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l. INTRODUCCION

La enfermedad de células falciformes o drepanocitosis, describe un grupo de
trastornos crénicos complejos originados por desOrdenes autosémicos recesivos
caracterizados por la presencia de hemoglobina S (HbS) en los glébulos rojos. La
aparicion del gen de la drepanocitosis (Hb S) es debido a una mutacion espontanea
en el cromosoma 11, donde se da la sustitucion de un &cido glutamico por una valina

en posicién 6 de la cadena beta de la globina (GAG cambia a GTG).

La transmision de la drepanocitosis se da por medio de un rasgo incompleto
autosomico dominante. La forma homocigota (dos genes anormales) no sintetiza
hemoglobina A (Hb A), y los globulos rojos contienen Hemoglobina S en un 90 a
100%. Las formas heterocigotas (un gen anormal), tienen glébulos rojos con 20 a
40% de Hb S. Los portadores Hb AS sintomaticos van a ser aquellos que ademas
de tener la mutacién para hemoglobina S (Hb S) presentan otra mutacion como por
ejemplo portador S mas beta talasemia, o portador S mas esferocitosis hereditaria,
por lo que estos casos requieren seguimiento (Caja Costarricense de Seguro Social,
2013).

Hay quienes creen que se originG como un rasgo evolutivo biolégico a modo de
proteccion contra la malaria en lugares donde el organismo de la malaria era
abundante. Cualquiera sea el caso, la ECF tal vez existe desde hace miles de afios.
El gen portador se encuentra extendido y los primeros investigadores encontraron

gue es comun en lugares cerca del ecuador.

La anemia de células falciformes predomina, pero no es exclusiva de la raza negra,
encontrandose con mayor frecuencia en el Africa Subsahariana donde el gen se
encuentra hasta en un 40% de la poblacién y en descendientes afroamericanos en
8% de la poblacion; existen nucleos mediterraneos en Grecia, Italia, Turquia y Norte
de Africa, asi como en Arabia Saudi e India donde el gen se encuentra hasta en un
40% de la poblacién. (Tirado |, 2017).



El namero de pacientes con ECF se espera que
aumente, tanto en los paises de altos ingresos como en los paises de ingresos
bajos, actualmente la prevalencia mundial es de 5%, cada afio nacen 300,000 nifios.
El aumento es debido al incremento de la esperanza de vida que presentan
actualmente los pacientes, se ha demostrado en los ultimos 40 afios en los paises
de alto ingreso una mortalidad infantil cercana a la de la poblacion general y una
sobrevida mediana observada de mas de 60 afios. (Piel, Steinberg, & Rees, 2017).

Es de mucha importancia conocer que, aunque el diagnéstico precoz, las
transfusiones de sangre, la hidroxiurea y el trasplante de células madres
hematopoyética puede mejorar dramaticamente la sobrevida y la calidad de esta en
los pacientes con drepanocitosis, la comprension del rol de los factores genéticos y
no genético en la explicacion de la diversidad fenotipica de esta enfermedad sigue

siendo limitada.

Considerando que el Hospital Infantii Manuel de Jesus Rivera es de referencia
nacional y se especializa en el tratamiento y seguimiento de los pacientes con
problema hematoldgicos incluyendo la Enfermedad de Células Falciformes este no
cuenta con una base de datos actualizada sobre dicha patologia por lo tanto se
realizo6 este estudio con el objetivo de estudiar las caracteristicas clinicas y
epidemiologicas de los pacientes con enfermedad de células falciformes atendidos

en dicho hospital en el periodo de enero del 2014 a diciembre del 2018.



. ANTECEDENTES

A nivel internacional

Baldedn (2010), realiz6 un estudio en el Hospital Francisco de Icaza Bustamante de
Santiago de Guayaquil Ecuador en pacientes otorgados por el servicio de
Hematologia y Medicina Transfusional con una muestra de 137 pacientes que
cumplian con los criterios de inclusién planteados con el diagnéstico de anemia de
células falciformes. Los resultados de la prevalencia estimada desde el afio 2000 al
2013 fue de aproximadamente 1 de cada 12400 pacientes que acuden a
emergencia presentan anemia de células falciformes, ya sea por casos recientes o
multiples ingresos, la edad mas comun al momento de diagnosticarlo oscila entre la

primera y la segunda infancia con un pico maximo en la segunda infancia.

Moisa (2013), con el proposito de determinar la prevalencia de complicaciones no
infecciosas en pacientes con anemia de células falciformes en el Hospital Nacional
de Nifios Benjamin Bloom de San Salvador, realiz6 un estudio de tipo descriptivo,
observacional, retrospectivo y de corte transversal, entre el periodo de mayo 2012
hasta septiembre 2013, con una poblacion de 233 nifios diagnosticados. Los
resultados encontrados fueron que el 15 -20% presentd complicaciones, el grupo
etario predominante era entre las edades de 7 a 12 afios con un 54%. Del total de
pacientes que entraron al estudio, 53 pacientes presentaron complicaciones no
infecciosas, representando un 22.75% del total. Dentro de las complicaciones
agudas un 64.85% corresponden a crisis vasooclusivas y un 16.22% a litiasis biliar.
Como complicaciones cronicas, fueron catalogados 30.19% de los 53 pacientes con

complicaciones no infecciosas. De ellos, un 93.75% tuvieron una cardiopatia.
A nivel nacional

Gutiérrez (2015), realiz6 un estudio de tipo descriptivo, transversal y retrospectivo
en el Hospital Infantil Manuel De Jesus Rivera “La Mascota”, durante el periodo de
enero 2010 a diciembre 2014, con el objetivo de determinar las caracteristicas

5



clinicas de los pacientes con diagnéstico de anemia drepanocitica atendidos en el
servicio de hematologia. La muestra para dicho estudio lo constituyeron 90
pacientes. Los resultados demostraron que las edades registradas con mayor
frecuencia fueron los menores de 1 afio y las edades entre 6-10 aflos con el 30%
respectivamente. El sexo predominante fue masculino con 51.1%, el estado
nutricional fue normal en el 76.66%, el 88.77% de la poblaciébn eran mestizos,
procedentes en su mayoria de Managua y Rivas con el 34.4%, captadas en el afo
2010 en el 30% de los casos y sin referencias en el 54.44%. Los sintomas que
presentaron en orden de frecuencia cansancio en el 94.44% y dolor abdominal el
55.56%. EI signo mas frecuente fue fiebre y taquicardia con 94.44%
respectivamente, seguido por taquipnea en el 88.88% de los casos. Las
complicaciones mas frecuentes que se presentaron en los pacientes en estudios fue
las crisis vasooclusivas en el 70.77% y el manejo terapéutico utilizados fue
concentrado de glébulos rojos y la hidratacion en el 100% de los casos

respectivamente. Se registraron 4,44% fallecidos en los pacientes en estudios.

Marenco (2016), realizé un estudio cuyo proposito era conocer la epidemiologia de
los niflos con anemias hemoliticas, en el servicio de hematologia del Hospital
Manuel de Jesus Rivera, con una muestra de 140 pacientes con diagndéstico de
anemias hemoliticas del total del universo, obtenida por un muestreo no
probabilistico por conveniencia. Los resultados encontrados demuestran que el
sexo predominante fue el femenino con un 63%, el grupo etareo con mas
diagnosticos fue de 1 a 5 afios con el 47.85%, la anemia drepanocitica fue la mas
frecuente 63.57%, la mayoria proceden de Managua 48.57%, la raza mestiza
prevalecio con el 81.42%. Desde el punto de vista clinico predomino la ictericia 65%.
Los medios diagnésticos mas utilizados para diagnostico diferencial fueron la
prueba de falciformaciéon en un 90%, la curva de fragilidad osmética en el 72.1%,
Coombs directo el 35% y en 5.51% se le realizo electroforesis de hemoglobina. El
tratamiento fue la administracion de &cido folico, sulfato ferroso, analgésicos,
hidratacion y transfusiones ademas de la esplenectomia que se realizd

preferentemente como tratamiento de la esferocitosis hereditaria a 18.57%.
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Manzanares (2017), realiz6 un estudio con el fin de determinar la eficacia
terapéutica del tratamiento con dosis moderadas de hidroxiurea en comparacion
con el uso de tratamiento convencional en nifios con diagnostico de anemia
drepanocitica del Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera, fue cuasi experimental
prospectivo, longitudinal, correlacional y analitico; una muestra de 60 pacientes, 20
correspondian al grupo expuesto es decir se les inicio hidroxiurea y 40
correspondian al grupo no expuesto con tratamiento convencional. Dentro de los
resultados el grupo de edad predominante fue de 8 — 12 afios con un 27%, el 53 %
correspondian al sexo femenino, la mayor parte de la poblacién en estudio provenia
de Managua en un 60%, se observé una disminucién del nimero de crisis vaso
oclusivas en un 12,6% en los pacientes tratados con hidroxiurea en comparacion
con los pacientes que continuaban con terapia convencional, los ingresos
hospitalarios se redujeron significativamente en el grupo expuesto en comparacion
con el grupo no expuesto en un 9%, al igual que las transfusiones sanguineas fueron
un 23% menos en los pacientes tratados con hidroxiurea. Los beneficios
hematoldgicos encontrados fueron valores de hemoglobina que se mantuvieron
estables con incremento significativo en el grupo que recibidé hidroxiurea en
comparacion con la terapia convencional (5,6 gr/dl a 8,9 gr/dl) y (6,1 gr/dl a 7 gr/dI)
respectivamente, no se obtuvo diferencias significativas en el conteo de leucocitos

ni plaguetas en ambos grupos de estudio.



Il JUSTIFICACION

La enfermedad de células falciformes representa un porcentaje considerable de
patologias en la infancia, con presentacion clinica variable, complicaciones desde
leves a graves que provocan hospitalizaciones prolongadas y representa pérdidas
tanto en el &mbito personal, familiar y social por el alto costo econémico que implica
las hospitalizaciones prolongadas y aun mas importante el riesgo que tiene el
paciente de contraer enfermedades nosocomiales complicando aun mas su
evolucion y pronostico, por lo que es necesario conocer las caracteristicas clinicas
y epidemioldgicas de dicha patologia para realizar diagnéstico temprano, manejo
terapéutico oportuno evitando los diagnosticos y manejos erréneos que prolongan

el sufrimiento de nuestros pacientes pediatricos, asi como de la familia.

Aunque se han realizado investigaciones sobre esta patologia se pretende con esta
investigacion actualizar la informacion que existe sobre las caracteristicas
sociodemograficas, comportamiento clinico y de los examenes de laboratorio,
complicaciones, tratamiento y condicién clinica actual de los pacientes pediatricos
con diagnostico de enfermedad de células falciformes que se atienden en el Hospital
Infantil Manuel de Jesus Rivera permitiendo en base a los resultados obtenidos
realizar en el futuro inmediato investigaciones que permitan comparar la evolucion
clinica segun los diferentes tipos de tratamiento que reciben estos pacientes,
mejorando de ésta manera la calidad y la esperanza de vida de quienes padecen
esta patologia; ademas nos permitira obtener una base actualizada para
implementar una terapéutica protocolizada para su aplicacién por todo el personal
médico que atiende a estos pacientes, reduciendo los costos de atencion ya que
los pacientes visitaran el hospital con menos frecuencia y por complicaciones que

realmente ameriten la hospitalizacion por su gravedad.



V. PLANTEAMIENTO DE PROBLEMA

La enfermedad de células falciformes pertenece al grupo de las hemoglobinopatias,
de manera general las hemoglobinopatias representan un importante problema
sanitario en un 71% de los 229 paises considerados por la OMS. Cada afio nacen
mas de 330,000 nifios afectados de los cuales el 83% de los casos corresponden
anemia de células falciformes y 17% de los casos a talasemia; las
hemoglobinopatias causan aproximadamente 3.4% de las defunciones entre los
nifos menores de 5 afios. Al nacimiento los pacientes son asintomaticos por la
persistencia de la Hb fetal, las primeras manifestaciones aparecen entre los 4y 6
meses de vida cuando sus niveles disminuyen. Las manifestaciones clinicas son
resultado de vasooclusion y la hemdlisis que conducen a isquemia e infartos

tisulares con manifestaciones agudas y cronicas.

En el hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera “La Mascota” a pesar que se brinda
la atencion a los nifios con enfermedad de células falciformes no esta documentada
la situacion epidemioldgica ni las caracteristicas clinicas, manejo terapéutico y

evolucion actual de estos pacientes.

A partir de la caracterizacion y delimitacion del problema antes expuesta, se plantea

la siguiente pregunta principal del presente estudio:

e ¢ Cuales son las caracteristicas clinicas y epidemioldgicas de los pacientes
con enfermedad de células falciformes atendidos en el Hospital Infantil
Manuel de Jesus Rivera en el periodo de enero del 2014 a diciembre del
2018?.

Las preguntas de sistematizacion correspondientes se presentan a continuacion:

1. ¢Cudles son las caracteristicas sociodemogréficas de los pacientes con

enfermedad de células falciformes?



¢, Cudles son las caracteristicas clinicas y examenes complementarios de los

nifios con enfermedad de células falciformes al momento de la consulta?

¢, Cuales son las complicaciones que presentan los nifios con enfermedad de

células falciformes?

¢, Cual es el tratamiento indicado a los nifios diagnosticados con enfermedad

de células falciformes?

¢,Cudl es la condicion en la que se encuentra el paciente actualmente?
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V. OBJETIVOS

Objetivo general.

Conocer las caracteristicas clinicas y epidemiologicas de los pacientes con
enfermedad de células falciformes atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus
Rivera en el periodo de enero del 2014 a diciembre del 2018.

Objetivos especificos.

