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RESUMEN

La drepanocitosis es la anemia hemolitica congénita méas frecuente en el mundo. Es el resultado
de una mutacion puntual que determina la sintesis de una proteina anormal denominada
hemoglobina S (HbS), que en estado de desoxigenacion polimeriza y produce la falciformacion
del hematie. En Cuba representa un problema de salud publica porque el 3,08 % de la poblacion
es portadora de la HbS. En la década de los 60 fue creado el Instituto de Hematologia e
Inmunologia con el objetivo de profundizar en el estudio de las enfermedades hematoldgicas en
el pais y desde entonces se han realizado maltiples investigaciones cientificas dirigidas a mejorar
el conocimiento de la enfermedad: la epidemiologia, la historia natural de la enfermedad, el
desarrollo pondoestatural, el dafio organico cronico, las manifestaciones dseas, las alteraciones
inmunoldgicas, y otras. Se introducen nuevos tratamientos como la esplenectomia parcial y la
administracion de la hidroxiurea a dosis moderada no escalonada. Los resultados de todos estos
estudios fueron generalizados a nivel nacional con la implementacién de un Programa de
atencion integral a la drepanocitosis, el Programa de diagnostico prenatal, y la creacién de guias
terapéuticas. En la actualidad la expectativa de vida de los pacientes cubanos con drepanocitosis
es de mas de 53 afios, comparable con la obtenida en paises con mucha experiencia en el estudio
y manejo terapéutico de esta enfermedad.
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INTRODUCCION
La drepanocitosis es la anemia hemolitica congénita mas frecuente en el mundo. Es el resultado

de una mutacién puntual que determina la sintesis de una proteina anormal denominada
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hemoglobina S (HbS), que en estado de desoxigenacion polimeriza y produce la falciformacion
del hematie. En Cuba representa un problema de salud publica por la alta frecuencia del estado de
portador de la HbS en la poblacion. En la década de los 60 fue creado el Instituto de Hematologia
e Inmunologia con el objetivo de profundizar en el estudio de las enfermedades hematoldgicas en
el pais y desde entonces se han realizado multiples investigaciones cientificas dirigidas a mejorar
el conocimiento de la enfermedad: su epidemiologia, la historia natural de la enfermedad, las
principales manifestaciones clinicas, la presencia de dafio organico cronico, etc.

Se realiz6 una revision bibliografica de todos los resultados publicados sobre la drepanocitosis en
el pais para describir los resultados de las investigaciones realizadas, el conocimiento acumulado
de la enfermedad, y la expectativa de vida alcanzada por los enfermos con drepanocitosis en
Cuba.

RESULTADOS

El 3,08 % de la poblacion cubana es portadora de la HbS, con mayor prevalencia en las
provincias méas orientales y la ciudad de La Habana donde existe mayor cantidad de
afrodescendientes en el pais. La forma mas frecuente de drepanocitosis en Cuba es la anemia
drepanocitica 0 hemoglobinopatia SS. Le siguen en frecuencia: la hemoglobinopatia SC y la Sp
talasemia; esta Gltima puede ser SB° tal o SB*. La determinacion de los haplotipos del bloque de
genes beta permitié conocer posibles factores prondstico, y el origen de la emigracién africana
hacia Cuba (Benin 51 %, Bantl 41 %, Senegal 8 %). También fue estudiada la frecuencia de la
asociacion con alfa talasemia con la drepanocitosis (5 %).

En estudios realizados sobre el desarrollo pondoestatural de los enfermos se observé una
tendencia a la disminucion de la talla a partir de los 7 afios en el sexo femenino y de los 9 afios en
el masculino, aunque la talla definitiva fue normal al final de la edad puberal, también hubo
retraso en la maduracion sexual y 0sea, pero adecuado al final de la pubertad. El 86 % de los
nifos estudiados estuvo por encima del 10 percentil, comparable con estudios de la poblacion
infantil normal del pais.

En los pacientes cubanos la frecuencia de alteraciones hepéticas es mayor que la descrita en la
literatura internacional, representando la primera causa de muerte en todos los estudios realizados

hasta el momento, para lo cual no tenemos una explicacion definitiva. Las complicaciones mas

.



