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Se estudiaron 24 pacientes con hemoglobingpatia SC. Se diagnosticé en la edad adulta
el 4166% de los enfermos. La causa més frecuente del diagndstico fue la crisis
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anemia drepanocitica. Se encontraron alteraciones en el estudio oftalmolégico en 11
de 13 pacientes. Durante el periodo de observacion fallecieron dos enfermas, una por
insuficiencia renal crénica y otra por necrosis masiva de la médula dsea y fendmenos
tromboembélicos. El valor promedic de hemoglobina resulté significativamente mayor
y el promedio de los reticulocitos significativamente menor que en la anemia drepano-
citlca.

INTRODUCCION

La hemoglobinopatia SC es el resultado de la herencia del gene p%
de un progenitor y del gene B¢ del otro.

El gene 3° proviene también de Africa, pero a diferencia del B se
encuentra mas localizado al oeste del rio Niger, con una incidencia de
alrededor del 20 % en Ghana.'?

En Cuba, la frecuencia del estado de portador es de 0,52%.2 y la
de portador para la hemoglobina S es del 3,08%, la cantidad espe-
rada de enfermos es de alrededor de 1 000.

La hemoglobinopatia SC fue descrita por primera vez por Kaplan®
en 1951. Posteriormente fue estudiada en EE.UU.5 Africa® y Jamaica.™®
Los cuadros clinicos descritos han tenido amplia gama de severidad,
en general menos graves que en la anemia drepanocitica AD.!°

El objetivo de este trabajo es la descripcién del cuadro clinico y
hematolégico en 24 enfermos con hemoglobinopatia SC y su compara-
cion con un grupo de pacientes con AD de la misma edad y sexo.

MATERIAL ¥ METODO

Se estudiaron todos los pacientes con hemoglobinopatia SC que asis-
tieron a la consulta externa del Instituto de Hematologia e Inmunologia
en el periodo comprendido entre junio de 1980 y junio de 1981. En total
concurrieron 24 enfermos.

La investigacion se llevéd a cabo en pacientes asintomaticos en los
tres meses previos al estudio. Se realizé un interrogatorio detallado
acerca de las manifestaciones clinicas de la enfermedad. Con este mis-
mo objetivo se revisé la historia clinica de cada enfermo. El nimero
de crisis vasoclusivas (CVO), infecciones y transfusiones se prome-
diaron por ano. Se tuvieron en cuenta estas manifestaciones en los
altimos cinco afos de evolucidon del paciente.

Se efectud, ademds, un examen fisico exhaustivo que incluyé un
estudio oftalmolégico detallado realizado a 13 de los 24 enfermos. Todos
los pacientes fueron examinados por &l mismo retindlogo (SV) por medio
de biomicroscopia del segmento anterior, oftalmoscopia binocular indi-
recta con depresion escleral, oftalmoscopia directa para polo posterior
y cristal de Hruby. Cuando fue posible, se utiliz6 un cristal de tres
espejos.
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El diagndstico se corroboré por electroforesis de hemoglobina,!! prueba
de solubilidad'? y estudio de ambos padres con electroforesis de hemo-
globina y prueba de solubilidad, siempre que fue posible.

La determinacién de hemoglobina fetal (HbF) se hizo por la técnica
de Betke.'* Las constantes corpusculares y el nimero de reticulocitos
se efectuaron mediante las técnicas habituales.'* El nimero de drepano-
citos irreversibles se determiné por el método segin Serjeant,'”® y en
todos los casos se realizé por un solo investigador. Ademéas se reali-
zaron pruebas de hierro sérico y actividad,'" y de electroforesis de
glucosa-6 fosfato deshidrogenasa.'” También se llevé a cabo un estudio
radiografico de térax, craneo, huesos largos, cadera y columna vertebral.

Los hallazgos clinicos y hematolégicos se compararon con los de
un grupo de enfermos de este estudio.

Para comparar los valores hematol6gicos y bioquimicos de los enfer-
mos con hemoglobinopatia SC con los de AD se utilizo la t de Student
para series agrupadas. Fue tomado un nivel de significacion del 5%.