1. Describir las caracteristicas sociodemograficas de los pacientes con
enfermedad de células falciformes.

2. Conocer las caracteristicas clinicas y examenes complementarios de los
nifos con enfermedad de células falciformes al momento de la consulta.

3. Identificar las complicaciones que presentan los nifios con enfermedad de
células falciformes

4. Detallar el tratamiento indicado a los nifios diagnosticados con enfermedad
de células falciformes.

5. Conocer la condicion en la que se encuentra el paciente actualmente.
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VI. MARCO TEORICO

La anemia es el descenso de la masa eritrocitaria de un individuo. La Organizacion
Mundial de la Salud (OMS) la define como una condicion en la que el nimero de
glébulos rojos o su capacidad de transportar oxigeno es insuficiente para cubrir las
necesidades fisiol6gicas, que varian con la edad, el sexo, la altitud y otras

circunstancias. (Sanchez Godoy, Sanchez Salinas, & Morale, 2017)

La hemoglobina es uno de los derivados nitrogenados de la ferroprotoporfirina. Es
una proteina conjugada que contiene las proteinas basicas incoloras, las globinas y
ferroprotoporfirina o hem (el cual consta de una parte organica y un atomo de hierro).
Esta proteina es la encargada de transportar el O2 en la sangre, por poseer el grupo
hem, es similar a la mioglobina. Existen diferentes variantes de hemoglobina (Hb)
tantas como letras del abecedario y por nombres, segun el sitio de hallazgo. La
hemoglobina esta formada por 4 cadenas de globina, cada una con un grupo hem
y un atomo de hierro central. Hay 6 tipos de cadenas los diferentes tipos de Hb; las
combinaciones 2:2 de cadenas de globina alfa y beta constituyen la Hb A, que
corresponde al 97 % en el nifio mayor de 1 afio, la Hb A2 constituida por la
proporcion 2:2 de cadenas alfa y delta, con un 1 a 3.5 %, y la Hb fetal (F), formada
por 2 alfa'y 2 gamma, que corresponde al 1 % o menos del total; esta Ultima es

mayor en el menor de un afio.

Hay patologias de la sangre, que afectan especificamente a la hemoglobina, las
cuales se llaman hemoglobinopatias, dentro de las cuales una muy comun es la

drepanocitosis 0 anemia de células falciformes (ACF) o de células en hoz.

La anemia drepanocitica o anemia de células falciformes (ACF) se incluye dentro
de las hemoglobinopatias estructurales y se debe a una mutacién del gen de la
globina beta que sustituye por valina el sexto aminoacido, el acido glutamico. La
palabra falciforme significa en forma de hoz el cual es un instrumento para cortar

hierba, tiene una hoja en forma de medialuna a diferencia de los glébulos rojos
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normales que tienen forma de disco y se ven como rosquillas sin agujero en el

centro.

A nivel mundial segun datos de la Organizacion Mundial de la Salud alrededor del
5% de la poblacion es portadora de genes causantes de hemoglobinopatias. Cada
afio nacen aproximadamente 300 000 nifios con hemoglobinopatias importantes, de
los cuales més de 200 000 son africanos con anemia falciforme; en América Latina,
Brasil es el pais con el mayor nimero de casos de anemia de células falciformes,
segun sus tasas provenientes del tamizaje neonatal reportaron una tasa de uno de
cada cien mil nacidos vivos es portador de la mutacion. En EEUU se estima que
afecta alrededor de 70000 a 100000 afroamericanos y 90000 latinos. (Balde6n
Mendoza, 2010).

El descubrimiento de la hemoglobinopatia en el ambito de la salud publica ha
llevado a dilucidar patrones electroforéticos convencionales que antes confundian
el diagnostico clinico, asi como a clasificar perfiles hereditarios complejos y a
investigar diversas poblaciones humanas desplazadas a nuevos continentes. El
analisis del ADN de diversos individuos en distintas poblaciones ha puesto de
manifiesto que existen mutaciones productoras de polipéptidos cuya secuencia de
aminoacidos esta alterada (por ejemplo, variante de la Hb) y de globina humana:
alfa, beta, delta, épsilon, zeta y gamma, y de las combinaciones dos a dos se
forman, también hay diferencias en la secuencia de nucleétidos que no alteran la
secuencia del gen. Se han descrito polimorfismos “publicos” que son comunes a
todos los grupos étnicos y otros denominados “privados” que son caracteristicos de
una raza determinada. La identificacion en el nivel genético molecular del
polimorfismo del gen Bs ha permitido estudiar los patrones culturales y migratorios
de pueblos africanos, afroamericanos y asiaticos. Es bien sabido que el flujo
genético de la HbS a las Américas proviene exclusivamente de Africa, a excepcion
de una pequeia fraccion aportada por inmigrantes europeos. La prevalencia de HbS
en la poblacién negra y negroide de América Latina es variable, para el caso en
Brasil es de 6.2%, Colombia 11.9%, Costa Rica 8.1%, Cuba 6.1%, México 11.2%,
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Panamé 16.0% y Honduras 10.0%. Dentro de un mismo pais se encuentran
diferencias étnicas y esto se relaciona con la procedencia de las migraciones,
algunos grupos humanos procedian de lugares donde existia una alta prevalencia
del haplotipo 0 en caso contrario a una baja prevalencia por tanto se establecia en
el pais diferencias en cuanto a la prevalencia de hemoglobina S, por el fenomeno
de la migracién. La mayor concentracion del gen para la drepanocitosis se presenta
en la poblacién negra en el Africa ecuatorial y oeste central; el cromosoma mas
comun Bs fue encontrado en Benin (Nigeria) y Africa oeste central. En Europa y Asia
se presenta en paises de la cuenca mediterranea, como Turquia, Grecia, Italia,
Espafia y Oriente Medio, asi como en los paises arabes y en la India Oriental. En
América se presenta en los Estados Unidos, en el Caribe, América Central y del Sur.
(German Zavala, Wilfredo Viera, Gabriela Castillo, 2014). En Nicaragua se

desconoce la prevalencia de la anemia de células falciformes.

En cuanto al sexo la literatura no refleja diferencias en cambio con la edad se
considera que la enfermedad se manifiesta en la infancia, pero puede aparecer en
cualquier época de la vida La mayoria de personas con anemia drepanocitica son
diagnosticadas entre el primer y tercer afio de vida en los paises desarrollados, es
decir después que la hemoglobina fetal alcanza los niveles de la vida adulta. Al
perderse el efecto protector de la hemoglobina, aparecen los primeros sintomas de

esta enfermedad.
Fisiopatologia

La base quimica de la drepanocitosis es la sustitucion del acido glutamico de la
posicion 6 de la cadena beta de globina por valina. Este simple cambio es capaz de
inducir una profunda alteracion de la cadena de globina, que polimeriza a baja
tension de oxigeno, formandose largas fibras de Hb que distorsionan totalmente la
estructura del hematie, el cual adopta forma de hoz. Estos hematies falciformes
aumentan la viscosidad sanguinea y bloguean la circulacién capilar en diferentes

areas del organismo, produciendo micro infartos.
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La enfermedad de células falciformes o drepanocitosis, describe un grupo de
trastornos hematologicos cronicos complejos, originados por desoérdenes
autosémicos recesivos caracterizados por la presencia de hemoglobina S (HbS) en

los glébulos rojos.

La aparicion del gen de la drepanocitosis (Hb S) es debido a una mutacion
espontanea en el cromosoma 11, donde se da la sustitucion de un acido glutamico

por una valina en posicién 6 de la cadena beta de la globina (GAG cambia a GTG).

Este cambio produce una alteracion en la forma de la molécula de la hemoglobina,
en especial en situaciones de desoxigenacion. La modificaciéon de la carga
superficial de la hemoglobina disminuye la solubilidad de la hemoglobina,
especialmente en el estado reducido (deoxi-hemoglobina) y facilita la formacién de
agregados fibrilares que distorsionan totalmente la estructura del eritrocito y su

morfologia, aumentando su rigidez.

Este fenOmeno se conoce como polimerizacion y produce una deformacion de la
molécula de hemoglobina hasta que el glébulo rojo adquiere su caracteristica forma
de media luna. Es decir que la hemoglobina S se polimeriza con la desoxigenacion;
esto altera su solubilidad distorsionando el eritrocito, que se hace rigido, adoptando
una forma de hoz (falciformacion), lo que impide su circulacion por la red
microvascular (vaso-oclusion) y favoreciendo su destruccién (amenia hemolitica). El
hematie adopta diferentes formas segun la velocidad en que la desoxigenacion se
produce, si es muy rapida se formara el hematie granular, si es menos rapida el
hematie en hojas de acebo (holly leaf) y si es lenta, el drepanocito reversible o
irreversible (DI). El DI es el que se observa en la lamina de sangre periférica, tiene
un dafio irreversible de la membrana, pero la Hb en su interior no esta polimerizada.
El namero de DI se correlaciona con la magnitud de la hemdlisis, pero no con la

frecuencia de las crisis vasooclusivas.

La sobrevida de los glébulos rojos con Hb SS es de 10 a 15 dias comparada con

los 120 dias de sobrevida que tienen los globulos con una hemoglobina normal. Un
15



aumento en la hemoglobina fetal (HbF) disminuye la polimerizacion de la Hb S,
debido a la afinidad de la Hb F por el oxigeno, lo que disminuye la posibilidad de

polimerizacion.

Al ser la hemoglobina S (Hb S) una hemoglobina inestable, el depdsito de la
hemoglobina desnaturalizada dafia la membrana del eritrocito, afecta las bombas
celulares de iones, y esto a su vez favorece la deshidratacion celular, aumentando
la adherencia del eritrocito al endotelio y la viscosidad sanguinea. El dafio endotelial
activa la coagulacion sanguinea y favorece la hiperplasia intimal, contribuyendo a la

vaso-oclusion.

La Hb S a bajas concentraciones de oxigeno es menos soluble que la Hb A, lo cual
genera polimeros y rigidez del eritrocito, que son menos deformables y causan su
destruccion precoz. Los cambios constantes de oxigenacion-desoxigenacion
producen lesion en la membrana del hematie, alteracion de la bomba de iones y
deshidratacion celular; lo anterior condiciona a destruccion intravascular temprana.
Esta hemolisis genera reduccion del 6xido nitrico y conlleva a vaso-oclusion y
activacion plaquetaria. La exposicion de la fosfatidilserina secundario al dafio de
membrana activa la cascada de la coagulacion y se produce un incremento en la
viscosidad sanguinea local. Otros factores que influyen en la vasooclusion e
isquemia son la activacion del endotelio, el incremento de las propiedades
adhesivas de células rojas y leucocitos reducen el flujo sanguineo. Ademas, la

leucocitosis y trombocitosis habitual aumentan la viscosidad sanguinea.

La transmision de la drepanocitosis se da por medio de un rasgo incompleto
autosomico dominante. La forma homocigota (dos genes anormales) no sintetiza
hemoglobina A (Hb A), y los glébulos rojos contienen Hemoglobina S en un 90 a
100%. Las formas heterocigotas (un gen anormal), tienen globulos rojos con 20 a
40% de Hb S. Los portadores Hb AS sintomaticos van a ser aquellos que ademas
de tener la mutacién para hemoglobina S (Hb S) presentan otra mutacién como por

ejemplo portador S mas beta talasemia, o portador S mas esferocitosis hereditaria,
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por lo que estos casos requieren seguimiento. Los sujetos heterocigotos (AS) se

designan como portadores, o que tiene el rasgo drepanocitico. Los homocigotos

(SS) sufren de anemia drepanocitica.

La hemoglobinopatia S puede existir bajo 4 formas diferentes:

1. FORMA HETEROCIGOTA O RASGO FALCIFORME (Hb AS): aparece cuando

4.

la mutacion afecta a uno solo de los alelos que codifican para la cadena beta
(BA/BS ). La forma heterocigota es llamada también rasgo drepanocitico o
portador heterocigoto de hemoglobina S. Esta forma de hemoglobinopatia S
raras veces produce sintomatologia o alteraciones en el hemograma, a menos
gue las condiciones ambientales sean extremas (hipoxia, deshidratacion). Se
observa en portadores de Hb S (AS) alteraciones a nivel renal, por lo que puede
encontrarse hipostenuria 0 hematuria indolora. Se han descrito casos de
rabdomiolisis tras el ejercicio intenso. El rasgo drepanocitico no requiere
tratamiento.
FORMA HOMOCIGOTA O ANEMIA FALCIFORME (Hb-SS): Aparece cuando
la mutacion afecta a los dos alelos del gen correspondiente a la cadena beta
(Bs /Bs ). En estos casos 75% a 95% es hemoglobina S (HbS), siendo el resto
(5%-15%) F (HbF). Presenta graves sintomas clinicos.
FORMA DOBLE HETEROCIGOTA HbS-BETA TALASEMIA, HbS-ALFA-
TALASEMIA: aparece cuando en el mismo paciente coexisten dos alelos
anormales, uno para la hemoglobina S y otra para talasemia. Si la sintesis a
nivel del gen talasemico es nula (Bo —tal), la cantidad de hemoglobina S (HbS)
sera practicamente la misma que en el estado homocigoto (70% a 90%). Si por
el contrario, solo presenta una disminucién en el gen talasemico (B+-tal) , se
observa la coexistencia de hemoglobina A (HbA) (10%-30%), Hb S (60-85%) y
una pequefa proporcion de Hb F (5%). Esta ultima forma no es tan grave como
la forma homocitgoto (HbSS) y predomina en areas del mediterraneo.

