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Resumen 
Se anali;a la infor111aciú11 familiar de 140 i11di1•lduus .r J7 e.\J~dit!ntes de pacientes diag11u"licados m11 fa(t•md(CJ.\i.1 Familiar Herediwriu ( EFH ). 1a1110Jl'.'i<Íe el punto"" 

\•is/U clínico com o dt' Lllhorarorio. perte11ecie111t•s a la n1isn10 fan~ilia. originorius ele Pescadero. Bojo Cal~(t.ITnio Sur. 

El H6.48';( tic.• lu.~ ¡mcif!nN~s patlecion u hohian padeddo la fornw cli11ica dt• EFH. Se encuentran como .'iiK"'is prind(NJks: a11e11lia. ic1ericia .r esplenun~liu. St• tk1ec1011 

alJ;unus u1u1n1alía .... ft:ú<·as reporlada.\· n1111t> reladonaclas cun el padecin1ientv; epi<·m11c1. puente nasal 011orn1alntrnte ancho. úlcera.'i en 1r1W11rhrc1s inferiores .-Jespla:amiento 

de diente" pem1tl111!11/e.,, e.•lu.1 alterudoneJ .•e oh.W!n·aron t'll el 711<;; úe /u mue.Hra. pero 110 guarcluru11 re/sció11 nm la J{ru1·eúucl de /u enfermedad. 

El 6i'S( de lo.\ co.\u."t presentaron episodios ictérico.'t recurrmte.\ .r la si111an1a1uluKÍa 111á."f frecuente en dichos. c-mos. en orclt~n tle importonciu. fun-011 Julor ahdominal. 

anorexia y O.'ilenia. 
f:.f lahurar11rio ü~/fw111ó en 1odu.\· /11s c·a.w>., •. ffaKilidud osv1úti<·a _1· e.~fero<·itol enfrt>ti.i; de .'tDn!{re per~teric·o _1· .w-<lhsen·ó u11 patrón Je dc•.,·(·tn11¡Je11.wcicín tlel ptulEdn1it1-n111 en la 

nrue::1ra en ,;eneruJ. 

Se cc111duye qU€'. en el ¡:rupo esuuliado. la J::FH presenta un t1'adru clí11íco florido nm i111pur1u111e.i; u/1"'11.·ionel· tie lahuratorio. 

Abstnct:I 
Fami/íarr irrfómtalion of' /40 indil'idual" ami the cli11ical and lahorutory record.<<!( Jl />atients diuf(noJecl u'Í/h hereditarr splrer0<y10sÍ.\ ( HSJ. in Baia C alilámia Sur. 1rere 

una~r:ed. The usuul.fónn uf'l/S 11'/lich included anemia.jaundit'f!anú sp/efl()mel{alia, 11·0., pre.wm i11X6.4ll'";i e1f1he patie11u. Some _fi11cli11J{s like epicuhtu .. btwoú11asal hriclf(e. 

iower extremities ukers. and mol'ing c~{"perma11e11t teeth u-ere det<'cfetl. Re<·urrent jau11clice h'D.\ reportee/ in 67\.i 1~{1l1e patienl.'i di.\pla.rin!!, af><.lomi11al ,.,,,... a11ort?xio anti 

a.~· rJ;enia. Lahorat<'r1· l t'.\'/.\' re¡1<>rtl!cl c·a.\e.,· u·ith c1smotüjftJ1!i/i1_1· anti in<TPO.V!cl hemc>glc>hin let·el. a11d reti<·ulc><·t-u•.\· 11·ere 11.<1t•d ''' et·u/uale rlie .wt·cri1 1· t>lHS. u ·e crmt·lutle 1Jw1 

HS is presenr in 1he popu/a1im1 s1udied.! ¡wat!ming important /abor.atory and clinicul alt~rati~ns. . . . 

La Esfrrocitosis Familiar Hereditaria (EFH) es un 
padecimiento hematológico que se transmite en fo rma 
autosómica dominantc 12. Es la anemia hemolítica heredi­
taria más común en la 'población de origen europeo·1 y su 
prevalencia mundial es de 200 a 300 por miHón de habi­
tantes5. 

El esferocito se caracteriza por un decremento de la 
relación superficie/volumen. aumento de la fragilidad 

osmótica y de la rigidez de la membrana: hemoglobina 
elevada. aumento de la viscosidad intracelular y mínima 
deformabilidad9 • Se obsena también una pérdida simé­
trica de los lípidos de la membrana alrededor del 5 al~ 
20%. relacionada con la pérdida del área superficiaF. 

