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ERITROBLASTOPENIA TRANSITORIADELAINFANCIA
O.M. Escobosa Sanchez, Y.M. Chica Fuentes, ].M. Jiménez
Hinojosa, P. Ranchal Pérez, J. Blasco Alonso, M. Arana Agiiera,
P. Ruiz Sénchez y A. Jurado Ortiz

Hospital General Carlos Haya, Malaga.

Introduccion: La eritroblastopenia transitoria de la infancia
(ETI) es una aplasia pura de serie roja, poco frecuente, de
desarrollo lento y progresivo, que aparece en nifios previa-
mente sanos, y cuya evolucion autolimitada en el tiempo es
caracteristica. Se presentan dos casos diagnosticados en
nuestro hospital desde 1990.

Casos clinicos: Los dos pacientes eran varones de 22 meses
y 3 anos respectivamente. El debut clinico en ambos casos
fue lento y progresivo, con astenia, anorexia y sintomatolo-
gla digestiva inespecifica. Sin datos clinicos de hemolisis ni
antecedentes de interés, en la exploracién fisica destacaba
tnicamente una intensa palidez, sin habito malabsortivo o
malnutritivo. Los hemogramas iniciales demostraban anemia
normocitica y normocrémica en limite inferior, con cifras de
reticulocitos muy descendidas. Las pruebas complementarias
descartaron sindromes hemoliticos, carenciales y pérdidas
hematicas, haciéndose obligada la biopsia de médula ¢sea,
que mostr6 afectacion exclusiva de la serie roja con rasgos
diseritropoyéticos. La recuperacién de las cifras de hemoglo-
bina y reticulocitos fue progresiva a partir de la tercera se-
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mana, tratindose tinicamente con moduladores medulares,
sin requerir corticoterapia. Al alta los valores hematicos eran
normales y meses después ambos nifios segufan vida normal
sin recaidas.

Discusion: La ETI tiene una edad tipica de aparicién entre
los 6 meses y los 3 afos, con una incidencia mdxima en tor-
no a los 2 afios. Se postulan diversos agentes etiol6gicos (fac-
tores inmunolégicos o virales) desencadenantes del bloqueo
transitorio de la eritropoyesis. Dado su curso subclinico y su
cardcter transitorio, es una entidad infradiagnosticada que
siempre debe plantearse en el diagnéstico diferencial de las
anemias en la primera infancia, descartando el resto de insu-
ficiencias medulares cuantitativas.

P142

ARTRITISREUMATOIDE JUVENIL DE PRESENTACION
SISTEMICA. DIAGNOSTICO DIFERENCIAL CON
LEUCEMIA MIELOMONOCITICA JUVENIL

M.G. Ortega Bernal, J.L. Alcaraz Le6n, M. Bermtidez Cortés

y J.L. Fuster Soler

Hospital Virgen de la Arrixaca, Murcia.

Antecedentes y objetivos: [a leucemia mielomonocitica ju-
venil (LMM]J) es una mielopatia clonal poco frecuente que se
presenta de forma caracteristica en los primeros afnos de la
vida. El cuadro clinico-biolégico no es especifico y plantea
problemas de diagnéstico diferencial con procesos infeccio-
sos y estados de inmunodeficiencia. La artritis reumatoide ju-
venil (ARJ) de presentacion sistémica puede presentarse con
predominio de anomalias hematoldgicas superponibles a las
que ocurren en la IMMJ por lo que deberfa incluirse en el
diagnéstico diferencial.

Métodos: Presentamos el caso de una paciente de 3 afios y 10
meses de edad que ingresé con fiebre alta, exantema, enante-
ma, purpura, linfadenopatia y hepatoesplenomegalia. En los
exdmenes complementarios destacaron la leucocitosis a costa
de monocitos y linfocitos activados, la anemia esquistocitica y
la trombopenia asociada a coagulacién intravascular disemina-
da. Se descartaron la infiltracion neoplasica de la médula 6sea,
la etiologfa infecciosa, cuadros de inmunodeficiencias y enfer-
medades hemoliticas de origen corpuscular. El cuadro hemato-
logico despert6 la sospecha de una IMM]. El grupo de trabajo
internacional de la IMMJ y el grupo europeo para sindromes
mielodisplasicos en nifios publicaron en 1998 los criterios diag-
nésticos de IMMJ, la mayoria de los cuales se cumplian en
nuestra paciente. El tinico examen definitivo para el diagnésti-
co de esta enfermedad consiste en la demostracién del creci-
miento espontdneo in vitro de progenitores hematopoyéticos
de la linea granucocitica-macrofagica (CFU-GM).