FORMA DOBLE HETEROCIGOTA Hb-SC: Se debe a la coexistencia de dos

alelos anormales. Un alelo codifica la sintesis de Hb Sy el otro, la sintesis de Hb C
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(BS /BC). En este caso no existe hemoglobina a (HbA) y se observa igual cantidad
de Hb Sy Hb C. La expresion clinica suele ser menos severa. El crecimiento y
desarrollo sexual son normales, la anemia es leve y las crisis vaso-oclusivas
escasas, puede palparse esplenomegalia de pequefio tamafio, pero la afectacién
de la retina es mucho méas grave que en la hemoglobinopatia SS. Son frecuentes
en estos pacientes retinopatia proliferativa, hemorragias en el vitreo y accidentes
trombdéticos.

Existen otros tipos de hemoglobinopatias:

La Hemoglobinopatia C(Hb C) se caracteriza por la sustitucion del acido glutamico
de la posicion 6 de la cadena beta por lisina. Es una hemoglobinopatia propia del
Africa occidental, pero puede encontrarse con cierta frecuencia en Espafa. El
estado homocigoto (CC) se caracteriza por una ligera anemia hemolitica crénica
con esplenomegalia. El estado heterocigoto (AC) no produce trastorno alguno.
Aunque 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 presencia de Hb C interfiere en la determinacion por
cromatografia en columna de la Hb A (cuyo aumento es caracteristico de la

betatalasemia heterocigota).

Entre otras hemoglobinopatias se encuentra la Hemoglobinopatia J la cual se
caracteriza por la sustitucion de la glicina en posicion 16 de la cadena beta por acido
aspartico. Es una Hb de migracién rapida. No produce ningan trastorno en estado

heterocigoto.

Otro tipo de hemoglobinopatia es Hb D la cual no produce trastorno alguno en
estado heterocigoto. El estado homocigoto, muy infrecuente, produce una discreta
anemia hemolitica. La movilidad electroforética de la Hb D es la misma que la de la
Hb S. La Hb E es muy frecuente en el sudeste asiatico. El estado homocigoto no

produce alteraciones clinicas, pero el hemograma es semejante al de las
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talasemias. El estado heterocigoto provoca so6lo microcitosis discreta. (Sillero

Roman, Ruiz Gomez, & Sanchez Pino, 2012)

No es facil explicar la gama compleja de manifestaciones clinicas de la
drepanocitosis, en donde contribuyen los factores ambientales ( presencia de
malaria, tipo de nutricion, disponibilidad de servicios médicos), como también
propiedades anormales del eritrocito (concentraciones de hemoglobina fetal,
herencia conjunta de genes alfa talasémicos o de otras hemoglobinas anormales de
tipos silencioso; las concentraciones de 2,3 difosfoglicerato) y particularmente la

expresion de los diversos polimorfismos del gen BS .

Estos polimorfirmos BS tienen especial importancia al asociarse su expresion con
la gravedad clinica de la enfermedad homocigoética, de tal manera que el principal
beneficio se explica en términos de su relacion directa con la produccion de
hemoglobina F (HbF).

La funcidn de éstos polimorfismos es la de modificar la proporcién de las cadenas
yYG y YA de la hemoglobina fetal, de tal manera que en el adulto drepanocitico; se
encuentren elevadas y mantengan una relacion yG/yA paralela como se observaria

€en neonatos sanos.

En Africa se han identificado secuencias polimorficas muy especificas dando origen

a los siguientes haplotipos:

1.- Haplotipo Sen que prevalece en el Africa del litoral Atlantico.

2.- haplotipo Ben se localiza predominantemente en el occidente centroafricano;
3.- haplotipo Car predomina en el Africa central

4.- el fragmento polimérfico Cam que esta circunscrito a una zona limitada de

Camerun.
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Las repercusiones clinicas de la herencia de estas secuencias polimérficas de ADN

se pueden resumir de la siguiente manera:

a. Herencia de un cromosoma Car como minimo esta ligada a cuadros

drepanociticos mas graves que los relacionados con la presencia del haplotipo Ben.

b. El haplotipo Ben se asocia a trastornos mas graves que los haplotipos Sen o
arabe-Indio.

c. Un paciente drepanocitico que herede un cromosoma Car presentard algun tipo
de dafio permanente en por lo menos uno de sus érganos vitales durante los

primeros 40 afios de vida.

d. El haplotipo Ben se asocia con un menor niumero de episodios drepanociticos,

como el sindrome toraxico agudo, el infarto esplénico y el infarto éseo.

e. Al igual que se asocia a un menor riesgo de priapismo, necrosis papilar renal,
enfermedad pulmonar crénica y glomerulonecrosis, ulceraciones, crisis de
secuestro esplénico, infarto 6seo y dactilitis. Este curso clinico menos severo se ha

observado también en pacientes que heredan haplotipos arabe-Indio o asiatico.

f. El haplotipo Cam es menos comun en las Américas, la repercusion sistémica en

pacientes drepanociticos no esta bien definida.

Es decir que las caracteristicas genéticas determinan la gravedad de la evolucion
clinica, sin embargo el valor pronéstico puede variar en cada individuo de acuerdo

a.

1.- Niveles de hemoglobina fetal: Los diferentes Haplotipos del gen de hemoglobina
S (Hb S) tiene la capacidad de estimular una mayor o menor sintesis de
hemoglobina fetal (Hb F), entre mayor sea el nivel, mas favorable es la enfermedad
ya que la Hb F tiene caracter antifalciforme porgue no copolimeriza con la
hemoglobina S (HbS) por lo que se torna mas soluble.
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2.- Concomitancia de alfa talasemia: La presencia simultdnea del rasgo alfa
talasemico junto con alguno de los haplotipos BS atenua la enfermedad. Parece
indicar que los genes alfa talasemicos ejercen un efecto protector contra dafio tisular
irreversible, mecanismo que esta presente cuando se hereda simultdneamente un
cromosoma Sen o Ben. La presencia de un cromosoma Car por el contrario parece

aumentar el riesgo del trastorno.

Cuando el paciente HbSS hereda la combinacion Sen /Ben se aumenta el riesgo de
osteonecrosis, Este riesgopuede disminuir si los haplotiposasociados son: Car/Ben
0 Ben/Ben. La enfermedad falciforme asociada a los Haplotipos Senegal y Arabe-

Indio es una mutacién mas benigna que los Haplotipos Benin, Banta y Cameruin.

El Haplotipo Bantu puede ser mas grave que el Haplotipo Benin debido a la menor
sintesis de hemoglobina fetal.

3.- Haplotipos asociados a los genes de la Hb S: Hay ciertos Haplotipos del gen de
hemoglobina S (Hb S) que tiene la capacidad de estimular genéticamente una
mayor o0 menor sintesis de hemoglobina fetal (Hb F), ademéas de que modifican la

proporcion de cadenas gamma G y gamma A.

Existen otros desordenes relacionados que ocurren cuando un gen Beta Talasemia
se combina con un gen anormal o mutante produciéndose clinica semejante a la

drepanocitica:

Hb S/ Beta+ Tal (Hemoglobina S y Beta+ Talasemia)

Hb C/ Beta+ Tal (Hemoglobina C y Beta+ Talasemia)
Hb E/ Beta+ Tal (Hemoglobina E y Beta+ Talasemia)

Otra variante de la hemoglobina es la hemoglobina C, que se produce por la

sustitucién de un acido glutdmico por lisina en posicién 6 de la cadena beta. En

estado homocigoto se caracteriza por una ligera anemia hemolitica crénica con
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esplenomegalia. El estado heterocigoto (AC) no produce trastorno alguno, aunque
la Hb C tiende a cristalizar en condiciones de hipoxia, no produce crisis vaso-
oclusivas como la hemoglobina S. (Caja Costarricense de Seguro Social , 2013)

De manera general la mayoria de los pacientes sufren trastornos constitucionales
(retraso de crecimiento), y las manifestaciones clinicas son consecuencia de las
crisis vasooclusivas producidas por la obstruccion del sistema vascular por
agregados de hematies. Estas 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 cdélico biliar, dolor
articular, pleuritico u 6seo. Los fendbmenos oclusivos de la circulacion cerebral u
O0sea son los mas graves, ya que pueden producir convulsiones, déficits
neurologicos graves e incluso coma; los que ocurren en los huesos favorecen la
aparicion de areas de infarto, sobre todo en las vértebras y necrosis aséptica de la

cabeza de fémur. Es relativamente frecuente la osteomielitis por Salmonella.

Las manifestaciones viscerales pueden afectar practicamente todos los érganos y
sistemas. Son frecuentes la insuficiencia cardiaca (aunque el infarto de miocardio
no es comun), la formacion de calculos biliares y de infartos hepaticos que pueden
abscedarse, los infartos de la médula y las papilas renales (hematuria, hipostenuria).
También pueden producirse infartos de la microcirculacion del ojo. Las alteraciones
circulatorias cutaneas favorecen la aparicion de Ulceras crénicas, sobre todo en los
tobillos. Debe tenerse en cuenta la posibilidad de que un paciente con
drepanocitosis sufra, ademas, un déficit de G-6-PD. Una de las complicaciones mas
graves de la drepanocitosis la constituyen las crisis aplasicas, que pueden deberse

a una infeccién por parvovirus B19 o a un déficit de folatos.
Sintomas clinicos

La anemia falciforme es una enfermedad sistémica, caracterizada por la afectacion
vascular causada por la vaso-oclusion y por la presencia de complicaciones

hemoliticas e infecciosas. Las manifestaciones clinicas mas importantes de la
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enfermedad de células falciformes pueden dividirse en tres grupos: anemia
hemolitica, sindromes dolorosos y complicaciones que afectan a érganos mayores.

En relacion con la clinica, al nacimiento los pacientes son asintoméaticos por la
persistencia de la Hb fetal,las primeras manifestaciones clinicas aparecen entre los
4 y 6 meses de vida cuando sus niveles disminuyen.Las manifestaciones clinicas
son resultado de vaso-oclusion y la hemdélisis que conducen a isquemia e infartos
tisulares con manifestaciones agudas y cronicas; es una enfermedad de
presentacion variable de un individuo a otro, con afectacion de multiples érganos
(hueso, pulmones, cerebro, riidn, bazo) y se caracteriza por periodos de crisis

repetidas o ausencia de sintomas por tiempo prolongado.

Es comun la palidez por la anemia, la ictericia por aumento de la bilirrubina indirecta
secundario a la hemdlisis temprana y la esplenomegalia. Estos signos clinicos se
pueden acentuar con los episodios infecciosos o vasos oclusivos por aumento de la
hemdlisis.La hepatomegalia y esplenomegalia son posibles en los primeros afios de
vida; pues con la edad, el bazo sufre fibrosis progresiva produciéndose auto

esplenectomia.

Los signos y sintomas de la anemia de células falciformes varian de persona a
persona y pueden cambiar con el tiempo. La mayoria de los signos y sintomas de
la anemia de células falciformes estan relacionados con complicaciones de la

enfermedad.

Complicaciones agudas
Las complicaciones agudas mas importantes son las infecciones, los episodios de

dolor, el secuestro esplénico, el sindrome toracico agudo y los accidentes

cerebrovasculares (ACV), junto con las exacerbaciones agudas de la anemia.
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Crisis vasoclusivas

Crisis dolorosas toracicas, dolorosas abdominales y dolorosas articulares con o sin
necrosis aseéptica, crisis mano - pie, crisis hepaticas, crisis vasooclusivas del

sistema nervioso central, sindrome torécico agudo.

Estas crisis se producen por la obstruccion del flujo sanguineo produciéndose
hipoxia (déficit de O2) regional y acidosis lo que aumenta la falciformacion y la
isquemia. Los factores que pueden precipitarla son la hipoxia, acidosis,
deshidratacion, infeccion y la exposicién al frio. (Caja Costarricense de Seguro
Social , 2013)

Son las mas frecuentes y pueden afectar a todos los 6rganos de los pacientes. En
los nifios suelen ser desencadenadas por infecciones, mientras que no siempre se
demuestra causa previa en los adultos, que a veces la relacionan con el frio, el

viento o la humedad.
Dolor vasooclusivo.

Su comienzo es repentino y atribuible a la obstruccién de la microcirculacion por la
falciformacion. La vasooclusion mas frecuente se produce a nivel 6seo y articular,
causando dolor intenso y signos inflamatorios, cuadro que simula una fiebre
reumatica o una artritis séptica. En los primeros afios de vida también suelen
producirse crisis vaso oclusivas en las extremidades o las dactilitis, mientras que las
crisis dolorosas a nivel de huesos largos o vértebras suelen producirse mas

tardiamente.

Los signos radioldgicos de isquemia e infarto, que van produciendo la lesion ésea,
aparecen una vez resuelta la crisis. La localizacion puede ser muy variada, siendo
muy caracteristico el sindrome de la mano y del pie (dactilitis) por la oclusion de los

pequefios vasos de manos y pies, que se ve exclusivamente en nifios muy
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pequefios, con una edad inferior a 4 afios. El dolor debe ser valorado rapidamente
y no retrasar el inicio de la analgesia.

Crisis cerebrales.

Existe un alto riesgo de ictus. Sin tratamiento, hasta un 11 % de los pacientes con
enfermedad falciforme podrian sufrir un ictus antes de los 20 afios, y un 25 % antes
de los 40. La prevencion primaria para reducir el riesgo del primer ictus se basa en
la deteccion precoz de anomalias circulatorias cerebrales con el empleo regular de
la ecografia doppler transcraneal para medir la velocidad de circulacion cerebral.
Velocidades superiores a 200 cm/s tienen un 40 % de riesgo de ictus en los
siguientes 3 afios desde su deteccion, mientras que el riesgo es inferior al 2 % en

los pacientes con velocidades normales (menos de 170 cm/s).

