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RESUMEN

Introduccién: El déficit de glucosa 6 fosfato es el defecto enzimatico mas
comun a nivel mundial en pediatria. En Ecuador no existen estudios
respecto a la prevalencia de este defecto. Su padecimiento dispone a la
poblacién en general a posibles complicaciones si no se realiza la debida
prevencion de crisis. Por lo que se hace necesario conocer la realidad de
esta patologia en el Ecuador y se toma este problema como punto eje para
este estudio. Métodos: El disefio del estudio es observacional, retrospectivo,
transversal y descriptivo durante los afios 2019-2020 en el que se incluye a
los pacientes pediatricos atendidos en el hospital Roberto Gilbert con
diagnéstico de anemia y que cumplen criterios de inclusion. Resultados: La
poblacion con diagndstico de anemia por déficit de glucosa 6 fosfato durante
los 2 afos de estudio en el hospital Roberto Gilbert es de 161 pacientes, se
obtiene una prevalencia del 4.1%. Conclusiones: El déficit de glucosa 6
fosfato esta ligado al sexo masculino. La variante 1l de la Clasificacion de la
OMS de la enzima glucosa 6 fosfato es la predominante en la poblacién
pediatrica del Ecuador incluida en este estudio. El grupo etario prevalente de
los pacientes con este déficit es de 1 a 3 afios. Todos los pacientes
diagnosticados con esta patologia que requieren hospitalizacion por
hemolisis aguda secundaria a algun desencadenante requieren transfusion

sanguinea.

Palabras clave: anemia, déficit de glucosa 6 fosfato (G6PD), eritrocito,

prevalencia, nifios, favismo.



ABSTRACT

Introduction: Glucose-6-phosphate deficiency is the most common enzyme
defect worldwide in pediatrics. In Ecuador there are no studies regarding the
prevalence of this defect. His condition disposes the population in general to
possible complications if proper crisis prevention is not carried out.
Therefore, it is necessary to know the reality of this pathology in our country
and this problem is taken as the axis for this study. Methods: The study
design is observational, retrospective, cross-sectional and descriptive during
the years 2019-2020, in which pediatric patients treated at the Roberto
Gilbert hospital with a diagnosis of anemia and who meet the inclusion
criteria are included. Results: The population diagnosed with anemia due to
glucose-6-phosphate deficiency during the 2 years of study at the Roberto
Gilbert hospital is 161 patients, a prevalence of 4.1% is obtained.
Conclusions: Glucose-6-phosphate deficiency is linked to male sex. Variant
I of the WHO Classification of the enzyme glucose 6 phosphate is
predominant in the pediatric population of Ecuador included in this study. The
prevalent age group of patients with this deficit is 1 to 3 years. All patients
diagnosed with this pathology who require hospitalization for acute hemolysis
secondary to some trigger require a blood transfusion.

Keywords: anemia, glucose-6-phosphate deficiency (G6DP), erythrocyte,

prevalence, children, favism.
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1. INTRODUCCION

El déficit de glucosa 6 fosfato es el defecto enzimatico mas comun a nivel
mundial en pediatria (1-2,3). Sin embargo, se revisaron datos en el Instituto
nacional de estadisticas y censos de ecuador (INEC), reportes o estadisticas
de morbimortalidad de enfermedades del Ministerio de salud de Ecuador
(MSP), ademas de repositorios nacionales de universidades, y estudios
publicados en la web y no se obtuvo datos sobre prevalencia de esta
patologia en Ecuador, en la poblacion pediatrica especificamente. Su
padecimiento dispone a la poblacién en general a posibles complicaciones si
no se realiza la debida prevencion de crisis que conllevan a alguna
hospitalizacion o tratamiento especifico que demanda a su vez gastos de
salud publicos y/o privados. Es importante, ademas, conocer también los
posibles desencadenantes de crisis de manera que la poblacion y sus

familiares los conozca con el fin de evitarlos.

Por ende, se hace necesario conocer la prevalencia de esta patologia en el
Ecuador y se toma este problema como punto eje planteado para este
estudio. Se pretende entonces, determinar cuél es la prevalencia del déficit
de glucosa 6 fosfato en la poblacion pediatrica con anemia atendida en el
hospital Roberto Gilbert durante un periodo de tiempo. Conocer la realidad
del Ecuador sobre esta patologia, otorga a sus habitantes y personal de
salud las herramientas necesarias para la realizacion de planes de

prevencion de las posibles complicaciones en los nifios.



2. EL PROBLEMA
2.1. Identificacion, Valoracién y Planteamiento

El déficit de glucosa 6 fosfato es el defecto enzimatico mas comuan a nivel
mundial (1-2,3,4,5), se ha estudiado su prevalencia y realmente se muestra
valores similares en distintos paises. Sin embargo, el valor puede descender
algo en algunos paises desarrollados, puesto que tienen mayor
disponibilidad de recursos de promocion, informacion y deteccion a tiempo

para prevencion de complicaciones de la enfermedad.

