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CAPITULO |

RESUMEN

Antecedentes

La deficiencia de glucosa 6-fosfato-deshidrogenasa es la enfermedad
enzimatica eritrocitaria mas comun, con una prevalencia de 400 millones de
personas en el mundo. Esta deficiencia presenta una herencia recesiva de patrén
ligado a X. El tratamiento fundamental se basa en la prevencion del agente
externo desencadenante. En algunos paises la deteccidn de esta deficiencia se
encuentra dentro del tamiz metabdlico, no asi en nuestra region. Por lo tanto, en
México no se conoce bien la incidencia de esta condicion. El objetivo de este
trabajo fue estimar la incidencia de la deficiencia de G6PD en una poblacién de

recién nacidos en Nuevo Ledn.

Materiales y Métodos

Estudio retrospectivo longitudinal realizado en recién nacidos tamizados
de los hospitales de Secretaria de Salud de Nuevo Ledn en un periodo
comprendido entre el 2012 al 2015. La recoleccion de las muestras de sangre en
papel filtro para el analisis se obtuvo de la puncion de talon. Estas muestras
fueron enviadas y procesadas en el laboratorio de Genética Bioquimica del
Hospital Universitario “José Eleuterio Gonzalez”. Se cuantifico la actividad de la
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enzima G6PD por medio de inmunofluorescencia (Kit Delfia, Perkin Elmer). Los
casos que resultaron positivos fueron confirmados con una segunda

cuantificacion de la actividad de la enzima.

Resultados

Se incluyeron un total de 96,152 recién nacidos tamizados en los
hospitales de la Secretaria de Salud de Nuevo Ledn. En un primer analisis
resultaron positivos para la deficiencia 566 pacientes. A los casos positivos, se
les solicitd una segunda muestra para la confirmacién de la deficiencia,
recibiendo 469 (82% del total de los positivos). Con esto confirmaron 384
pacientes deficientes de G6PD, reportando asi una incidencia de 3.9 casos por

cada 1,000 recién nacidos tamizados.

Conclusiones

Al comprar nuestros resultados con otros estudios similares de México, se reporta
una incidencia mas alta. Se debe tener en cuenta el aumento progresivo de la
migracion de personas que pudiera impactar en esto, asi mismo la diversidad
genética de nuestra region. Dado que el tratamiento se basa en la prevencién, el
diagndstico temprano de esta patologia nos permitira ofrecer informacion para la
prevencion de las crisis antes de que sucedan. Por lo cual se propone realizar
estudios de costo — beneficio para establecer la inclusion de esta enfermedad en

el tamiz metabdlico que se realiza en el pais.



CAPITULO I

INTRODUCCION

La deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa fue descrita por
primera vez en 1956, es una enfermedad metabolica que se hereda de manera

recesiva ligada al Xq28 (1).

Es el trastorno enzimatico eritrocitario mas frecuente, afectando al menos

a 400 millones de personas a nivel mundial (4).

La glucosa-6-fosfato deshidrogenasa es una proteina enziméatica, que en
su forma activa es un homodimero o un homotetramero constituida por una
cadena de polipéptidos de 515 aminoacidos. Cada mondémero consiste en 2
dominios, uno pequefio que contiene un sitio de unién a la coenzimay otro mayor

gue incluye el sitio de union al sustrato (15).

El sitio de unidn a la Nicotinamida Adenina Dinucle6tido Fosfato (NADP),
se localiza en el extremo N-terminal; la unién de este cofactor es de suma

importancia puesto que es el que brinda la estabilidad a la enzima (15).



Domino de coenzima
Sitio de union
al sustrato

Sitio de union
de coenzima

Dominio B+a

Figura 1 Modelo enzimatico activo de la glucosa-6-fosfato deshidrogenasa.

Esta enzima, se encuentra presente en el citoplasma de todas las células
eucariotas variando la concentracion en los diferentes tipos de tejidos celulares,
sin embargo, se ha observado que la deficiencia de la G6PD es mas evidente en
los eritrocitos debido a que estos contienen proteasas que degradan la enzima

defectuosa en mayor grado que en otros tejidos (10).