Los nifios con riesgo reciben transfusiones profilacticas cronicas, y algunos, cuando
se normalizan, cambian a hidroxiurea o son valorados para trasplante de
progenitores hematopoyeéticos. Los que ya han tenido un ictus se mantienen con las
transfusiones cronicamente. Otras alteraciones importantes son los ataques
isquémicos transitorios y los infartos silentes, que son asintomaticos y solo se
detectan con técnicas de neuroimagen, pero que pueden causar morbilidad

neurocognitiva importante.

Crisis pulmonares.

La circulacion por la arteria pulmonar tiene una baja tension de oxigeno y un flujo
lento, lo que facilita la falciformacion. Se observan diferentes complicaciones
agudas y crénicas, entre las que destaca el sindrome toracico agudo, al igual que
la aplasia puede aparecer antes de los 2 afios de edad proceso que en general
requiere hospitalizacion por su gravedad. Cursa con fiebre, taquipnea, dolor
toracico, leucocitosis, dificultad respiratoria e infiltrados pulmonares. El
desencadenante es multicausal, desde infecciones a fendmenos tromboembdlicos
o embolismo graso. Es la principal causa de muerte en nifios mayores de 5 afios.
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La supervivencia guarda relacion con la frecuencia de las crisis. La morbilidad ha
disminuido en las 2 ultimas décadas, contribuyendo al aumento de la supervivencia
tanto la implantacion en regiones de alta prevalencia del cribado neonatal, como a
la profilaxis con penicilina, la vacunacién contra gérmenes encapsulados, el uso de
transfusiones cronicas, la hidroxiurea y el trasplante de progenitores

hematopoyéticos.
Crisis abdominales.

Cuadros de abdomen agudo, atribuibles a infartos de mesenterio, a veces dificiles

de diferenciar del colico biliar.
Crisis aplasicas:

Pueden aparecer antes de los 2afos de edad, son mas frecuentes en la infancia
como consecuencia de infecciones virales, especialmente por parvovirus B19, o de
la exposicion a farmacos. En estos pacientes se produce una caida brusca de la Hb
con disminucion de los reticulocitos. La deplecién de folatos secundaria al consumo

por la hiperplasia eritroide crénica es otra posible causa.

» Crisis de secuestracién esplénica. Se produce por fenOmenos de vasooclusion
dentro del bazo y acumulo masivo de hematies en el mismo. Cursan con un
aumento repentino del tamafio del bazo, dolor abdominal intenso y shock
hipovolémico. La Hb desciende por debajo de 3g/dl, persistiendo en este caso la

reticulocitosis.
* Crisis hiperhemoliticas.

Es una aceleracion repentina del proceso hemolitico, de etiologia variada y
fisiopatologia no muy bien establecida, que empeora la anemia, con reticulocitosis
persistente. Algunos episodios se han producido en pacientes multitransfundidos
gue desarrollan un cuadro similar a una reaccién hemolitica transfusional tardia con

destruccion también de las propias células rojas.
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Por ultimo, otras manifestaciones agudas que pueden afectar a los sujetos con

enfermedad falciforme son las infecciones y el priapismo:

* Infecciones.

Es la complicacién mas frecuente en la infancia y la causa mas habitual de muerte
a todas las edades. Las causas se asocian con hipoesplenismo secundario a
infartos esplénicos repetidos, perfusién tisular reducida, uso de -catéteres,
hipoventilacién, etc.

Como consecuencia del estado de asplenia funcional, los nifios con drepanocitosis
tienen una importante susceptibilidad a padecer infecciones, especialmente las
causadas por bacterias encapsuladas. El hipoesplenismo funcional se inicia pronto,
como a los 4 meses, siendo entre los 2 y 4 afios cuando mayor es el riesgo de

infecciones serias, sobre todo por gérmenes encapsulados

Las septicemias por neumococo (con o sin meningitis) son la causa mas frecuente
de mortalidad en nifios menores de 5 afios con anemia falciforme. También se han
descrito infecciones invasivas por Haemophilus influenzae o meningococo. Las
infecciones pueden ser un factor desencadenante de otras complicaciones como el
sindrome toréacico agudo. El riesgo de infeccion en nifios mayores de 5 afios es bajo.
Debido a la presencia de hemoglobina fetal (HbF), los nifilos menores de 6 meses
suelen presentar menos sintomas que los nifios de 6 - 36meses, aunque algunas
complicaciones agudas graves, como las infecciones invasivas y el secuestro

esplénico pueden presentarse a los 2-3 meses de edad.

Las infecciones viricas (parvovirus, influenza HIN1 y virus Zika) también son mas
virulentas en estos pacientes, probablemente por incrementar la falciformacion con

una respuesta inflamatoria aumentada.

A nivel mundial, la malaria es una causa comun de morbimortalidad en nifios con

enfermedad falciforme. Las infecciones mas frecuentes son bacteriemias,
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meningitis e infecciones pulmonares por gérmenes encapsulados. Entre ellas
destacan las osteomielitis por Salmonella y las neumonias y septicemias por
Streptococcus pneumoniae, Haemophilus influenzae o Neisseria meningitidis,
Mycoplasma pneumoniae y Chlamydia pneumoniae. El uso rutinario de penicilina
profilactica y la vacunacion contra el neumococo y H. influenzae ha reducido la

frecuencia de estas infecciones, pero no las ha eliminado.
Priapismo

La ereccion espontanea que permanece mas de 2 a 4 horas es frecuente, y puede
ser una emergencia médica que requiera atencion inmediata. Los pacientes deben

conocer la posibilidad de esta complicacion para intentar prevenirla.
Complicaciones cronicas

Con la calidad de la asistencia ha mejorado la supervivencia, pero también las
posibilidades de padecer complicaciones cronicas. Son consecuencia de la
isquemia crénica de los 6rganos afectos, sin olvidar las toxicidades por diferentes

tratamientos.
Crecimiento y desarrollo

Son comunes las alteraciones en el crecimiento y retrasos en la pubertad cuya
patogénesis puede incluir hipogonadismo, hipopituitarismo e insuficiencia
hipotalamica, por lo que es conveniente monitorizar el crecimiento en estos

pacientes.
Complicaciones esqueléticas

Incluyen desde dactilitis en los nifios hasta osteoporosis y necrosis avascular y

osteomielitis en los adultos. La osteomielitis afecta preferentemente a los huesos

largos, en multiples lugares como consecuencia de la infeccion de infartos 6seos,

de los cuales a veces es dificil de distinguir. EI microorganismo mas comun es
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Salmonella. La osteoporosis es muy frecuente debido a la expansion de la médula
O0sea hematopoyética y a las deficiencias en vitamina D. Es importante vigilar y
corregir los niveles de calcio y vitamina D y medir la densidad Osea.

Accidente cerebrovascular

El accidente cerebrovascular (ACV) isquémico es una de las complicaciones mas
devastadoras en nifios afectados por anemia de células falciformes, pudiendo
causar dafio neurolégico y secuelas permanentes. Ocurre con una incidencia cerca
de 10%, principalmente en los genotipos HbSS y HbS[B° tal, con un pico a los 4afios
de edad y alta probabilidad de recurrencia (>90%). Ademas, se describe hasta 35%
de incidencia de infartos silentes, afectando la funcion neurocognitiva de manera

importante.

En adolescentes hay alteracion en la perfusion cerebral y deterioro neurocognitivo,
con evidencias radiolégicas (por RMN) de infartos corticales, atrofia y lesiones de
sustancia blanca. Se piensa que forma parte del dafio progresivo de 6rganos que
ocurre en esta enfermedad. Los ACV hemorragicos se ven con mas frecuencia en

esta etapa.

La fisiopatologia difiere entre nifios y adultos, es compleja y aun no claramente
dilucidada. Las variables mas importantes son la anemia severa, y la hemolisis
intravascular que disminuye la biodisponibilidad del éxido nitrico, causando cambios
vasomotores en grandes y pequefias arterias cerebrales. Se desarrolla una
vasculopatia aterosclerotica progresiva, con aumento de factores protrombaéticos y
moléculas de adhesion endotelial, asi como globulos blancos y plaquetas

aumentadas, que contribuyen en la patologia neurolégica.

Las estrategias para prevenir y tratar las complicaciones neurolégicas han sido
ampliamente estudiadas. El uso del Eco-Doppler transcraneal como herramienta de
despistaje universal a todo nifio con anemia drepanocitica, ha sido de comprobada
utilidad en la prevencion primaria del ACV. Nos ayuda a identificar los individuos

29



con alta probabilidad para tener un ACV, para asi instaurar un régimen de
transfusiones cronicas, disminuyendo de forma importante (>90%) el chance de

presentar esta complicacion.

Es importante conocer las complicaciones neuroldgicas para su deteccion precoz a
través del eco Doppler transcraneal o estudios de imagen, o en el escenario clinico,
para instaurar medidas profilacticas y/o terapéuticas que puedan ayudar a estos
nifios a tener una mejor calidad de vida y llegar a ser adolescentes y adultos sanos

y productivos.
Retinopatia

En la enfermedad falciforme es frecuente observar retinopatia como consecuencia
de la isquemia y oclusion de la arteria retiniana, con retinopatia proliferativa
asociada, hemorragia vitrea y desprendimiento de retina. Es conveniente evaluar a

los nifios a partir de los 10 afios.
Otras manifestaciones cronicas

La hipertension pulmonar es otra alteracion cronica importante que incrementa el
riesgo de mortalidad y que afecta al 10 % de adultos con enfermedad falciforme.
Puede ser valorada por ecocardiografia, midiendo la velocidad de regurgitacion
tricuspidea, el propéptido natriurético cerebral (pro-BNP), que esta aumentado, y la
distancia caminada en 6 minutos, confirmandose posteriormente por cateterismo.
Son causas de hipertension pulmonar la obstruccion microvascular, la deficiencia
en oxido nitrico, los tromboembolismos cronicos y la respuesta al estado de hipoxia

por la anemia.

Las complicaciones cardiacas, especialmente disfunciones del ventriculo izquierdo
con o sin hipertension pulmonar. A ella también contribuyen la sobrecarga

transfusional de hierro, la hipertension y la insuficiencia renal.
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El rifidén es otro 6rgano frecuentemente afectado en esta enfermedad. Hasta una
quinta parte de pacientes pueden desarrollar insuficiencia renal. Son frecuentes los
defectos en la concentracion de la orina, hematurias no dolorosas, infartos renales
y una mayor incidencia de carcinoma medular renal. Es importante evitar los

farmacos nefrotoxicos y tratar adecuadamente la hipertension arterial.

Las ulceras en las piernas, que con frecuencia se infectan por Staphylococcus
aureus o Pseudomonas, son dolorosas y suelen aparecer después de los 10 afios,

espontaneamente o después de traumatismos.

Riesgo trombotico. En la enfermedad falciforme hay un estado de
hipercoagulabilidad y los pacientes tienen un riesgo trombotico venoso elevado,
especialmente los adultos, las embarazadas y los sujetos esplenectomizados.

(Gonzélez Fernandez & Martin Naiez, 2017),

Dentro de otro tipo de complicaciones que se pueden presentar en estos pacientes

estan:

Menarquia retrasada
Fertilidad afectada en varones
Retraso escolar y psicolégico

Hipoacusia neurosensorial por infarto coclear

Examenes de laboratorio

Precisa la realizacion de diversas pruebas de laboratorio en las que se destacan:

Biometria hematica completa: con una condicion basal caracterizada por una
anemia normocitica normocrémica con una hemoglobina de 5 a 9 g/d, reticulocitosis
(5 a 15%) y leucocitosis (12.000 a 20.000/mm3).

31



Frotis de la sangre periférica muestra eritrocitos drepanociticos (semilunares,

falciformes), aumento de la basofilia difusa (reticulocitos) y células en tiro al blanco.

Los pacientes con de Hb SB0 generalmente presentan microcitosis con hipocromia
y aquellos con Hb SB+ tienden a presentar anemia y hemolisis mas leve. Nifios con
Hb SC tienen menos drepanocitos y células en tiro al blanco en el frotis, y el nivel
de hemoglobina puede ser normal o discretamente disminuido, asi como el grado

de hemolisis
Quimica sanguinea:

Pruebas de funcién hepética: Bilirrubinas: discreto aumento de las bilirrubinas a
expensas de la fraccion indirecta. Transaminasas las cuales se elevaran en algunos

pacientes por la misma hemolisis que produce la enfermedad.
Pruebas de funcion renal: creatinina, BUN, examen general de orina.
Radiografia de térax en pacientes con sintomas respiratorios.

Resonancia magnética: util para deteccion temprana de los cambios de la médula
O0sea debido a infarto agudo y crénico de la médula Osea, hiperplasia Osea,

osteomielitis y osteonecrosis.

TAC : muestra regiones sutiles de osteonecrosis no aparentes en las radiografias
simples en pacientes que no pueden tener resonancia y excluir el carcinoma

medular renal en pacientes que presentan hematuria.

Doppler transcraneal: puede identificar a los nifios con alto riesgo de accidente

cerebrovascular.

Ecografia abdominal: se puede utilizar para descartar colecistitis, colelitiasis 0 un

embarazo ectopico y para medir el tamafio del bazo y del higado.
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Ecocardiografia: identifica los pacientes con hipertension pulmonar.( Tirado |, Zarate
A, 2017).

Tratamiento

Tras la confirmacién clinica de la enfermedad es necesario el comienzo del
tratamiento adecuado lo antes posible. Debido a la complejidad de las
manifestaciones clinicas, el manejo de los nifios con anemia falciforme no es facil,
por lo que se recomienda que sea abordado por unidades especializadas. Existen
numerosos protocolos de tratamiento de la enfermedad.