En un estudio retrospectivo de los resultados del programa de tamiz
neonatal de la Secretaria de Salud de México efectuado del 20 de mayo de
2017 al 31 de mayo de 2018, se obtuvo un resultado de prevalencia en dicho
pais de 4.26% (6).

Se revisaron datos en el Instituto nacional de estadisticas y censos de
ecuador (INEC), reportes o0 estadisticas de morbimortalidad de
enfermedades del Ministerio de salud de Ecuador (MSP), ademas de
repositorios nacionales de universidades, y estudios publicados en la web,
no existen datos ni estudios previos de prevalencia de esta patologia en
poblacién pediétrica en el Ecuador, se hace evidente que la estadistica en el
pais es escasa, por lo que es necesario llevar un mejor registro en esta
poblacion, para realizacion de la respectiva informacion de los pacientes y
sus familiares, ademas de plantear la posibilidad de incluir el tamizaje de la
patologia y realizar estrategias preventivas con el fin de reducir las tasas de
complicaciones e ingresos hospitalarios por crisis hemoliticas, lo que

conlleva a su vez a mejorar la calidad de vida de estos pacientes.



3. OBJETIVOS
3.1. Formulacién del Problema

¢, Cudl es la prevalencia de pacientes con déficit de glucosa 6 fosfato en
pacientes pediatricos con anemia entre los 0 meses y 17 afios 11 meses 30

dias?
3.2. Objetivo General

Determinar la prevalencia de pacientes que presentan déficit de glucosa 6
fosfato en pacientes pediatricos menores de 17 afios 11 meses 30 dias, con
anemia atendidos en el hospital Roberto Gilbert durante el periodo 2019-
2020.

3.3. Objetivos Especificos
Identificar grupo etario que presenta esta patologia con mayor frecuencia.
Corroborar la asociacion de esta patologia con el sexo masculino.
Determinar la variante mas comun del déficit de glucosa 6 fosfato.

Establecer el porcentaje de pacientes que requieren hospitalizacion por crisis

hemoliticas.
Precisar el desencadenante mas comun de la crisis hemolitica.

Detallar el porcentaje de pacientes que requieren transfusion de globulos

rojos concentrados.

Reconocer el area de atencibn mas comun en los casos de deficiencia de
glucosa 6 fosfato (G6PD).



4. MARCO TEORICO
Definicién

La enfermedad por déficit de Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa (G6PD) es
una patologia hereditaria que esta estrictamente ligada al cromosoma X (1-
3,7).

Epidemiologia

Es una de las anemias hemoliticas hereditarias que presenta mayor
prevalencia en regiones tropicales y subtropicales del mundo, y es la
deficiencia enzimatica humana mas comun a nivel mundial, pues se estima
que afecta a mas de 400 millones de personas en el mundo (1-
3,5,8,9,10,11).

Mutacion del gen

La mutacion del gen causante de la deficiencia de esta enzima se encuentra
en el brazo largo del cromosoma X, por lo cual la enfermedad se presenta
principalmente en el sexo masculino (1-10,12,13). Los varones son
homocigotos para esta alteracion, es decir que pueden ser normales en la
actividad enzimética o deficitarios en la mayoria de los casos (4,12). Sin
embargo, en el caso de las mujeres, debido al efecto Lyon, pueden
presentarse casos de heterocigotas y se comportan como mosaicos, por lo
que también se han descrito casos clinicos de iguales caracteristicas al del
varén homocigoto (10-12,13).

Previa historia

En la historia, esta deficiencia fue descrita inicialmente en el afio de 1956 en
aquellos humanos que desarrollaban anemia hemolitica posterior al uso o
tratamiento con la medicacion primaquina contra la enfermedad de la malaria
(2-3,11). Este cuadro hemolitico que desarrollaban dichos pacientes se
presentaba de iguales caracteristicas al de aquellos que se daban en
pacientes que ingerian habas, o a los de los pacientes recién nacidos que
presentaban ictericia neonatal. Su determinacion cromosdmica se conoci6

en 1958, y las variantes electroforéticas se demostraron en 1962 (2-11,14).
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Presentacion clinica de la enfermedad

