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Caso misterioso

Paciente masculino de ocho afos de edad con historia de palidez y astenia moderadas
desde el nacimiento. En la exploracién fisica se encontré: un paciente pélido, ligeramente
ictérico, con moderada hepato y esplenomegalia. La biometria mostré Hb: 8 g/dL, VGM:
95, CMHG: 33.1, HGM: 29, reticulocitos: 0.1%. En el frotis de sangre se encontraron
algunos poiquilocitos, cuerpos de Howell-Jolly y punteado baséfilo. Una prueba de Ham
utilizando suero normal fue positiva, pero fue negativa con el suero del paciente.

La fotomicrografia mostrada corresponde al aspirado de médula ésea.

Caso contribuido por el Dr. Joaquin Carrillo-Farga
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La respuesta al caso
misterioso es la siguiente:

Anemia diseritropoyética
congeénita tipo Il

El frotis muestra que existe hiperplasia
eritroblastica. Ademas varios de los
eritroblastos son binucleados y dos de ellos
muestran cariorrexis notable. Esta morfolo-
gia, junto con la historia y la prueba de Ham
positiva establecen el diagndstico de anemia
diseritropoyética congénita tipo Il.

Esta enfermedad hereditaria, autosémica

recesiva, se debe a lafalta de glicosilacion de
proteinas de membrana. Algunas proteinas
de membranacomola proteinadelabanda3,
laglicoforina Ay la proteina de labanda 4.5,
deben serglicosiladas. Para esto se requieren
enzimas presentes en el aparato de Golgi,
que sintetizan los lactosaminoglicanos nece-
sarios parala glicosilacion.

La falta de glicosilacion da como consecuen-
ciaque las proteinas tengan un oligosacarido
corto en vez de la estructura compleja de
carbohidratos de alto peso molecular normal.
Como consecuencia las proteinas de laban-
da 3 sevuelven muy hidrofébicas y tiendena
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agregarse, con la consiguiente disrupcion del
esqueletomembranoso que nomalmente esta
unido a esta proteina en ciertos puntos.
Estos defectos de membrana explican quiza
lamuerte prematura de los eritroblastos enla
médula dsea, que sonlacausadelaanemiay
de laictericia en estos pacientes. La relacion
delasalteraciones de membranacon loscam-
bios nucleares no se comprende.

Se han detectado dos tipos de deficiencia
enzimatica en el aparato de Golgi, porlo que
laenfermedad parece ser heterogénea: N-
acetilglucosaminotransferasa Il y alfa
manosidasall.



