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Pesquisaje de hemoglobinas anormales
en un hospital pedidtrico*

Dr. Hegigeere Vipar®® Tée. Axa Herndspez""™ Bruxo CovomMeo®***
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Ped. 46: 2, 1974,

Se realizd un perquisaje de hemoglobinas anormales en los ninog ingresados en el Hospital
“Willizam Soler” en un periodo de 16 meses: se utilizé una téenica de eleciroforética ri-
pida con el objetive de conocer la prevalencia de los portadores de la Hb 5 Los resol
tados de este estudio muesiran un parcontaje elevads de portadores de Hbs 5 en noestro
pais. Se disrule ln impotencia médica de este tipo de pesquisaje ¥ se reporta o} hallazge

de seis variontes raras hemoglobinicas,

Es bien conocido que existe un gran
nimero de enfermedades hereditarias
producidas por anormalidades cuanti-
talivas o coalitalivas de proleinas espe-
cilicas.’” Miemras algunas de estas va-
riantes son frecuentes en clertas regio-
nes, otras son raras.* Las hemoglobinas
represemtan un ejemplo tipico en el
que han side hallada: variantes fre-
cuentes y raras.” Son relativamente fre-
cuentes la hemoglobina (Hb) E en el
sudeste asiatico,” la Hb D en algunas
regiones de la India v lag Hhs 8§ v C
en el Africa tropical.’® Estas dos dlu-
mas deben ser frecuentes en Cuba de-
bido a la gram inmigracién de negros
esclavos procedentes de Alrica. Su fre-
cnercia fue estimada en una pequeha
muestra de sujetos de la raza negra, ¥

* Eite resumen es parke de on trabajo en.
viado v aceptado para so poblicacion en la
Revista Clinical Geneties,

** Meédico ospecinlisin en biogquimica el
nica.

% Teécnica de laboratorio.

o2 Bioguimice, jefe del Depanumenta de
bivquimica, Institute de Hemotologin ¢ Inmu-
nologin, Hospital “Enrique Cabrers”™. Haba-
na B, Cuba,

reportade un 6,55% de heterocigotos
para la Hb 8 y 0,55 para la Hb C?

La anemia a hemarties falciformes que
se corresponde con el estado homocigoto
para el gen 8, es uwna ancmia hemoli-
tica severa que se diagnostica por el
cuadra elinico.' Los portadores de un
solo zen S, por otra parle, no presen-
tan anemia, ¥ s¢ consideran sanos'
Solo recientemenie se ha recomocido que
el rasgo falciforme no es tan benigne
come se habia planteado, sino que
puede producic algunos irastornos ¥
principalments serias complicaciones
en sitmaciones de baja tensién de oxi-
zeno, accidentes, anestesia, ete.1%52 Por
lo tanto, la idemificacion del raspo
sicklémico es importante, puesto que
puede ayudar a prevenir tales compli-
caciones.

Estaz consideraciomes nos sugirieron
el estudio gue queremos reportar: El
pesquisaje de hemoglobinas anormales
de todos los nifios ingresados en nuestro
Hospital,

Se analizaron en un periodo de 16
meses los 6696 nifios ingresados en ¢l
hospital *William Soler”, exeluyémdose



loe homwoeigotos v heterocigetes  para
las Hbs 3 ¥ C previamente diagnosti-
cados.
Fue u
farceis en gel de almidin modificada
en nuesten laboratorio.  para  lograe
una separacion ripida v el manejo de
un gran mimers de muestras. En nues-
trias condlicinnes s obtuve ana buena

eacla la téenica dr eleciro-
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ta imiensided de fo rcolocacion, dependen v

f concontracion de fos hemolizndos que s¢
utilizaran,

separacion de tolas las variantes elee-
troforética= en wredia hora. lograndoss
analizar 36 muesirzs al mismo tiempo
iver la Fig.h.