Su participacion es en la via metabdlica de las pentosas fosfato,
produciendo la oxidacion de glucosa-6-fosfato a 6-fosfogluconolactona con la
consecuente reduccion concomitante de NADP a NADPH. En los eritrocitos esta
es la unica fuente de NADPH, la cual ayuda a mantener un nivel adecuado de
glutation reducido en las células para preservar un entorno reductor, necesaria

para protegerlas del dafio oxidativo (11).
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Figura 2 Via metabdlica de las pentosas fosfato.

El dafo oxidativo, que se produce en las personas deficientes de la
actividad enzimatica de G6PD, es irreversible y lleva a la muerte celular. Por este
motivo, la vida media de los eritrocitos se ve reducida a 60 dias. A mayor edad
de los eritrocitos, la actividad enzimatica ird disminuyendo puesto que son
incapaces de sintetizar nuevas moléculas proteicas. A diferencia de los
reticulocitos, en los cuales la actividad de la enzima es cinco veces mayor que

en los eritrocitos viejos (4, 15).

La importancia del concepto previo radica en que un paciente que tenga

esta deficiencia y que se presente en un estado post-hemolitico agudo, la
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mayoria de sus células circulantes seran reticulocitos. En consecuencia, al
realizarse un estudio diagnostico este paciente puede ser catalogado de manera

errGnea con una actividad normal de la enzima (15).

La forma de herencia de esta enfermedad, recesiva ligada al X, se
describid por primera vez en 1958. Debido a esto, existen diferentes genotipos
dependiendo del género del individuo. En los hombres se puede expresar de dos
maneras: hemicigotos normales y hemicigotos deficientes de G6PD. En las
mujeres existen 3 tipos diferentes de genotipos: las homocigotas normales, las
homocigotas deficientes y las heterocigotas. Resultando asi con distintas
expresiones clinicas y en cuanto a niveles de actividad de la enzima, pudiendo
ser normal, moderadamente reducida o muy reducida dependiendo del grado de

la variante de G6PD (14, 4).

Ademas, en las mujeres heterocigotas existe una consideracion especial
quienes, de acuerdo con la teoria de Lyon, donde ocurre la inactivacion al azar
de uno de los dos cromosomas X, estos pacientes se manifiestan como mosaicos

genéticos (4).

El gen mutado que causa la deficiencia de la glucosa-6-fosfato
deshidrogenasa se encuentra en el brazo largo del cromosoma X (Xg28), tiene
20 kb de longitud y esta constituido por 13 exones y 12 intrones; se puede

producir por medio de diferentes mecanismos genéticos (9).

Existen mutaciones puntuales, deleciones y sustituciones de nucleotidos

gue afectan la transcripcion, procesamiento o estructura primaria de la enzima.
12



Actualmente se han reportado cerca de 200 diferentes tipos de mutaciones a
nivel del ADN para esta enzima, lo que indica que esta enfermedad es

heterogénea (9).

Los estudios de genética bioquimica han permitido describir
aproximadamente 400 variantes distintas de la deficiencia enzimatica de acuerdo
con sus caracteristicas fisicoquimicas. Esto debido a los diferentes mecanismos

genéticos para producir la mutacion que conlleva a la deficiencia (9).

Estas variantes han sido agrupadas en cinco clases de acuerdo con la
OMS, la clasificacién va de la | a la V y se ordenan en base al porcentaje de

actividad enzimatica residual y su fenotipo clinico.

Clasificacion de la deficiencia de G6PD segun la OMS

Deficiencia severa: Asociada con anemia hemolitica crénica

Clase |

no esferocitica.

Deficiencia severa (1-10% de actividad residual): Asociada
Clase Il

con anemia hemolitica aguda.
Clase Il Deficiencia moderada (10 — 60% de actividad residual).

