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INTRODUCCION

La anemia falciforme es la forma més frecuente de
hemoglobinopatia estructural. Es autosémica dominante.
Muy frecuente en la raza negra, afecta a mas del 40% de los
habitantes de algunas poblaciones africanas.

En la hemoglobina S (HbS) se sustituye un &cido
glutdmico por una valina, lo que aumenta la rigidez y da a
los hematies forma de hoz, con lo que no atraviesan
adecuadamente la microcirculacion y son hemolizados.
Aumenta también la viscosidad sanguinea, produciéndose
microtrombos y oclusion de pequefios vasos.

Existen cuatro formas de expresion diferentes:

® Homocigota o anemia falciforme (HbSS): entre
el 75-95 % de HbS. Con sintomas graves.

= Heterocigota o rasgo falciforme (HbAS): entre
30-40 % de HbS. Sin signos clinicos.

® Doble heterocigota HbS-talasemia: no es tan
grave. Predominan en el area mediterranea.

= Doble heterocigota HbS-HbC (HbSC): la clinica es
poco severa.

Amplio espectro clinico. Entre los 6 y 18 meses de vida,
aparece el sindrome mano-pie, tumefaccion dolorosa de
manos o pies. En menores de 7 afios aparecen crisis subitas
de anemia grave asociadas a esplenomegalia. Otros
sintomas caracteristicos son crisis viscerales recurrentes y
dolorosas, sindrome toracico agudo (por neumonia o
infarto pulmonar) y necrosis 6sea o articular, entre otros.

La confirmacién diagndstica se realiza mediante:

" Hemograma: anemia microcitica 0 macrocitica,
reticulocitosis y hemoglobinemia alrededor de 8 g/dl.

= Examen morfolégico del frotis: muestra la
presencia de drepanocitos.

® Electroforesis: determina el tipo de hemoglobina
predominante.

® Examen microscopico de hematies: confirma el
caracter drepanocitico de la hemoglobina.

La hidroxiurea aumenta la hemoglobina fetal (HbF),
disminuye la adhesividad de los hematies y actia como un
potente vasodilatador, lo que reduce el dolor vasooclusivo,
la necesidad de transfusiones vy, probablemente, la
mortalidad, pero no asi la incidencia de ictus agudos.

Las transfusiones sanguineas periédicas asociadas a
guelantes de hierro, la administracion profilactica de
penicilina, analgésicos y &cido fdlico asi como el uso de
medidas como la hidratacién correcta y evitar temperaturas
extremas, previenen complicaciones.

El trasplante de médula ésea puede curarla, pero sus
indicaciones estan muy restringidas.

Incidencia de anemias hereditarias (entre ellas la anemia
falciforme) Espafia. Extraido del Atlas Nacional de
Enfermedades Raras, Repier-2006.
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Objetivos:

Basandose en la Estrategia Nacional en Enfermedades
Raras, centramos nuestro objetivo en la profundizacién en
el conocimiento de estas enfermedades poco frecuentes, lo
que nos permite disefiar planes, programas y, en Ultima
instancia, actuaciones para abordarlas abarcando todos los
aspectos sociosanitarios.

El objetivo especifico es realizar una valoracion de la
situacion clinico-epidemioldgica de una anemia hereditaria
poco prevalente en nuestro entorno, la anemia falciforme.

Metodologia:

Se realiza un estudio poblacional, descriptivo, de
prevalencia y tasa media de incidencia, distribucion por
edad y sexo, presentacion clinica y pais de procedencia.

La informacidn se obtiene del registro del CMBD y de
las historias clinicas de los pacientes con diagndstico de
anemia falciforme (CIE9-MC: 282.5-282.6) en Asturias
entre 1996-2013.

La recogida de datos se realiza a partir de un
cuestionario especialmente disefiado teniendo en cuenta la
literatura cientifica. La informacion relevante de cada caso
se obtiene de las historias clinicas, tanto informatizadas
como en papel, se incluyé en una base de datos, se proceso
y analiz6 para la elaboracion del informe.