Los resuliados obtenides se resumen
e el euadro, en ¢l enal se puede oh-
servar que la frecuencia ide heterocigo-
tog. en estn poblacion fue Jde 3087
para la Hh S, v de 0527 para la Hh
€. Ademas, pucde abservarse la detee-
vion v allngndstico de dos homocigotos
para la Hb 5 durante el pesquisaje,
Estos dos caros poscen una significa-
eidn especiul, pues demuoestran gue du-
rante un pesquispje cs posible deteetar
homovigotos e ofrecen  dificaliades
en el diagndstico debido a wrr cuadro
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CUADRO 1

AA a-H7 96.28° ¢
AS 2 3087
AC i 052
by 2 003"
Vorianles raras [ 0,06 ¢
Tatal 6 696 100.00¢ ¢

clinico atipico. Fx hien conocido que
L anemia a hematies faleiformes poe-
e comportarse clinicamente de modo
diferente, como 2¢ ha ohservado er di-
ferentles paises'" donde ademas Jde
los ensox clisicas que presenlan ancmia
severa y alteraciones hematolégicas i-
priras, exislen pacienles con ums snto-
matologia més ligera. De 1odas Tormas.
en ambos casos. cs importante Hegar al
dingnistico rapidamente. v eapeeialmen-
te en pojses como Cuba, donde el zen
= pa frecuenie,

Es neeesario tener en euenta lo com-
posicion racial de Ja poblaciin cuando
s gquicre analizar la frecuencia de he-
moglobirag tipicamente africanaz eomo
las Hbs 8 v C. Debido 2 lu mezela en-
tre individuos de origen eaucisica ¥
negroile que =¢ ha producido en Cuba,
resulta extremadamente dificil unn cla-
sificacion. Tomande en eonsideracion
rasgos tipicos como el eolor de la piel,
el grosor de loz labiss v el tipa de
pela, hemos dividido la poblacian en
negros, mestizos v blancos. D= este
madoe, la (recuencia de Hhs 5 en Ia
pablaciin negra, fue de 6.27% ¥ la de
Hh © de 119 en heterocizotos, Er los
“Blaneos”, 1,2+ eran portaderes de la
I 5. Los poreentajes ceportados en ol
“area del Caribe™ para los porntadores
de Hb S varian entre 4.5 v 1135 ' v son
el revultido e lu mezcla genética que
varin micho en diferentes paises, como
I.'u.ihl"('“l‘nr‘i.-'l lll."' i ||'I-“_"‘Jr o lenar
discriminacion racial.

R C P
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E:tos datos, unidze al indice de na-
talidad y ¢l nimero de habitaries ile
Cuba. indican que dehen existir aproxi-
madamente 100 000 heterocigolos para
la Hh S menores de 14 afos, ¥ 10000
recién wacidos cada aio, Estas cilras
indican claramente la gram importancia
que tiene la identificacion de los por-
tadores para evilar muertes o por lo
menos serias complicaciones.

La utilizacién de una tarjeia de iden-
tificaciér como he sido propucsto por
Moran,' seria ventajoso, y especial-
mente en paises donde son comunes in-
dividuos heterocigotos para la Hb S.

La importancia del pesquisaje de la
Hi 8. también resubia evidente en re-
lacién con el problema de la sicklemia.
En Cuba, por lo menos, nacen 11
sicklémicos positivas por uio. La sickle-
mia es un problema meédice y social
para ¢l cual atin no s¢ ha enconirade
solucion: esta claro que las posibilida-
des de uma lerapéntica espeeifica son
remolas, habiéndose propucsio distintos
métodos para evilar el nacimiento de
individuos afvctudos, como son: aseso-
ramieito genético prematrimonial y
diagndstico prenatal seguido de aborto
terapéutico, Es evidente que eualquier
medida a tomar ticne gque basarse en
la ideniificacion d= los portadores de
Hb S, v de esta forma, detectar las
familias con “alto riesgo™,

Por lo menag, 100 positivos, debido a
que 100 es Ia frecuencia esperada, par-
tiendo de la hipdtesis de matrimonios
al azar,

El método electroforético na sélo per-
mitié la deteccién de los portadores de
Hb 8, sinoc también la de otras hemo-
globinas anormales, raras, con diferen-
te movilidad electroforética que la
Hb A.

En el pesquisaje fueron hallados ecis
variantes raras, coyo estudio bioguimi-
co seri publicado posteriormente.

