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Resumen

Nota clinica

Hipoxemia como unica manifestacion de hemoglobinopatia
estructural
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Las hemoglobinopatias son resultado de mutaciones en los genes responsables de la estructura mole-
cular de la hemoglobina. Tienen una expresividad clinica muy variable: desde minimamente sintoma-
ticas a patologia grave. Presentamos el caso de un nifio de tres afios ingresado por una neumonia ati-
pica con hipoxemia que, tras 11 dias de ingreso, mantiene saturaciones periféricas de oxigeno (SpO,)
de 92-94% sin otra sintomatologfa, exploracion fisica y estudio cardiopulmonar normal. En el segui-
miento ambulatorio persiste la desaturacion periférica con gasometria y cooximetria arterial normal.
El padre del paciente presenta los mismos hallazgos tanto en la pulsioximetria como en la gasometria
arterial. Ante la sospecha de una hemoglobinopatia estructural se realiza estudio genético y electrofo-
rético detectdndose la presencia de hemoglobina Arta.
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Abstract

Hypoxemia as the only manifestation of structural hemoglobinopathy

Structural hemoglobinopathies are the result of gene mutations that cause alterations in the molecu-
lar structure of hemoglobin. They have a very variable clinical expression: from minimally symptomatic
to severe pathology. We present the case of a 3-year-old boy admitted for atypical pneumonia with
hypoxemia who, after 11 days of admission, maintained peripheral oxygen saturations (SpO,) of 92-
94% without other symptoms, physical examination and normal cardiopulmonary study. In outpatient
follow-up, peripheral desaturation persists with gasometry and normal arterial co-oxymetry. Patient’s
father with the same findings in pulse oximetry as in arterial blood gases. When a structural hemog-
lobinopathy was suspected, a genetic and electrophoretic study was performed, detecting the presen-
ce of hemoglobin Arta.

INTRODUCCION

clinicamente leves. Se diagnostican mediante elec-

Las hemoglobinas estructuralmente anémalas van

troforesis y confirmacion genética. Se suele sospe-
char tras la realizacion de un diagnostico diferen-
cial amplio. Se presenta el caso de un escolar de

a sufrir, dependiendo de la localizacion de laaltera- 353705 con hipoxemia persistente al que, tras estu-

cion genética, cambios en la estabilidad, solubili-  dio complementario, se diagnostica de hemoglobi-

dad y funcion. En su mayoria son asintomaticas o~ nopatia estructural tipo Arta.
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CASO CLINICO

DISCUSION

Paciente de tres afios y medio que acude a Urgen-
cias por tos perrunay estridor con hipoxemia aso-
ciada. Afebril en todo momento. Tras administrar
tratamiento habitual para laringitis moderada me-
jora claramente la clinica, pero persiste una satura-
cién periférica de oxigeno (SpO,) de 90-92%. Se
realiza una radiografia de térax con hallazgos com-
patibles con neumonia atipica asociada. Dada la
persistencia de la hipoxemia, se decide su ingreso
para tratamiento antibidtico y oxigenoterapia. Du-
rante su estancia hospitalaria llama la atencién
una auscultacion pulmonar completamente nor-
maly ausencia de signos de dificultad respiratoria,
pero persiste la hipoxemia de 91-94%. Tras 11 dias,
es dado de alta con revisién por Neumologia Pedia-
trica, en la que mantiene SpO, similares sin reper-
cusién clinica. Se pauta tratamiento con corticoi-
des inhalados durante un mes sin respuesta. Se
completa estudio con una valoracién cardioldgica
normal, serologias de neumonia atipica negativas
y anticuerpos antinucleares negativos. A nivel he-
matoldgico, presenta una leve anemia normociti-
ca, un adecuado perfil férrico con hemoglobina Fy
A2 en porcentajes normales. Se realiza una gaso-
metria arterial con presién de O, de 105 mmHg y
cooximetria con saturacion de O, de 99%, oxihe-
moglobina de 94%, carboxihemoglobina de 3,2%y
metahemoglobina 2,3%. Dada la discrepancia en-
tre la pulsioximetria y la gasometria arterial, y ante
la sospecha de una posible hemoglobinopatia es-
tructural, se comprueba SpO, en la hermana, la
madre y el padre, presentando este ultimo valores
similares a los de su hijo. Se le realiza gasometriay
cooximetria arteriales que resultan ambas tam-
bién normales.

Se solicita estudio de hemoglobinopatias median-
te electroforesis y estudio genético al Hospital Cli-
nico de Madrid en el que se detecta la presencia,
tanto en el paciente como en su padre, de hemo-
globina Arta en estado heterocigoto, hemoglobina
inestable con afinidad reducida por el oxigeno™.
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Las hemoglobinopatias son alteraciones de la glo-
bina secundarias a mutaciones genéticas, cuya
consecuencia puede ser una modificacion estruc-
tural (hemoglobinopatias estructurales) o una dis-
minucién de la sintesis de una cadena globinica
estructuralmente normal (talasemias).

En la actualidad se conoce la existencia de cientos
de hemoglobinopatias estructurales® que, depen-
diendo de la localizacion de la mutacidn, presenta-
ran una alteracion diferente en su conformacion.
Dicha alteracion puede determinar cambios en la
solubilidad y movilidad electroforética, variacion
de la estabilidad o alteracion de la afinidad por el
oxigeno (tanto aumentada como disminuida). Son,
en su mayoria, asintomaticas, cursando a veces
con ligera cianosis. Existen mas de cuarenta va-
riantes de hemoglobinas de baja afinidad por el
oxigeno, la mitad de ellas inestables. La hemoglo-
bina Arta es una de las variantes con ambas carac-
teristicas. A causa de una mutacion puntual en el
coddn 45 de la cadena beta de la globina (cambio
de fenilalanina por cisteina) se forma una hemo-
globina inestable y de baja afinidad por el oxigeno.
El diagnostico se realiza por medio de la electrofo-
resis y estudio genético.

La pulsioximetria nos permite obtener la frecuen-
cia cardiaca y SpO, de manera inmediata®. Sin em-
bargo, si la causa subyacente de una SpO, baja es
una anomalia en la hemoglobina no conocida pre-
viamente, puede interpretarse erroneamente o con-
ducir a examenes innecesarios. La pulsioximetria
emplea dos longitudes de onda* para calcular los
valores de saturacion de la hemoglobina (940 nm la
hemoglobina oxigenaday 660 nm la hemoglobina
desoxigenada), por lo que la presencia de una va-
riante de hemoglobina con un espectro de absor-
cion modificado puede provocar lecturas incorrec-
tas de SpO,
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CONCLUSION

En Pediatria las hemoglobinopatias, deben incluir-
se en el diagndstico diferencial de las causas de
hipoxemia en caso de hallazgos poco congruentes
para evitar retrasos en el diagnéstico y realizacion
de pruebas excesivas.
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