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ESTOMATOCITOSIS CONGENITA COMO
CAUSA DE ANEMIA FETAL GRAVE
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INTRODUCCION

0 que adquiere forma
diagndstico prenatal de
udio genético

CASO CLINICO

Gestante de 23 semanas, secundigesta con un parto previo, en la que se produce hallazgo de ascitis fetal en ecografia de urgencias. La
paciente es remitida a consulta ecografica en la que se realiza ecocardiografia satisfactoria y se observa ascitis fetal sin hidrotérax. Estudio
Doppler con ACM IP: 1.68, V.Max: 50 (1,69MoM). Tras el diagndstico de anemia fetal severa, se realizan 3 transfusiones (una a través de
corddn y dos intracardiacas). Se realiza amniocentesis con Array-CGH normal, se descarta isoinmunizacién, infecciones y hemorragia feto-
materna. No se logré identificar causa genética definitiva implicada, pero se identificd una variante de significado clinico incierto en el gen
PIEZO1, por lo que se realiza ampliacion de exoma evidenciando una variante en heterocigosis de este gen, asociado con estomatocitosis
hereditaria deshidratada, de origen materno (portadora sana, con hemograma y ferritina normales) por lo que no justificaba el fenotipo
fetal. En semana 35 de gestacion se indica induccién del parto, naciendo por cesarea un varén de 2300g con Hb al nacimiento de 16,7g/dLy
Hcto 51%, extension de sangre periférica con anisocitosis y 20% eritroblastos. Coombs directo de corddn positivo muy fuerte, titulo anti-D

L 1/16. El recién nacido es dado de alta con estabilidad clinica y hemodinamica.
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CONCLUSIONES . - >

ermedad rara que suele presentarse de manera temprana en la vida, pero que a
gen PIEZO1 codifica una proteina de canal idnico en la membrana celular y se ha
plasia linfatica de Fotiou y la estomatocitosis congénita. Los dos trastornos muestran
)s se ha objetivado hidrops fetal. El diagndstico prenatal de esta enfermedad se puede
rafico, pero para la confirmacion es necesario un estudio genético.

da se ha relacionado con la aparicion de esta enfermedad en el recién nacido, por lo que
relacionarla como causa probable, puede ayudar en el diagndstico temprano asi como evitar
ecesarios.
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