Clase IV Actividad normal (60 — 150%)

Clase V Actividad incrementada (> 150%)

Tabla 1 Clasificacion de la deficiencia de G6PD segun la OMS.
En México las variantes mas comunes son G6PD A- y G6PD Santamaria,
representando aproximadamente a un 82% de la poblacion afectada deficiente

de G6PD (15).
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Si bien es una patologia en donde la mayoria de los individuos tiene un
curso asintomatico de la enfermedad. Existen expresiones clinicas muy diversas,
que abarcan un gran espectro de sindromes hemoliticos entre los que se
encuentran cuadros de anemia hemolitica aguda, fabismo, anemia hemolitica no
esferocitica congénita e hiperbilirrubinemia neonatal, que en caso severos se
puede llegar presentar como kernicterus (11). Siendo de todas estas, los
episodios agudos desencadenados por la exposicion a algun factor estresante

oxidativo y la ictericia neonatal, las mas comunes (5).

Los cuadros de hemodlisis subita son detonados por ciertas drogas,
guimicos, procesos infecciosos y en algunos casos por alteraciones metabolicas.
Algunos de los medicamentos que son inseguros para su utilizacién en este tipo
de pacientes son la primaquina, nitrofurantoina, rasburicasa, lidocaina,
cloranfenicol, &cido acetilsalicilico, trimetoprima sulfametoxazol, quinidina,
dimercaprol. También pueden ser susceptibles a algunos alimentos como habas,

achiote, colorantes rojos o sustancias como ropa guardada con naftalina (1, 2).

Debido a que gran parte de los episodios de hemdlisis son
desencadenados por algun agente externo, en muchas ocasiones evitable, se ha
incluido en los programas de tamiz neonatal de algunos paises como Singapur
con una incidencia de 3.94%, Malasia con 2.95% y en algunas regiones de

Estados Unidos con 3.5% (19).

La deteccion de la deficiencia de la G6PD, hasta ahora, no es una prueba

obligatoria incluida en el tamiz neonatal en México, ni existen reportes sobre el
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seguimiento clinico de los casos detectados con deficiencia de G6PD en

poblacién abierta o en el periodo neonatal.

La Academia Americana de Pediatria recomienda realizar pruebas de
tamizaje neonatal para deficiencia de G6PD solo en recién nacidos con ictericia
gue reciben fototerapia cuyos antecedentes familiares, origen étnico u origen
geografico sugieran riesgo de la afeccidén, o para los que cuya respuesta a la

fototerapia sea pobre (6).

La prevalencia global de la deficiencia de G6PD varia ampliamente de
acuerdo con la region geografica y el método analitico empleado para su

diagnastico (17).

Los lugares con prevalencias mas altas son Africa, el sur de Europa, el
medio oriente y el sudeste de Asia. Sin embargo, debido a la migracién reciente
de personas a nivel mundial, los alelos defectuosos cada vez con mas frecuentes
en poblaciones como el norte de Europa y Ameérica del norte y sur. En los Gltimos
afios, el analisis molecular se ha utilizado para mapear la prevalencia de la
deficiencia de G6PD (5).
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Figura 3 Prevalencia mundial del déficit de G6PD.

En México se realizé un estudio en el Instituto Nacional de Perinatologia
durante 5 aflos en donde reportan una incidencia de 1.89 casos/1,000 RN
tamizados. Asi mismo, la SEMAR durante los afios del 2012 al 2014 estudi6 a
una poblacion de 5,205 y reportd una incidencia de 0.96 casos/1,000 RN

tamizados.

En el estado de Nuevo Ledn anteriormente se incluia dentro del programa
de tamiz metabdlico ampliado que constaba de una deteccibn de 39
enfermedades, se realizaba en los hospitales de la Secretaria de Salud y se llevé
a cabo del 2011 al 2015. Actualmente son pocos los datos que existen a nivel

regional y nacional sobre la prevalencia e incidencia de esta enfermedad.

CAPITULO Il

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA
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La deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa es de las

enfermedades metabdlicas enzimaticas mas frecuentes a nivel mundial.