Resultados: La evolucién clinica en nuestra paciente, con-
sistente en periodos de reactivacién del cuadro clinico-biol6-
gico alternando con periodos de remisiéon parcial y la docu-
mentacién clinica de un exantema evanescente y posterior-
mente artritis en ambas manos, nos hizo descartar una LIMM]J,
emitiendo el diagndstico de ARJ de presentacién sistémica.
Con el tratamiento inmunomodulador (esteroides y gamma-
globulinas) se alcanzo6 la resolucién completa del cuadro.
Conclusiones: La AR] de presentacion sistémica deberia
considerarse siempre en el diagnéstico diferencial de la
LMMJ. El cultivo in vitro de CFU-GM deberia practicarse en
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casos de duda.
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ANEMIASHEMOLITICAS. REVISION ENERO 1995
ENERO 2002

M]. Azanza Agorrete, . Molina Garicano, D. Martinez Cirauqui,
M. Sagaseta de Iuranga, M. Palacios, T. Herndndez Lagunas

y P. Polo Urtasun

Hospital Virgen del Camino, Pamplona.

Objetivos: Revisamos las anemias hemoliticas (AH) en nues-
tra Unidad durante el periodo enero 1995 a enero 2002.
Metodologia y resultados: Total de 35 nifios. 1° grupo: AH
constitucionales 30 pacientes: ocho alteraciones de la mem-
brana, 6 esferocitosis hereditaria y 2 piropoiquilocitosis; ocho
alteraciones enzimdticas, todas por déficit de glucosa-6-fosfa-
to deshidrogenasa (G6PDH); doce alteraciones cuantitativas
de la hemoglobina, 6 beta talasemia minimas y 6 alfa talase-
mia heterocigota y 2 con alteracién cualitativa de la hemo-
globina en pacientes de raza negra con anemia de células fal-
ciformes, en uno confirmado tasas de 67% de S con padres
portadores y el segundo pendiente de cuantificar pero con
banda S en la electroforesis. 2° grupo: AH autoinmunes 5 pa-
cientes, 4 por anticuerpos calientes y uno a frigore. Las eda-
des estin comprendidas entre 0 y 14 afos. Dos déficits de
G6PDH y 3 esferocitosis fueron debut neonatal. La clinica de
las formas agudas fue de crisis hemolitica en las esferocitosis
y G6PDH, desencadenadas o por infecciones o por la ingesta
de habas y precisando transfusiones en 11 de las 16, excep-
tuando las de debut neonatal que sélo requirieron tratamien-
to preventivo de la hiperbilirrubinemia. En AH autoinmunes
el diagnéstico fue por crisis aguda, variando el tratamiento co-
rrespondiente. Tres casos de AH autoinmune son enfermos
crénicos. Talasemias fueron diagnosticadas por antecedentes,
hemograma o después de tratamientos con hierro sin res-
puesta. Confirmacién, electroforesis de hemoglobina. La evo-
lucién resulté favorable en cuanto a ausencia de problemas
graves pero de dificil control de crisis segtn la etiologia. Co-
lecistectomia, esplenectomia o inmunoglobulinas son parte de
los tratamientos paliativos/curativos asi como las inmuniza-
ciones obligadas contra gérmenes encapsulados.
Conclusiones: Tener en cuenta portadores heterocigotos de
talasemias dado el incremento en comunidades no habitua-
das a estas enfermedades y que pueden ser causa de formas
graves en futuras descendencias. No repetir terapias con hie-
rro si no hay respuesta. Vacunar antes de esplenectomia.
Atentos a patologfas emergentes.
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LESONES CUTANEAS COMO MANIFESTACION
DELEUCEMIA LINFOBLASTICA CONGENITA

A. Remesal Escalero, M. Bengoa, E]J. Fernandez Pastor,
D. Fernandez-Alvarez, M. Muriel, G. Mateos Pérez

y G. Carlone Martin

Hospital Clinico Universitario, Salamanca.