Desde el punto de vista molecular se ha observado una 
defectuosa asociación de las proteínas del cito-esqueleto 
específicamente a nivel de la interacción espectrina­
proteína 4.1 "'·Clínicamente se observa anemia. ictericia 
y esplenomegalia. describiéndose también ocasional­
mente úlceras crónicas en miembros inferiores. anormali­
dades esqueléticas y anormalidades oculares-. 

El laboratorio informa de hematrocito y hemoglobina 
bajos: concentra.ción 111edia de hemoglobina. cuenta de 
esferocitos. reticulocitos y bilirrubinas totales. elerndas, 
estas últimas a expensas de la indirecta: fragilidad osmó­
tica aumentada. Coombs directo negativo. etcétera. 

El tratamiento es paliativo. practicándose la esplenecto­
mia generalmente con buenos resultados clínicos. aunque 
el defecto celular continúa presente. 
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En un trabajo realizado anteriormente4 encontramos un 

foco del padecimiento en una comunidad rural de Baja 

California Sur (B.C.S.), con una alta prevalencia (490 x 

10,000 h) y, a diferencia de lo descrito habitualmente, con 

manifestaciones clínicas severas. En el presente estudio 

exponemos la información familiar y los datos clínicos 

observados en la localidad, con el fin de obtener un perfil 

clínico del paciente con EFH, bajo determinadas condi­

ciones socio-económico-demográficas que aparente­

mente inciden en el padecimiento. 

Material y métodos 

ln/urmación Familiar: 

Se utilizaron datos de 140 individuos , 71hombresy69 

mujeres, distribuidos en cinco generaciones de la misma 

familia , los cuales fueron obtenidos entre 198 l y 1983 y 
clasificados según el procedimiento siguiente: 

Obtención de los Arboles Genealógicos por interrogato­

rio directo al padre o la madre de cada uno de los 20 

núcleos familiares estudiados, los cuales fueron seleccio­

nados en función de su relación de consanguincidad con 

el propositus . Debido al carácter autosómico dominante 

del padecimiento, la información fue recabada vertical­
mente a partir de la primera generación para ir descar­

tando líneas familiares no afectadas . 

Una vez obtenida la información se procedió a clasificara 
los pacientes (cuadro 1). 

Para la presentación gráfica del Arbol Genealógico fue­

ron descartados los no consanguíneos (cónyuges), aun-

que se obtuvieron datos de los mismos (negativos en 

todos los casos) . 

Aspectos Clínicos y de Labora!Orio 

Se revisaron historias clínicas y datos de laboratorio de 

54 pacientes con EFH activa o tratada, detectados en 

Pescadero, B.C.S . De éstos , se seleccionaron 37 casos con 

los siguientes datos: Interrogatorio directo completo (en 
los casos pediátricos, de la madre) , exploración física, y 
las siguientes pruebas de laboratorio (entre paréntesis la 

técnica usada): 

Cuadro 1 

•fragilidad osmótica (Dacie) 

• reticulocitos (azul de crecil brillante) 
• hematrocito (microhematocrito) 

• bilirrubinas ( M erck) 
• hemoglobina ( cianomet hemoglobina) 
• Coombs Directo 

• cuenta de es/erocitos (tinción de Wrigth en sangre 
periférica 

•grupo sanguíneo (prueba de tubo ). 

Se subrayan las pruebas sugeridas por McKinney y 
cols. 8 para diagnosticar la EFH con el conocimiento de 
un familiar directo afectado. 

El cuadro clínico se describió con base en la exploración 

física de los pacientes con el bazo intacto (27 casos). 

Las alteraciones físicas relacionadas con la EFH que no 

son revertidas por el tratamiento quirúrgico y la infor­

mación acerca de la signología y sintomatología, durante 

Información familiar 

Clasificación 

Afectados. probados clínicamente y por 
el laboratorio 
Historia positiva no comprobada clíni-

camente ni por laboratorio 

Normales examinados clínicamente y 

por el laboratorio 

Historia negativa no comprobada clini-
camente por el laboratorio 
Sin información 

To ta 1 
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Clasificación de los miembros de la familia afectada con esferodtosis 
familiar hereditaria en Pescadero, Baja California Sur, México 

Vi Vos 

Mase. Fem . Total Mase . 

21 27 48 

6 11 4 

12 13 25 

12 19 

s 10 
56 57 11 3 15 

Fallec i dos 

Fem. Total 

6 

4 

13 

12 27 

Gran Total 

54 

19 

25 

32 

10 

140 



los episod ios ictéricos recurrentes. se a na lizaron en fu n­

ción de datos obtenidos en los casos seleccionados con 

datos completos (3 7 pacientes ). 

Para analizar los datos de laboratorio se divid ieron en 

dos grupos: pacientes con el bazo intacto y pacientes · 

tratados quirúrgicamente, añad iéndose además un con- ' 

t rol formado por familiares sanos. 

