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RESUMEN

Introduccid: La drepanocitosis constituye
la anemia hemoliica congéiita m&
frecuente a nivel mundial. En Cuba, desde el
arp 1986, se realiza el diagnGstico prenatal
que consiste en la identificacicn de la mujer
portadora (AS) en las primeras semanas del
embarazo y el estudio de su pareja.
Objetivo: Presentar un caso con diagnético
tard D de anemia drepanoc fica en el curso de
una crisis hepdica.

Caso clmico: Paciente masculino de 30
arbs, negro, con sospecha de cirrosis

hepatica recibido en el “Hospital Ivan

http://revcimeq.sld.cu/index.php/img
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Portuondo” de San Antonio de los Bafos
con dolor abdominal recurrente de inicio en
la infancia y astenia. En el examen f®ico se
encontrd Ttero y abdomen globuloso,
doloroso a la palpacicn y hepatomegalia de 4
cm. En el hemograma se constat® anemia
severa, trombocitopenia moderada, valores
elevados de enzimas hepdicas, con
hiperbilirrubinemia a predominio directo.
Present® empeoramiento de los sntomas e
inestabilidad hemodinamica por lo que fue
transfundido. Ante el surgimiento de

manifestaciones neurol@icas se traslado a
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terapia. A pesar de la transfusicn continud
con anemia severa, con reticulocitosis. Por el
deterioro de su estado general y ante la
sospecha de hemoglobinopat & con una crisis
hepdica mixta se decidi® realizar
exanguinotransfusicn total para disminuir las
cifras de bilirrubina. Adem&, se inicio

terapia esteroidea. Se le realizGelectroforesis

ABSTRACT

Introduction: Sickle cell disease is the most
common congenital hemolytic anemia
worldwide. In Cuba, since 1986, prenatal
diagnosis has been carried out, which
consists of the identification of the carrier
woman (SA) in the first weeks of pregnancy
and the study of her partner.

Objective: To present a case with a late
diagnosis of sickle cell anemia in the course
of a hepatic crisis.

Clinical case: A 30-year-old black male
patient with suspected liver cirrhosis
received at the "Ivéa Portuondo Hospital™” in

San Antonio de los Barbs with recurrent
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de hemoglobina que confirm&el diagnGtico
de anemia drepanoc fica.

Conclusiones: La anemia drepanocfiica es la
enfermedad gené&ica m& frecuente en el
mundo. Si no se diagnostica de manera
precoz, sus complicaciones pueden aparecer
con mayor frecuencia e intensidad.

anemia  hemol fiica;

Palabras clave:

drepanocitosis; hemoglobinopat &.

abdominal pain of childhood onset and

asthenia. Physical examination revealed
icterus and globular abdomen, painful on
palpation, and 4 cm hepatomegaly. The
blood

moderate thrombocytopenia, elevated liver

count showed severe anemia,
enzyme values, and direct predominance of
hyperbilirubinemia. He presented worsening
symptoms and hemodynamic instability for
which he was transfused. Given the
emergence of neurological manifestations,
she was transferred to therapy. Despite the
transfusion, he continued to have severe

anemia, with reticulocytosis. Due to the
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deterioration of his general condition and the Conclusions: Sickle cell disease is the most
suspicion of hemoglobinopathy with a mixed common genetic disease in the world. If it is
hepatic crisis, it was decided to perform a not diagnosed early, its complications can
total exchange transfusion to reduce the appear more frequently and intensely.
bilirubin levels. In addition, steroid therapy Keywords: hemolytic anemia; sickle cell
was initiated. Hemoglobin electrophoresis disease; hemoglobinopathy.

was performed, which confirmed the
diagnosis of sickle cell anemia.

Recibido: 14/01/2025
Aceptado: 01/02/2025

INTRODUCCION

Drepanocitosis es un nombre gené&ico que se asigna a un grupo de alteraciones genéicas de la
hemoglobina caracterizadas por un predominio de HbS. Estas alteraciones incluyen la
hemoglobinopat® SS o anemia drepanoc fica (AD), la hemoglobinopat® SC (HSC) y las SIR3
talasemias (S/Ral): SI@ y SK tal. Solo de manera ocasional, la asociacién de la HbS con otras
hemoglobinas anormales como la D (SD), induce enfermedad en Cuba. ¥ La sustitucién de &ido
glutamico por valina en la posicion 6 de la cadena  de la hemoglobina trae como consecuencia la
polimerizacicn de la HbS desoxigenada que deforma el hemat®, el cual adopta la forma de
drepanocito y con frecuencai ocluye la microcirculacidn, lo que provoca mayor hipoxia,

polimerizacidn y oclusicn vascular.