La leucemia congénita es un proceso poco frecuente. La for-
ma de presentacién suele cursar con infiltrados leucémicos
en tejidos extrahematopoyéticos siendo la piel uno de los
més afectados. Asi mismo el 90% de los casos presentan t
(4,11) asociada lo que infiere mal prondstico. Estas lesiones
infiltrativas nodulares plantean diagndstico diferencial con
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otros procesos benignos y malignos en este grupo de edad.
Dada la rareza de este proceso, las peculiaridades de la pre-
sentacion clinica y las caracteristicas citogenéticas, nos pare-
ce de interés comunicar este caso.

Caso clinico: Nifia de 7 meses que presenta 2 lesiones fijas,
nodulares con infiltracién subcutdnea de 3 x 2 c¢m, eritemato-
violdceas, no dolorosas, estables, de 3 meses de evolucion.
En la exploracién presenta palidez de mucosas, se objetivan
las lesiones cutdneas, hepatomegalia de 2 cm, sin otros ha-
llazgos patolégicos. Biopsia de lesiones dérmicas: infiltracion
por leucemia linfoblastica de células B precursoras. Pancito-
penia. Frotis de sangre periférica 100% linfocitos. Bioquimi-
ca, perfil hepdtico, estudio coagulacién, proteinograma, in-
munoglobulinas normales. Médula 6sea: infiltracién 61% de
células blésticas con inmunofenotipo de leucemia linfoblasti-
ca aguda PRO-B con marcadores mieloides aberrantes. fndi-
ce ADN 1. Estudio citogenético: el 50% de las células cuanti-
ficadas en muestra de médula 6sea muestran t (4,11) (q2,1;
q2,3). Estudio por hibridacién in situ, 50% de las células pre-
sentan 11q 2,3. No blastos en LCR. Radiografia de térax, eco-
grafia abdominal, estudio cardiolégico, ecografia transfonta-
nelar normales. Gammagraffa 6sea, aumento captacién difu-
sa en maxilares y huesos cigomdticos. HLA padres no
compatible. Biisqueda de donante no emparentado en RED-
MO: se tiene sangre de cordén compatible. Se inicia trata-
miento con protocolo SHOP 99 muy alto riesgo. El dia +14
estudio de MO por citometrfa de flujo con 0,0001% de célu-
las blasticas, desaparecen las lesiones cutdneas.
Comentarios: Lesiéon nodular en la piel debe ser estudiada
histol6gicamente. Suele ser de células mas inmaduras (PRO B)
y asociar la t(4,11) lo que infiere mal pronéstico. Tratamiento
con quimioterapia intensiva y TMO en primera remision.
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RESISTENCIA A PROTEINA C ACTIVADA
(FACTORV LEIDEN): CAUSA FRECUENTE
DETROMBOFLIA HEREDITARIA

J.L. Alcaraz Leén, M.G. Ortega Bernal, E. Bastida Sanchez,
M. Bermudez Cortés, P. Rosique Cortina y J.L. Fuster Soler
Hospital Virgen de la Arrixaca, Murcia.

Introduccion y objetivos: La resistencia a la proteina C ac-
tivada (PCa) constituye la causa mas frecuente de trombofilia
hereditaria con una prevalencia estimada de 3-7% en la po-
blaciéon caucésica. Su patrén de herencia es autosémico do-
minante. Estos trastornos se manifiestan generalmente a tra-
vés de episodios de trombosis en los que con frecuencia
pueden identificarse otros factores desencadenantes (catéte-
res, cancer, etc.). Su diagndstico es importante ya que son
candidatos a pautas de anticoagulacion en determinadas cir-
cunstancias. Insistimos en la conveniencia de descartar este
tipo de trastornos en todos los pacientes pedidtricos afectos
de episodios tromboéticos a pesar de que se identifiquen otros
factores desencadenantes.

Material y métodos: Presentamos el caso de un paciente de
8 anos afecto de inmunodeficiencia variable comtn y en pau-
ta de terapia sustitutiva con inmunoglobulinas intravenosas,
que desarroll6 trombosis de subclavia y yugular derechas tras
la colocacién de un catéter central de implantacion fija. A pe-
sar de identificar el propio catéter como posible causa de-
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sencadenante y de carecer de antecedentes familiares y per-
sonales sugestivos de trombofilia, se insisti6 en la btsqueda
de otros factores predisponentes.