Aunque no en todos los paises se considera de manera obligatoria el
tamizaje de esta patologia, en Nuevo Ledn a partir del 2011 comenzé el programa
de Tamiz Metabdlico Ampliado por parte de la Secretaria de Salud del estado

para detectar esta enfermedad de manera temprana.

Debido a que no se realiza de manera rutinaria el tamizaje para esta
enfermedad, los pacientes son diagnosticados de manera tardia al debutar con
alguna crisis hemolitica, siendo esta de las complicaciones mas frecuentes de la
enfermedad, en algunos casos requiriendo hospitalizacion y solicitar una bateria

de estudios mas compleja para llegar al diagndstico de deficiencia de G6PD.

Es por esto que el diagnosticarlo oportunamente mediante un tamiz
metabolico neonatal lograra mejorar el manejo de esta enfermedad que se basa

en la prevencion de las crisis hemoliticas, mediante recomendaciones médicas.

CAPITULO IV

JUSTIFICACION

La informacion que se tiene sobre la incidencia de la deficiencia de G6PD

17



en la poblacién pediatrica en nuestro pais, asi como en el estado de Nuevo Ledn,
es escasa. Tampoco existen estudios sobre la evolucién clinica y seguimiento de
estos pacientes en nuestro pais, tanto en el periodo neonatal, infancia y la

adultez.

Al obtener los datos de este programa estatal sobre la incidencia de la
enfermedad, nos permitirq calcular la incidencia en el estado de Nuevo Leén y
tener una cohorte de seguimiento mas extensa de estos pacientes.
Posteriormente podremos determinar las caracteristicas clinicas de nuestra

poblacién para ofrecer una mejor calidad de atencion.

En México no se conoce la incidencia de esta patologia y el beneficio de
la deteccion temprana, por lo que la informacion obtenida en este estudio pudiera
servir de base para establecer una politica nacional para incluirla en el programa

de Tamiz Neonatal.

CAPITULO V

OBJETIVOS

OBJETIVO GENERAL

18



e Estimar la incidencia de la deficiencia de G6PD en una cohorte

retrospectiva en el estado de Nuevo Leon.

OBJETIVO SECUNDARIOS

Identificar los casos de tamizaje positivo para deficiencia de G6PD.

Identificar los casos confirmados de deficiencia G6PD.

Determinar la cantidad de falsos positivos ante una segunda toma de

muestra para determinar la deficiencia de G6PD.

Comprar nuestra incidencia reportada contra la de otros paises.

CAPITULO VI

MATERIAL Y METODOS

Tipo de estudio

19



Fue un estudio retrospectivo longitudinal de los resultados de pacientes
incluidos en el programa del tamiz metabdlico ampliado neonatal de la Secretaria
de Salud de Nuevo Le6n en un periodo de cuatro afios, comprendido del afio

2012 al 2015.

Poblacion de estudio

La poblacién incluida en este estudio fue el total de universo, todos los
recién nacidos de los distintos hospitales de la Secretaria de Salud de Nuevo
Ledn, independientemente de la edad gestacional y peso al nacimiento, se
encontraran hospitalizados en alojamiento conjunto o en las unidades de
cuidados intensivos / intermedios neonatales, a los cuales se les haya realizado
el tamiz metabodlico ampliado y se encontraran todas las variables requeridas

para el estudio.

La recoleccion de las muestras de sangre en papel filtro (tarjeta de Guthrie)
para el analisis se obtuvo mediante la puncién del talon en el lugar de nacimiento
de los neonatos. Estas muestras fueron enviadas y procesadas en el laboratorio
de Genética Bioquimica del Hospital Universitario “José Eleuterio Gonzalez”

localizado en la ciudad de Monterrey, Nuevo Ledn, México.

Medicién de la actividad de G6PD

20



Las muestras fueron procesadas después de su recepcion en nuestro
centro, el andlisis bioquimico fue la determinacion cuantitativa in vitro por medio

de inmunofluorescencia de la actividad enziméatica de la G6PD.

