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La enfermedad genética mas frecuente en Cuba es la anemia falciforme, nom-
brada tambien "sicklemia”. Hay establecido desde la década del 80, un programa
de atencién a las "paregjas de riesgo". Sobre esta enfermedad, sus carcteristicas
epidemioldgicas y la accién del Medico General Integral en la atencion primaria,
nos habla este capitulo. Es un gjemplo de como dirigir la prevencion a través de
diferentes aristas del asesoramiento genético de una enfermad con una poblacién
de tan alta frecuencia de portadores.

ANEMIA FALCIFORMES

El término Anemia Falciforme (AF) se refieren a un grupo de trastornos genéticos
gue tienen en comun la presencia de la hemoglobina S (HbS), que es unavariante de la
hemoglobinanormal del adulto (HbA). Lamoléculade HbA estaformada, ademésdelos
grupos hem, por dos cadenas polipeptidicasb y dos b, determinadas ambas por dos genes
b-globinay un gen b-globina, pero esta ultimacon unamutacién enlaposicion 6 en que e
aminoéacido valina sustituye al acido glutdmico presente en laHbA.

La HbS en condiciones de baja tension de oxigeno es menos soluble que laHbA y
forma agregados a unirse entre si, de estaforma afecta la capacidad de transportacion
de oxigeno y deforman la estructura de la membrana citoplasmética, normal mente muy
flexible. Este hematie deformado o "falciformado” obstruye el flujo sanguineo en los
vasos capilares, causando infarto de los tejidos que debian ser irrigados, con crisis de
dolor que pueden ser intensas. En general, son bien conacidas|as condicionesquellevan
aestas crisis de dolor, pero no las abordaremos en este material. La anemia hemolitica
presente cronicamente en este grupo de trastornos, se debe a la destruccién aumentada
de los hematies fal ciformados por accion del bazo y otros 6rganos del sistema reticul o-
endotelial.

Sinbnimos de AnemiaFalciforme:

- Anemiade Céulas Falciformes.
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- Anemiade Hematies Falciformes.
- Hemoglobinopatias S.
- Sickle Cell Disease (en inglés).

El gen b-globina se encuentraen € brazo corto del cromosomally presentacientos
de aelos pero no todos causan enfermedades. Entre |os que causan enfermedad, los mas
frecuentes son: la HbS ya mencionada y la hemoglobina C (HbC). La HbC tiene dos
cadenas b-globinas C, determinadas por el alelo b-©. Existen otros alelos que afectan
cuantitativamente la sintesis de cadenas b-globina, bien por la disminucién de éstas [b*
talasemial o bien por su ausenciatotal [b° talasemia].

L ostipos més frecuentes de AF o Hemogl obinopatias S son la Hemoglobinopatia SS
(HbSS), laHemoglobinopatiaSC (HbSC) y la Hemoglobinopatia S/b-talasemia (HbS/b-
talasemia). Las caracteristicas clinicas de las mismas pueden ser consultadas en los dife-
rentes textos médicos.

La HbSS es la forma més frecuente y también la mas severa. Presenta anemia cro-
nica severa, crisis dolorosas y hemaliticas, y en ausencia de atencion médica adecuada
Ilevan alamuerte en edadestempranas delavidaen lamayoriadelos casos. Tiene lugar
cuando se ha heredado un gen bS de cada padre. Esta forma de AF es denominada por
diferentes autores como Sicklemia (en inglés), siclemia (anglicismo), drepanocitemiao
anemiadrepanocitica. A veces estos dos Ultimos términos | os utilizan también como siné-
nimo de AnemiaFalciforme.

La HbSC es menos severa que la anterior, es variable en su expresion y unatercera
parte delos casos se comportaen formabenigna, pero no por ello exentade complicacio-
nes gque podrian ser fatales. Tiene lugar cuando se ha heredado de uno de los padres €l
gen bSy del otro e gen bC.

La HbS/bO-talasemia es la combinacién heterocigética de un adelo Sy un alelo b-
talasémico. La ausencia del alelo b-talasémico implica que sdlo la HbS se expresa
fenotipicamente, comportandose como s fuera HbSS. Tiene lugar cuando se hereda de
uno de los padres €l gen bSy del otro e gen b-talasémico.

Losindividuos heterocigoticos AS (HbAS) y AC (HbAC) se comportan como perso-
nas sanas en condiciones normales.

En Cuba, las tres formas de hemoglobinopatias S referidas estan presentes dado la
frecuenciadelosa el osbs (3% de heterocigotos), b€ (0.7% de heterocigotos) y b-talasemia
(0.5%) en nuestra poblacién.