Resultados y discusión 

No se obsenó predominancia en cuanto al sexo y sin 

tomar en cuenta los cúsos sin información. encontramos 

afectados al 56.150( de los familiares, lo cual concuerda 

con lo descri to en la literatura7 (cuadro 1). 

En la figura 1 exponemos el pedigree. que incluye 20 

núcleos fami liares afectados. abarcandó cinco generacio­

nes. Con un aparente tronco comú n del pad ecim iento. 

J.C. Güemez S. 

La edad de los 27 pacientes seleccionados para analizar 

los as pectos c-l ínicos y de laborato ri o fue de 1 1 meses a 65 

años (cuad ro -11), de éstos. 22 se encont raba n con el 

padecimiento clí nicamente activo y cinco se encontraban 

asi ntomát icos, estos úl t imos, todos me nores de 15 años. 

Suma ndo los casos clínicamente acti\ os a los t ratados 

qu irúrgicamente. te nemos que el 86.481 ; del grupo estu­

diado (.:\7 pacien tes) padecía o había padecido la forma 

clínica de la EFH. 
El inicio de la sintomatología va rió desde el nacim iento 

hasta los 51 años de edad. sin embargo en el 68. 7l)[ de los 

casos se presentó a ntes de l o~ 15 a ños,( cuadro 111 ), a u nado 

a esto. los episodios ictéricos recu rrentes se presentaron 

en el 67.57Sí- de los casos (habitua lmente asociados a 

infecciones previas) (cuadro IV): de estos pacientes, e l 64% 

conti nu ó con la icter icia desde el m omento de su insta la­

ción hasta la fecha del estud io o hasta e l momento en q ue 

FIGURA 1 

~ó 

INFORMACION FAMILIAR 

ESFEROCITOSIS FAMILIAR HEREDITARIA 

EN PESCADERO BAJA CALIFORNIA SUR 

e 8 Al'EC1a00. PROMOO llOll LAIORATOIUO 
(i) GI NOltMAL, VIAlllNIADO 
0 D 11() EXAm!AOO, tlSTORIA NUATIVA 

/lJ J1Í FALLECIDO, HISTORIA tfEGATIVA 

jJJ JIÍ FALLEX:H>O, HISTORIA POSITIVA 

/1 /1 FALLECIDO, DIAGNOSTICO POR LABORATORIO 
le l. ESPLENECTOalZAOO 

0 O SIN ltilFORMACION 

/ PROPOSITUS 
CI r1 HISTORIA POSITIVA 

I 

:m: 

y 
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Cuadro 11 

Distribución de la muestra de pacientes con el bazo intacto por grupo de edad 
y sexo (27 pacientes) en Pescadero Baja California Sur, México 

Grupo de edad 
(años) 

l) - 9 

JO - 19 
20 - 29 

30 - 39 
40 - 49 

50 - 59 
60 

To ta 1 

Hombres 

4 

o 

1) 

15 

Cuadro 111 

Mujeres Total 

3 JI 

4 8 

u 1 

() o 
2 

12 27 

Inicio de la sintomatología en pacientes con E.F.H. en 
Pescadero Baja California Sur, México (32 pacientes*) 

Grupo de edad (años) 

u - 4 
5 - 9 

JO - 14 
15 - 19 

20 

l o ta 1 

Número 

JO 
5 

32 

Porcentaje 

31.26 
15 .63 
2187 
9.37 

21 .87 

100 

* 5 pacientes se encontraban asintomáticos. todos ellos menorés de 15 años. 

Cuadro IV 

Sintomatología asociada a episodios ictéricos recurrentes en pacientes 
con Esferocitosis Familiar Hereditaria en Pescadero Baja California Sur, 

México (25 pacientes)* 

Síntomas No. de casos Porcentaje 

Dolor abdominal 21 84 

Anorexia 21 84 

Fiebre 15 60 
Astenia 18 72 

Vómito 14 56 

Disnea JO 40 

Palpitaciones 32 

* 12 pacientes no presentaron episodios ictéricos recurrentes. 

fueron tratados, lo cual habla de una descompensación 
crónica del padecimiento. De los pacientes tratados qui­

rúrgicamente, siete (70%) fueron intervenidos antes de 

los 20 años y, de esos siete, tres requirieron colecistecto-

22 

mía por litiasis vesicular, inclusive una paciente de 11 

años. 
El inicio temprano de la sintomatología y, por ende, de 

los episodios ictéricos recurrentes, además de la precoz 

instalación de cuadros colelitiásicos, nos lleva a descartar 
una larga evolución de la enfermedad como causa de su 

severidad . En la exploración física de los pacientes con el 
bazo intacto (27 casos) (cuadro V), más de la mitacj 

(55.55%) presentaron tres o más de los signos anotados, 
mientras que únicamente el 18.51 % se encontraron asin­

tomáticos, todos ellos casos pediátricos (el menor de 11 

meses y el mayor de 11 años). 

