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RESUMEN

Las hemoglobinopatias son trastornos congénitos de la hemoglobina con un patrén de herencia
autosémico recesivo incluyen las estructurales producidas por la sintesis de una cadena de
globina anormal, y los sindromes talasémicos por la disminucién total o parcial de la sintesis de
globina. Aproximadamente un 5 % de la poblacion mundial es portadora de un gen de la
drepanocitosis o de talasemia. Debido al aumento de los fendmenos migratorios, estas
enfermedades estan apareciendo con mayor frecuencia en muchas zonas no endémicas. Estudiar
la prevalencia de las hemoglobinopatias en los pacientes atendidos en la Clinica central “Cira
Garcia”, a lo largo de 10 afios. Se realiz6 un estudio descriptivo transversal de 1573 pacientes que
dada la sintomatologia presentada se les indica electroforesis de Hb, empleando HYDRASYS —
SEBIA. De la muestra estudiada el 15 % presentd algan trastorno estructural de la hemoglobina,
el mayor porcentaje encontrado fue de Hb AS, observandose el 7.05% en el sexo femenino y
3,81 % en el sexo masculino. La hemoglobinopatia con mayor frecuencia fue la AS, seguida de la
SS como se reporta en la literatura y la presencia de hemoglobina de corrida rapida (H) en

pacientes con Hb Ay Hb S.
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INTRODUCCION

Las hemoglobinopatias son trastornos congénitos de la hemoglobina con un patrén de herencia
autosdmico recesivo, incluyen las estructurales producidas por la sintesis de una cadena de

globina anormal, y los sindromes talasémicos por la disminucion total o parcial de la sintesis de
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globina. Aproximadamente un 5 % de la poblacion mundial es portadora de un gen de la
drepanocitosis o de talasemia, la distribucion mundial de las hemoglobinopatias es variable y esta
descrito el predominio de HbS en el Mediterraneo, Africa tropical, India, Antillas, de HbC en el
Oeste y Norte de Africa, Sur de Italia, Sicilia, HbE en Oeste de Africa, India y suroeste de Asia y
de HbD Punjab en la India, asi mismo la B-talasemia esta presente en poblaciones mediterraneas

y la o-talasemia en el Oriente Medio, Sudeste Asiatico y China.2

En la actualidad se conocen mas de 400 hemoglobinopatias, aunque no todas producen problemas
clinicos. Las hemoglobinopatias por afectacion de la cadena beta son algo mas frecuentes que las
de la alfa. Dependiendo de la situacion mas o menos periférica del aminoacido sustituido en
relacion con la conformacion de la molécula de Hb, esta puede sufrir o no cambios que afecten su
movilidad electroforética, su afinidad por el oxigeno, su estabilidad quimica o la capacidad para
mantener el hierro en estado reducido. Asi, las hemoglobinopatias pueden clasificarse en: 1)
Hemoglobinas con alteracion de su movilidad electroforética (Hb S, Hb C, Hb J, Hb D, Hb E); 2)
hemoglobinas con alteracién de la estabilidad (Hb Koéln entre otras); 3) hemoglobinas con
aumento de la afinidad por el oxigeno, y 4) hemoglobinas que no consiguen mantener el hierro en

estado reducido.®®
OBJETIVO

Estudiar la prevalencia de las hemoglobinopatias en los pacientes atendidos en la Clinica central

“Cira Garcia”, a lo largo de 10 afios.
MATERIALES Y METODOS

Se realiz6 un estudio descriptivo transversal de 1573 pacientes que asistieron a diferentes
consultas en la Clinica Central “Cira Garcia” desde Enero 2005 a Diciembre de 2015 que dada la
sintomatologia presentada se les indica electroforesis de Hb, empleando la tecnologia de
HYDRASYS — SEBIA, comercializado por BioLab.