Resultados: El estudio de hemostasia detecté la presencia
del factor V Leiden (resistencia a PCa) en nuestro paciente.
Posteriormente el mismo estudio ampliado a la familia de-
tectd la alteracion en la madre.

Conclusiones: 1) La elevada prevalencia de los trastornos
de trombofilia hereditaria obliga a descartar su presencia en
todo paciente en edad pediatrica afecto de episodios trom-
béticos. 2) Dado el patrén de herencia de esta enfermedad
debe investigarse la alteracién en los progenitores y familia-
res de primer grado de los pacientes diagnosticados.
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PTI: SEGUIMIENTO EN CONSULTA DE PEDIATRIA
GENERAL

G. Ares Mateos, Al. Rayo Ferndndez, C. Calvo Rey

y R. Diaz-Delgado

Hospital Severo Ochoa, Leganés.

Introduccion: La puarpura trombopénica idiopética es una
enfermedad caracterizada por un descenso de la cifra de pla-
quetas, de origen autoinmune, que puede ocurrir tras una in-
feccién viral. Suele manifestarse en nifios previamente sanos
como lesiones petequiales y hematomas. Su curso es gene-
ralmente benigno, siendo la complicacién mds grave la he-
morragia intracraneal.

Método: Se realiza una revisién de los nifios con PTI vistos
en consulta de Pediatria General de nuestro hospital durante
los cuatro ultimos afios, recogiéndose los datos propuestos
por el grupo de trabajo de la Sociedad Espanola de Hemato-
logia Pedidtrica para registro y control evolutivo de estos pa-
cientes.

Resultados: En total se obtuvieron 15 casos (3 varones y 12
mujeres). El 60% con edades entre los 2 y 6 afios. Todos ha-
bian estado ingresados previamente, con una estancia media
de 5 dias. El 60% referfa antecedente infeccioso previo, ge-
neralmente un cuadro catarral. Entre las manifestaciones cli-
nicas lo mas frecuente fue la presentacién de petequias y he-
matomas. Tres nifios habfan tenido ademds gingivorragia, y
uno de éstos hematoquecia. El nimero de plaquetas al in-
greso variaba entre 4000 y 42000, estando el 80% por deba-
jo de 20000. Entre los distintos exdmenes complementarios
cabe destacar la presencia de anticuerpos anticardiolipina en
un caso, anticuerpos antiplaquetarios en 5 de 10 realizados,
anticuerpos antinucleares en 2 y déficit de IgA en 2 nifios. Se
realiz6 estudio de médula 6sea en 9 nifos, siendo en todos
compatible con el diagnéstico. El tratamiento inicial fue en 9
casos (60%) gammaglobulina IV, recibiendo 8 de ellos corti-
coides en algtiin momento de su evolucion. En 5 pacientes el
tratamiento inicial fue la observaciéon (4 de éstos no precisa-
ron mds tratamientos); y sélo uno fue tratado al debut con
corticoides. El 60% evolucioné de forma aguda y 40% desa-
rrollaron una PTI crénica (todos ellos mujeres), tres de los
cuales requirieron esplenectomia. Ninguno de los 15 nifios
desarrollé complicaciones agudas.

Comentario: Nuestros pacientes se ajustan en general a los
datos publicados en la literatura, salvo en la existencia de un
alto porcentaje de evolucién a la cronicidad. Llama la atencién
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el fracaso de la IgG, y la necesidad de glucocorticoides orales.
P147

HEMOLISISAGUDA TRASADMINISTRACION DE
GAMMAGLOBULINA EN RECIEN NACIDO CON
PLAQUETOPENIA POR PURPURA
TROMBOCITOPENICA CRONICA MATERNA

ME. Ferndndez Villalba, A. Leal Orozco, J.L. Lépez, M.E. Zamora
Flores, M.N. Dominguez Garrido, C. Ruiz Serrano, V. Rodriguez

y M. Bernédcer

Fundacién Jiménez Diaz, Madrid.

