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Introduccidon anemias

FAPap

* La anemia se define como la reduccion de la concentracion de la
hemoglobina por debajo de los niveles considerados normales
segun sexo, edad y talla.

- Las causas de la anemia pueden dividirse entre regenerativas
(reticulocitos >2%) y no regenerativas (reticulocitos <2%) .

- La ferropenia es la causa mas frecuente de anemia en la infancia.
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Clasificacion anemias

ANEMIA

Signos de
sangrado 7 N\ 7 N
Reculocitos >2% Coombs + = Incompatiblidad de grupos, inmunohemolisis
Sospecha de \\ 7/ \\ J
hemolisis 7 N\ 7 N\
Coombs - Defectos de membrana, hemoglobina, enzimopatias,
microangiopatica, Wilson, a-§ lipoproteinemia
\ J \\ y,
4 ™
Microcitica Ferropénica, trastornos cronicos, talasemia, sideroblastica, déficit de
Cu, intoxicacion por Pb o Al
\ J
] 4 ™
; ” Trastornos cronicos, infeccion aguda, nefropatia, hipotiroidismo
<29 ! . 4 . I ’ !
Reculocitos <2% Normocitica eritropenia, aplasia, mieloptisis
\ y
4 ™
. Megaloblastica, Fanconi, Diamond-Blacfan, hepatopatia,
Macrocitica hipotiroidismo, oroticoaciduria
\ y




Anemias hemoliticas
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 En este caso nos centraremos en las anemias hemoliticas con test
de Coombs negativo (mecanismo no inmunomediado):

— La hemodlisis no inmune puede ser de predominio intravascular
0 extravascular. La rotura intravascular del hematie se produce
por alteraciones del mismo o bien por elementos externos gque
causan su rotura.

— La rotura extravascular se produce en las localizaciones de
hemocatéresis fisioldgica (higado, bazo) por menor resistencia
de la membrana del eritrocito.

- En la practica, toda hemolisis consta de ambos componentes,
siendo la presencia de hemoglobina libre, hemoglobinuria y
hemosiderinuria el unico dato exclusivo de hemodlisis intravascular.
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Orientacion diagnostica
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» La coloracion de la orina y los hallazgos en una tira reactiva de
orina podrian orientarnos hacia cada proceso:

— Las orinas rosadas se deben a la presencia de urobilindbgeno
producido en la hemolisis extravascular.

— Las orinas rojas a la hemoglobina y por lo tanto intravascular o
nefrourologica

— La orina parduzca o coluria a la bilirrubina directa o conjugada,
gue solo puede detectarse en orina en los cuadros
colestasicos.

* Asi podemos entender que la ictericia de causa hematologica no
puede producir coluria, puesto que la bilirrubina indirecta no se
filtra por el rinon.

2
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Orientacion diagnostica
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Leucocitos
Nitritos

Orina rosada ‘ Urobilindbgeno

Proteina

Hemolisis extravascular

pH

Orina roja Hemoglobina Hemolisis intravascular

Densidad

Cetonas

Orina parduzca Bilirrubina Colestasis

Glucosa
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Orientacion diagnostica

- El frotis de sangre periférica puede mostrar formas anomalas del
hematie muy sugestivas de algunas patologias:

& L.
ACANTOC_ EQUINOCITO
_ _
DIANOCITO DREPANOCITO
QUERATOCITO ESQUISTOCITO

&* _

/ F 7
) €.
DACRIOCITO ELIPTOCITO
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Hemoglobinopatia SC
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* La hemoglobinopatia SC (Hb SC) o drepanocitosis en
heterocigosis compuesta se distribuye principalmente en areas
donde viven personas de raza negra, con zonas endémicas en el
centro de Africa.

« Se debe a la suma de dos mutaciones puntuales de nucleotido
unico en el cromosoma 11, que dan lugar a un cambio del
aminoacido glutamico en la posicion 6 de la cadena beta de la
hemoglobina:

— Por valina en el caso del rasgo S o drepanocitico.
— Por lisina en el caso del rasgo C o cristalizable.

- Para que exista hemoglobina SC deben combinarse ambos
rasgos, que siguen un patron de herencia mendeliana autosomica
recesiva, sin existir asi hemoglobina A1 o normal.

Q.
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Fisiopatologia de la hemoglobinopatia SC
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La diferencia de carga eléctrica de los aminoacidos provoca cambios
estructurales y funcionales:

— La hemoglobina C cristaliza en regiones bien oxigenadas. Ademas se
asocia a deshidratacion del hematie, formando dianocitos.

— La hemoglobina S desoxigenada polimeriza formando agregados que
precipitan originando hematies en forma de hoz que obstruyen la
microcirculacion.

La presencia aislada en heterocigosis simple de rasgo C o S no provoca
clinica.

La combinacion de ambos fenOmenos causa alteraciones, a pesar de
producirse en regiones con distinto estado de oxigenacion, ya que la
deshidratacion del hematie es un estimulo suficiente para la
falciformacion.

Esta alteracidon desencadena una situacion de hemalisis cronica.
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Fisiopatologia de la hemoglobinopatia SC
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Deshidratacion del hematie:
estimulo para la falciformacion

Oz‘riCh ‘~ N
blood flow

Hb S-C sintomatica
(Rasgos aislados [S/C] son
asintomaticos)

blood flow
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Gréfica de elaboracién propia
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Clinica de la hemoglobinopatia SC
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La enfermedad se presenta como una forma atenuada de
drepanocitosis clasica:

Anemia discreta.
Colelitiasis.