En cuanto a su presentacion clinica, ademés de la bioquimica e incluso la
genética es muy heterogénea (4,6). La sospecha de esta patologia radica
fundamentalmente en aquellos pacientes que presentan crisis hemoliticas
agudas y que tengan el antecedente de ingesta de habas, infecciones virales
o bacterianas, consumo de medicamentos antimalaricos o antibiéticos, y que
el cuadro clinico remita espontaneamente después de 4 a 5 dias (15,16). Se
debe tomar en cuenta que la disminucion tanto como la ausencia de la
enzima provocan vulnerabilidad de eritrocito al estrés oxidativo provocado
por algunos farmacos o la ingesta de habas (13,15). Entonces, su
presentacion clinica se da de manera variable, manifestdndose como crisis
hemolitica, siendo la mas clasica el favismo; de forma cronica no esferocitica

y como hiperbilirrubinemia neonatal (15).
Constituciéon de la enzima

La Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa (G6PDasa) es una enzima que se
localiza en el citoplasma de todas las células (12). Su forma activa se
presenta como dos mondémeros (homodimero) o cuatro monémeros (homo-
tetramero) (1,12). A su vez, cada mondémero esta formado por 515
aminoacidos y un peso molecular de 59.2 kilo daltones (1-9,15). Este
monomero tiene dos dominios criticos que son regiones para la funcién: el
primer dominio constituido por los primeros 198 aminoacidos y el sitio donde
se une la coenzima (NADP), y el segundo dominio lo forman del aminoacido
199 al 515, y el sitio activo de la union al sustrato (glucosa 6 fosfato) lo
conforman los residuos 198 al 206 (9-15,17).

Funcién de la enzima

La funcion principal de la enzima G6PDasa es catalizar la oxidacion de
glucosa 6 fosfato a 6-fosfoglucolactona, esto se logra con la reduccion de
Nicotinamida Adenina Dinucleétido Fosfato (NADP) a Nicotinamida Adenina
Dinucledtido Fosfato reducido (NADPH) (1-3,6).

En el glébulo rojo, la enzima G6PD permanece un promedio de vida de 62

dias. En el caso de los eritrocitos maduros y senescentes, estos presentan
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una reduccion fisioldgica en la actividad de la enzima G6PD y en estados de

alto estrés oxidativo estos eritrocitos pueden sufrir hemolisis (1-3,18).

La enzima participa en el primer paso de la via de las pentosas, es decir,
transforma casi el 10% de la glucosa-6-fosfato para la formacion de NADPH.
Entonces, se puede decir que la funcién primordial es mantener el poder
reductor de las enzimas Glutation reductasa y Catalasa, cuya funcién a su
vez es detoxificar los radicales superdxidos como el peroxido de hidrégeno
gue se forman en el intercambio de Oxigeno y diéxido de carbono (CO2)
(15-17,18,19).

Variantes de la enzima

La Organizacion Mundial para la Salud (OMS) desarrollo una clasificacién de
las variantes de la enzima basada en las caracteristicas bioquimicas y
movilidad electroforética donde se presentan 4 grupos principales
denominados G6PDB+ (variante normal o silvestre) G6PDA (variante
africana comun) G6PDA (variante africana rara) y G6PDMed (variante
Mediterranea) (12,15). Con el avance tecnologico de hoy en dia de la
biologia molecular se ha podido describir 200 mutaciones que producen
deficiencia de G6PD (5,12). Como algunas variantes bioquimicas de G6PD
mostraron tener una o dos mutaciones, la OMS implemento una nueva
clasificaciébn que considera el porcentaje de actividad enzimética residual y
las caracteristicas clinicas, como se muestra en el anexo, la Tabla 5 (5-
8,10,12,17,19).

Estudios de laboratorio

El valor de anemia puede presentarse de moderada a extremadamente
grave y en ausencia de otras anomalias hematologicas preexistentes, la
anemia es normocitica y normocrémica (7). También, la forma de los
glébulos rojos puede ser llamativa y se puede hallar los cuerpos de Heinz,
los cuales aparecen de manera transitoria, porque tienden a ser rapidamente

eliminados por el bazo (16).

La haptoglobina se reduce y puede ser indetectable. Los glébulos blancos

suelen ser moderadamente elevado, con un predominio de granulocitos. El
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recuento de plaguetas puede normal, mayor o moderadamente disminuido
(16). El nivel de bilirrubina es elevado, pero los niveles de enzimas hepéaticas

son generalmente normales (16).

Sin embargo, la certeza del diagndstico esta determinado por pruebas
confirmatorias de laboratorio tipo cualitativos (prueba de Beutler o “mancha
fluorescente” y electroforesis de G6PDasa), o el estudio cuantitativo como la
cuantificacion de actividad enzimatica residual; y el estudio de biologia
molecular para deteccion de mutaciones presentes en el gen G6PD que

determinan su genotipo (20).
Tratamiento

El tratamiento de esta patologia se basa en 3 ejes fundamentales: la primera
es anular causas que produzcan estrés oxidativo, la segunda es suplementar
con &cido félico y hierro a los pacientes que la padecen, y la tercera es no

realizar esplenectomia (1,12).