Se utilizo el kit automatizado GSP neonatal G6PD de Perkin Elmer®, y asi
como lo establece la prueba, los intervalos de referencia y los valores cohorte se

estandarizaron por el propio laboratorio.

Se fijaron de este modo los titulos positivos de la prueba, los hombres se
consideraron positivos cuando resultaron con un valor menor a 1.6 U/gHb y a las

mujeres cuando se reportaban menores a 1.9 U/gHb.

Posterior a la obtencion de un primer resultado positivo en la prueba de
tamizaje, se llamaron a los pacientes para la realizacion de una segunda prueba

por el mismo método con el fin de confirmar el diagndstico.

Al tener ambas pruebas positivas, se seguia un protocolo de accion en
donde se citaba a los pacientes a la consulta de hematologia pediatrica y genética

para continuar con el seguimiento del paciente.

Al acudir a las citas, los pacientes eran evaluados con una biometria
hematica inicial, asi mismo se les brindaba informacion sobre su enfermedad,
asesoramiento genético e indicaciones de urgencia para acudir al hospital.

Ademas, se les entregaba un triptico en donde, aparte de lo dicho anteriormente,
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incluia una lista de medicamentos y alimentos que deben evitar este tipo de

pacientes (anexo 1).

Debido a que la realizacion del tamiz neonatal es una practica de caracter
obligatorio a nivel nacional de acuerdo a la Norma Oficial Mexicana NOM-034-
SSA2-2002: Para la prevencion y control de los defectos al nacimiento, la
obtencion de las muestras de sangre solo se tomo con el consentimiento verbal

de las madres de los recién nacidos.

Este trabajo fue sometido y aceptado por el comité de ética en
Investigacion del Hospital Universitario “Dr. José Eleuterio Gonzalez” con un

numero de aprobacién de PE18-00001.

Analisis Estadistico

El andlisis se realizo utilizando el paquete estadistico datos con el
Software SPSS v24 para Windows y se utiliz6 estadistica descriptiva con
frecuencias y medidas de tendencia central segun corresponda. Se evaluaron los
riesgos y diferencias con pruebas paramétricas y no paramétricas dependiendo

de las caracteristicas de las variables.
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CAPITULO VII

RESULTADOS

Fueron incluidos un total de 96 mil 152 recién nacidos, a quienes se les
realizé el tamiz neonatal metabdlico ampliado en los hospitales de la Secretaria
de Salud de Nuevo Leon, en el periodo comprendido de enero de 2012 a

diciembre de 2015.
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En un primer analisis, 566 pacientes de los 96,152 resultaron positivos
para la deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa en la prueba de tamizaje.
A estos casos positivos, se les solicitod la toma de una segunda muestra para la

confirmacion de la deficiencia de G6PD.

De estos 566 pacientes, 384 pacientes resultaron positivos en la segunda
toma, representando un 67.8% de todos los positivos en la primera prueba. De
los 182 restantes, 85 pacientes resultaron negativos (15%) y 97 pacientes no

acudieron a una segunda recoleccion de muestra (17.2%).

SEGUNDA TOMA DE MUESTRA

No acudieron: 97

Negativos:
85
0,
15% Positivos:
384
68%

m Positivos: 384 m Negativos: 85 = No acudieron: 97

Figura 4 Grafica representativa del segundo andlisis de muestras.

24



En total, de los 566 que resultaron positivos en la primera toma, se
recibieron 469 muestras en la segunda captura, que corresponde a un 82% del

total de los positivos en la primera toma.

600

500 -

400 -
™ No Recibidas 18%

300 -
M Recibidas 82%

200 -

100 -

Segundas muestras solicitadas
Figura 5 Grafica de las segundas muestras solicitadas.

Con esto confirmaron 384 pacientes deficientes de actividad de G6PD, 348
fueron masculinos equivalente a un 88.6% y 36 pacientes fueron femeninos

representando un 11.4%.