En la actualidad la mayoria de los pacientes vive al menos hasta la edad adulta
madura, y todos tienen potencialmente la posibilidad de llevar una vida
productiva. El tratamiento temprano de la enfermedad de células falciformes,
posible gracias a la deteccion precoz, se asienta sobre dos pilares fundamentales:
la prevencion primaria de las infecciones (especialmente neumocaocicas, causantes
de una gran morbimortalidad en niflos menores de 3 afos) y la educacion de los
padres para identificar las complicaciones agudas en sus fases iniciales. (Prieto

Garcia, Gonzalez Muiiiz, & Garcia Gonzalez, 2017).

En general el tratamiento se dirige a la prevencion de las crisis, evitando las
infecciones (profilaxis con penicilina, inmunizaciones), evitar la deshidratacion, la
estasis circulatoria y el frio. Los tratamientos mas efectivos son el uso de
antibidticos, las transfusiones de sangre, el uso de la hidroxiurea y el intentar la
curacion definitiva, con el trasplante de progenitores hematopoyéticos o con la

terapia génica.

+ Antibiéticos deben ir orientados hacia la enfermedad que los afecte en el momento

de la valoracion
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« Vacunaciones. Todos los pacientes deben recibir vacunaciones para
Streptococcus pneumoniae, Neisseria meningitidis, Haemophilus influenzae,

antigripal con virus inactivados y de la hepatitis B.

» Manejo del sindrome febril. Hay que recordar a pacientes y familiares que la fiebre
debe ser considerada una emergencia médica, y si el paciente tiene mas de 38,5
°C deben acudir a un servicio de urgencias, en el que, tras la evaluacion clinica y la
extraccion de cultivos, debe iniciarse inmediatamente la administracion de
antibidticos parenterales empiricos, sin retrasos por la realizacion de radiologia u

otras pruebas.

» Suplementos vitaminicos. Deben recibir acido félico (1 mg/dia), vitamina D y calcio
Si se requieren, asi como suplementos vitaminicos sin hierro a menos que tengan

ferropenia.

* Hidroxiurea. Ha demostrado su beneficio para disminuir los eventos clinicos
graves a cualquier edad, con buena tolerancia y baja mutagenicidad. También ha
probado su eficacia en el incremento de Hb F y en la disminucion del niumero de
neutrofilos y su activacion. Los nifios entre 18 y 24 meses y los adultos con
enfermedad falciforme sintomaticos deben recibir hidroxiurea. Se aconseja una
dosis inicial de 15 a 20mg/kg al dia, con un incremento posterior segun la toxicidad
y eficacia, y mantenerla, con la monitorizacion adecuada, mientras el tratamiento

sea efectivo.

También son candidatos a tratamiento los nifios de entre 9 y 18 meses con
enfermedad falciforme independientemente de la gravedad de la enfermedad.

(Gonzélez Fernandez & Martin Nafez, 2017).
Las indicaciones para el inicio de la hidroxiurea son:

Tres 0 mas eventos vasooclusivos severos en 1 afio y que usualmente ameriten

hospitalizacion.
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Prevencion de un STA recurrente, priapismo persistente sin respuesta a manejo

convencional.

Prevencion de ECV recurrente y con Doppler Transcraneal anormal asociados o no
a transfusiones. Hay estudios recientes de su utilizacion en Doppler anormal para

evitar progresion a ECV.

La dosis inicial es de 15 - 20 mg/kg/dia por via oral y se incrementa 5 mg/kg/dia
cada 8 semanas hasta una dosis maxima de 35 mg/ kg/dia. Su presentacion es en
tabletas de 500 mg. La toxicidad es infrecuente y se sospecha cuando los neutroéfilos
son < 1000/mmg3, plaquetas < 80000/mm3, caida de hemoglobina 2 gr/dl y
reticulocitos < 80000 /mm3. Se han reportado efectos adversos en el crecimiento,
desarrollo y teratégenos, ademas de caida del cabello, cambios pigmentarios en
piel, alteraciones gastrointestinales y reduccion de conteo espermatico y motilidad.
Realizar hemograma cada 4 semanas hasta estabilizar y luego cada 8 -12 semanas.
(Ayala Viloria, Gonzalez Torres, & David Tarud, 2016)

» Transfusidn. Mejora la oxigenacion y disminuye el porcentaje de Hb S, y por tanto
los fendmenos vaso oclusivos, reduciendo la morbilidad de algunas complicaciones
graves como el ictus o el sindrome toracico agudo, y de otras crisis como el
priapismo o las Ulceras cutaneas. Asi mismo, es util para preparar al paciente para
la cirugia. Dada la elevada posibilidad de que estos pacientes tengan que ser
transfundidos en alguna ocasion en su vida, deben ser correctamente fenotipados
para intentar transfundir los hematies mas compatibles para los antigenos mas

inmundgenos, evitando asi el desarrollo de aloanticuerpos.

La transfusién regular profilactica es util, y esta indicada para reducir la morbilidad
de la mayoria de las complicaciones de la enfermedad falciforme. Se utiliza para la
prevencion primaria del ictus, en aquellos nifios con velocidades de circulacion
cerebral elevadas y en la prevencion secundaria del ictus, los infartos cerebrales
silentes, el sindrome toracico, las crisis dolorosas, el priapismo y la hipertension

pulmonar. En enfermos criticos la exanguinotransfusion proporciona mayores
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beneficios, al descender la Hb sin aumentar la viscosidad con menor sobrecarga
férrica. Los pacientes politransfundidos deben recibir tratamiento quelante.

Manejo de las crisis de dolor

El tratamiento se basa en reposo, hidratacion, oxigenoterapia si fuera necesaria y
la administracion de analgésicos de acuerdo al dolor. El manejo médico inicial debe
enfocarse en proveer control rapido del dolor y en la deteccion de complicaciones
gue requieran de terapia especifica como la infeccion, la deshidratacion, el sindrome
toracico agudo, anemia severa, colecistitis, esplenomegalia, crisis abdominales,
eventos neuroldgicos y priapismo. Esto incluye el uso de opioides, no opioides,
coadyuvantes y medios fisicos. El tratamiento analgésico apropiado debe
prescribirse en funcion de la severidad; debe evitarse el uso no indicado de las
terapias y el tratamiento subterapéutico. El dolor leve a moderado puede ser
manejado con antiinflamatorios no esteroideos, paracetamol y opioides débiles
como el tramadol y la codeina, salvo contraindicacion para el uso de AINE como
alergia, insuficiencia renal o Ulcera péptica. El tratamiento del dolor severo se basa
en el uso de opioides y coadyuvantes. Adicionalmente a las terapias farmacologicas
e independientemente de la severidad del dolor se deben iniciar terapias no
farmacologicas como intervencion psicolégica y el uso de medios fisicos de
analgesia. De igual manera debemos asegurar una buena adherencia a las terapias

prescritas por hematologia en la prevencion de las crisis dolorosas

» Tromboprofilaxis. Los pacientes con enfermedad falciforme que requieran reposo
deben recibir profilaxis antitrombética adecuada, a menos que tengan alguna

contraindicacion.

» El uso de factores estimulares de crecimiento de granulocitos (G-CSF) esta

contraindicado debido al riesgo de fallo multiorganico y muerte.

+ Trasplante de progenitores hematopoyéticos. Es el unico tratamiento curativo
(supervivencia mayor del 95% a los 15 afios), pero es un procedimiento de alto

36



riesgo, aunque este va disminuyendo con los adelantos técnicos y con la
experiencia de los centros. La variabilidad de la enfermedad, la carencia de factores
prondsticos bien establecidos que compensen el riesgo del procedimiento, asi como
los buenos resultados de la hidroxiurea y los nuevos farmacos experimentales,
hacen que las indicaciones estén muy restringidas, y actualmente solo se indica
para la enfermedad falciforme grave en pacientes menores de 16 afios con intensa
anemia, crisis vasooclusivas repetidas e infecciones graves, que tengan donante

sano histocompatible.

* Nuevas estrategias terapéuticas. Se investiga incrementar la Hb F con
pomalidomida. También el uso de inhibidores de moléculas de adhesion, derivados
de las heparinas (sepuvarina), o medicamentos dirigidos contra las vias

inflamatorias.

» La terapia génica es otro enfoque terapéutico de correccion definitiva de la
enfermedad. Recientemente se estan ensayando nuevos protocolos con resultados

muy esperanzadores. (Gonzéalez Fernandez & Martin Nafez, 2017).
Manejo preoperatorio

El paciente drepanocitico esta en riesgo de exacerbaciones criticas al cambiar su
homeostasis. Los procedimientos quirdrgicos son un reto en donde debe prevenirse
la hipoxia, hipovolemia, hipotermia e hiperviscosidad. Esto se logra con el monitoreo
y control estricto de signos vitales, uso profilactico de transfusiones para disminuir

la proporcion de HbS y mejorar la oxigenacion tisular.

El manejo eficiente durante el periodo perioperatorio disminuye las complicaciones.
Optimizar el intercambio de gases a nivel pulmonar, asegurar una adecuada
perfusion tisular, restitucion balanceada de fluidos y la normotermia, conociendo el

grado de afectacion de 6rganos para prevenir complicaciones.
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Evaluar estado actual de salud. Identificar enfermedades coexistentes y dafio
organico -crisis vaso-oclusivas, sindrome agudo toracico, accidentes cerebro

vasculares.

Evaluacion por cardiologia, neumologia: espirometria y fisioterapia respiratoria.
Realizar pruebas de funcionalismo pulmonar y tratar enfermedad obstructiva con
broncodilatadores. Glébulos rojos leucorreducidos, para elevar hemoglobina a
10g/dl, un dia o dos antes de la intervencion.

Hidratacion parenteral 1500 - 2000cc/m2/dia, alternando solucion dextrosa 0,45% y
glucosada 5%, por lo menos 12 horas antes del acto quirdrgico. Evitar excesiva

hidratacion ya que puede desencadenar un sindrome agudo pulmonar.
Manejo Operatorio

o Euvitar hipoxia monitoreando la concentracion de oxigeno, si es menor
de 70%, suministrar oxigenoterapia.

o Evitar hipotermia usando mantas térmicas.

o Mantener hidratacion

o Manejo Postoperatorio

o Monitorear concentracion de oxigeno en las primeras 24 horas.

o Mantener hidratacion.

o Antibioticoterapia: considerar cefalosporinas para gérmenes
encapsulados, si presenta fiebre o cualquier signo de infeccion.

o Ejercicios respiratorios con Tri-flow.

o Deambulacién lo mas rapido que sea posible.

o Reiniciar &cido félico.
Manejo del ACV agudo:

Generalmente se requiere hospitalizar en la UTIP.
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Historia clinica, examen fisico, signos vitales incluyendo presion arterial y medicion

del oxigeno (oximetria de pulso).

Monitoreo del estado cardiopulmonar. Rx torax.

Hematologia completa con recuento de reticulocitos

Quimica sanguinea: urea, creatinina, TGO/TGP, BT/BF

Electrolitos inicial y diariamente hasta estar estable.

Si esta febril o ha tenido fiebre, hemocultivo, urocultivo y Radiografia de térax

Tomografia axial computarizada (TAC), sin contraste a fin de poder visualizar

lesiones compatibles con infarto cerebral y excluir hemorragia intracraneal.

RMC una vez que el paciente esté estable, para establecer la extension del dafio

cerebral, o RM angiografia para visualizar los principales vasos intracraneales.

Exanguinotransfusion parcial para disminuir el nivel de HbS a menos del 30%,

manteniendo Hb < 10gr/dl para evitar la hiperviscosidad.
Hidratacion con solucién glucosada alternando con solucién 0,45%

Tratar el aumento de la presion intracraneal lo mas pronto posible. Si el paciente

requiere de ventilacion asistida, evitar la hiperventilacion.
Terapia anticonvulsivante si el paciente lo requiere.
Control diario de liquidos administrados, eliminados y peso.

Si tiene fiebre se debe cubrir con antibiéticos de acuerdo al protocolo de tratamiento

de estos pacientes febriles.

Oxigenoterapia esta indicada si hay hipoxemia, taquicardia y taquipnea. Iniciar

rehabilitacion cuando el paciente esté estable. (Bello, 2012).
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Aungue el diagnéstico precoz, la profilaxis con penicilina, las transfusiones de san

gre, la imagen Doppler transcraneal,la hidroxiurea y el trasplante de células madre
hematopoyéticas pueden mejorar dramaticamente la sobrevida y lacalidad de vida
de los pacientes con enfermedad de células falciformes, la comprension del rol de
los factores genéticosy no genéticos en la explicacion de la diversidad fenotipica d
e esta enfermedad mendeliana sigue siendo limitada.

La mejor prediccion de la gravedad de la anemia falciforme podria conducir a un
tratamiento y manejo més precisos. Mas alla de las modificaciones bien conocidos
de la gravedad de la enfermedad, como los niveles de hemoglobina fetal ( HbF) y la
alfa talasemia, otras variantes genéticas pueden afectar a subfenotipos especificos.
Del mismo modo, aunque la influencia de la altitud y la temperatura se ha visto
reflejada largamente en el asesoramiento a pacientes con enfermedad de células
falciformes, estudios recientes de factores no genéticos, incluyendo el clima y la
calidad del aire, sugieren asociaciones mas complejas entre los factores

ambientales y las complicaciones clinicas.

Nuevos tratamientos y estrategias de manejo abocados a estos factores genéticos
y no genéticos podrian mejorar
sustancial y rapidamente la calidad de vida y reducir los costos del cuidado de la s

alud de los pacientes con enfermedad de células falciformes.