En el caso de pacientes que presenten anemia hemolitica aguda y favismo
se realizan transfusiones (21), pero en casos graves 0 que produzcan
sindrome anémico. Se debe tomar en cuenta la necesidad de realizar

hemodidlisis si hay falla renal aguda (20,22).

En el caso de ictericia neonatal leves, estos no requieren tratamiento; los
casos intermedios requieren fototerapia; y los casos graves requieren
transfusién de intercambio (16,21). Los recién nacidos con deficiencia de
esta enzima, se deben considerar como de alto riesgo y requerir mayor
vigilancia y un tratamiento mas intensivo de Hiperbilirrubinemia (1-7,16).

Es importante evitar la exposicion a drogas productoras de crisis hemoliticas
y se ha de indicar transfusibn de intercambio cuando se presenten

infecciones recurrentes (1-6,22).
Prevencion

Debido a que ictericia neonatal y la anemia hemolitica son las

manifestaciones mas comunes deficiencia de esta enzima, es importante



determinar la prevencion, para lo cual se considera primordial identificar a

las personas con la deficiencia (7-16,22).

Una vez que se sabe que una persona es deficiente de la enzima, se debe
evitar la exposicion a agentes que pueden desencadenar crisis. Es necesario
el uso del tamizaje de deteccién de la Deficiencia de la Glucosa 6 Fosfato
Deshidrogenasa, para la deteccion temprana de la enfermedad y prevencién
de posibles complicaciones (7-11,16,19).

Situacion en otros paises

En Latinoamérica, la deficiencia de glucosa 6 fosfato se centra en mayor
namero en las regiones costeras (8). Los niveles mas elevados de esta
deficiencia se encuentran en las provincias centrales y de la costa del sur de
Brasil (8). A nivel de paises tales como Argentina, Bolivia, Costa Rica,
México, Panama y Peru la frecuencia es menor al 1%; entre el 1 y 3% en
Belice, Republica Dominicana, Guatemala, Honduras y Guyana; y entre el 3
y 5% en Brasil, Colombia, El Salvador y Paraguay. Las mayores

prevalencias se calculan en Haiti (5,2%) y Venezuela (8,6%) (9,13).

En México, por ejemplo, la deteccién y caracterizacion bioquimica de la
deficiencia de G6PD se ha realizado desde 1968 y se ha determinado la
prevalencia de 0.95% (7). La deficiencia en dicho pais es heterogénea, tiene
como variante mas comun la G6PD A (1,8) y en un estudio en 10 estados

de la Republica Mexicana se encontraron 18 variantes (7).

En Ecuador existe pocos datos sobre la deficiencia de esta enzima, ya que
es una patologia poco frecuente y podria aumentar por la alta tasa de
inmigracion que ha sufrido los diferentes paises de américa y del mundo y
debera ser sospechada en todos aquellos que presenten la sintomatologia

asociada a los factores de riesgo (14,23).

Aunque en Ecuador existen pocos datos sobre la prevalencia por el déficit
enzimatico de la glucosa 6 fosfato, esta debe ser investigada ya que en el
pais existen enfermedades que se relacionan con la deficiencia de la
enzima; tal es el caso de la ictericia neonatal, la anemia y la malaria. El

Instituto nacional de estadisticas y censos junto al Registro estadistico de
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camas y egresos hospitalarios (INEC, 2018) mencionan a la ictericia
neonatal como la tercera enfermedad mas frecuente en menores de 1 afio
(23); siendo la misma una de las primeras manifestaciones clinicas
asociadas al déficit enzimatico de la glucosa 6 fosfato, por lo que esta
deberia ser un signo de alerta para descartar si esa sintomatologia se debe

0 No a esta patologia.
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5. MATERIALES Y METODOS
5.1. Disefio del estudio

El disefio del estudio es observacional, retrospectivo, transversal y

descriptivo.

Se incluyeron todos los pacientes pediatricos con anemia de todos los tipos
y de aquellos pacientes se determind aquellos que porten diagndstico de
déficit de glucosa 6 fosfato y que cumplen con los criterios de inclusién
atendidos en el Hospital Roberto Gilbert Elizalde en el periodo Enero 2019—
Diciembre 2020.

5.2. Criterios de Inclusion y Exclusion
Criterios de Inclusion

- Pacientes de 0 meses a 17 afios 11 meses 30 dias de edad con
diagnostico consignado de anemia, atendidos durante el periodo enero 2019
- diciembre 2020.

- Pacientes atendidos en todas las éareas del hospital Roberto Gilbert:

emergencia, hospitalizacion, consulta externa, con diagnéstico de anemia.
- Diagnostico confirmado de déficit de glucosa 6 fosfato.
- Historia Clinica completa.