POSITIVOS CONFIRMADOS: 384

36
® Masculino 88.6%

» Femenino 11.4%
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Figura 6 Gréfica de los pacientes confirmados con deficiencia de G6PD.

Con los datos de 96,152 pacientes tamizados en total y 384 pacientes
confirmados, se calculo una incidencia de 3.99 casos deficientes de G6PD por

cada 1,000 recién nacidos tamizados.

Tasa de incidencia: Numero de casos de un evento x 1,000 = 3.99 casos por

Poblacion en riesgo cada 1,000 hab.

CAPITULO VI

DISCUSION

En México existen pocos datos precisos sobre la incidencia de la
deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa. Con nuestro estudio en Nuevo
Ledn, con una muestra significativamente representativa del estado con 96,152
recién nacidos, se pudo determinar una incidencia de 3.99 casos por cada 1,000

recién nacidos tamizados.
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Sin embargo, se debe tomar en cuenta que un 18% de las segundas
muestras solicitadas no fueron obtenidas, lo cual pudiera estar subestimando el

resultado de nuestra incidencia calculada.

Una consideracién especial en nuestro estudio es que durante el afio 2015
el niumero de neonatos tamizados fue menor en comparacion con los afios
previos. Esto se debié a que durante este afio el programa del tamiz neonatal
metabdlico ampliado estaba por retirarse de los servicios de salud del estado de
Nuevo Leon. Por lo tanto, podriamos deducir que la incidencia en nuestro estudio
pudiera ser mas alta y estarse subestimando debido a la falta de tamizaje en los

recién nacidos en el afios 2015.

Si bien la incidencia en el estado de Nuevo Ledn no es de las mas altas
reportadas en la literatura mundial, como lo son las zonas subsaharianas y del
medio oriente el nimero, el nUmero de personas diagnosticadas a nivel nacional

seria considerable.

Segun el INEGI, en el afio del 2018 nacieron un total de 2,162,535
personas y especificamente en nuevo leén fueron 93,866 habitantes. Si
utilizamos la incidencia de nuestro estudio, se podrian estar presentando mas de
8,000 casos nuevos de deficiencia de G6PD anuales a nivel nacional y mas de

350 casos por afio en el estado de Nuevo Leon.

En estudios previos se ha observado una frecuencia promedio en México

de 6.78 casos por cada 1,000 recién nacidos y 3.97 casos por cada 1,000 recién
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nacidos en el estado de Nuevo Leo6n (1). Los estados con incidencias mas altas

reportadas son las entidades federativas de Tabasco y Campeche.

No obstante, se debe considerar que nuestro pais cada vez es mas
heterogéneo genéticamente debido a la migracidon de las personas por lo que la

incidencia pudiera verse incrementada debido a esto.

Para determinar si la deteccion de deficiencia de glucosa-6-fosfato
deshidrogenasa a través del tamiz metabdlico se debe implementar como medida
estandar en nuestro pais, primero se debe determinar su idoneidad y rentabilidad.
Para establecer esto, existen criterios para las pruebas de tamizaje en los recién

nacidos que son propuestos por Thompson & Thompson (19).

Los criterios 6 y son los siguientes:

1. Eltratamiento tiene que estar disponible.

2. Que se haya demostrado que el inicio temprano del tratamiento antes de que
se manifiesten los sintomas reduce la gravedad de la enfermedad.

3. Sila observacion y el examen fisico de rutina revela o no el trastorno, por lo
que se requiera de una prueba diagndstica en especifico.

4. Si existe una prueba de laboratorio rapida y econdmica que sea altamente
sensible y especifica.

5. Sila afeccion es frecuente y lo suficientemente grave como para justificar el
gasto de la deteccién de la enfermedad (concepto conocido como costo-

efectividad).
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6. Sila infraestructura social es adecuada para informar a los padres y médicos
del recién nacido sobre los resultados de la prueba de deteccion, confirmar
los resultados de la prueba e instituir el tratamiento y el asesoramiento

adecuados.

