
Caso clínico
Niño de 6 meses nacido de un emba-

razo controlado, no complicado, con
edad gestacional de 40 semanas, Apgar
9 -10, peso: 3,560 Kg, parto inducido y
eutócico. Sin antecedentes familiares de
interés. Durante el periodo neonatal
precoz presenta anemia con hemoglo-
bina: 9,8 gr/dl, sin incompatibilidad de
grupo ni de Rh. Fue transfundido en la
unidad de neonatal en dos ocasiones y
dado de alta al 15º día de vida con una
hemoglobina de 17 gr/dl. 

En el control del niño sano del pri-
mer mes de vida presenta un peso,
longitud y perímetro cefálico en el
percentil 50. A la exploración sólo se
evidenciaba palidez de piel, siendo el
resto normal.

A los 2 meses de vida se acentúa la pa-
lidez motivo por el cual acude a urgen-
cias del hospital de referencia, donde se

le realiza un hemograma:  hemoglobina:
3,4 gr/dl, volumen corpuscular medio
100 fl, reticulocitos 1%; el número de
leucocitos y plaquetas fue normal. A la
exploración física persistía la palidez de
piel sin síntomas ni signos de insuficien-
cia cardíaca, ni de hemólisis y tampoco
había sangrado evidente. Es ingresado
para recibir dos nuevas transfusiones
sanguíneas e iniciar el estudio de su ane-
mia. La hemoglobina de control a los 7
días era de 9,7 gr/dl, con 1,2% de reti-
culocitos; resto de líneas celulares nor-
males. Sideremia 281 mg/dl.

Se solicitan serologías de Epstein-Barr,
citomegalovirus, herpes virus tipo 6 y
parvovirus 19 que fueron negativas; y
estudio citogenético con cariotipo mas-
culino normal. En el aspirado de médula
ósea se observa eritroblastopenia, con
escasos elementos eritroides y los pocos
que existen son proeritroblastos. Las se-

(223) 47

Revista Pediatría de Atención Primaria
Volumen III. Número 10. Abril/junio 2001

Anemia de Diamond Blackfan 
(anemia hipoplásica congénita)

R. Fernández Fernández*, ME. Domínguez Vega*
MD. Martín Álvarez**
*Pediatras del CS Las Rozas.

**Médico de familia del CS Las Rozas.
Área 6. Insalud. Madrid.



ries mieloide, megacariocítica y linfoide
son normales. 

Ante el resultado del estudio de la
médula ósea y la evolución clínica del
paciente es diagnosticado de anemia de
Diamond Blackfan y se inicia tratamien-
to con prednisona oral (2 mg/K/día). Al
mes la hemoglobina fue 8,2 gr/dl, sin
soporte transfusional (lo que sugiere
que el niño estaba respondiendo al tra-
tamiento con corticoides).

A los 6 meses de vida es visto de nue-
vo en la consulta de Atención Primaria y
se observa un peso en el percentil 75,
con una longitud y un perímetro cefáli-
co en percentil 50. Presenta un aspecto
cushingoide, sin ningún otro hallazgo a
la exploración física. En el momento ac-
tual la dosis de predinisona es de 1
mg/K a días alternos, permaneciendo la
hemoglobina en 9 gr/dl.

Discusión
La anemia de Diamond Blackfan o

aplasia pura de células rojas o anemia
hipoplásica congénita es una enferme-
dad hematológica poco frecuente, cuya
manifestación principal es una gran pa-
lidez que se inicia ya en la lactancia1. Las
alteraciones más características son:
anemia macrocítica, reticulocitopenia y
déficit o ausencia de precursores eritroi-
des en médula ósea, siendo las líneas

mielocítica y megacariocítica norma-
les1,2. Otros datos de laboratorio son:
eritropoyetina, vitamina B12, ácido fólico
y sideremia elevadas. El estudio de los
hematies revela un patrón de población
eritroide joven con hemoglobina fetal y
un incremento en la expresión del antí-
geno “i”; también en este trastorno es-
tá elevada la actividad de la adenosina
desaminasa 2.

La anemia hipoplásica congénita se
debe diferenciar de otras anemias en las
que el recuento reticulocitario sea bajo.
La anemia de la fase de convalecencia
de la enfermedad hemolítica del recién
nacido por incompatibilidad Rh3 o ABO4

puede, a veces, asociarse con una pobre
eritropoyesis, pero ésta se restablece
hacia las 5-8 semanas. En nuestro pa-
ciente no existía incompatibilidad y la
prueba de Coombs directa fue negativa
durante el embarazo. Además en la en-
fermedad hemolítica suele elevarse la
bilirrubina indirecta y aparecer ictericia
como manifestaciones más precoces.

Las anemias eritrocitarias puras pue-
den ser también adquiridas, caracteri-
zándose por reticulocitopenia y disminu-
ción en el número de precursores eritro-
citarios. Son raras en la infancia5. Las
causas más frecuentes son las enferme-
dades infecciosas víricas y especialmente
la infección por parvovirus B196 que es
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citotóxico para las células eritroides pro-
genitoras de la médula ósea. Otros virus
que causan supresión de la eritropoyesis,
aunque habitualmente también se afec-
ta alguna otra célula hematopoyética,
son el virus de Epstein-Barr, citomegalo-
virus, herpes virus tipo 6 y los virus de la
hepatitis A, B y C7, 8, 9 que habitualmente
se presentan pasados los primeros meses
de vida; en este paciente se descartaron
mediante serología.

La eritroblastopenia transitoria de la
infancia se puede diferenciar de la ane-
mia de Diamond Blackfan en su inicio
más tardío, la mayoría de ellos por enci-
ma de los 12 meses10, y en las diferencias
bioquímicas de los hematíes: presentan
un volumen corpuscular medio normal,
y la hemoglobina fetal y los niveles de
adenosina desaminasa no están eleva-

dos11. La mayoría de los niños con eritro-
blastopenia transitoria de la infancia se
recuperan en 1-2 meses y las recaídas
son infrecuentes. A veces son necesarias
transfusiones en casos de anemia grave,
pero los corticoides no tienen ningún va-
lor en esta enfermedad12, 13.

Los casos de aplasia de células rojas
de inicio más tardío, con anemia crónica
arregenerativa y pobre respuesta reticu-
locitaria, pueden erróneamente inter-
pretarse como anemia ferropénica14 da-
da la edad de presentación y la frecuen-
cia de esta última; sin embargo la au-
sencia de hipocromía, la macrocitosis, y
el aumento de hierro en sangre periféri-
ca en la anemia hipoplásica, junto con el
estudio de la médula ósea establecen el
diagnóstico de certeza de esta enferme-
dad 1, 2.
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