Sin embargo, las frecuencias antes sefialadas no tienen igual distribucién en todoslas
provincias y municipiosdel pais, dado fundamentalmente porquelosalelosbsy b, enlo
esencial llegan a Cuba en los esclavos africanos forzosamente traidos al pais por los
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colonialistas espafoles hasta el siglo X1X. También estan presentes algunos casos que
Ilegaron a Cuba a través de inmigrantes de paises &rabes como Libano y Siria. En las
provincias orientales la preval encia de heterocigotos con HbAS tienen una prevalencia
entre 5y 7%. En algunas zonas especificas del pais pueden ser mas adtas. Aungue se ha
calculado que de acuerdo con las frecuencias de portadores, podrian nacer anualmente
en Cuba aproximadamente 100 nifios con la enfermedad, sin embargo, el efecto de con-
centracion de heterocigotos en zonas determinadas y la tendencia a matrimonios intra-
étnicos hace que € nimero de parejas de que ambostiene HbAS o HbAC (Hemoglobinas
Ay C), que tienen alto riesgo (25%), sea mas ato que lo estadisticamente esperado s
todos|os matrimonios fueran a azar y ladistribucién fuerauniforme en el pais.

El Sistema Cubano de Salud (SNS) tiene establ ecido un programa para detectar tem-
pranamentelas pargjas y brindarleslaposibilidad de un diagnéstico prenatal, detal forma
gue ellas podrian tomar decisionesrespecto alacontinuacion o interrupcion del embarazo
si el diagnostico fetal fuerapositivo.

A partir delasdecisionesdelasparejas deinterrumpir €l embarazo en unoscasosy en
otros por la disminucion del nimero de hijos que en estas condiciones deciden tener, ha
sido menor en las Ultimas dos décadas el nimero de nacimientos de nifios af ectados.

En este programa, € médico de la atencion primaria debe indicarle ala gestante un
andlisis para determinar el tipo de hemoglobina que ella posee. Si resultatener HbAS o
HbAC, u otra combinacion que no sea la hemoglobina normal en forma homocigética
(HBAA), debebrindarse el mismo estudio al conyuge. Asi, esposible detectar lasparejas
dealtoriesgo. El andlisis debe hacerse|o mastemprano posible para que puedarealizar-
se el diagndstico prenatal en momento apropiado si éstafueralaopcion delapareja, por
tanto se indica a momento del diagnostico del embarazo. En muchas ocasiones, yala
gestante, su esposo 0 ambos conocen su condicién, lo cual es deseabley permite mayor
rapidez. El estudio preconcepcional es posibley deseable, siempre que se decida por las
personasy seindica por |os médicos de la atencion primaria u otros.

Los nifios que nazcan con la afeccion por haber decidido sus padres continuar €l
embarazo o por cualquier otro motivo, son dispensarizadosy reciben unaatencion médico
especializada. El Instituto de Hematol ogiae Inmunol ogiay |os servicios hematol égicosen
Cuba, han trabajado desde la década de los afios 80 en la atencidn precoz y esté total-
mente demostrado que este diagndstico precoz de la afeccion permite acciones de pre-
vencion secundaria, evitando en lo posible las complicaciones, resultando en una mayor
calidad y esperanza de vida alos mismos.
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En todo el programa se respetala autonomia de las personas, que tienen laopcién de
aceptar o rechazar cualquiera de las acciones de salud, como son: la determinacién del
tipo de hemoglobina, € diagndstico prenatal o lainterrupcion del embarazo.

La g ecucion de programas de pesquisaje masivo como el que describimos, es reco-
mendable en las enfermedades con patrén de herencia autosdmico recesivo, cuando la
prevalencia del gen mutado causante de la enfermedad es altaen la poblacion y existen
técnicas de |aboratorio que permitan detectar alos heterocigotos. Requieren ademés de
recursos humanos, técnicos y organizativos, generalmente aportados por las agencias
gubernamentales. En nuestro pais es garantizado por €l sistemanacional de salud.

L os actores de este programa son |los ciudadanos que deseen participar, |os médicos
delaatencion primaria, y €l resto delos profesionales de lasalud que gjecutan las distin-
tas acciones. No obstante queremos resaltar €l papel del médico de laatencion primaria.

El médico delaatencidn primaria aseguraasus pacientes lainformacion relacionada
con €l programa, la descripcion de la enfermedad y sus complicaciones, e estudio
preconcepcional o en el momento delagestacion alas embarazadas, larealizacién delos
andlisis correspondientes en el momento mas adecuado, y €l seguimiento hasta conocer
€l riesgo de una persona o0 una pareja en particular, asi como mantenerle informado del
curso de |os estudios de os mismos.

RESUMEN

- Toda persona debiera conocer cual es € tipo de hemoglobina que posee.

- Laspersonas quetienen HBAA no tienen ninguin riesgo de tener hijos con HbSS o
HbSC.

- Las personas que tienen HbAS, HbAC, u otra distinta de HbAA, deberian cono-
cerlo preconcepcional mente, de modo que a planear tener hijos, su conyuge tam-
bién se estudie si no o ha hecho ya.

- Especiamente deberian hacer €l estudio anterior, aquellos que ya tienen antece-
dentes de algun familiar con dichas caracteristicas.
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