En este proceso participan los siguientes elementos: un aumento de las moléulas de adhesidn,

alteraciones de la membrana, una homeostasis anormal de cationes, con deshidratacién de la
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cdula, exposicidn de la fosfatidilserina en su superficie y alteraciones de la coagulacidn. Se

considera que la anemia hemol fica coexiste con una vasculopat & proliferativa que es una forma
de injuria de repercusin en la que el estrés oxidativo y la inflamacicn llevan al dafo crénico de
los &ganos. @ La mutacién de la HbS tuvo lugar de forma independiente en cinco sitios
diferentes, lo que se demuestra con los diferentes haplotipos que son el Benin, el Bantto Car, el
Senegal, el Camertn y el Ardico- hdico. ©

Es considerada la hemoglobinopat & m& frecuente en el mundo y refleja la distribucicn de la
malaria. Afecta, sobre todo, a individuos del Africa subsahariana, la Pen misula Arébica y la parte
central de la India, pero como consecuencia del comercio de esclavos que tuvo lugar entre los
siglos XII1'y XIX desde Africa hacia Estados Unidos, Amé&ica Central, Améica del sur y el
Caribe, es frecuente en estas regiones. *

En la actualidad y debido a las migraciones de Africa hacia el hemisferio occidental, es frecuente
en muchos paw®es donde la malaria no es endénica. ® La heterogeneidad fenotpica de la
drepanocitosis resulta de la interaccicn de factores genéicos y ambientales. Su caracter Btica
cl mica fundamental es la crisis vasooclusiva dolorosa (CVOD).

Otras manifestaciones incluyen la crisis de secuestro espléico (CSE), el s mdrome tor&ico agudo
(STA), el accidente vascular encefdico (AVE), la crisis apl&tica, la crisis hiperhemol fica, las
complicaciones cardiovasculares, el aumento de la susceptibilidad a las infecciones sobre todo
por gé&menes encapsulados, la crisis hepdica y la litiasis vesicular. Las infecciones se deben a
muchos factores, uno de los m& importantes es la p&dida de la funcidn esplénica en edades
tempranas. ©") Produce dafd en diferentes ¢&rganos a lo largo de la vida, incluso en el paciente
con poca sintomatolog &, por lo que estos enfermos presentan disminucién de la sobrevida global,

reducida calidad de vida, alteraciones de su estado cognitivo y afectacién de su esfera emocional.
®)
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CASO CL NICO

Paciente masculino recibido en el Hospital “Ivé& Portuondo” de San Antonio de los Bafbs con
dolor abdominal recurrente y decaimiento, con sospecha de cirrosis hepd&ica. En el interrogatorio
no se puede obtener informe familiar (ambos padres fallecidos). Desde la infancia tuvo
tratamientos de manera frecuente por episodios de dolor abdominal, atribuidos a gastritis aguda
(diagnosticada por endoscop B). Adem&, refiriG que desde nifp siempre present® hemoglobina
entre 90-100g/1. Se decididsu ingreso para estudio y tratamiento.

Examen F Eico (positivo)

Mucosas: humedas e ict&icas.

Piel: ulceras maleolares en ambos miembros inferiores.

Abdomen: globuloso, distendido y doloroso a la palpacién superficial y profunda. Hepatomegalia
de =4 cm.

Sistema osteomioarticular: deformidades esquelé&icas en los dedos de las manos.

Examenes complementarios

Hematocrito: 023 %; hemoglogina: 75 g/l; plaquetas: 57 x10%1; reticulocitos: 12,3 %; TGO: 189
U/l; TGP: 199 u/l; GGT: 200 u/l; bilirrubina total: 21 mm/l (directa en 11 mm/l). Antgeno de
superficie y anti HVC: negativos

Ultrasonido abdominal: hepatoesplenomegalia.

Primeras 72 horas de ingreso: el paciente fue transfundiso por presentar empeoramiento del
cuadro clmico y smtomas de inestabilidad hemodinamica. Previo a la transfusicn se decide
administrar antihistam mico. Luego comenzdcon s mtomas neurol@jicos y se trasladGa terapia

intensiva por sospecha de encefalopat & hepdica.

http://revcimeq.sld.cu/index.php/imqg

revinmedquir@infomed.sld.cu

Bajo licencia Creative Commons



http://revcimeq.sld.cu/index.php/imq
http://revcimeq.sld.cu/index.php/imq
mailto:revinmedquir@infomed.sld.cu
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/

Investigaciones Medicoquirurgicas

ORGANO OFICIAL DEL CIMEQ

2025; 17: €924
Posterior a las 72 horas: se reciben complementarios con bilirrubina en 3 cifras, se indica en

este momento lamina perifé&ica donde a pesar de haber sido trasfundido se constat® anemia
severa, ictericia intensa y reticulocitosis.

De acuerdo con los signos y smtomas del paciente y los resultados de los examenes
complementarios, que incluyduna lanina perifé&ica con presencia de drepanocitos se planteGuna
hemoglobinopat & por lo que se le indicGelectroforesis de hemoglobina.

Electroforesis de hemoglobina

Hemoglobina A-5 %

Hemoglobina A2-0 %

Hemoglobina S-90 %

Hemoglobina F-5 %

Diagndstico definitivo: Hemoglobinopat & SS, diagndstico posnatal tard .