Criterios de Exclusién

- Pacientes que cuenten con un solo resultado de glucosa 6

fosfato menor de 4 u/g de hemoglobina.

- Pacientes que cuenten con resultados de laboratorios externos

al hospital.

- Pacientes con determinacion normal de glucosa 6 fosfato.
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5.3. Variables de Estudio

Unidades,
Variable Indicador Categorias o Tipo/Escala
Valor Final
Variable de interés
Prevalencia de No. De pacientes Porcentaje Cuantitativa
déficit de con deficiencia de Discreta
glucosa 6 la enzima /Total de
fosfato en pacientes
pacientes con pediatricos con
anemia. anemia atendidos
en el Hospital
Roberto Gilbert
*100
Variables de caracterizacion
Glucosa 6 Valor de glucosa 6 Menorde 4 Cuantitativa
fosfato fosfato obtenido Mayor de 4 Dicotomica.
Tipo de Tipo de variante Clase | categorica
variante de Clase lI politbmica
glucosa 6 Clase llI
fosfato Clase IV
Clase V
Edad Tiempo transcurrido  Afios Cuantitativa
desde nacimiento Discreta
hasta el presente
estudio.
Sexo Sexo Masculino Cualitativa
Femenino Categorica
Nominal
Procedencia Lugar de Costa Categorica
nacimiento Sierra politbmica
Oriente
Galapagos
Exterior
Desencadenan Factores Alimentos Categorica
tes de crisis desencadenantes Farmacos politdmica
de crisis Infecciones
Transfusion de Transfusion de SI categorica
concentrados  glébulos rojos no dicotomica
de eritrocitos
en crisis
hemoliticas
Area de Area de atencion Emergencia Categorica
atencion en el Hospitalizacion politdmica

hospital

Terapia intensiva
Consulta externa
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5.4. Método de Recoleccion de Datos

El método de muestreo que se realizo fue no aleatorio puesto que se
revisaron todas las historias clinicas del sistema SERVINTE de
absolutamente todos los pacientes de edad pediatrica que portaban
diagnéstico de anemia por todas las causas y luego se determinaron y
separaron los datos de aquellos pacientes filiados con diagnostico de
anemia por déficit de glucosa 6 fosfato pero que cumplian con los criterios

de inclusién y exclusion presentados para el presente estudio.
5.5. Andlisis Estadistico

Para el analisis estadistico del presente estudio se usd una hoja para
recoleccion de datos con todas las variables presentadas y tomadas en
cuenta para el presente estudio en el programa Microsoft Excel X. A su vez,
una vez obtenidos dichos datos se realiz6 la estadistica respectiva con su
calculo de manera que las variables se demuestran en frecuencia con el

respectivo porcentaje.
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6. RESULTADOS

Tablal
Pacientes con diagnostico de Anemia atendidos en el Hospital Roberto
Gilbert (enero 2019 - diciembre 2020).

ANO DE ATENCION N= (%)
2019 3008 (77.44%)
2020 876 (22.66%)
Total 3884 (100%)

Fuente: Base de Datos Hospital Roberto Gilbert Elizalde 2019 — 2020

El universo total de pacientes con anemia por todas las causas se muestra
en la tabla 1, distribuido inicialmente por afio de atencion, siendo asi que en
el afo 2019 se atendieron 3008 pacientes, y en el 2020 fueron 876,

obteniendo un gran total de 3884 pacientes.

Tabla2

Prevalencia de pacientes con diagnostico de Anemia por déficit de
glucosa 6 fosfato atendidos en el Hospital Roberto Gilbert (enero 2019 -
diciembre 2020)

Poblacién pediatrica con N= 3884 (100%)

diagndstico de anemia.

Pacientes con anemia por déficit de 161 (4.1%)
glucosa 6 fosfato
Pacientes con diagnéstico de anemia 3723 (95.9%)

por otras causas

Fuente: Base de Datos Hospital Roberto Gilbert Elizalde 2019 — 2020

Dentro del universo de pacientes con diagnéstico de anemia, se realiz el
filtro respectivo de los criterios de inclusién y exclusion para el presente
estudio, obteniendo, asi como se muestra en la Tabla 2, que la subpoblacién
con diagnoéstico de anemia por déficit de glucosa 6 fosfato es de 161

pacientes, es decir, se obtiene una prevalencia del 4.1%.
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Tabla3
Caracteristicas de los pacientes con diagnéstico de Anemia por déficit

de glucosa 6 fosfato.