[
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DBESCUSION

§e destaca el hallazge de dos niiios
con fenotipo de Hb SS que habian in-
gresado e el hospital can diagnasticos
iniciales de reumatismo articular agudo
y un sindrome meningeo, giendo posies
riormente, en el screening, que se de-
tectaron  sus hemoglobinopatias.  Se
cjemplifican estos casos con respecto a
otro nifio, en el mismo hospital, que
habia ingresado con el diagnéstico ini-
cial de “abdomen agudo” [este case o
estd inclnido en el sereching), ¥ en una
extension de sangre para un examen
hematolégico se encontraron algunos
hematies sicklados: a pesar de la in-
minente intervencidn quirdrgica, &sla
fue aplazada, y el tratamiento foe orien-
1ada a aliviar una crisis sicklémica, lo
que resulté satisfactorio y la interven-
cibn quirirgica no se realizé. El nifio
tenia un fenotipo de Hb S5,

Estadios realizados en Venesuela, so-
hire la incidencia de portadores v en-
fermos de sicklemin cn mifios que in-
gresaban en un hospital por causas me-
dicas y quirdrgicas y en nifios supues-
tamente sanos (que ingresshan al hos-
pital a realizarse amigdaleclomias).
demosiraron una mas alta incidencia
en aquellos que ingresaban por causis
médicas y/o quirirgicas (exceplo los
que ingresaban para ser amigdalecto-
mizados) .

Se sennld la necesidad de estudiar
las variantes electroforéticameme len-
tas, porque en ocasiones puede ratarse
de una Hb E, sobre todo donde la po-
blacién de tpe mongoloide sea mwuy
frecuente, lo gue pucde explicar estos
hallazgos.

Estudios reporiados en la provincia
de Las Villas sobre incidencins de los
tipos de Hb reportadas en este traba-
jo, demuestran que no tienen diferen-
elas significalivas.
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AUMMARY

Vidal, H. ct al. Screening for abnormal hemoglobins ot on iafuntile hospital, Bev, Cule, Ped,
d6: I, 1904

A cereening for abmarmal hemoglobins was performed during a I6omomb period on children
admitted to the “William Soler™ hospital by wsing the rapid electrophoretic technique in
arder to know the prevalenes of Hb carriers. The resultz of thi- =tudy show o high pere
cenlage of Hb % earriers in our couniry. The medical significance of this typr of sereening
iz diseuzsed and six wncommon hemaoglobin variants ar’ reporied.

RESUME

YVidal, H, e1 al. Dépistage d'hémoglobines anormanx dans pn hépital pédicrrigue. Rev, Cob,
Ped, d6: 2, 1974

Sur wn depistage o hemoglobines anormaux chex dex enfant: adm’z & PHapital “Willinm
Soler™ am cowrs de 16 moi- on a ubilisé une technique éléctrophorétique rapide afin de
conritre la prévalence des porteurs de la Hbe, Les riécultats de cotte #tude montrenl un
pourcentage eléve des portenes de Hbs dan: nolre pays. LYimportonce meédicale de Pinves-
tigatien v21 dizculée, ¢l on rapporl: six cas avee des variants hemopglobiniques rares.

FEZINME

EHﬁEﬂL F.. ¥ Ip. HaydeHue HeHODMANBHOTO TEMOTIOOHHA B NelMaTDHYec-
Kol ConpHMIE. Rev. Cub. Ped. 46: 2, 1974,

NpoEesoch HCCAENOPaANE HEHODMAJABHOTO TeMoTAJGKHa ¥ nertel, TocnuTa-
JH3OBAHHEY B NeppaTnideckol Sonedme "Bmaram Coned" 3a nepson 16
MECAUEB. B ACCAeroBASHMY NDIMMEHANACE TEXHMKA anexThodopesza o UERED
BHACHEHMA YacTOTH HockuTenel Hb 2 . PesynbTaTH HayveHMA NOIBOJILADT
OTMETHTE BHCOKME NpoledT HocHTedell Hbh 8 B Hamed crpaHe. Odcy=maer—
CA HAMHMYECKOe 3HaYEeHNe 3TOTD BHIE MCCASNOBaHMA X coodmaeTcA, 4TO
OOHADYRERC & DerHEMX BADHSHTOB TeMOTHOOHHI.
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