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Screening Electroforético de Hemoglobinas.
Andlisis de 15 000 muestras en La Habana

Por loz Dres:

Luis Hervorwo,” Huoa Graxea® v Kravs Avteaso”

Heredera, L, 2t al, Sereening Elecireforético de Wemoglobinus, Andlisis de 1500 muesteos

en Lo Hobanae, Rev., Cub. Pad. 46: 2, 1974

e realiza un seceening clectraforético de hemoglobinas en 15 000 muesiras de sangee, en
Ia provincia de La Habana, wtilizando el sistema confeccionada por nosotros v pablicads
en este laller, con 1 objetive de conorer lo mejor posilie, la incidencia del gen de Ia

sicklemia en la poblacién ruban

2, ¥ 8 sn wvez, paner en prictica medida: goe tiendan

disminuir la incidoncia de la enlermedad, Se presentan lo~ resultades de este trabajo, que
son los siguicntes: wa 30Te con pardn electroforética AS: un 0,765 con potrin electro.
ferctive AC: 2 caves con patran cleciroforetico S5 y B svartontes reras, de b= coales, das
son kenlas ¥ 6 rapidas, tedas owm edlado heterocigdlice,

La sicklemia es la hemoglohinopatia
de caracter hereditario mis Trecuente
eir Cuba, v aungue mucho ya se conoce
gobire su orizen, macanismo de seleecion,
patogenia. ete., earece de un tratamien-
1o especifico v efective, va que hasta
ahora, este altimo esta encaminado so-
lamente a aliviar los sintomas del pa-
ciente durante la erisis; oslos enfer-
mos con alteraciones orginicas progre-
sivas, cstan destinados a morir en eda-
des tempranas de lo vida, en la mayo-
ria e los easos

Debido a ello, e los paises con una
alia incidencia de esta patologia se im-
pone establecer medidas con el objetivo
de aliviar esa carga gendtica a la socie-
dad, va que los problemas sociales v
ccandmicos que la misma provoca son
de gran envergadura.

*  Departamento de gendtica médica, Ine

titate it Ciencias Risicas y Preclinicas “Vie.
toria de Girgn™, Facultad de Cisneias Médicas,
Universidad de La Haluna,

Las medidas posihles a tomar para
disminuir o inecidencia =on de orden
preventivosasistencial, ¢stas sont ol cons
sejo genctico a lis Tamilias con “alio
riesgo’, es decir, aquéllas en que padre
v maire son trasmizores de la enferme-
dad; el diagnistico prenatal v ol -
sarrollo de nuevas formasz de terapia
mais eficientes v aplicables en forma ma-
siva por lo sencillas v rapidas,

Adimismo scialamos, como consejo
meédico a los poriadores que las situa-
ciones de compromise de oxigeno on
que a veces nos encontramos, debido o
la civilizacidn actual (como por ejem-
plo viajes en avién con cabina no pre-
surizada a grandes alturas, cjercicios in-
lemsos, deporte submarine, ete.d, pro-
vocan crisis dolorosas v en ocasiones
la muerte mibita,

Para deteciar los portadores (v entre
cllos a las familias con “alto riesgo™)
ez necesario ol estudio de una gran
parte de la poblacion, solamente posis
Ille. medionte téenieas rapidas econdd.



micas, de facil empleo v lo suficiente-
mente seguras. En el orden preventive,
¢l consejo genético es una de las armas
con mias posibilidades de aplicacién en
CELOS  MOmentos.

Fn Cuba, donde pacvte de la pobla-
citin ex de ascendencia afvieana (prove-
nientes  algunos  del  Afriea  Central,
donde se han dezeritn las més ahas
incidenecias del gen de la sicklemia), 2
necesario conocer lo mejor posible la
incidencia del mismo en la poblacidn,
con ¢l objetive de poner en prictica

medidas que tiendan a disminuir asi-
mismoe la incidencia de la snfermedad,

Estz trabajo deseribe loz hallazgos
en un estudie electroforétice de T en
15 000 muestras e sangre en la pro-
vinein ale La Haluana,

MATERIAL Y METODO

Se analizaron 14431 personas (ver
Cuadro 1) segin el sistema de sereening
clectroflorético confeccionado por noso-
tros v publicado en este taller,

