Estrada, Adolfo Martinez
Tovar

Hospital General de México

Introduccién: El mieloma mdiltiple
(MM) es una neoplasia caracteriza-
da por la proliferacion de células

plasmaticas de tipo clonal (mayor
a 10%) que compromete la funcio-
nalidad de la medula ésea. Tanto la
sobreexpresion de los genes ABC
B1 y ABCG2 se han asociado a
una pobre respuesta terapéutica en
diversos tipos de tumores. Los inhi-
bidores de proteosoma y esteroides,
son considerados actualmente la
principal linea de tratamiento, y en
algunos estudios se han demostrado
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