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Kit Program puede cuantificarse Hb glucosilada o realizar una
cromatografia 6 min que permite cuantificar las hemoglobinas
normales y patologicas mas importantes. Gracias al elevado ni-
mero de determinaciones de Hb glucosilada que se realizan, el
coste de cada cribado fue de 3,5 € y el coste por cada caso de
anemia falciforme detectado, de 350 €.

El estudio de hemoglobinas por cromatografia en fase liquida
de alta resolucion (HPLC) en sangre de cordon umbilical ha
mostrado ser fiable y sensible. El programa de cribado selectivo
ha tenido una buena sensibilidad para detectar tanto a homoci-
gotos como heterocigotos, incluso a pesar de los fallos detecta-
dos, y son de implementacion sencilla y bajo coste, augnue la
sensibilidad del cribado sistematico es superior. Teniendo en
cuenta la incidencia de ACF en nuestra region, el cribado uni-
versal es mas adecuado. Actualmente nadie cuestiona la necesi-
dad de realizar un cribado neonatal de la anemia de células fal-
ciformes, a fin de detectar precozmente a los lactantes
afectados®, aunque el hecho es que no se realiza en muchas re-
giones. Si no se ha realizado un cribado neonatal o prenatal en
los lactantes de riesgo, especialmente en los de origen subsaha-
riano o del Caribe, su pediatra o médico de atenciéon primaria
debe solicitar un estudio de hemoglobinas en los primeros me-
ses de vidal0.
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Sindrome hereditario
de hiperferritinemia
y cataratas: mutacion de novo

Sr. Editor:

El sindrome hereditario de hiperferritinemia y cataratas
(SHHO) se define por hiperferritinemia sin evidencia de sobre-
carga férrica y cataratas congénitas como consecuencia de una
mutacion del IRE de caracter autosomico dominante-2. Recien-
temente se han identificado algunas mutaciones de novo no fa-
miliares>4, y es este caso el primero descrito en nuestro pais.

Se trata de un varon de 16 meses de edad referido a consultas
externas por hallazgo casual de hiperferritinemia en una analitica
realizada por estudio de alergia a las proteinas de la leche de vaca
(APLV). El nifo se encontraba asintomatico y salvo la APLV, no pre-
sentaba ningn antecedente personal relevante ni evidencia de en-
fermedad. No existian antecedentes familiares de hemocromatosis,
cataratas congénitas o precoces ni otras alteraciones del metabo-
lismo férrico. El paciente presentaba cifras elevadas seriadas de
ferritina (1.454-1.489 ng/ml) con patron férrico normal: hierro,
86-147 pg/dl; transferrina, 256-315 mg/dl; capacidad total de trans-
porte del hierro (TIBC), 325-400 wg/dl; indice de saturacion de la
transferrina, 26,4-36,7 %. La analitica realizada a los padres resulto ri-
gurosamente normal (padre y madre con cifras de 236 y 32 ng/ml de
ferritina respectivamente). En la valoracion oftalmologica se detectd
una catarata con patron en “miga de pan” compatible con deposi-
tos de L-ferritina asociados al SHHC. El estudio genético demostrod
una mutacion de novo en la posicion 39 del IRE del gen de la L-fe-
rritina (C397T), que no existia en los padres (figs. 1y 2).

El SHHC es una entidad poco frecuente de reciente descrip-
cion!2, pero posiblemente infraestimada por ser poco conoci-
da. Se produce como consecuencia de una mutacion del IRE en
la regién 5" no codificante del gen de la L-ferritina. Por este
motivo disminuye la afinidad del IRE por la proteina IRP (iron
regulatory protein). En condiciones normales cuando el IRE se
une a la IRP (en situacion de escasez de hierro) se inhibe la sin-
tesis de ferritina. Sin embargo, en el SHHC esta retroalimenta-
cion negativa no funciona correctamente y existe por ello un ex-
ceso de ferritina en el organismo que es independiente de las
concentraciones de hierro. Eso no produce otra patologia en el
organismo que cataratas nucleares por exceso de ferritina a ese
nivel?3. Se han descrito multiples mutaciones del IRE, la ma-
yoria esporddicas, y algunas delecciones. Cuando las mutacio-
nes se localizan mas cerca del bucle, las concentraciones de fe-
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Figura 1. Secuenciacion del IRE del gen de la L-ferritina: se muestra la presencia de las dos bases normales de citosina en
los padres (flechas blancas) en la posicion 39; en el hijo aparece una base de cromosoma normal y otra anor-
mal de tirosina (mutacion de novo) en dicha posicion (flecha negra).