RN pretérmino (EG 32 s) hijo de madre con PTI crénica (es-
plenectomizada y asintomadtica en la actualidad). Hijo previo
presentd trombocitopenia neonatal que requirié terapia. Tra-
tamiento preparto con corticoides para maduracién pulmo-
nar. Nacido mediante cesdrea por desprendimiento prematu-
ro de placenta y bradicardia fetal. Apgar 6/9, precisé reani-
macién tipo IV. Extubacién a la hora de vida, sin clinica
respiratoria ni necesidad de oxigeno suplementario. Buena
tolerancia oral.

Grupo sanguineo materno 0 Rh -. GS del recién nacido: A
Rh+. Test de Coombs indirecto (+) (a titulo muy bajo) y di-
recto (-). Se atribuye a anti-D residual por gammaglobulina
anti-D administrada a la 28 s de gestacién a la madre.
Evolucién analitica del RN: a las 3 horas de vida Hb 15,8 g/dl
y 108.500 plaquetas. Descenso progresivo de plaquetas con
recuento al 6° dia de 29.000 plaquetas y 15 g/dl de hemo-
globina, sin signos de sangrado. Se indica una dosis de gam-
maglobulina inmune (IG) intravenosa a 0,5 g/Kg. Recuento
plaquetario mayor de 100.000 a las 24 h.

Alas 72 horas de la administracion de IG presenta empeora-
miento clinico con incremento de la ictericia, palidez, y difi-
cultad respiratoria que precisa oxigenoterapia. En analitica
aparecen signos de hemolisis aguda: Hb 5,7 g /dl, 482.000
plaquetas, bilirrubina total 19 mg/dl, Coombs directo negati-
vo, 15.000 eritroblastos, reticulocitos 12%. Recibe transfusion
de hematies y fototerapia con buena evolucion clinica y ana-
litica posterior.

El cuadro se atribuye a reaccién hemolitica tras la adminis-
tracién de inmunoglobulina, reaccion descrita mediada por
isohemaglutininas. El titulo de hemaglutininas anti A del lote
IG utilizado fue < 1/64 (limite maximo autorizado). La prue-
ba cruzada de hematies del paciente con la IG realizada pos-
teriormente fue positiva. El hallazgo de Coombs negativo no
descarta esta posibilidad, ya que se realizé dias después de
la terapia con IG y la anemizacién tan severa supuso hemo-
lisis de la mayor parte de hematies, lo que dificulté su de-
teccion. La posibilidad de incompatibilidad materno-fetal
ABO se descartd por hemdlisis tardia y test de Coombs di-
recto en sangre de cordén negativo.
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ENFERMEDAD DEGAUCHER. APROPOSITO DEDOS
CASOSEN EL BAJO ARAGON

A. Cruz Lopez, F. Guirado Giménez, C. Guerrero Laleona,

J. Garafulla Garcia, L. Belenguer Carreras, A. Monge Illanes,

E. Berdtun Cheliz y P. Giraldo

Hospital de Alcaniz, Alcafiiz, Hospital Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccién: la enfermedad de Gaucher (EG) es una en-
fermedad hereditaria autos6mica recesiva del metabolismo de
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los esfingolipidos. Bioquimicamente caracterizada por déficit
de enzima B-glucocerebrosidasa. CASO 1: Nifia de 4 afos que