Caracteristicas n=161 (100%)

Sexo

Masculino 149 (92.5%)

Femenino 12 (7.5%)
Edad (grupo etario)
Menor de 1 mes 3 (1.9%)
1 mesalafo 16 (9.9%)
1 a 3 afios 75 (46.6%)
3 a 10 afios 43 (26.7%)
Mayor de 10 afios 24 (14.9%)
Procedencia
Costa 159 (98.8%)
Sierra 0
Oriente 1 (0.6%)
Galapagos 1(0.6%)
Exterior 0

Tipo de variante de glucosa 6 fosfato

Clase | 0 (0%)
Clase Il 95 (59.1%)
Clase Il 66 (40.9%)
Clase IV 0 (0%)
Clase V 0 (0%)
Area de atencion

Hospitalizacion 20 (12.4%)
Consulta externa 141 (87.6%)

Fuente: Base de Datos Hospital Roberto Gilbert Elizalde 2019 — 2020

En la tabla 3 se recogen las caracteristicas basales de la poblacién sobre la
cual se basa el presente estudio. El rango de edad mas comun en el que
consultaron por la patologia fue de 1 a 3 afios con 46.6%. La mayoria de los

pacientes proceden de la Costa de nuestro pais con el 98.8%. Asi mismo, el
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area de atencion mas frecuente de atencidn es la consulta externa del
hospital con 141 pacientes atendidos durante los dos afios de estudio, lo

cual corresponde al 87.6% de la poblacion.

Graficosl

Prevalencia de sexo en pacientes con diagnoéstico de anemia por déficit
de glucosa 6 fosfato atendidos en el Hospital Roberto Gilbert periodo
2019 - 2020.

PREVALENCIA DE SEXO EN PACIENTES

CON DEFICIT DE GLUCOSA 6 FOSFATO
EN POBLACION PEDIATRICA

= FEMENINO MASCULUNO

Fuente: Base de Datos Hospital Roberto Gilbert Elizalde 2019 — 2020

De la muestra de 161 pacientes predominé el sexo masculino en el 92.5%
de los casos, los porcentajes respectivos a cada sexo durante cada afio se

detallan en el gréfico 1.
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Gréficos 2
Prevalencia de tipo de variante enziméatica en pacientes con
diagnéstico de déficit de glucosa 6 fosfato atendidos en el Hospital
Roberto Gilbert periodo 2019 - 2020.

Prevalencia de tipo de variante
enzimatica en pacientes con diagnostico
de déficit de glucosa 6 fosfato atendidos

en el hospital Roberto Gilbert periodo
2019-2020.

0% 0% 0%
Clasel Clasell Claselll Clase lV ClaseV

Fuente: Base de Datos Hospital Roberto Gilbert Elizalde 2019 — 2020

El tipo de variante de glucosa 6 fosfato que se obtuvo con mayor prevalencia
en la poblacion de estudio es el de Clase Il con el 59.1%, estos resultados
se aprecian en el grafico 2, donde se detalla el porcentaje correspondiente a
cada tipo de variante.
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Tabla4d
Pacientes con diagnostico de déficit de glucosa 6 fosfato

hospitalizados durante el periodo 2019 — 2020.

_ N=20 (100%)
Factores y tratamiento.

Desencadenantes de crisis en pacientes que requirieron hospitalizacion.

Alimentos 14 (70%)
Farmacos 1 (5%)
Infecciones 5 (25%)

Transfusién de glébulos rojos concentrados en pacientes que

ingresaron por crisis hemoliticas.

Si requirié 20 (100%)
No requirio 0 (0%)

Fuente: Base de Datos Hospital Roberto Gilbert Elizalde 2019 — 2020

En la Tabla 4 se especifica que 20 pacientes (12.4% de poblacién con
diagnéstico de déficit de glucosa 6 fosfato) fue atendida en el area de
emergencia, ya que todos presentaron crisis hemoliticas y por ende
requirieron hospitalizacion. Se detalla ademas que la principal causa
desencadenante de estas crisis fue en su mayoria por la alimentacion en el
70% de los casos. También se demuestra que el 100% de estos pacientes
sub - estudiados requirieron transfusion de glébulos rojos durante la

hospitalizacion.

18



7. DISCUSION

De acuerdo con los resultados obtenidos notamos que la prevalencia de
la patologia estudiada es del 4.1% durante los dos afios de estudio. Se
puede correlacionar con otros estudios realizados en otros paises, donde
el valor es practicamente similar en prevalencia (8-9,13). Se corrobora
dicha prevalencia en la obtenida por Maldonado-Silva et al (6) en su
estudio realizado en México durante el 2018 donde reporta una

prevalencia de 4.2% en su poblacion estudiada.

Gbmez Manzo et. Al (8) describe en su estudio que la prevalencia de
esta patologia en paises tales como Argentina, Bolivia, Costa Rica,
México, Panama y Perd son menor al 1%; entre el 1 y 3% en Belice,
Republica Dominicana, Guatemala, Honduras y Guyana; y entre el 3 y
5% en Brasil, Colombia, El Salvador y Paraguay. Las mayores

prevalencias se calculan en Haiti (5,2%) y Venezuela (8,6%).