El tratamiento se basa en la prevencion de las crisis hemoliticas. Sin
embargo, cuando se llega a presentar alguna el tratamiento se basa en la
hidratacion del paciente, en ocasiones intravenosa, retirar el factor
desencadenante en caso de que sea algun medicamento / alimento o instaurar

el tratamiento contra la infeccidn presentada.

En un paciente sin antecedentes familiares y que se reciba como un recién
nacido sano es practicamente imposible hacer el diagnéstico de una deficiencia
de G6PD con los datos clinicos, por lo tanto, una prueba de tamizaje es necesaria

en este sentido.

Aunque para esta enfermedad no existe una cura, las secuelas de un nifio
con una hiperbilirrubinemia de dificil control como es el kernicterus, es un
contribuyente de importancia de morbilidad y mortalidad del recién nacido en los
bebés con deficiencia de G6PD y esto deberia ser por si solo un impulso

suficiente para comenzar las medidas preventivas.

La aparicion de kernicterus podria frenarse evitando profilacticamente los
desencadenantes e instigando rapidamente el tratamiento de las infecciones.

Esto se lograria con el diagnostico oportuno de la deficiencia de G6PD.
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No obstante, a pesar de que la deficiencia de G6PD es uno de los
trastornos metabolicos hereditarios mas comunes, se desconoce como ya lo
hemos mencionado anteriormente la magnitud del problema, no solo en México,
sino también en América del norte y no se ha determinado con exactitud la
incidencia de hiperbilirrubinemia severa en recién nacidos con deficiencia de
G6PD o en ningun subgrupo con un alto potencial de deficiencia de G6PD en

Ameérica del norte.

Para esto, seria necesario un gran estudio epidemiolégico de la
hiperbilirrubinemia neonatal asociada a la deficiencia de G6PD y en subgrupos
de poblacion de alto riesgo para dilucidar las verdaderas dimensiones del

problema.

En consecuencia, el quinto criterio para el cribado neonatal de la
deficiencia de G6PD no se cumple del todo hasta que se realice una investigacion

suficiente.

Por lo tanto, es relevante la determinacion de los costos y beneficios de la
deteccion sistematica de G6PD para reducir la carga de la poblacion de
hiperbilirrubinemia peligrosa. La contribucion que haria la deficiencia de G6PD a

la incidencia actual de kernicterus en México subraya el mérito de dicho estudio.

La deteccion temprana de la deficiencia de G6PD es relevante para
determinar los niveles de fototerapia e intercambio de tratamiento de transfusion
en estos pacientes. Ademas, se pudiera mejorar la evaluacion del riesgo de

hiperbilirrubinemia severa posterior con pruebas de bilirrubina previas al alta en
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el recién nacido, sin embargo, se necesitan mas estudios para comprobar lo

antes dicho.

El costo del tamiz metabdlico ampliado en los servicios de salud de Nuevo
Ledn es de 400 pesos para 39 enfermedades lo que representaria un bajo costo
incluir solamente la deteccion de la deficiencia de glucosa-6-fosfato

deshidrogenasa a nivel nacional.

En el estado de Nuevo Ledn se encuentran dos instituciones publicas en
donde se tiene cobertura por parte del seguro popular y que cuentan con
hematd6logos pediatras y genetistas que pueden dar seguimiento a este tipo de
pacientes y desarrollar la técnica de la prueba de tamizaje para su deteccion y
posterior confirmacion. Uno de ellos es nuestro Hospital Universitario “Dr. José
Eleuterio Gonzalez” y el otro es el Hospital Regional Materno Infantil de Alta

Especialidad.

A pesar de lo mencionado anteriormente, el Comité de Trabajo de la
Organizacion Mundial de la Salud sugirié que la deteccion de G6PD se instituya
en grupos de poblacién con una incidencia de G6PD masculina de 3 a 5% o mas,

sin embargo, es una recomendacioén emitida en el afio de 1979.