Por el deterioro del estado general del paciente y el empeoramiento de los signos y s ntomas
referidos, as icomo de los exanenes de laboratorio, se decidiGrealizar exanguinotransfusicn total
para disminuir las cifras de bilirrubina; ante este cuadro clmico, con los antecedentes de una
hemoglobinopat & con una sospecha de crisis hepdica mixta, se iniciOterapia esteroidea, con
mejor & del enfermo después de 24 horas. Se le realizGelectroforesis de hemoglobina posterior a

la exanguinotransfusicn que mostrémé& de 85 % de hemoglobina S.

COMENTARIOS

En la drepanocitosis, las anormalidades del hgado y las v &s biliares tienen diferentes causas:
inherentes a la enfermedad, isquemia, hiperbilirrubinemia, litiasis vesicular, sobrecarga de hierro,
hepatitis B o C transmitida por las transfusiones y la toxicidad de las cefalosporinas de tercera

generacicn usadas con frecuencia durante las infecciones. © Las inherentes a la enfermedad se
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clasifican en tres tipos: la crisis hepdica vasooclusiva, la crisis de secuestro hepéico y la crisis

hepdica mixta con fenénenos de vasooclusicn y de secuestro. 9

La crisis hepdica vasooclusiva tiene un comienzo stbito con dolor en el cuadrante superior
derecho, aumento marcado de la ictericia, incremento progresivo del tamafo del hmado,
elevacicn de la bilirrubina directa y de la alaninoaminotransferasa sin evidencia de obstruccicn
del conducto comtn o colangitis. Es importante el diagn&tico diferencial con la hepatitis viral y
la colecistitis aguda. Clmnicamente puede ser moderada o severa y llegar a la insuficiencia
hepéica grave con peligro para la vida. V)

En el secuestro de hemat®s a nivel hep&ico se observa aumento de tamafp del &gano con
descenso brusco de la cifra de hemoglobina. Y La hemolisis crénica cursa con niveles de
bilirrubina total que no deben exceder los 6 mg/dL, a expensas de la bilirrubina no conjugada o
indirecta (BI) hasta en un 90 % de los pacientes. Hay correlacicn directa entre los niveles de
bilirrubina no conjugada y los niveles de LDH y en cierto grado con los de la
aspartatoaminotransferasa (AST). El aumento de los valores de alanino aminotransferasa (ALT) y
de fosfatasa alcalina (FA) son indicativos de dafd hep&ico, sobre todo si aparecen en el curso de
una complicacién aguda. %1%

La litiasis vesicular; los smdromes hepato-renal, hepato-pulmonar y porto-pulmonar; la hepatitis
autoinmune, la hepatitis viral y la hemosiderosis, son eventos hepatobiliares que ocurren en el
paciente con drepanocitosis como complicaciones de la historia natural de la enfermedad o
secundarias al tratamiento. En Cuba existe una alta frecuencia de crisis hep&ica. Los examenes
complementarios recomendados son: hemograma, conteo de reticulocitos, enzimas hepdicas,
coagulograma con dosificacicn de factores, estudios viroldgicos para hepatitis y ultrasonido
abdominal. 1419

El tratamiento de la crisis hepdica vasooclusiva depende de su intensidad. Si es grave, el

tratamiento de eleccidn es la exanguinotransfusicn m& el tratamiento sintom&ico (hidratacidn,
http://revcimeq.sld.cu/index.php/img
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tratamiento del dolor, tratamiento dieté&ico, sonda de Levine). ® En ocasiones la crisis es

autolimitada, dura 2-3 semanas y no necesita un tratamiento espec fico. @ Cuando en el adulto
se comprueba un componente obstructivo intrahep&ico asociado, se puede indicar prednisona en
dosis de 40 mg/m2/d® 10-15 d®s. En la crisis de secuestro hepdico el tratamiento es la
transfusicn de eritrocitos.

En la litiasis asintomd&ica no se realiza cirug &, si es sintom&ica se hace colecistectom &, electiva,
por laparoscopia. 8129 Con el tiempo, los procesos de oclusicn vascular y el depéito de hierro
pueden conducir a la fibrosis hepdica o a la cirrosis. En el paciente de mayor edad la
insuficiencia cardiaca congestiva cranica, sobre todo asociada a la hipertensicn pulmonar, son
factores que predisponen a la cirrosis. La pancreatitis crénica es otro factor que contribuye al
dafd hepdico. 29

La anemia drepanocfica es la enfermedad genéica m& frecuente en el mundo. Si no se
diagnostica de manera precoz pueden aparecer las complicaciones con mayor frecuencia e
intensidad, por lo que existe un programa para su diagndstico; que va m& allade ofrecer la
posibilidad de saber con exactitud cud ser&la condicicn del hijo mediante la puncin del
abdomen de la madre para la extraccian de I uido amnidico y su estudio y ofrece un oportuno

seguimiento del enfermo.
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