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ministracién de B12 es la sintomatologia mas frecuente, el acortamiento
de la periodicidad supone su desaparicién. Ademas, en 2 casos de 12 con
sindrome cordonal posterior el uso de OHCbl después de recibir CNCbl
supuso una mejoria de su clinica neuroldgica.

Conclusiones: Debe tenerse en cuenta la sintomatologia no-hematolé-
gica en el ajuste de la pauta de mantenimiento en el déficit de vitamina
B12. Hasta en un cuarto de los casos una inyeccién cada 3 meses, incluso
una al mes, no es suficiente. Por lo tanto, la pauta debe ajustarse anali-
ticamente y clinicamente, algunos necesitaran tratamiento mas frecuen-
temente o cambio a OHCbl.
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Introduccion: IRIDA es una entidad que cursa con anemia ferropénica,
de herencia autosémica recesiva, aunque se han reportado algunos casos
que son s6lo heterocigotos (herencia autosémica dominante), debidos a
mutaciones en el gen TMPRSS6 que codifica la proteina matriptasa-2.
Se cree que la prevalencia de IRIDA es inferior a 1: 1.000.000, pero pro-
bablemente estd infradiagnosticada.

Figura 1.

Caso clinico: Mujer de 17 afios con antecedentes personales de retraso
psicomotor y trastorno de espectro autista. Cariotipo 46 XX, descartan-
dose sindrome X-fragil FRAXA, sindrome de Angelman y sindrome de
Rett. Ha presentado varios episodios de trastornos de conducta con de-
sorganizacién motora y dificultad de convivencia. Controlada en Hema-
tologia desde 2015 por anemia microcitica hipocrémica ferropénica sin
respuesta al hierro oral y con respuesta parcial al hierro intravenoso. A
lo largo del seguimiento en esta consulta se han descartado enfermedad
celiaca (anticuerpos anti-gliadina (IgG e IgA), anti-transglutaminasa (IgA)
negativos), helicobacter pylori (test del aliento negativo), pérdidas diges-
tivas de hierro (sangre oculta en heces negativa), pérdidas urinarias y
pulmonares. Ha presentado niveles bajos de hemoglobina (maximo 69
g/L) con microcitosis importante (maximo VCM 68,50 fl) e indices de
saturacion de hasta 2,5%. Desarrollo ponderoestatural y puberal normal.
Tras recibir diferentes compuestos de hierro oral, sin respuesta a ninguno
de ellos, se inicia tratamiento con hierro endovenoso, precisando medi-
das de contencién para la administracién del mismo, motivo por el que
ha recibido tratamiento con hierro-carboximaltosa (Ferinject®) 500 mg,
permitiendo administrar mayor cantidad de hierro en una sola dosis (Fi-
gura 1y 2). Ante la sospecha de IRIDA se solicita un analisis de muta-
ciones puntuales en el gen TMPRSS6 que codifica la proteina
matriptasa-2. La paciente no presenta mutaciones puntuales en las re-
giones analizadas, sin embargo, en el anélisis de las secuencias se obser-
van los siguientes polimorfismos (SNPs) en el gen TMPRSS6:
p-Lys253Glu (ex6n 7), IVS7+23A>G (intrén 7), p.Val736Ala (ex6nl7) in-
terpretados como variantes benignas (no patogénicas).

Conclusiones: Existen aproximadamente 69 defectos diferentes del gen
TMPRSS6 en 65 familias diferentes. Sin embargo, estan apareciendo
nuevas mutaciones, no descritas por el momento y que podrian ser causa
IRIDA, respaldando la hipétesis de que este sindrome clinico puede ser
mds comun de lo que se pensaba anteriormente y su genética ser mas
heterogénea de lo que se describié inicialmente. Ademas se han descrito
nuevos polimorfimos como p.Val736Ala que asocian mayor susceptibi-
lidad al desarrollo de anemia ferropénica. Dado que su cuadro neurolé-
gico sigue sin diagndstico preciso, ante la presencia concomitante de

estos polimorfismos, se decide el estudio de secuenciacién del exoma
completo.
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Introduccién: La talasemia intermedia constituye un grupo muy hete-
rogéneo de sindromes sintomaticos sin necesidades transfusionales re-
gulares que incluye desde casos con un grado mayor de anemia que la
talasemia minor hasta casos menos severos que las talasemias mayor
con requerimientos transfusionales ocasionales ante situaciones de estrés
bioldgico (cirugias, embarazos, infecciones) o intermitentes para preve-
nir/tratar complicaciones de la enfermedad (retrasos en el crecimiento,
masas paravertebrales, tlceras en MMII). Describimos el caso de un pa-
ciente doble heterocigoto para 2 hemoglobinopatias que fenotipica-
mente se comportan como una talasemia intermedia.

Figura 1.

Figura 2.

Métodos: Varén de 36 afios de origen griego, diagnosticado de talase-
mia intermedia en su pafs. En su evolucién ha requerido transfusiones
ocasionales y como complicacién derivada de la hipoxia desarrollo ul-
ceras en ambos miembros inferiores, presentando sobreinfeccién de las
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