Con respecto a la mortalidad, la mediana de edad del fallecimiento de los varones
con anemia falciforme homocigota es de 53 afios y en las mujeres de 58,5 afios. En
cuanto a la mortalidad infantil, en las Directrices para el control de las
hemoglobinopatias elaborado por la OMS en 1994, se estimaba que la anemia
falciforme era la responsable del 10-20% de la mortalidad infantil global en los
paises en vias de desarrollo. También se estimaba que, en los paises desarrollados,
en ausencia de diagnéstico neonatal, en los primeros afios de vida se morian un
10% de los nifios con anemia falciforme. (Sociedad Pediatrica de La Enfermedad

de Células Falciformes en Nueva Inglaterra, 2016)
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VII. DISENO METODOLOGICO
1. Tipo de estudio:

En relacion al método de investigacién el presente estudio es observacional y segun
el nivel inicial de profundidad del conocimiento es descriptivo. Con respecto al
tiempo de ocurrencia de los hechos y registro de la informacién el estudio es

retrospectivo, por el periodo y secuencia del estudio es transversal.
2. Areay periodo de estudio:

El estudio se realiz6 en el Hospital Manuel de Jesus Rivera “La Mascota” ubicado
en la ciudad de Managua, en el servicio de Hematoncologica, con datos de
pacientes ingresados en el periodo de enero del 2014 a diciembre del 2018.

3. Universo

Nuestro universo se conformé por todos los pacientes con diagnostico confirmado
de ECF, que en total eran 176pacientes los cuales fueron diagnosticados por clinica
y por examenes de laboratorio y que fueron ingresado por algun tipo de
complicacion o simplemente su consulta de seguimiento para evitar complicaciones

y completar estudio de su estado de salud.
4. Muestra:

El tamafio de la muestra esta constituida por 123 pacientes con diagnostico de
anemia drepanocitica, seleccionados por conveniencia los cuales cumplieron los

criterios de inclusion y exclusion.
Criterios de inclusion:

v' Pacientes de 1 mes a 14 afios de edad.
v' Pacientes que acudieron por complicaciébn sin saber previamente el

diagnostico de ECF.
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v' Los niflos para estudiar seran sin condicionamiento de su estrato social,
religion, procedencia, ni el tipo de estado de gravedad o por la etiologia de
complicaciones.

v' Se incluiran al estudio los pacientes independientemente se trate de la
primera valoracion y terapéutica inicial o bien estén en seguimiento o
consecuentemente por una complicacion producto de ECF, siempre y cuando

se encuentren dentro del periodo estudiado.
Criterios de exclusién

v Serdn excluidos los expedientes que presenten: manchones,
enmendaduras, paginas con problema de legibilidad para la compresion de
la lectura, también se excluiran todos los que no cumplan con los criterios de

inclusion.

5. Métodos e instrumentos para recoger informacion.

Técnicas y procedimientos para recolectar la informacién

Una vez seleccionados los casos a estudiar, se realizé la revision de expedientes
clinicos para la obtencion de la informacion y llenado de una ficha previamente
elaborada (instrumento de recoleccion), cada expediente revisado cumplié los
criterios de inclusion ya mencionados, con el fin de evitar recolectar informacion de
expedientes incompletos. Se solicitdé permiso a la direccion del hospital y al

responsable de archivo para acceder a realizar el estudio.

Instrumento

Para la recoleccion de datos se realizd un cuestionario donde se obtuvo la
informacion de acuerdo a los objetivos planteados que evaluara las caracteristicas
de los pacientes ingresados al Hospital Infantii Manuel de Jesus Rivera. Este

instrumento se elabord en base a los estudios previamente realizados.
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Técnicas y procedimientos para andlisis de la informacién

Una vez recolectada la informacién se hizo uso del paquete estadistico SPSS 22.0.
Se realizé andlisis de frecuencia y cruces de variables de interés, que permitié
obtener los resultados de la caracterizacion que tuvieron los pacientes. La
informacion se presenta en cuadros y gréaficos por el programa Microsoft Word y
Excel.

6. Variables por objetivos
Caracteristicas sociodemograficas.

e Edad

e Sexo

e Procedencia

e Edad en que fue diagnosticado

e Estado nutricional
Caracteristicas clinicas.

Familiar con enfermedad de células falciformes.

e Antecedentes de ingreso.

e Manifestaciones clinicas.

e Exadmenes complementarios.
e Complicaciones.

e Tratamiento.

e Resolucion de caso.
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7. Operacionalizacion de variables.

Variable Definicion Indicadores Escala o valor
Obijetivo 1.
Edad Tiempo de vida transcurrido Segun <1 afio

desde el nacimiento del consignado enel 1a?Z2
individuo hasta la edad expediente 3ab
cumplida en afos 6al4d
actualmente.

Sexo Expresion fenotipica que Segun Masculino
caracteriza al individuo y lo consignado en el Femenino
diferencia entre hombre y expediente
mujeres

Procedencia Area Geogréfica determinada Segun Rural
por una delimitacion politica consignado en el Urbano
en relacion a la accesibilidad expediente

de servicios basico

Edad en que fue ElI momento en la vida del Segun <1 afio

diagnosticado nifo que manifestaba consignado en el la?2
sintomas y signos que expediente 3ab
permitieron  confirmar la 6al4d
enfermedad

Estado Es la relacion de volumen <5 percentil Desnutrido

Nutricional corporal segun la edad que 5a95 Eutréfico
refleja estado de salud del >95 Sobre peso
individuo y en Obesidad

correspondencia sirve de
referencia como
correspondencia a la calidad

de vida
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Objetivo 2

Familiar con
enfermedad de
células
falciformes

Manifestaciones

clinicas que
presentaron los
pacientes con
enfermedad de
células
falciformes
Examenes

complementarios

de

célula

El padecimiento
de

falciforme evidente en una

enfermedad
progenie del nifio que la

padece

Signos y sintomas que
presentaron los pacientes con
de

enfermedad células

falciformes.

Conjunto de estudios que
aportan valiosa informacion al
analisis médico, ya sea para
confirmar o dar seguimiento a

la patologia en cuestion.
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Segun Si
consignado en el No

expediente

Ictericia Si
Hepatomegalia No
Esplenomegalia
Alteracion

neuroldgica

Fiebre persistente

Dolor

Datos de
laboratorio

Hematoldgico:

Anemia
Leve: 10-11.9
Moderada 7 a 9.9

HB.

Severa:<7
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Leucocitos

Plaqueta

Quimica

Sanguinea:

Creatinina

TGO
TGP

Bilirrubina total

Imagenologia

Rx de torax

Normal 4500-13500.
Leucopenia:<4500

Leucocitosis>13500

Normal:150.000-
450.000/mm
Trombocitopenia:
<150,000: mi/l
Trombocitosis
>450,000ml/I

Normal: 0.3-1mg/dI
Alterado:>1.1mg/dI

Normal:< 40mg/dI
Anormal>40mg/dl

Normal: 0.1-1.2gr/dl
Anormal:>1.2gr/dl

Datos de Neumonia
Derrame neumo&nico

Derrame pericardico



Objetivo 3.

Complicaciones

Las condiciones de salud que
segun la Enfermedad de
células falciforme pueden
generar de forma aguda o
cronica con manifestaciones

multisistémica
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Ultrasonido
abdomen

Agudas

Crisis vaso.

Secuestro

esplénico

Pancreatitis

Litiasis Biliar

ACV

de

Cardiaca

Cardiomegalia

Ascitis
Hepatoesplenomeg
alia

Litiasis biliar

Si
No

Si
No

Sl
NO

Sl
NO

Sl
NO
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Sindrome

toracico agudo

Aplasia.

Fiebre sin foco

Colestasis

Intrahepética

Priapismo

Cronicas

Nefropatias

Oftalmopatia

Cardiopatias

Necrosis Aséptica
de Ila Cabeza

Fémur

Ulcera Maleolar

Sl
NO

Sl
NO

Sl
NO

Sl
NO

Sl

NO

Sl

NO

Sl
NO

Sl
NO

Sl
NO

Sl
NO



Objetivo 4.
Manejo

terapéutico

Todas las medidas dirigidas
para lograr la recuperacion de
la salud del paciente afectado
con afectacibn aguda o
cronica y que permite evitar la
recaidas y deterioro a la
condicion del paciente
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Hipoacusia

Dificultad de
aprendizaje

Tratamiento de
base

convencional

Acido Fdlico

Transfusion

Hidroxiurea

Tratamiento del

dolor:

Hiperhidratacion
AINES

Morfina
Transfusion

sanguinea.

Sl
NO

Sl
NO

Si
No

Si
No

Si
No

Si

No

Si
No

Si especificar
No



Preparacién Si
quirdrgica No

Utilizacion de Odia
Antibidtico por 1-7 dias

infeccion 8-14 dias
asociada 15 dias 0 mas
Tiempo de
estancia
intrahospitalaria

Objetivo 5

Resolucion  del La condicion en la que se Alta en Si

caso evidencia como podria estar seguimiento con No

el paciente en la actualidad tratamiento

Abandono del

tratamiento

Fallecimiento

8. Aspectos éticos

La informacidn recolectada sera utilizada solo con fines investigativo. Cabe destacar
gue los pacientes seran anonimos. Los resultados se publicaran y se daran a
conocer en la institucién donde se realice el estudio para que contribuya de alguna
manera en mejorar la atencion a la poblacion demandante del servicio. Se pedira
consentimiento a la direccion del hospital, al responsable del servicio de Hemato-
oncologia. Los datos seran revelados como estén plasmados en los expedientes es

decir que se respetaran todos los hallazgos que sean encontrados.
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VIIl. RESULTADOS

De acuerdo a la edad de los pacientes la media para el diagnéstico de la ECF fue
3.9 afios, mediana 2 afios, con una desviacion estandar de 3.7 afos. El 45.53% (56)
presentaron edad al diagnostico entre 1- 2 afios, 17.07% (21) entre 3-5 afios, le
continua por orden de frecuencia los menores de 1 afo y las edades de 6-10 afios
respectivamente con 14.63% (18) respectivamente y 8.13% (10) nifios mayores de

10 anos.

En cuanto al sexo el 53.66% (66) de los pacientes correspondieron al sexo
masculino y el 46.34% (57) al sexo femenino.

Con respecto a la procedencia de los pacientes el 42.28% (52) eran de Managua,
seguido de Rivas con 16.26% (20) y Chinandega con 12.20% (15); por otra parte,
el 94.31% (116) procedian del area urbanay el 5.69% (7) procedian del area rural.
Ambos datos sin importar que se trataran de pacientes referidos o que acudieron

espontaneamente a la unidad.

En cuanto al estado nutricional de los pacientes el 75.61% (93) se encontraban
eutroficos, el 19.51% (24) se encontraban desnutridos, el 3.25% (4) en sobrepeso y

el 1.63%(2) se encontraba en obesidad.

De acuerdo a los antecedentes familiares el 96.75% (119) no tenian antecedentes

familiares de padecer enfermedad de células falciformes segun el expediente.

El 86.18% (106) de los casos presentaron clinica ya sea al momento del diagndstico
0 en las consultas de seguimiento y la sintomatologia encontrada por por orden de
frecuencia fue la siguiente: palidez mucocutanea 86.79% (92) seguido por dolor
abdominal 35.85% (38) luego poli artralgia con 30.19% (32), ictericia con 28.30%
(30), fiebre persistente con 16.04% (17), hepatomegalia y esplenomegalia con el
15.15% (15 ) respectivamente y alteracion neuroldgica con el 1.89% (2) de los

casos.

o1



En relacion a los exdmenes complementarios encontramos que el test de
falciformacion se realiz6 en el 100% (123) de los casos, la Biometria Hematica
completa que presentaban los pacientes presentaron los siguientes resultados
49.5% (61) anemia moderada, con una media de valor de hemoglobina de 9.4gr/dl
y mediana de 8.4gr/dl; Los leucocitos en el 64.2% (79) se encontraban dentro de
rangos normales, con un valor de media de 12,321 y mediana de 11,300. Las
plaquetas en el 66.6% (82) se encontraban rangos normales, con media de 426,704
y mediana de 348,000. La creatinina en el 98.3% (121) de los casos se encontraba
en rangos normales, con media de 0.51 y mediana de 0.40. La TGO en el 46.3%
(57) de los casos se encontraba alterada, media de 51.77mg/dl y mediana de
45.0mg/dl, La TGP en el 24.3% (30) de los casos se encontraba alterada, present6
media de 38.4mg/dl y mediana de 34mg/dl. Las bilirrubinas totales en el 26% (32)
se encontraban elevadas, presentando una media de 1.39mg/dl y mediana de
0.8mg/dl. En la radiografia de torax de los pacientes solo el 8.13% (19) de los
pacientes presentaron alguna alteracion la cual correspondia a neumonia. Por otro
lado, los ultrasonidos se realizaron en el 27.64% (34) de los casos encontrando que
el hallazgo mas frecuente fue hepatoesplenomegalia con el 58.82% (20), el 29.41%

(10) presento esplenomegalia y el 11.76% (4) presento litiasis biliar.

Las complicaciones agudas se presentaron en el 56.91% (70) de los casos, la que
con mayor frecuencia se presentd fue las crisis vaso oclusivas con 37.50% (36)
seguida por fiebre sin foco con 19.79% (19), secuestro esplénico con 16.67% (16),
ACV con 9.38% (9), litiasis biliar con 8.33% (8) y sindrome toracico agudo con 4.17%

(4).

Las complicaciones cronicas se presentaron en el 7.32% (7) de los casos, donde el
37.50% (3) correspondian a nefropatias, 25% (2) a cardiopatias y el 12.5% (1)
presentaron necrosis aséptica de la cabeza del fémur, dificultad del aprendizaje y

ulcera maleolar respectivamente.
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El tratamiento farmacologico utilizado con mayor frecuencia fue acido félico con
70.73% (87) de los casos, luego le sigue la hidroxiurea con el 19.51% (24) de los

casos y el 9.75% (12) recibieron tratamiento con ambos farmacos.