CUADRO 1

INCIDENCIA DE

HEMOGLOBINAS ANORMALES EN LA HABANA

Fenotipe Electroforelice

MNamera AS AC S5 CC Oros

Banco de Sangre., Habana T424 230 63 1 1 7
3.1% 0,85%¢

Escucla de Medicina, Hobana 2930 62 15 _ I —
2.1%% na's

SMO Habana 691 19 2 =
2.7% Uﬁﬂ';:_ -

Hospital Militar, Habana 297 6 1 —_ = =
2.0% 0.3%

Escuela secundaria, Habana B3 26 9 = -
347 L%

Escuela secundaria, Habana 1233 5l 8 - 1
4,1% 0,637

Eic_urlu seeundaria, Habana PH) M 11 1 — 1
A5 L1%

Tatal 14 431 138 19 2 3 8
3 0,765
RESULTADOS

El total de personas analizadas fue
de 14431, entre las cuales se detectaron
138 con patron clecirofordético AS, =
decir, el 3.04% : 109 con patrén electro-
forético AC, para un 0,769 : 2 con pa-
tran electroforético CC v otras 8 wva-
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riantes raras, dos de ellas lentas v 6
rapidas (todas en estado heterocigoni-
col. En ¢l Cuadro | se presemtan estos
datos, asi como ¢l lugar de procedencia
de las mucstras. En la Fig. 1 apareeen
algunas e las variantes encontradas,

R.C. P
MansaMAare 1974
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El hallazgo de 2 pereonas com el fe-
notipo clectraforético 55, en uni pobila-
cidn supuestanmente sana, revely b exis-
tencia de un tipo de sicklemia oligo-
sintomitica, hecha deserito par olros
aulores, ([ Serjeamt v ocol. 19680,

En nuestro easa, uno de estos pacien-
te= resulia ser un S-talasancmico, aun-
que no chstante. es de destacar que
habia donado sangre en varias oporiu-
nidades: que hace wna vida normal,
realiza esfuerzas [lsicos severos v que
solo manilestd padecer de “dolores ar-
ticulares™ yoe cran tratados con sali-
vilmos. El otro paciente conocin que
pulecia de sicklemia, sungque  refiria
pocos sintomas. ¢l mismo fue dstectado
en wr estudio Tamiliar o posteriori de
la munerte de una hermana sicklémica.

Las tres personas con el fenotipo CC
sON asinlomaticas, aungue gquedan pen-
lientes de otros estudios elinicos,

Al realizar un estudio cromatograli-
eo e CM ocelnlosi en presenein de urea

R.C

. P
Masgorfone . 1974

8 molar v ditioeriirital a una de las va-
riantes rapidos cocontradas, compralu-
s i s trabadne e o variante e
la eadesrn ulfu de liemwelobing tidto-
o de Clegg v vol, 19660, 1 Ver Fig, 20,

Es posible. e posteriormente, il

realizar estwilios von Ja prucha de Ja
solubilidad cn todas Las varianies elee-
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troforéticas con fenotipo AS, detecta-
mos olrag variantes lentas con una ve-
locidad de migracién como la hemoglo-
hina 5.

En el Cuadre 11 & sefalan aleurros
dates de frecuencia en un grupo
aproximadamente 2 000 alumnos de se-
cundaria basica, segin la provincia de
origen. Sin formular hipdtesis alguna,
dehemos destacar que en 638 estudian-
tes, provenientes de Oriente Sur, la in-
cidencia del ferotipo AS fue de 4,545
v la de AC de 1,36%: en la provincia
de La Habana la incidencia del feno-
tipo eleetroforétice AS fuz de 5,567

e

v del AC solo de 03700, Quizas la gran
diferencia entre la ineidsneia del feno-
tipo AC se deba a gque eisle gen se en-
cuentra en muy haja incidencia v es-
tudios en gromdes cantidades e perso-
nas ofrecerian un dato més cierte. Fs
necesarie realizar estudios de Trecuen-
cia en la provincia de Oriente Sur don-
de la incidencia debe ser mucho ma-
vor, tante del fenotipo AS como del
AC, porque c: en esta provimcia, don-
de existen mas personas de origen we-
sroide v donde se reportan mis casos
de pacientes sicklémicos, faltando lus
estadizsticas de estos dates,

CUADRO Ti

INCIDENCIA DE HhS v Hh

EN ALUMNOS DE IMFEREXTES PROVINCIASR

Fenotipo Fenotipo
Provineia Nimero AS o AL %
Oriente Sur 638 29 4,54 10 1.56
Oriente Norte 354 12 _3_.33 - 'i ) _l_'!_._ﬂ_l )
Habana 791 44 330 3 0.37
TLas Villas 200 S BRI — i

Sin embargo, de los datos generales,
el que ofrece més importaneia es el de
la frecuencia total obienida cn porta-
dores de sicklemia, fenotipe eleetrafo-
rético AS, que fue de 3H%. Por ser
la muestra estudiada de un alte niame-
ro e personas supuestamente  sanas;
esta cifra es muy confiable, al merros
para la provincia de La Habana; v de-
mucstra una alta incidencia para el gen
de la sicklemia en Cuba. Algunos cileu-
lox realizados indican que en la pobla-
cidn general de Cuba existen alrededor
de 340008 portadores de sicklemiag
que eada ano deben nacer entre 47 ¥
156 ninos sicklémicos; v si realizamos
un cilcule ecomémico, =ohre la base
de que cada persona sicklémica comsu-
me en su vida aproximadamente 10 004
pesos, el gasto de la sociedad para man-
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tener estos pacientes es de aproximada-
mente 1600 pesos diarios.