Revista Cubana de Hematologia, Inmunologia y Hemoterapia. 2017; 36 (Suplemento).

frecuentes son las crisis hepaticas (24 %) y la litiasis vesicular (28 %). La prevalencia de hepatitis
C (18,2 %) es similar a la comunicada en otros estudios en pacientes politransfundidos.
Las alteraciones pancredticas encontradas fueron valores méas altos de amilasa sérica que
individuos normales, aumento de volumen del pancreas en 68% de los pacientes estudiados
ultrasonografia y tomografia axial computarizada.
En los estudios del tractus digestivo los hallazgos mas frecuentes fueron: hiperclorhidria basal e
hipoclorhidria después de estimulacion, gastritis cronica superficial antral, reflujo duodeno-
gastrico, anticuerpos séricos antimucosa gastrica negativos, curva plana de absorcién de la
lactosa, prueba del sudan positiva en heces fecales (19 %), prueba de lipidol alterada (39 %),
absorcion anormal de D-Xilosa (35,4 %), y alteraciones histologicas de la mucosa yeyunal
(congestion vascular del corion, infiltrado linfoplasmocitario de la [amina propia, y disminucion
de la altura de las vellosidades).
El sindrome del nervio mentoniano, la polineuropatia mixta, distal, crénica, subclinica, el
accidente vascular encefalico (7,8 % en los nifios y 11 % en los adultos), y las alteraciones de la
velocidad del flujo sanguineo en las arterias cerebrales por ultrasonografia doppler trascraneal
(22 %) son las manifestaciones neuroldgicas mas encontradas.
En los estudios de de la funcion cardiovascular se encontro en los nifios crecimiento de cavidades
cardiacas con fraccion de eyeccién y gasto cardiaco normal, con traduccion clinica muy discreta,
que progresa con la edad, que llega alteraciones segmentarias de la contractilidad del tabique y
ventriculo izquierdo en los adultos.
La microalbuminuria se encontré en el 49 % de los nifios estudiados, muy superior a lo descrito
en otros estudios lo que creemos debe estar relacionado con la técnica de laboratorio utilizada.
Sin embargo la frecuencia de insuficiencia renal cronica (4,8 %) es similar o ligeramente inferior
a la comunicada por otros grupos de trabajo.
Son multiples las alteraciones inmunologicoas descritas en la drepanocitosis. En nuestros
estudios se encontro:

— Gammaglobulinas aumentadas en el 53 % de los nifios y 44 % de los adultos.

— Activacion de la via alternativa del complemento, niveles bajos de C3.

— Inmunocomplejos circulantes en pacientes con crisis vasoclusiva, crisis hepatica, crisis

aplastica y Ulcera maleolar.
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Alteraciones de la funcion fagocitica de los leucocitos polimorfonucleares.

Incremento de los valores absolutos de células CD3.

Aumento de la expresion de las moléculas de adhesion.

— Disminucion de los anticuerpos naturales contra banda 3 en las crisis.

Las manifestaciones 6seas mas frecuentemente encontradas son: ensanchamiento del diploe,
osteoporosis, adelgazamiento de la cortical, ensanchamiento del canal medular, vértebras
bicdncavas, ostiomielitis, y necrosis aséptica de la cabeza del fémur (6,8 %).

En la década de los 90 el Centro Nacional de Genética comenzo el programa nacional de
diagnostico prenatal de la drepanocitosis en todo el pais y hasta los ultimos resultados publicados
se habian estudiado 4 157 986 mujeres, 144 229 (3,5 %) fueron portadoras, se detectaron 6 507
parejas de riesgos, y se realizaron 5 042 diagndsticos prenatales con 992 fetos enfermos. Este
programa permite decidir libremente a la pareja la interrupcion o no del embarazo, pero también
que el nifio sea enviado desde edades muy tempranas de la vida a la consulta especializada donde
la familia y el nifio reciben informacion y educacion sobre la enfermedad.

En el pais existe un programa nacional para la atencion integral a la drepanocitosis que incluye:
la educacion a pacientes y familiares, consulta periddica con hemograma y reticulocitos, estudio
anual (hemoglobina fetal, bilirrubina, alaninoamino tranferasa, creatinina, virus de
inmunodeficiencia humana, hepatitis B y C, doppler transcraneal, y microalbuminuria), atencion
multidisciplinaria, cuidados especiales del embarazo, y guias terapéuticas.

Otro logro alcanzado en estos 50 afios es la introduccion de nuevos tratamientos. Desde los 90 se
administra la hidroxiurea pero a dosis moderada (15-20 mg/kg/dia) no escalonada con resultados
similares a los descritos con dosis escalonada, con menos costo por concepto de la disminucion
del consumo de medicamento. También es utiliza la esplenectomia parcial que ha demostrado ser
efectiva en el tratamiento de la crisis de secuestro esplénico, con disminucion de las
complicaciones en relacion a la esplenectomia total.

El resultado mas importante logrado es que la expectativa de vida de los enfermos cubanos
actualmente sea de 53 afios, comparable con paises de gran desarrollo econémico y experiencia

en el manejo de la drepanocitosis.
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CONCLUSIONES

La drepanocitosis ha sido profundamente estudiada en Cuba, alcanzando un alto conocimiento y

eficiente manejo terapéutico de la enfermedad, que se expresa en una mayor calidad y expectativa

de vida de los enfermos.
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