El 60.16% (74) de los pacientes amerito transfusién de paquete globular ya sea por
presentar crisis vasooclusiva o por Hb menor de 8, de los cuales el 56.91% (70)
recibié de 1-3 transfusiones al afio y el 3.25% (4) recibieron de 4-6 transfusiones en

el ano.

Los pacientes que recibieron tratamiento para dolor fueron en total 44.72% (55), de
los cuales en el 80% (44) de los casos se manejé con AINES, el 74.54% (51) fue
manejado con hiperhidratacién, el 54.55% (30) recibié transfusion sanguinea y el
40% (22) fue manejado con opiaceos para aliviar el dolor.

Los pacientes que necesitaron tratamiento quirdrgico fue de 14.36% (18) y el

procedimiento que se les realizo fue la esplenectomia.
Con respecto a la investigacion genética se realizé en el 50.41% (62) de los casos.
El 35.77% (44) de los pacientes recibio antibiotico.

El 35.77%(44) amerito ingreso hospitalario de los cuales, necesitando en un 26.83%
(33) entre 1-7 dias de hospitalizacion, el 5.69% (7) amerito entre 8-14 dias de

hospitalizacion y solo el 3.25% (4) necesito 15 dias o0 mas de hospitalizacion.

Del 100% (123) de los pacientes el 95.9% (118) se encuentra en seguimiento y

4.07% (5) abandono el seguimiento que se le brindaba en el hospital La Mascota.
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IX. ANALISIS DE RESULTADOS

Respecto a la edad Baldeon, Mendoza encontré en su estudio que la edad més
comun al momento de diagnosticar la enfermedad de células falciformes oscila entre
la primera y la segunda infancia con un pico maximo en la segunda infancia. En el
presente estudio el 45.53% (56) de los pacientes se diagnosticaron en las edades
de 1 a 2 afos (lactantes mayores), 17.07% (21) entre 3-5 afios (preescolares) y con
14.63% (18) los nifios menores de l1afio (lactantes menores), dicho comportamiento
muestra predominio de la primera y segunda infancia coincidiendo con el
comportamiento en otros paises esto a pesar que en nuestro pais no contamos en
el sector publico con las técnicas de tamizaje neonatal para detectar
hemoglobinopatias, el diagnostico se esta haciendo en la mayoria de los casos

tempranamente.

Zavala encontro que la poblacion masculina fue la mas afectada con 56.5% (13), en
nuestro estudio el 53.66% (66) de los pacientes fueron del sexo masculino y el
46.3% (57) del sexo femenino, sin embargo, es importante recalcar que la literatura

internacional no refleja deferencias en cuanto a sexo.

En el mismo estudio realizado por Corea, el 52% presentaron desnutricion, el 44%
fueron eutréficos, el 2% sobrepeso y el otro 2% obesos. La literatura internacional
refiere que la ECF interfiere en el estado nutricional por la hipoxia que provoca en
los tejidos, a pesar de ellos los nifios a los cuales se les brinda la atencion en el
Hospital La Mascota el 75.6% se encontraban eutroficos por lo que habria que
verificar el diagnéstico y estudiar factores que influyen para que los pacientes

tengan este resultado.

Corea en su estudio encontré que el 61% (33) negaron algun caso de ECF en la
familia. En nuestro estudio el 96.75% no reportan casos en la familia; dichos

resultados no coinciden con la literatura la cual refiere que la ECF es ocasionada

o4



por la herencia de dos genes anormales que solo pueden transmitirse de padres a
hijos; probablemente en nuestra poblacion influyan varios aspectos socioculturales
asi como la falta de conocimiento por parte de los padres de padecer dicha
enfermedad, no se cuenta dentro de los medios diagnésticos el tamizaje neonatal

para esta patologia sobre todo en los pacientes con alto riesgo.

El 86.16 % de los casos presentaron clinica ya sea al momento del diagndstico o en
las consultas de seguimiento; la sintomatologia encontrada por la cual consultaron
con mayor frecuencia fue la palidez mucocutanea 86.79% (92) seguido por dolor
abdominal 35.85% (38) luego poli artralgia con 30.19% (32). En cambio, en el
estudio realizado por Zavala encontré6 que el 78% de los casos presentaron
sintomatologia, agrupando un 61% de los casos con sintomas de disnea, fatiga,
palidez mucocutanea, ictericia, fiebre y retraso del crecimiento los cuales también
son sintomas que presentan los pacientes con este tipo de patologia ya que la
presentacion clinica es variable; Se considera que no es facil explicar esta gama
compleja de manifestaciones clinicas, pueden contribuir a ella ciertos factores
ambientales, asi como también algunas propiedades del eritrocito anormal y la

herencia conjunta de genes.

En cuanto a los examenes de laboratorio que se encontraron en este estudio el
49.5%(61) presentaban anemia moderada, los leucocitos es parametros normales
en el 64.2% de los casos, las plaquetas en el 66.6% se encontraban en rangos
normales. La funcion renal en el 98.3% (121) se encontraba normal, la TGO en el
46.3% (57), las TGP 24.3% (30) y las bilirrubinas en el 26% (32) se encontraban
elevadas. En la radiografia de torax de los pacientes solo el 8.13% (19) de los
pacientes presentaron alguna alteracion la cual correspondia a neumonia. Por otro
lado, los ultrasonidos se realizaron en el 27.64% (34) de los casos encontrando que
el hallazgo mas frecuente fue la hepatoesplenomegalia con el 58.82%. No existe un
estudio el cual reporte los resultados de los exdmenes de laboratorio por porcentaje,

sin embargo, los resultados encontrados en este estudio coinciden con lo reportado
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por la literatura la cual refiere que habran dichas alteraciones por la hemolisis y la
vasooclusion propia de la fisiopatologia de la enfermedad.

Cabe sefialar que en el estudio que realiz6 Moisa el 22.75% (37) de los pacientes
presentaron complicaciones agudas no infecciosas de los cuales el 69.8% eran
complicaciones agudas y el 30.19% complicaciones cronicas; dentro de las
complicaciones agudas (37) el 64.85% correspondieron a crisis vaso oclusivas y el
16,22% a litiasis biliar. En este estudio las complicaciones agudas infecciosas y no
infecciosas se presentaron en el 56.9% de los casos, la complicacién aguda que
con mayor frecuencia se presentd fue las crisis vaso oclusivas con 37.5% (36)
coincidiendo de esta manera con el estudio realizado por Moisa asi como por lo
descrito en las bibliografias que refieren que las crisis vasooclusivas son las mas
frecuentes; por otra parte Moisa encontrO en el mismo estudio que de las
complicaciones cronicas 30,19% (53) un 93,75% tuvieron una cardiopatia. En este
estudio las complicaciones cronicas se presentaron en el 7.32% (9) de los casos de
los cuales el 37.5% (3) de los casos correspondian a nefropatias; probablemente

con los afos se presenten mayor cantidad de complicaciones cronicas.

El tratamiento farmacologico de mantenimiento utilizado en nuestro hospital con
mayor frecuencia fue acido folico con 70.73% (87) de los casos, luego continua la
hidroxiurea en el 19.51% (24) de los casos y tratamiento con ambos farmacos en
un 9.75% (12) de los casos. Corea en el estudio que realizé en honduras encontré
gue el 93% de los pacientes estaba recibiendo tratamiento con hidroxiurea. A pesar
de que la literatura explica que la hidroxiurea es un estimulador de la produccion de
Hb F y que los pacientes con niveles de Hb F presentes o aumentados se asocian
a menos vasooclusion que es la complicacibn aguda mas frecuente, en nuestro
medio no es un farmaco que esté siempre disponible, por lo que los pacientes son

manejados en su mayoria con acido félico.
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En el estudio realizado por Corea se investigd el nimero de ocasiones que los
pacientes habian recibido transfusiones, encontrandose que el 87% requirio terapia
transfusional, de estos el 79% se transfundié en menos de 10 ocasiones. Los
resultados positivos se reflejan en que el 51% de los pacientes no presentaron
ingresos hospitalarios en el dltimo afio, por otro lado el 26.2% del total de la
poblacion no present6 complicaciones. En el presente estudio se encontrd que el
60.2% (74) de los pacientes amerit6 transfusion de paquete globular de los cuales
el 56.9% (70) recibié de 1-3 transfusiones al afio. Aunque la bibliografia refiera que
la terapia de transfusion cronica esta indicada cuando el objetivo es evitar posibles
problemas médicos graves, las complicaciones justifican los riesgos de

aloinmunizacion, infeccion y sobrecarga de hierro.

El 44.72% (55) de los pacientes ameritaron tratamiento para dolor de los cuales el
80% (44) se manejé con AINES, el 74.54% (51) se manejaron con liquidos
intravenosos a dosis altas, el 54.55% (30) recibio transfusion sanguinea y el 40%
(22) fue manejado con opiaceos. Rojas en su estudio refiere que el 50% de los
pacientes sufren de algunos episodios de dolor por afio, y un 20% tienen dolores
frecuentes extremadamente severos. El tratamiento recomendado se basa en
reposo, hidratacion, oxigenoterapia si fuera necesaria y la administracion de
analgésicos de acuerdo al dolor. El tratamiento analgésico apropiado debe
prescribirse en funcion de la severidad; El dolor leve a moderado puede ser
manejado con antiinflamatorios no esteroideos y El tratamiento del dolor severo se

basa en el uso de opioides y coadyuvante y transfusion sanguinea.

Los pacientes que necesitaron tratamiento quirdrgico fue de 14.6% y el
procedimiento que se les realiz6 fue la esplenectomia lo cual es debido al mismo
proceso de dafio tisular crénico que provoca la ECF, lo cual coincide con lo esperado

segun estudios realizados y también lo referido en la literatura.

La investigacion genética se realizé en el 50.4% de los casos, se hace énfasis que
dicho examen no esta disponible en el Ministerio de Salud lo que hace que no todos

los pacientes tengan este resultado; sin embargo es importante recalcar la
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importancia de realizar el diagnostico para la poblacién con posibles factores de
riesgo, es tomar las medidas de prevencion, tener conocimiento y concientizacion
de las posibilidades de tener hijos con problemas o que puedan sufrir crisis de gran

severidad y con ellos las complicaciones.

El 35.77% (44) de los pacientes recibid antibiético ya sea por causas infecciosas o
bien por prevencién, no se pudo demostrar este dato con porcentaje ya que existe
sesgo al no estar documentados en muchos expediente la justificacion de la
indicacion. Este tipo de procedimiento es el indicado en los protocolos
internacionales ya que se evidencio que al utilizar antibidticos de manera preventiva
disminuyo el porcentaje de sepsis y sus complicaciones. Por |o que es importante
gue en los expedientes quede documentado la indicacion del antibidtico en cada

paciente que se utilice.

El 35.77% (44) amerito ingreso hospitalario ya sea por dolor, procesos infecciosos
o por complicaciones, necesitando en un 26.83% (33) entre 1-7 dias de
hospitalizacion, el 5.69% (7) amerito entre 8-14 dias de hospitalizacion y solo el

3.25% (4) necesito 15 dias 0 mas de hospitalizacion.

El 95.9% (118) se encuentra en seguimiento y 4.07% (5) abandond el seguimiento
gue se le brindaba en el hospital La Mascota se desconoce si es porque presentaron
alguna complicacion de su estado de salud o bien porque se les da seguimiento en

sus unidades de salud.
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X. CONCLUSIONES

La mayor parte de los pacientes fueron diagnosticados a la edad de 1-2 afios
(lactantes mayores). La poblacion masculina fue la mas afectada. Managua
fue el departamento con mayor niumero de casos reportados. El estado

nutricional en la mayoria de los casos no se vio afectado.

La sintomatologia més frecuente fue la palidez mucocutanea. Dentro de los
examenes complementarios que se encontraron alterados la biometria
hematica completa con anemia moderada y las pruebas de funcién hepética.
La radiografia de térax se encontr6 normal en la mayoria de los casos y el
hallazgo que mas frecuentemente se encontré6 en los ultrasonidos de

abdomen fue la hepatoesplenomegalia.

Las complicacion aguda mas frecuente fue las crisis vasooclusivas, seguida
de fiebre sin foco. Por otra parte, las complicaciones crénicas se presentaron
en una minima cantidad de pacientes y la que con mayor frecuencia se
presento fue la nefropatia

El tratamiento farmacolégico de mantenimiento utilizado en nuestro hospital
con mayor frecuencia fue acido folico y en segundo lugar la hidroxiurea. Mas
de la mitad de los pacientes amerité transfusion de paquete globular.

Casi la mitad de los pacientes ameritaron tratamiento para el dolor, y el
manejo que mas se utilizé para aliviar los sintomas fueron los AINES. Los
pacientes que necesitaron tratamiento quirdrgico fueron menos de un tercio

de los casos y el procedimiento realizado fue la esplenectomia

La mayoria de los pacientes se encuentran en seguimiento en este hospital.
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XI. RECOMENDACIONES

Al hospital:

Crear una base de datos que integre las caracteristicas clinicas y sociodemograficas
de los nifios con enfermedad de células falciformes, la cual se actualice
periédicamente favoreciendo de esta manera al momento de obtener datos y brindar
informacioén que necesite ya sea el familiar del paciente para tramites personales o
bien que amerite el hospital tanto para obtener recursos médicos, medios
diagnosticos y tratamiento e incluso para demostrar la prevalencia de esta
enfermedad y la importancia de tener a disposicion todo el tratamiento y examenes
de laboratorio que ameritan este tipo de pacientes para evitar complicaciones.