Los kits HYDRAGEL 7 HEMOGLOBIN (E) e HYDRAGEL 15 HEMOGLOBIN (E) estan
indicados para la separacion de las hemoglobinas normales (A y A2) y para la deteccion de las
principales variantes de hemoglobina: S o D y C o E, mediante electroforesis en geles de agarosa

tamponados alcalinos (pH 8.5). 4°
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RESULTADOS

De los 1 573 pacientes estudiados 242 presentaron algln tipo de alteracion de la hemoglobina,

para el 15,38 %, con predominio del sexo femenino en Hb AS, Hb SS 'y Hb AC. (figura)
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Figura. Distribucion de las hemoglobinopatias por sexo.

Existen cuatro hemoglobinas anormales principales que presentan un interés clinico particular: S,
C, Ey D. En este estudio el 10.87% presentd hemoglobina AS, seguido de hemoglobina SS en el
2.82%. La hemoglobina S es la mas frecuente en el estudio debido a las caracteristicas de los

pacientes que asisten a nuestra institucion, mayormente de Africa y el Caribe.

El curso clinico de la enfermedad por presencia de Hb S se caracteriza por una anemia cronica
con episodios intercalados de crisis hemoliticas. En ausencia de estas crisis, la sintomatologia
anémica es relativamente escasa en relacion con las cifras de Hb, ya que la Hb S tiene menor

afinidad por el oxigeno. La mayoria de los pacientes sufren trastornos constitucionales (retraso de
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crecimiento), y las manifestaciones clinicas son consecuencia de las crisis vasoclusivas
producidas por la obstruccion del sistema vascular por agregados de hematies. Las crisis suelen
estar desencadenadas por infecciones bacterianas o viricas, deshidratacion, desoxigenacion o frio
y se acompafian de dolor abdominal inespecifico o que simula una apendicitis o un célico biliar,

dolor articular, pleuritico u 6seo.

El 1,02 % del paciente tenian hemoglobina AC y en menor medida pacientes con Hb SC (0,19 %)
y Hb CC (0,13 %), lo cual coincide con otros estudios realizados.

La Hb C tiende a cristalizar en condiciones de hipoxia, no produce crisis vasoclusivas como las
de la Hb S. La morfologia eritrocitaria se caracteriza por la aparicion de dianocitos. La
hemoglobinopatia SC produce un cuadro clinico menos grave que el de la hemoglobinopatia SS.
El crecimiento y el desarrollo sexual son normales, la anemia es leve y las crisis vasoclusivas
escasas. Suele palparse esplenomegalia de pequefio tamafio. Las lesiones mas caracteristicas son
la retinopatia proliferativa y las hemorragias en el vitreo. También son mas frecuentes los

accidentes trombéticos unido a un déficit de folatos.

La Hb Sy Hb C son de origen africano y se han difundido en el mundo debido al aumento de los
fendmenos migratorios, enfermedades relacionadas con la presencia de estas estan apareciendo

con mayor frecuencia en muchas zonas no endemicas

Ademas cinco pacientes (0,32 %) presentaron alfa talasemia con hemoglobina de corrida rapida
H (4 Hb AH y uno Hb SH) la cual es inestable e induce lisis de los hematies. Los pacientes con
hemoglobina H que se encuentran en estado compensado pueden tener niveles de hemoglobina
entre 90 y 100 g/L, sin embargo durante las crisis hemoliticas, que se desarrollan durante o
después de infecciones agudas con fiebres altas, la hemoglobina puede llegar a disminuir

significativamente y los pacientes pueden desarrollar shock y fallo renal.

CONCLUSIONES

La hemoglobinopatia con mayor frecuencia fue la AS, seguida de la SS con predominio en ambas

del sexo femenino.

Presencia de hemoglobina de corrida rapida (H) en pacientes con Hb Ay Hb S.
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RECOMENDACIONES

Al aumentar el nimero de pacientes procedentes de paises africanos y asiaticos se recomienda
segun sea el caso, completar los estudios con ldamina periférica, prueba de solubilidad y prueba de

falciformacion.
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