ESFEROCITOSIS HEREDITARIA:

Dra Valia Pavón Morán.

Concepto.

La esferocitosis hereditaria  es el defecto de la membrana del glóbulo rojo asociada a anemia hemolítica congénita más común en individuos de origen caucásico. Es una enfermedad caracterizada por anemia hemolítica de intensidad variable y presencia de esferocitos en sangre periférica. 
Etiología 

Es un trastorno de las proteínas que conforman el esqueleto de la membrana eritrocitaria. Los defectos dan lugar a que los hematíes adopten una forma esférica con pérdida de la elasticidad y deformabilidad. La célula esférica es relativamente rígida y atraviesa con dificultad los cordones y sinusoides esplénicos lo que  ocasiona  su secuestro y destrucción.
Cuadro clínico:

Patrón de herencia: autosómico dominante en el 75% de los casos, en el resto de los individuos se observa una herencia autosómica recesiva aunque excepcionalmente se han encontrado pacientes con historia familiar negativa producto de mutaciones de( novo(.
Forma típica (expresada  en la mayoría de los pacientes con forma dominante)

Hemólisis moderada, anemia, reticulocitosis, esplenomegalia, ictericia, litiasis, antecedentes familiares de anemia hemolítica.

Diferentes comportamientos del cuadro hemolítico:

1.  hemólisis compensada incompleta y anemia ligera o moderada (la mayoría de los pacientes).
2. Hemólisis compensada y anemia ligera o ausente.
3. Incremento de la eritropoyesis como mecanismo de compensación de la hemólisis ante situaciones de estrés.
4. Hemólisis no compensada, esplenomegalia y anemia severa.
.Complicaciones:

· Colelitiasis, obstrucción biliar, colecistitis, colangitis.

Clasificación

 Puede clasificarse en dependencia de la severidad del cuadro clínico, hematológico y bioquímico en: 

Portador asintomático, .esferocitosis hereditaria ligera, esferocitosis hereditaria típica, esferocitosis hereditaria severa.

Diagnóstico:

Datos clínicos y antecedentes familiares, sobre todo en la forma dominante.

Datos de laboratorio:

Hemograma: anemia normocítica normocrómica, presencia de esferocitos, acantocitos y estomatocitos en la lámina de sangre periférica, anisocitosis.

Estudio de las proteínas de la membrana y de sus alteraciones a nivel molecular.

Disminución de la concentración de hemoglobina corpuscular media (CHCM).

Reticulocitosis.

Pruebas de bioquímica:

Las pruebas de fragilidad osmótica cualitativa y cuantitativa (FO), fragilidad osmótica incubada (FOI), prueba de autohemólisis, prueba de criohemólisis hipertónica y prueba del glicerol, aunque en aquellos pacientes con cuadro hematológico y clínico muy ligero o ausente es muy difícil de determinar si no se emplean otras técnicas diagnósticas.  Hay siempre un aumento de la fragilidad del góbulo rojo

Otros datos de laboratorio:

Hiperbilirrubinemia a expensas de la bilirrubina indirecta, actividad de LDH aumentada, urobilinógeno aumentado en HF y orina, disminución de la haptoglobina sérica.

Diagnóstico diferencial 

El diagnóstico diferencia se debe realizar en primer lugar con otras anemias hemolíticas por trastornos de membrana como la eliptociosis hereditaria y sus variantes entre ellas  la piropoiquilocitosis pero para los efectos del diagnóstico a nivel primario o de un hospital pediátrico sólo pudiera sospecharse en estos casos  una anemia hemolítica debida a trastornos de membrana. Otras anemias hemolíticas que producen esferocitos son las anemias de causa inmune. En las anemias hemolíticas autoinmunes  se observan esferocitos pero la prueba de antiglobulina o prueba de Coombs  directa  es positiva además de que no hay antecedentes familiares . En las anemias hemolíticas del recién nacido por conflicto de grupo del sistema ABO pueden verse esferocitos con una prueba de Coombs indirecta positiva y antecedentes de ser la madre del grupo O y el niño A o B 
Conducta a seguir y terapéutica.

La conducta a seguir y la terapéutica dependerán de la severidad del cuadro clínico  Desde hace muchos años existe el criterio de que la esplenectomía total “cura” o mejora sustancialmente la anemia en la mayor parte de los pacientes con EH. Individuos con manifestaciones clínicas y hematológicas muy severas, muestran mejoría clínica significativa con este proceder quirúrgico. Después de la esplenectomía total el  tiempo de vida media de los glóbulos rojos se normaliza, los requerimientos transfusionales desaparecen o disminuyen significativamente y la incidencia de colelitiasis se reduce. Los reticulocitos regresan a valores normales o muy cercanos al límite superior normal y aunque  los  esferocitos y la fragilidad osmótica alterada persisten,  la captación de una subpoblación de esferocitos por el sistema histiofagocítico del  bazo desaparece.

Hace mas de 20 años se comenzó a realizar la esplenectomía parcial por laparoscopía en esta enfermedad y este es actualmente el método quirúrgico de elección para la EH ya que produce menos molestias al paciente, requiere de menor tiempo para la recuperación, el tiempo de hospitalización es más corto y  se  obtiene una disminución de los costos de atención médica. Los pacientes con anemia severa, con requerimientos tranfusionales frecuentes  y/o esplenomegalia sintomática aislada o asociada a litiasis vesicular han mostrado una recuperación satisfactoria con este proceder. El objetivo que se persigue es disminuir la hemólisis y por consiguiente la anemia mientras se mantiene la función inmune esplénica residual,. No existen muchos datos acerca de una evaluación a largo plazo de esta alternativa quirúrgica y algunos investigadores plantean que el rápido crecimiento del bazo remanente puede limitar su efectividad en algunos casos.

Actualmente se lleva a cabo una re-evaluación del papel de la esplenectomía parcial en la EH y las guías internacionales para el manejo de estos enfermos recomiendan realizar la esplenectomía a los pacientes con formas severas y a los que padecen de signos o síntomas significativos de anemia o de otras complicaciones clínicas propias de la enfermedad. 

Ante la presencia de litiasis vesicular pueden valorarse conductas como  la colecistectomía laparoscópica, la  esfinterotomía endoscópica y la  litotricia extracorpórea .

Prevención 

En realidad no existe una prevención pero sí es necesario el conocimiento de los antecedentes familiares en el tipo de EH dominante por el médico de la asistencia primaria porque puede realizar un diagnóstico precoz de la entidad  

Promoción de salud 
En el área o el hospital de base debe mantenerse una observación muy estrecha de los pacientes con EH en los que se haya realizado una esplenectomía total por los riesgos de sepsis sobreaguda, una complicación  que puede tener una mortalidad de hasta 50% Es conveniente utilizar antibióticos profilácticos del tipo de las penicilinas o los macrólidos en caso de ser el paciente alérgico a la penicilina  hasta 5 años después de la intervención quirúrgica pero en caso de cualquier proceso febril después de ese  tiempo es necesario instaurar rápidamente tratamiento con penicilina por vía sistémica . Sería conveniente también la administración de   vacuna antineumocóccica  Estos pacientes cuando no están esplenectomizados   pueden presentar también una crisis aplástica como consecuencia de la infección por el parvovirus B 19 como otros enfermos con anemias hemolíticas crónicas .