Crear un protocolo que permita estandarizar el abordaje de los pacientes con
diagnostico de anemia de células falciforme lo cual permitira implementar una
terapéutica protocolizada para su aplicacion por todo el personal médico que
atiende a estos pacientes, tanto a nivel intrahospitalario como extra hospitalario
reduciendo los costos de atencion ya que los pacientes visitaran el hospital con
menos frecuencia y por complicaciones que realmente ameriten la evaluacion y
hospitalizacion por la gravedad e interconsultas con las diferentes

subespecialidades con la que cuenta este hospital.

Brindar capacitaciones periodicas al personal de salud que labora en el Hospital
infantil Manuel de Jesus Rivera y también al personal del pais, con el fin de realizar

diagndstico precoz, tratamiento oportuno y evitar complicaciones.
Al personal de salud:

Realizar abordaje diagndéstico completo a través de historia clinica y examen fisico
exhaustivo, esto permitira realizar abordaje diagnostico e indicacion de medios

complementarios oportunos y enfocados a diagnosticar la patologia tempranamente
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lo que favorecerd en la implementacion de abordaje terapéutico evitando

complicaciones.

Realizar llenado adecuado del expediente ya que ademdas de tratarse de un
documento médico legal brinda informacién importante sobre la condicion de salud
del paciente y debido a que esta unidad es Hospital de referencia nacional, al
momento de realizar estudios investigativos nos brinda informacién amplia para

conocer el comportamiento de este tipo de enfermedades

Promover la adherencia terapéutica y medidas generales para disminuir la

frecuencia de manifestaciones clinicas y complicaciones.
A los familiares:

Conocer sobre la enfermedad de células falciformes, la cual padecen sus hijos para

detectar a tiempo los signos y sintomas que pueden poner en peligro sus vidas.

Conocer el tratamiento que reciben los nifios con esta enfermedad y la importancia

de asistir a las consultas de seguimiento.
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FICHA DE RECOLECCION DE LA INFORMACION
Universidad Nacional Auténoma de Nicaragua
UNAN — MANAGUA
Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera “La Mascota”

Tema: Caracteristicas clinicas y epidemiolégicas de los pacientes con enfermedad de células
falciformes atendidos en el Hospital Infantil Manuel de Jesus Rivera en el periodo de enero del 2014 a
diciembre del 2018.

Nota: La informacién sera tomada a través de fuente secundaria que son los expedientes clinicos.

l. Caracteristicas socio demogréficas
Edad: anos.
Edad en que fue diagnosticado:
Sexo:
Procedencia: Urbano Rural
Estado Nutricional: Desnutrido eutrofico ____ Sobre peso ____ Obesidad
Familiar con enfermedad Falciforme NE:

Il. Manifestaciones clinicas de los pacientes con ECF. (N.E = No hay evidencia)

Signos y Sintomas Si | No N.E | Valores
Ictericia Hepatomegalia ___ Esplenomegalia Alteracion Neurolégica Fiebre persistente
DOLOR......... ( Localizaciéon) infeccién al ingreso...............

Examenes de Laboratorios (poner cifras iniciales);

Hematolégico: HB. __ gr/dl __ 9% Leucocitos ___ cel./ml Plaqueta ___ cel./ml

Quimica Sanguinea: Creatinina mg/dl TGO UI/L TGP Ul/L Bilirrubina total __ mg/dl .
Test de falciformacion ------------------

Rx de Térax

Ultrasonido de abdomen

1. Diagnostico Clinico de complicacién. (marca con si 0 no presento y en alguna el tipo evidenciado

solamente).
1. Agudas:
Crisis vaso oclusiva doloroso Secuestro esplénico ___ Pancreatitis ____ Litiasis Biliar ACV
Sindrome toracico agudo ___ Aplasia. Anemizacion transitoria____ Crisis
hiperhemoliticas ___ Fiebre sin foco ___ Colestasis Intrahepética___ Priapismo ____
2. Cronicas:
Nefropatias Oftalmopatia Cardiopatias Necrosis Aséptica de la Cabeza Fémur ___ Ulcera
Maleolar __ Hipoacusia ___ Dificultad de aprendizaje _
V. Manejo terapéutico.
3. Tratamiento de base convencional: Acido Folico: si..... no........
4. Transfusiéon.Si __ No _ Numero de transfusiones ..........
5. Hidroxiurea si....... No........
6. Tratamiento del dolor: hidratacion con liquidos endovenosos...... ketorolaco....... Dipirona...... morfina.......

Transfusion sanguinea ................

7. Utilizacidn de Antibiético por infeccion asociada: Si __ No___
8. Tiempo de estancia Intrahospitalaria dia
9. Hospitalizaciones en el afio
10.
V. Resolucién del caso;
Alta en seguimiento con tratamiento ____ Abandono del tratamiento ____ Fallecimiento
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Tabla No.1 Edad de diagnéstico del paciente con enfermedad de células falciformes
estudiados en el HIMJR en el periodo de enero del 2014 a diciembre del 2018.

Media 3.9619
Mediana 2.0000
Moda 1.00
Desviacion estandar 3.71567
Minimo 1.00
Maximo 14.00

Fuente: Expedientes clinicos.

Grafico No.1 Grupo etareo en que los pacientes con anemia de células falciformes

fueron diagnosticados, en el HIMJR en el periodo enero del 2014 a diciembre del 2018.
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Fuente: Expediente clinico
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Grafico No. 2 Distribucion por sexo de pacientes con anemia de células falciformes

atendidos en el H.I.M.J.R en el periodo de Enero 2014 a Diciembre del 2018.

N=123
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46.34%
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53.66%

Fuente: Expediente clinico.

Grafico No. 3 Procedencia segun zona de los pacientes con anemia de células

falciformes estudiados en el H.1.M.J.R en el periodo de Enero 2014 a Diciembre del 2018.
N=123
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Fuente: Expediente clinico
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Grafico No. 4 Procedencia de los pacientes con anemia de células falciformes segun el
departamento de origen estudiados atendidos en el H..LM.J.R en el periodo de Enero
2014 a Diciembre del 2018.
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Fuente: Expediente clinico

Gréafico No. 5 Distribucién segun estado nutricional de pacientes con diagndstico de
anemia de células falciformes atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de
Enero DEL 2014 a Diciembre del 2018
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Fuente: Expediente clinico.
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Gréafico No 6 Antecedente familiar de anemia de células falciformes en pacientes con
diagnostico de anemia de células falciformes atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo
comprendido de Enero del 2014 a Diciembre del 2018

N=123

Si, 3.25%

No, 96.75%

Fuente: Expediente clinico

Tabla No.2 Pacientes con anemia de células falciformes que presentaron sintomatologia
ya sea cuando se diagnosticaron o al darsele seguimiento en el periodo comprendido de
Enero del 2014 a Diciembre del 2018.

N=123
Manifestaciones | .. ancia| Porcentaje
Clinicas
Si 106 86.18%
No 17 13.82%
Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico
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Gréafico No.7 Sintomatologia mas frecuente que presentaron los pacientes con anemia
de células falciformes ya sea al momento del diagnéstico o seguimiento atendidos en el
H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014 a Diciembre del 2018

100% 86.792%
80%
60%
) 35.849%
40% 28.302% 30.189%
20% 14.151% 14.151% 16.038%
0
Ay o
0% f
X3 > 3 . A > %3 N
& o},”\\ o;}\ i & oE o) &
& ¥ <& o° 5" & & &
h <O o S zﬂg o R Qb
Q’b \Q/o Z Q Q(' Qo <
¥ KX o o ,"@ &°
< & ®<2 Q
& A3 N
@*"' @

Fuente: Expediente clinico
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Tabla No. 3 Valores de hemoglobina en pacientes con diagnostico de anemia de células

falciformes atendidos en el H.I.LM.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014 a

Diciembre del 2018

N=123
Resultados de . .
hemoalobina Frecuencia Porcentaje
g
Anemia Leve 28 22.76%
Anemia Moderada 61 49.59%
Anemia Severa 22 17.89%
Sin Anemia 12 9.76%
Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico

Tabla No. 4 Valores de los leucocitos en pacientes con diagnostico de anemia de células

falciformes atendidos en el H..M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014

Diciembre del 2018.

N=123
Resultadps de Frecuencia | Porcentaje
Leucocitos
Normal 79 64.23%
Leucopenia 4 3.25%
Leucocitosis 40 32.52%
Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico
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Tabla No. 5 Valores de las plaquetas en pacientes con diagndstico de anemia de células
falciformes atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014

Diciembre del 2018.

N=123
Resultados de Plaquetas | Frecuencia Porcentaje
Normal 82 66.67%
Trombocitopenia 9 7.32%
Trombocitosis 32 26.02%

Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico

Tabla No. 6 Valores de la creatinina en pacientes con diagnostico de anemia de células
falciformes atendidos en el H..M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014

Diciembre del 2018

N=123
Valores de Creatinina Frecuencia Porcentaje
Normal 121 98.37%
Anormal 2 1.63%
Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico.
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Tabla No. 7 Valores de las transaminasas en pacientes con diagndstico de anemia de

células falciformes atendidos en el H..LM.J.R. en el periodo comprendido de Enero del

2014 Diciembre del 2018

N=123
Valores de Normal Anormal Total Porcentaje
Transaminasas
160 66 57 123 46.34%
TGP 93 30 123 24.39%

Fuente. Expediente clinico.

Tabla No. 8 Valores de la bilirrubina total en pacientes con diagnostico de anemia de

células falciformes atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del

2014 Diciembre del 2018

N=123
Valores de la bilirrubina Frecuencia Porcentaje
Normal 32 26.02%
Anormal 91 73.98%
Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico
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Tabla No. 9 Hallazgos en la radiografia de térax de los pacientes con anemia de células
falciformes que cursaban con sintomatologia respiratoria atendidos en el H.I.M.J.R. en el
periodo comprendido de Enero del 2014 Diciembre del 2018.

N=123
Hallazgos Frecuencia Porcentaje
Neumonia 10 8.13%
Ninguno 113 91.87%

Fuente: expediente clinico.

Tabla No. 10 Hallazgos en el ultrasonido de los pacientes con anemia de células

falciformes atendidos en el H..LM.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014

Diciembre del 2018.

Frecuencia Porcentaje
Resultados
Esplenomegalia 10 29.41%
Hepatoesplenomegalia 20 58.82%
Litiasis Biliar 4 11.76%

Fuente: Expediente clinico.
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Gréafico No.8 Frecuencia de las complicaciones agudas presentadas por los pacientes
con anemia de células falciformes atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido
de Enero del 2014 a Diciembre del 2018.
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Fuente: Expedientes clinico.
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Gréafico No.9 Frecuencia de las complicaciones cronicas presentadas por los pacientes
con anemia de células falciformes atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido
de Enero del 2014 a Diciembre del 2018.
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Fuente: Expediente clinico.
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Gréafico No.10 Tratamiento farmacol6gico de mantenimiento utilizado para los pacientes
con anemia de células falciformes atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido
de Enero del 2014 a Diciembre del 2018.
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Fuente: Expediente clinico
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Tabla No.11 Pacientes con anemia de células falciformes que recibieron transfusion

sanguinea, atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014 a

Diciembre del 2018

N=123
Transfusiones Sanguineas al afio Frecuencia Porcentaje
0 49 39.84%
1-3 afos 70 56.91%
4-6 anos 4 3.25%

Fuente: Expediente clinico

Tabla No.12 Pacientes con anemia de células falciformes que presentaron dolor y tipo

de tratamiento utilizado, atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero

del 2014 a Diciembre del 2018

Fuente: Expediente clinico

Tipo de
tratamiento Frecuencia|Porcentaje
IEEIIERTS [ Frecuencia |Porcentaje utilizado
el Dolor Hiperhidratacion 41 74.54%
Si 55 44.72% AINES 44 80.00%
No 68 55.28% Opioides 22 40.00%
Total 123 100.00% Transfusion 30 54.55%
sanguinea
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Gréafico No.10 Pacientes con anemia de células falciformes que ameritaron tratamiento
quirargico atendidos en el H.I.LM.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014 a
Diciembre del 2018.

TRATAMIENTO QUIRURGICO

Si, 14.634%

No, 85.366%

Fuente: expediente clinico

Tabla No 13. Pacientes con anemia de células falciformes a los cuales se les realiz6
investigacion genética, atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero
del 2014 a Diciembre del 2018.

N=123
Investigacion Genética Frecuencia Porcentaje
Sl 62 50.41%
No 61 49.59%
Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico
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Tabla No 14. Pacientes con anemia de células falciformes a los cuales se les indico
antibidtico, atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014 a
Diciembre del 2018.

Antibiotico Utilizado Frecuencia Porcentaje
Si 44 35.77%
No 79 64.23%
Total 123 100.00%

Fuente: expediente clinico

Tabla No 15. Pacientes con anemia de células falciformes los cuales ameritan ingreso
hospitalario, atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014 a
Diciembre del 2018.

N=123
Estancia Intrahospitalaria Frecuencia Porcentaje
0 79 64.23%
1-7 dias 33 26.83%
8-14 dias 7 5.69%
mas 15 dias 4 3.25%
Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico
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Tabla No 16. Condicién actual de los pacientes con anemia de células falciformes,

atendidos en el H.I.M.J.R. en el periodo comprendido de Enero del 2014 a Diciembre del
2018.

N=123
Condicion del Paciente Frecuencia Porcentaje
Alta con seguimiento 118 95.93%
Abandono del tratamiento 5 4.07%
Total 123 100.00%

Fuente: Expediente clinico
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