Cuadro V 

Exploración física en pacientes afectados ron E.F.H. en 

Pescadero, Baja California Sur, México (27 pacientes) 

Caso clínico No. de casos Porcentaje 

Anemia clínica 21 77.77 

Ictericia 15 55 .55 

Esplcnomega lia 15 55.55 

Adenomcgalia* 29.62 

Hcpatomegalia JI JI 

*Se tomaron en cuenta únicamente si venía n acompañados por otro signo de la 

enfermedad . 

Encontramos úlceras crónicas en miembros inferiores 

en cinco de los pacientes, localizadas en el área maleolar 
interna y externa en forma unilateral, lo cual difiere de la 
localización bilateral habitualmente descrita. 

Se observaron también (cuadro VI) otras alteraciones 
físicas relacionadas con la EFH. Estas se presentaron en el 

70% de la muestra, no encontrándose ninguna relación 

entre su presencia y una mayor severidad del padeci-

Cuadro VI 

Signos asociados a la Esferocitosis Familiar Hereditaria 
en Pescadero, Baja California Sur, México (37 pacientes) 

Porcentaje en 
Signo asociado No . casos Porcentaje familiares 

sanos 

Epicanto 18 48.6 25 
Puente nasal anormalmente 15 40.5 35 
ancho 
Ojos saltones 8 21.6 o 
Despla1.amiento de dientes 6 16.2 5 
permanentes 
U !cera crónica en miembros 13.5 o 
inferiores 



miento. El valor diagnótico de estas alteraciones pode­
mos considerarlo como muy pobre, aunque sí se observa 
un claro comportamiento diferencial de estas alteracio­
nes entre los sujetos sanos y los afectados. 

En los 37 pacientes estudiados se encontró la cuenta de 
esferocitos y hematrocitos bajo (32. l ± 5.63). Las demás 
pruebas utilizadas se describen en el cuadro VII, donde se 

analizan comparativamente con datos tomados de 1a 
literaturaK 11 • Las pruebas de laboratorio muestran un 
claro patrón de descompensación de la patología; encon­
t ramos, a l igual que en otras poblaciones estudiadas, una 
sobreproducción de la médula ósea (reticulocitos eleva­
dos en alrededor del 90% de los pacientes), sin embargo, 

J.C. Güemez S. 

en nuestro caso ésta no es suficiente para compensar la 
destrucción, lo .cual se expresa por anemia e ictericia más 
severas y más frecuentes en nuestra población. Aunado 
a esto, el alto porcentaje de presentación de los episodios 
ictéricos (estrechamente relacionados con procesos infec­
ciosos) en alrededor del 67% de los casos contra el 21 % 
descrito por otros autores6 y el inicio precoz de la sinto­
matología hacen pensar en una participación importante 
de factores externos sobre el curso de la enfermedad. Esta 
posibilidad deberá ser explorada en un estudio posterior 
que incluya las condiciones de vida e implique un diseño 
que pueda establecer temporalidad y permita controlar 
los factores de confusión. 

Cuadro VII 

Cuadro comparativo de datos de laboratorio en diferentes estudios 
acerca de la esferocitosis familiar hereditaria 

Hb 

PRESENTE ESTUDIO 
Afectados X: 10.5 

D .E . 1.87 

Esplenoctom izados x 13.28 
D .E. 1.09 

Familiares sanos x 12 .4 
D.E. 1.75 

MC KINNEY 1965 

"-fectados x 12.4 
D.E . 2.2 

Esplenectomizados x 15 
D.E. 1.3 

Famiiiares sanos >: 13.8 
D.E . 1.5 

VAZQUEZ Y OTROS 1964* 11 

Afectados x 6.8 
D.E. 2.55 

• Datos originales sin procesar (Rev isión de casos pediátricos hospitalizados) 
••Total de pacientes estudiados: no todos tenían exámenes de laboratorio completos. 
X Promedio. 
D .E. Desviación Estándar. 

Retic. 

8.42 
4.85 
1.5 

1.02 
1.16 

47 

9.9 
4.9 
4.2 
1.8 
2 

11.2 i 
5.49 

Bilirrubinas 
totales 

3.22 
2.78 
0.99 
0.65 

.79 

.50 

1.6 
1.1 
0 .5 
0.2 
0.4 
0.3 

5.92 
13.04 

Numero de 
casos 

27 

10 

25 

76 

19 

87 
87 

20•• 

23 
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