Ademas, en el contexto actual se debe mencionar que hasta el presente,
tal como lo describen Chuico Lopez et al (23) y Cevallos et al (14) en sus
respectivos estudios realizados, en Ecuador se presenta una prevalencia
de anemia por deficiencia de hierro aproximadamente del 6,6% de su
poblacién infantil, y se puntualiza que el 18.6% de la poblacién menor de
5 afios presentan anemia sin relacion alguna con la deficiencia de hierro,
por ende se hace necesario identificar otras causales que pudieran
conllevar a esta condicion tales como: las infecciones, deficiencias de
otros micronutrientes y causas genéticas asociadas al déficit de glucosa
6 fosfato. Pudiera tomarse este punto también como eje de partida para

otros estudios a futuro.

En cuanto a los objetivos planteados en el presente estudio se identifica
que el grupo etario en el cual se presenta la mayoria de los casos es de 1
a 3 afios (46.6%) y esto se debe porque a esta edad se realiza la
introduccion de diversos alimentos que pudieran considerarse como
factores desencadenantes de crisis hemoliticas, las cuales estan
presentes en pacientes que son portadores de la deficiencia y que lo
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descubren a raiz de alguna complicacién. Tal como lo describe P. Bello

Gutiérrez et al (20) en su estudio realizado en Madrid, 2015.

Dentro de la poblacion estudiada se corrobora que la patologia esta
ligada al cromosoma X y por ende la mayoria de los pacientes (92.5%)
corresponden al sexo masculino, esto coincide con lo descrito por Ying
He et al (5) en su estudio realizado en China durante el 2020 donde
refiere diferencia significativa entre ambos sexos, siendo prevalente en el
masculino también. El resto de los pacientes del presente estudio, que
corresponden al sexo femenino han sido derivadas a una valoracion
genética que pudiera ser el punto inicial de algun otro estudio de

investigacion en el futuro.

Existen diversas variantes descritas de la enzima glucosa 6 fosfato, como
se ha descrito en la teoria, en el presente estudio se determina que la
variante mas comun de la poblacion ecuatoriana de acuerdo con la
clasificaciéon de la OMS pertenece al tipo Il (59.1%). Este resultado se
diferencia del referido por DePina et al (3) en su estudio realizado en la
poblacion de Cabo Verde en el 2020 ya que obtuvo mayor prevalencia
(34.5%) pertenecen a la variante V, mientras que solo un 5.8%
pertenecian a la variante Il como la mayoria de los referidos en este
estudio. Recordemos que no todos los paises, incluido el Ecuador,
cuentan con el avance tecnologico para determinar por biologia
molecular el tipo de mutacion, por lo que se acogen a la clasificacion de
la OMS implementando el porcentaje de actividad enzimatica residual y

las caracteristicas clinicas de los pacientes estudiados (anexo tabla 5).

Sin bien es cierto que la captacion de pacientes durante el tiempo
establecido fue en todas las areas del hospital se denota que la mayoria
de los pacientes fueron atendidos en el area de consulta externa (87.6%).
Sin embargo cabe detallar que se evidencia una gran diferencia
significativa entre el porcentaje de pacientes atendidos y captados entre
los dos afos de estudios (2019 - 2020), se asume esto debido a la
pandemia Covid19, ya sea, por parte administrativa del hospital en que

se disminuy6 el numero de pacientes atendidos o porque la situacion
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epidemioldgica del pais no permitia que los pacientes acudan al hospital
a sus valoraciones, es un punto importante a tomar en consideracion a la

hora de comparar la cantidad de pacientes entre un afio y otro.

Otro de los objetivos planteados para este estudio se establecio el
porcentaje de pacientes con esta patologia que requirieron
hospitalizacion por crisis hemoliticas (12.4%), y a estos se les realiz6 un
sub estudio para determinar qué porcentaje de ellos requirieron
transfusién de gloébulos rojos, dando como resultado que el 100% lo
requirieron, porque presentaron datos clinicos de sindrome anémico. A
Su vez se precisa que la mayor cantidad de pacientes que presento estas
crisis tuvieron como desencadenante principal los alimentos (70%), por lo
gue se deduce que tiene una relacién con la edad e introducciéon de
alimentacion complementaria. Esto coincide con lo descrito por P. Bello
Gutiérrez et al (20) en su estudio realizado en Madrid durante el 2105
donde refiere que la mayoria de su poblacion estudiada con esta

patologia requirié hospitalizacién y transfusion.