rritina son mayores y mas precoz la aparicion de cataratas’,
como ocurria en nuestro caso. En Espana se conocen varias fa-
milias afectadas®® —una de ellas descrita por los autores®— con
diferentes mutaciones, pero no se habia descrito ninguna muta-
cion de novo. El SHHC es la causa mas frecuente de hiperferriti-
nemia con patron férrico normal en pacientes aparentemente sa-
nos, aunque las mutaciones de la ferroportina (hemocromatosis
IV), también de transmision autosdémica dominante pueden pre-
sentar el mismo patron analitico, pero con sobrecarga de hierro
en el higado®. Es importante conocer esta entidad, probable-
mente infradiagnosticada, para evitar exploraciones innecesarias
encaminadas al diagnostico de otros procesos con sobrecarga de
hierro o realizar flebotomias, que podrian desencadenar ane-
mia ferropénica.
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Dacriocistocele

con mucocele nasal
congénito como causa
de dificultad respiratoria
neonatal

Sr. Editor:

La dificultad respiratoria del recién nacido es uno de los mo-
tivos de ingreso mis frecuente en las unidades neonatales. En
el diagnostico diferencial hemos de incluir patologia del apara-
to respiratorio (enfermedad de membrana hialina, taquipnea
transitoria del recién nacido, sindrome de aspiracion meconial,
aire ectopico y otras causas menos frecuentes como obstruc-
cion de la via aérea), asi como patologia a nivel extrarrespirato-
rio (cardiopatias, trastornos metabolicos, anemia, hipovolemia,
hipotermia, sepsis, afectacion neurologica, etc.).

Figura 1. Tomografia
computarizada: masa
de baja densidad bila-
teral intranasal, mds
marcada en el lado iz-
quierdo.
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Presentamos el caso de un recién nacido a término que ingresa
por dificultad respiratoria a las 16 h de vida. Antecedentes obstétri-
cos: madre de 34 anos, secundigesta, secundipara sin antecedentes
de interés, con embarazo controlado de 40 semanas de duracion.
Tras amniorrexis que dio salida a liquido claro, nace mediante par-
to espontineo un nino de 2.724 g de peso (Py.,5) y test de Apgar de
9,10y 10 alos 1, 5y 10 min, respectivamente. A la exploracion fi-
sica se encuentra polipneico con tiraje subcostal e intercostal y ale-
teo nasal. Buen murmullo vesicular bilateral con ruidos transmiti-
dos de vias altas. Postura en hiperextension cervical. Coanas
permeables. Resto de la exploracion, sin hallazgos patologicos.
Pruebas complementarias: se solicitaron radiografia de torax, hemo-
grama, bioquimica y proteina C reactiva, que fueron normales en va-
rios controles. La gasometria mostro una acidosis respiratoria al in-
greso, que se corrigio en el siguiente control al segundo dia de vida.
Debido a la marcada hiperextension cervical que mantenia el re-
cién nacido y con la sospecha de obstruccion de la via aérea se rea-
liz6 una tomografia computarizada de craneo (fig. 1) y, posterior-
mente, una resonancia magnética (fig. 2) donde se aprecia la
existencia de una masa quistica y lobulada de baja densidad bilate-
ral, mas marcada en el lado izquierdo, desde el canto interno de la
orbita hasta la region inferior de la fosa nasal. No se apreciaron
anomalias en las coanas ni estenosis en la apertura piriforme. Estos
hallazgos son compatibles con un dacriocistocele bilateral congéni-
to con mucocele de extension intranasal. Se realiza una valoracion
conjunta por otorrinolaringologia y oftalmologia indica la interven-
cion quirtrgica via nasal, la cual es aplazada dado que a las 96 h de
vida mejora la funcidn respiratoria y se remiten los signos de difi-
cultad respiratoria espontineamente al sexto dia de vida. Tras dos
semanas de vida presenta tumefaccion violacea bilateral en canto in-
terno ocular con epifora y secrecion mucosa.

El dacriocistocele congénito es una malformacion que con-
siste en una obstruccion del sistema excretor lacrimal!, princi-
palmente en la vilvula de Hassner (en el ostium nasolacrimal)
o en la de Rosenmiiller (entre el conducto comin y el saco la-
crimal), y una acumulacion de secrecion mucosa a dicho nivel
con su consecuente dilatacion. La mayoria de los casos son asin-
tomaticos, y presentan solo el 2-6%? sintomas de gravedad. De-
bido a la acumulacion de secreciones mucosas puede formarse
un mucocele de extension intranasal que puede causar dificul-
tad respiratoria y/o para la alimentacion, o bien en el saco lacri-
mal, que se manifiesta con tumefaccion violacea, epifora y se-
crecidn mucosa; ésta es la forma mas frecuente. Debe hacerse
un diagnostico diferencial con atresia de coanas, dacriocistitis o
masa nasal (encefalocele, gliomas, hemangiomas)® como cau-
sas de obstruccion de la via aérea superior. El tratamiento cuan-

Figura 2. Resonancia
magneética: masa quistica
y lobulada, bilateral, que
sigue el trayecto del con-
ducto nasolacrimal.
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