Fendmenos vasooclusivos (infartos 6seos, sindrome toracico
agudo) menos frecuentes, con retinopatia proliferativa.

Esplenomegalia con asplenia funcional tardia.
Infecciones por gérmenes capsulados.

Fallo renal tardio.

Complicaciones obstétricas y perinatales.

Retraso en el desarrollo.

Esperanza de vida acortada (alrededor de los 60 anos).
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Diagnostico de la hemoglobinopatia SC

« Sospecha clinica y hallazgos sugestivos de anemia hemolitica.
- Test de falciformacion en vacio.

» Electroforesis de cadenas de hemoglobina.

* Reaccion en cadena de la polimerasa del gen alterado.

- Cromatografia de alta presion (util como herramienta de cribado
neonatal).
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Manejo de la hemoglobinopatia SC
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- Administracion de folatos para prevenir crisis megaloblasticas.
» En caso de requerir transfusiones:

— Nunca superando los 10 mg/dl de hemoglobinemia.

— Siempre con filtros leucocitarios.

— Previa realizacion de test de Coombs indirecto.
* Hidroxiurea en casos seleccionados (uso compasivo).

* Nuevas lineas en fase de investigacion: tratamiento etiolégico con
clotrimazol o magnesio.

* Inmunizaciones por asplenia funcional:

— Neumococo, Hemophilus influenzae b, meningococo C, hepatitis B,
hepatitis A, varicela y gripe.

— En pacientes que vayan a viajar, segun destino: fiebre amarilla, fiebre

%; tifoidea, meningitis A + C, con especial atencion a la profilaxis
Q. antimalarica.
<
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Programa de educacion sanitaria: abordaje en
Atencidon Primaria
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Menores de un ano:

- Al diagndstico: consejos, informacion, resolver dudas. Informar sobre los
recursos disponibles en el centro, asociaciones de pacientes, programas
de apoyo.

- Alimentacion: fomentar la lactancia materna y una adecuada hidratacion.

- Evitar la guarderia.

- Sintomas de alarma del primer afo (no dolor ni neurolégicos).

- Repasar las vacunas.

« Evaluar si han entendido el consejo genético y discutir si desean analisis
de otros miembros de la familia.

« Adiestramiento para palpar el bazo.
« Evaluacion psicosocial.

- Enfatizar la importancia de las revisiones periodicas. Propuesta de temas
para las reuniones siguientes.

©AEPap. Copia para uso personal. En caso de reproduccion total o parcial, citar siempre la procedencia 14

Q.
o\
&,
<
P

|
:
|
i
i
1
]
i
!



Programa de educacion sanitaria: abordaje en
Atencidon Primaria
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De 1 a5 anos:

« Alimentacion: si la ingesta de folico parece baja, recomendar
suplementos.

« Recomendar que se respeten los periodos de descanso y suefo.
* Repasar las vacunas.

- Evaluar coOmo se enfrentaron a episodios recientes de dolor.

« Aconsejar ejercicio suave-moderado.

* Planear la informacion a educadores.
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Programa de educacion sanitaria: abordaje en
Atencidon Primaria
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Mayores de 5 anos:

* Informar de los sintomas del priapismo.
* Repasar las vacunas.

* Informar de sintomas neuroldgicos.

« Colegio: relacion con sus compaferos, indagar sobre cambios en
rendimiento escolar o comportamiento.

- Evaluacion psicosocial.

« A una edad apropiada, empezar a dialogar con el niio sobre la
naturaleza de su enfermedad.
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Programa de educacion sanitaria: abordaje en

Atencion Primaria
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Adolescentes:

Dialogar ampliamente sobre |la naturaleza de la enfermedad y su impacto
en la adolescencia.

Fomentar la independencia y el autocuidado.

Revisar el rendimiento escolar y hacer hincapié en los sintomas
neurologicos.

Evitar habitos toxicos.

Informar sobre el posible retraso ponderal transitorio, ictericia, o cicatrices
(cuidado de las ulceras en las piernas).

Dialogar sobre el priapismo en los varones.
Evitar inmersiones en agua fria.

Informacion sobre sexualidad, herencia de la enfermedad; riesgo de
teratogénesis y oligospermia si hidroxiurea.

Evaluacion psicosocial.
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Descompensaciones
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Los pacientes con hemoglobinopatia SC deben acudir a urgencias si
presentan:

* Fiebre > 38 °C.

* Dolor toracico o dificultad respiratoria.
» Dolor 6seo o abdominal persistente.

« Sintomas neurologicos.

* Priapismo > 2 horas de duracion.
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Puntos clave
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La clasificacion de la anemia segun respuesta reticulocitaria y tamano del
hematie facilita el enfoque diagnostico.

La hemodlisis tiene componentes intravascular y extravascular en la
mayoria de los casos.

La hemoglobinopatia SC es una enfermedad hemolitica de gravedad y
expresion clinica intermedias.

El diagndstico se sospecha por la clinica, se apoya en el hemograma y se
confirma con electroforesis, PCR y cromatografia.

Es importante mantener un adecuado aporte de folatos en las anemias
regenerativas.

Reconocer los signos de gravedad ayuda a manejar precozmente las
complicaciones.

Un programa de educacion sanitaria estructurado desde Atencion
Primaria facilita el manejo de estos pacientes.
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