Se podria proponer a manera de iniciativa, comenzar con un programa
piloto en el cual se tamizaran al menos los pacientes con antecedentes familiares,
recién nacidos con ictericia con poca respuesta a la fototerapia o que tengan

algun origen étnico de riesgo. Con esta informacion podrian comenzar a
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realizarse estudios de costo — beneficio, lo que ya ha sido demostrado en otros

paises.

Dado que el tratamiento se basa en la prevencion, el diagnostico temprano
de esta patologia nos permitira ofrecer informacion para la prevencion de las

crisis antes de que sucedan.

CAPITULO IX

CONCLUSION

Las complicaciones asociadas a esta enfermedad pueden ser prevenidas

si se diagnostican a una edad temprana.

Por su frecuencia deberia considerarse su inclusiéon en el tamiz metabdlico

neonatal en nuestro pais. Por lo cual se propone realizar estudios de costo —
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beneficio para establecer la inclusion de esta enfermedad en el tamiz metabdlico

gue se realiza en el pais.

CAPITULO X
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Sustancias que se

deben evitar en las HOSPITAL

personas con UNIVERSITARIO

deficiencia de G6PD HEMATOLOGIA
] e

FACULTAI? DE MEDICINA

MEDICAMENTOS

Acido acetil zalicilico

(ASPIRINA}

Piramidina

Deficiencia de Glucosa
Sulfametoxazol (BACTRIM)

6 Fosfato deshidrogenasa
Acido nalidixice /i £
Dimercaprol
Quinidina

Prebenecid

—— K2 AARN

E

Vitamina K sintética EXTH P
| tiEsiaioiogis |
ALIMENTOS J J - —
Habas Av. Madero y Gonzalitos
. Caol. Mitras Centro CP 64480
Achiote Monterrey, ML
Colorantes o www hematologia-uanl.com
Ropa guardada con naftalina Telefono: 36756718 y 23488510
Fax: 8675-8717 .
Informacion del
padecimiento
® Hoja?2
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;Qué es la deficiencia
de Glucosa 6 Fosfato

Deshidrogenasa?
I

2Qué hace la G6PD on la

sangre?

La GEBFD se encuentra en las
células rojas que son  las
encargadas de transportar
oxigeno por el cusrpo a fravés
de la sangre. La GBPD sirve
como protecior contra ciertas
sustancias oxidantes que
pusden encontrarse &n
alimentos o medicinas y que
pusden destruir 3 las células

i i.\_f“)
Fas
- :Cuando causa preblemas la
- deficiencia de la GEPD?
-
En los recién nacidos que son
hijos de una madre deficiente

rojas, esic se llama hemdlisis y pusden tener ictericia  al
Glucosa 6 fosfato se B?Mia con una p.igmen‘tad:'m nacimiento, es ligeraments
deshidrogenasa amarilla de la piel llamada mayor en los nifios varones y
~ ictericia pusde tener ceras
Es uma sustancia gque se . .

consecuencias si no se trata a
EHGJE-I'YtI'E en  todo el tiempo. Muchos bebés con
[?-rgamsmn. Bl-gum?s personas En lkos adultos y en los nifios deficiencia son diagnosticados
tiene menar canlfdad que lo mayores generalmente  se por esta razén, por la ictericia.
nomal en las celulas de la presenta con hemdlisis & ictericia Antes del afio de edad deben
sangre, esto es llamado pero siempre relacionada a la evitarse  algunas  sustancias
deficiencia G_EFD (Glucosa & ingesta de sustancias incluidas como: la naftalina que puede
Fosfato Deshidrogenasa) en la lista, y =l paciente se quedar impregnada en la ropa
;Como se descubrié mi cbserva palide o ictérico, pue.de del bebea. Para ofras
deficiencia de GEPD? tener dolor de espalda y orina sustancias revise |a lista anexa

muy obscura incluida en este folleto.

Fue encontrada durante el
tamiz mecnatal que sirve como
una prueba para otras
enfermedades metabdlicas vy
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