Se debe reconocer limitaciones en el presente estudio, ya que, al ser un
estudio retrospectivo, donde se obtiene informacién por medio de
historias clinicas se toma en cuenta que alguno de los casos o0
complicaciones, pudieran no estar registradas o pudieran haberlo sido
con otros diagndsticos no consignados o tomados en cuenta para este
estudio. Si bien es cierto que el Hospital Roberto Gilbert es una entidad
de referencia en la zona, y que recibe pacientes de todas las provincias,
se determind que la mayoria de los pacientes con la patologia provienen
de la Costa (98.8%), lo cual coincide con el estudio de Gémez Manzo et
al (8) en el que describe que la mayoria de su poblacion se ubica en la
costa, sin embargo se hace dificil determinar que la patologia se presente
netamente en esta region, por lo que este resultado no se puede

extrapolar a la poblacién pediatrica del pais.

Finalmente, tal como lo describe Ramirez- Cheyme et al (16) en otras
regiones, como Asia y ElI Mediterraneo, se realiza un tamizaje neonatal

en el que se incluye la determinacion de glucosa 6 fosfato, sin embargo,
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la mayor parte de los paises, incluido Ecuador, no lo incluyen en su
tamizaje neonatal basico. Se coincide con Zeinab A et al (13) quien
describe en su estudio que se hace necesario incluir la determinacién de
déficit de glucosa 6 fosfato como parte del tamizaje neonatal basico con
el fin de prevencion de complicaciones que pudieran presentar los

pacientes.

Es dificil comparar con algun otro estudio realizado en otro hospital
pediatrico del Ecuador ya que no existen estudios realizados

previamente, y especificamente en la poblacion pediatrica.

El Hospital Roberto Gilbert al ser hospital de tercer nivel y que brinda
atencion a pacientes de las diferentes provincias del pais, servira como
referente para la realizacion de estudios futuros que conlleven a la
concientizacion de la existencia de la enfermedad por déficit de glucosa 6
fosfato y del abordaje de esta para evitar sus posibles complicaciones en

los diferentes grupos etarios.
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8.CONCLUSIONES
e El déficit de glucosa 6 fosfato esta ligado al sexo masculino.

e En los pacientes pediatricos de Ecuador incluidos en el presente
estudio predomina la variante Il de la Clasificaciéon de la OMS de la

enzima glucosa 6 fosfato.

e EIl grupo etario prevalente de los pacientes con déficit de glucosa 6
fosfato es de 1 a 3 afios, edad donde se introduce alimentos nuevos

gue pudieran ser desencadenantes de crisis hemoliticas.

e La determinacion de los pacientes con el defecto enzimatico que son
identificados en etapa neonatal evita que dichos pacientes presenten
crisis hemoliticas, con riesgo a la muerte o a complicaciones, puesto
gue se previene al paciente o familiar y se orienta sobre los farmacos
o alimentos que se encuentran prohibidos y permitidos para asi evitar

crisis hemoliticas futuras.

e Existe un sub - registro de pacientes con esta patologia, algunos no
son registrados por la falta de investigacion y recursos, o sospecha de

parte del personal médico.

e Todos los pacientes diagnosticados con esta patologia que requieren
hospitalizacion por hemolisis aguda secundaria a algun

desencadenante requieren transfusion sanguinea.
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9. RECOMENDACIONES:

Se hace necesario que el personal de salud conozca de esta patologia y su
asociacion con el sexo masculino para determinar correctamente a que
paciente solicitar la prueba de deteccidén y no generar gastos innecesarios a

los familiares.

Asi como algunos paises han incluido la determinacion de glucosa 6 fosfato
en programas de tamizaje genético neonatal, Ecuador deberia considerar
incluirlo en su tamizaje basico para determinar a la poblacion que la padece
y asi evitar episodios hemoliticos graves, hiperbilirrubinemia neonatal y
encefalopatia por Kkernicterus, asi como prevenir la exposicion a
medicamentos oxidantes que desencadenen crisis hemoliticas que a su vez

conlleven a una hospitalizacion.
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ANEXO

TABLA 5 Clasificacion de variantes de Glucosa 6 fosfato

deshidrogenasa segun la OMS (12).

Nivel de actividad
enzimatica eritrocitaria

Clase

Grado de
deficiencia
enzimaéatica

Manifestaciones
clinicas

I No detectable

Actividad residual del 1
al 10%

Actividad residual del 10
al 60%

\Y} Actividad residual del
60% al 150%

\% Actividad mayor al
100%

Deficiencia grave

Deficiencia grave

Deficiencia

moderada

Actividad normal

Actividad
aumentada
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Anemia hemolitica
cronica no
esferocitica

Hemolisis aguda

Hemodlisis aguda

ocasional

Sin manifestaciones

Sin manifestaciones
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