Toedos estos datos confirman la ne-
cesidad de tomar medidas que tiendan
a disminuir esta alta incidencia de si-
cklemia en nuestra poblacién, ya que
comitiluve un problema econdmice ¥
social de gran enverzadora: asi como
de investigaciones posteriores para co-
nocer acerca de los pacientes con sickle-
mia oligosintomatica, ricsge de los por-
tadores ante
de compromiszo de oxizene v el adecun-
do consejo médico s fuera necesario,
En fin, programar v normar las medi-
das posibles a realizar en este momen-
to cn Cuba. para reducir a wrr minimao
la carga gemétiea que la sicklemia re-
presenta para la sociedad como un pro-
blema socicecondmico.

determinadas  siluaciones

R.C. P

Maonro-fes, 1947



DISCUSION

Se plantea la necesidad de hacer un
registra de casos de enfermas de siekle-
mia, basindose en todos los pacientes
atendidos  en laz  diferentes  unidades
hospitalarias del pais, as1 como en las
delunciones por esta patologia, duran-
te wir periodo de tiempo apropiado pa-
ra oblener cifraz, lo mds reales posi-
bles, de la incidencia de enfermos, v
poder compararlag con les datos que
obtienen, teniendo come dato Ta inei-
deneia de portadores de un 4%, la in-
cidencia del gen de un 002 v la fro-

cucncia de enfermos de un L, lo que
para 85 millones de personas en noes-
tro pais, obtendriamos una cifra de
aproximadamente 3400 cnfermos {aun-
que esta cifra puede variar segin el
pereentaje de Ja poblacién que no ha
conlraido malrimoniol.

E: también necesario obtener mis
datos sohre la incidencia de portadores
en las provimcias orientales, sobre t1odo
la provineia de Oriente, v legar a con-
clusiones sobre si la incidencia ex ma-
vor y sohre la incidencia de portado-
res de Hb C.

SUMMARY

Heredero, L. et al. Efectrophoretic seceeming for hemoglobins, An anelysis of 1300 samples
iilh{fallﬂnfl, Hev. Cub, Ped, d6: 2, 1974,

The cleetrophoretic sercening for hemoglobins i~ made in Havana  provinee from 15 o0
Iood somples through the use of a svstem ereat:d by us and reported in this workshep in
order Lo know, as far az possible, the incidence of sicklemic gene in Cuban population and
slso 1o put inte practice some measures leading to a decrcose in th: appearance of thi:
dizease. The result: of this work are as follows: 3045 of patientz haed AS elecirophoretic
patern; 0,565, AC elecirophoretic pattern; two cases, 38 electrophoretic pattern, ol eight,
vare variables, of which 2 are slow and 6 rapid. all of them in & heteroevgons state,

RESUME

Hervedero, L. et al. Dépistage eléctrophorétigne dhémoglobines. Anafyse de 13000 prele
vemends. Kev. Cul. Ped. 46: 2, 1974,

Sur 15000 prélevemants de song on fait un dépistage &lecirophorétique d'hémoglobines on
emplayant notre systéme dans le butl de mienx connailee Uincidence du gene de la sickle-
mic dans lo population cubaine, ef & son towr, metice en marche des mcsures tendant a
diminuer évidence de ecette maladie, Les resultats de ce travail somt lex cpivanes; 3005
a patron eléctrophoretic AS: 0,76% a patroen eléctrophorétique AC: 2 cas & patron élee
wophorétique 53 ¢t B variations rores dont 2 zomt lents ot 6 rapides, tous en ftar hété-
rocigotique.

PEZEKME
Jpemepo N, i Ip. SMEXTPOQODETINECHOE KCCAEIOBIHHME TENOTIOGIHS
Anamss 15000 06pasuos 2 labatte. Rev. Cub. Fed. 46: 2, 1974s

[IpoBOMITCA BJMEKTDOFODETIHGECKOE HCCTEIOBaHIe TersTnobixa Ham 15 000

DpoSanst KPOBM E OpOBUHIGS ['8B2HE ¢ NEABY BHACHUTE BACTOTY z%eua Fpe-
NAHOINTIZE CPENH XYOHHCHOTO HACEJEHMA M OIHOIBDEMEHHO NDEITIPHHATD

MEDH TIO %ﬂgme:-um 8708 9acTOTH. [IpelcTAaBNANTCA DE3YJBTaTH 2Tok pado-
: 3,04% mment anexTpOfIpeTHdECHS] o6pasen AST 0,767 inMedT anen—
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