ingresa por estudio de esplenomegalia. No antecedentes per-
sonales: moderado retraso pondoestatural. A la exploracién
esplenomegalia de 7 cm y hepatomegalia con discreta des-
viacién en valgo de EEIL. P. Complementarias: Estudio hema-
tolégico con cifras de Hba. y plaquetas en limites bajos de la
normalidad. VSG 20 mm/h. Proteinograma, bioquimica, in-
munoglobulinas, serologias, coagulacién, serie 6sea todo nor-
mal. ECO abdominal: ligera hepatomegalia, esplenomegalia
135 cm de eje mayor, resto normal. Densitometria ¢sea por ul-
trasonidos: la densidad ¢sea se encuentra por debajo de 20
para su edad. Mielograma: abundantes células de Gaucher. Se
diagnostica de EG tipo I (genotipo heterocigoto para N370S).
CASQ 2: Nifia de 2 afios que en revision por su Pediatra, se
le detecta hepato-esplenomegalia sin otras manifestaciones
clinicas. Antecedentes personales y familiares sin interés. A la
exploracién esplenomegalia 6 cm y hepatomegalia. P Com-
plementarias: Hemograma con serie roja con tendencia mi-
crocitica. Bioquimica, serologifas, estudio oftalmolégico, pro-
teinograma, todo normal. Eco abdominal: hepatoesplenome-
galia resto normal. Serie 6sea normal. Actividad enzimatica:
B-glucosidasa acida 0,73 nM/prto.h. Estudios de la actividad
enzimatica realizada a los padres compatibles ambos con por-
tadores EG. Mielograma: abundantes células de Gaucher. Se
diagnostica de EG tipo I. En ambos se inicia tto enzimatico
con Imiglucerasa a dosis de 600 U/kg iv. administradas cada
2 semanas. Se realizan determinaciones semestrales de activi-
dad quitotriosidasa, como marcador de evolucién de la enfer-
medad e indicador de respuesta al tratamiento. El Caso 1 pre-
sentd en dos ocasiones tras el tto. cefalea, eritema y prurito
sugiriendo reaccion alérgica al producto, confirmado con la
presencia de anticuerpos antiimiglucerasa, disminuyendo la
velocidad de infusién y administrando antihistaminicos pre-
vios. Se le realiza seguimiento del paciente mediante toma de
muestras cada tres meses para confirmar desensibilizacion
frente al tto. Evolucion favorable en ambos casos.
Discusion: Presentamos este poster por tener 2 casos en una
poblacién de 70.000 habitantes para una prevalencia de EG
1/200.000 hab, con experiencia novedosa del uso de este tto.
en nuestro hospital.
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SINDROMEHEMOFAGOCITICO NO FAMILIAR
EN UN PACIENTEDE11 ANOS

M. Cortés Martin, P. Brafias Fernandez, D. Lopez Saldafia,
M. Ibénez Rubio, A. Mata Fernandez y A. Nocea Pulfer
Hospital del Nifo Jests, Madrid.

Introduccion: El Sindrome Hemofagocitico es una histioci-
tosis de clase II caracterizada por fiebre, pérdida de peso,
irritabilidad y por una histologia tipica. Se distinguen dos for-
mas: familiar y esporadica, que se diferencian por los ante-
cedentes familiares. Es una enfermedad poco frecuente pero
con alta mortalidad.

Caso clinico: Paciente varén de 11 afos, que debut6é con un
cuadro de fiebre alta, dolor abdominal, afectacion del estado
general y hepatoesplenomegalia. Ante la sospecha de abdo-
men agudo se realizé laparotomia exploradora encontrando-
se mdltiples adenopatias en mesenterio sin evidencia de
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apendicitis.

El estudio histolégico de las adenopatias y médula 6sea de-
mostré histiocitosis con hemofagocitosis, compatible con un
Sindrome Hemofagocitico. En la analitica destacé anemia,
trombopenia, leucocitosis con desviacién izquierda, ferritina y
triglicéridos elevados con colesterol normal. Se realiz6 un am-
plio estudio etiolégico siendo todos los resultados negativos.
Se inicié tratamiento con gammaglobulina y ciclosporina A,
asi como aciclovir y tuberculostdticos para cubrir las etiolo-
glas mas frecuentes del Sindrome Hemofagocitico en nuestro
medio. El tratamiento antituberculoso se suspendi6é ante la
negatividad de los cultivos. A las 5 semanas reaparecio la fie-
bre, siendo las pruebas complementarias negativos, salvo la
presencia de signos de hemofagocitosis en el aspirado de
medula 6sea, por lo que se reintrodujo el tratamiento inicial
con buena evolucion.

Comentarios: El Sindrome Hemofagocitico es mas fre-
cuente en nifios menores de 2 anos pero la forma no fami-
liar puede aparecer en nifios mayores. En nuestro caso se
trata de un Sindrome Hemofagocitico no familiar, probable-
mente Sindrome Hemofagocitico asociado a infeccién, en el
que no ha sido posible encontrar la infeccién. Debido a su
clinica inespecifica el diagnéstico es histolégico, por lo que
es importante conocer la enfermedad y pensar en ella para
diagnosticarla. No existe un tratamiento especifico, siendo
lo mas utilizado los inmunosupresores y el trasplante de
médula 6sea. Las recidivas son frecuentes y la mortalidad
elevada.
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