Resultados:

Se detectan 24 casos, de los que se descartan 9: rasgo
talasémico (3), esferocitosis hereditaria (2), anemia
ferropénica (1), anemia hemolitica autoinmune (1),
Rtalasemia (1) y sin patologia hematoldgica conocida (1).

La tasa de prevalencia estimada es 1,40/105 habs. y la
tasa media anual es 0,87 /10¢ habs. Han nacido en Asturias
2 casos, ambos con ascendencia africana (incidencia
acumulada entre 2008-2012 de 2/25208 recién nacidos).

El 53 % son hombres. EI 29 % es menor de 10 afios en
el momento del diagnéstico. EI 60 % tienen recogido algan
antecedente familiar en la historia clinica, sobre todo
hermanos, que son el 40 % de los parientes afectados.

Anemia falciforme. Distribucién por sexos. Asturias, 1996-
2013. Porcentaje
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La clinica de debut en los nacidos en Asturias fue
fiebre y dolor abdominal a los 4 meses en un caso y
dactilitis a los 2 meses de edad en el otro. El sindrome
febril fue la causa desencadenante en el 7 % de los casos.

Sintoma mas prevalente, la anemia (80 %) seguida de
crisis vasooclusivas (40 %) y dactilitis (40 %) [pies (3) y
manos (3)]. En menor medida, dolores 06seos (33 %),
artralgias (27 %), infecciones (20 %) (osteomielitis (1),
celulitis orbitaria (1) y sinusitis (1)), sindrome toracico
agudo (13%), crisis hemoliticas (13 %), ictericia
subconjuntival (13 %), cefaleas (7 %), y epistaxis (7 %).

Anemia falciforme. Presentaciéon clinica. Asturias, 1996-2013.
NuUmero de casos.
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El diagnostico se confirmo en el 100 % de los casos
mediante analitica y electroforesis. EI 40 % son HbSS, 20%
HbS-talasemia, 13% HbAS y 7% HbSC. En el 20%
restante se desconoce la forma de expresion.

Como complicaciones destacan las esplénicas (40 %)
(esplenomegalia (5) e infarto esplénico (1)), hepatomegalia
(27 %), complicaciones pulmonares (27 %) (neumonia (2),
patron intersticial (1), cavitaciéon (1)) e insuficiencia
tricuspidea (7 %). ElI 20 % tienen Ulceras maleolares (1),
lesion cerebral (1) o acufiamiento vertebral (1).

Solo el 27 % fueron tratados con hidroxiurea. El 67 %
precisé transfusiones sanguineas. Un amplio numero de
pacientes, sin embargo, recibi6 tratamiento para prevenir
complicaciones: vitaminas (93 %), antibioterapia (53 %), y
en menor medida, hidratacién (27 %).

Durante el periodo de estudio no se ha producido
ningun fallecimiento.

Anemia falciforme. Tratamiento. Asturias, 1996-2013.NUmero
de casos
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El pais de procedencia que mas numero de casos
aport6 a nuestra muestra fue la Republica Dominicana con
el 33% de los casos. Otros 6 paises fueron el lugar de
origen de un paciente cada uno (7 %): Angola, Brasil,
Colombia, Guinea Conakri, Guinea Ecuatorial y Portugal.
El 20% han nacido en Espafia, pero sus padres procedian
de Cuba, Guinea Ecuatorial y Nigeria.

Anemia falciforme. Pais de procedencia. Asturias, 1996-2013.
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Conclusiones:

Con este estudio aumentamos el conocimiento sobre
un tipo de anemia muy poco frecuente hasta hace unos
afos en nuestro medio.

Se pone de manifiesto la importancia del registro de
enfermedades poco prevalentes para facilitar el acceso a la
informacién y estudio de estas patologias.
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