RESULTADOS

La distribucién por edad y sexo de los pacientes fue la siguiente:
9 tenian menos de 15 ainos (2 del sexo femenino y 7 del sexo masculino)
y 15 tenian méas de 15 afios (2 del sexo femenino y 6 del masculino).
El promedio de edad de los nifios fue de 11,2 vy el de los adultos 26.
Solo 9 enfermos tenian mas de 20 anos de edad.

La edad en que se realizé el diagnéstico se presenta en el cuadro |.
El 4166% de los pacientes fueron diagnosticados en la edad adulta,
mientras que en la AD sélo el 18% se diagnosticé en este momento
de la vida.

CUADRO |

DISTRIBUCION POR EDAD Y SEXO EN LOS DOS GRUPOS

Hb SC AD
Grupos (n = 24) (m = 24) e
etdreos : MNo. de pac'rentes“ .;;..n ."_N-::-. de page;és %
- 1afo = —_ 8 34
1- 4afios 7 29,15 10 40
5-15 afhos 7 29,15 2 8
15y més afios 10 41,66 4 18

Hb SC: Hemoglobinopatfa SC.
AD: Anemia drepanocitica.
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Las causas gue motivaron el diagndstico en ambos grupos se mues-
tran en el grafico 1. En el 50% de los enfermos con hemoglobinopatia SC
las CVO fueron la manifestacién clinica inicial, mientras que en la AD
sélo en el 25% fue la CVO la causa que motivé el diagnéstico.

Grafico 1

CAUSAS QUE MOTIVARON EL DIAGNOSTICO
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Los datos clinicos se observan en el cuadro II.

Presentaron CVO osteoarticulares y abdominales 16 pacientes con he-
moglobinopatia SC (66,7%) y 18 con AD (75%). La mediana (X50) de
las CVO por afio en los enfermos con hemoglobinopatia SC fue de 1.

Requirieron ingresos en alguna ocasién desde el diagnéstico 15 SC
(62,5%) y la mediana fue de 1. La causa maés frecuente fue la CVO.

Siete pacientes con hemoglobinopatia SC (21%) padecieron infec-
ciones, las localizaciones més comunes fueron pulmonar y édsea; y el
nimero de infecciones fue igual en los nifos (tres) que en los adultos
(cuatro). En la AD, 12 enfermos tuvieron infecciones. La comparacién
de la frecuencia de infecciones con la del grupo de enfermos con AD
se observa en el cuadro IIl.

La incidencia de complicaciones como crisis hepéticas, priapismo, CVO
del sistema nervioso central y crisis aplasticas en el grupo estudiado
y en los pacientes con AD, se expone en el grafico 2.

Seis enfermas tuvieron 12 hijos. En cinco embarazos se utilizé exan-
guinotransfusién, en el resto sélo transfusiones de sangre cuando éstas
fueron necesarias. No hubo muertes maternas ni fetales.

Se administraron transfusiones de sangre total o glébulos rojos en 5
pacientes (20,8%) y en la AD en 9 (37%).
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CUADRO I

DATOS CLINICOS EN LA HEMOGLOBINOPATIA SC

Necrosis
Edad/sexo cabeza Ccvo Hepato- Espleno- Ulcera
Caso (afios) CVO Ingresos Infecciones femoral SNC megalia megalia maleolar
i M A A A No Mo Mo No No
2 12M c c B Mo No Si No No
3 13F A A A Mo No Si si No
4 12M B A A Mo Mo No No No
5 ™ A A A No Mo Si Si No
6 1M B A # Si Si No No No
7 13IM B c A No No No No No
8 13F A A A No No No No Mo
g 2iF B A A No No Si Si No
10 e B A A Si Mo Si Si No
11 19M A A A No No No No No
12 1TF C c A Mo No Si Si No
13 2TF A B A No Mo Si Si No
14 40F B A A No No Si Si Mo
15 aom A B B Mo No Mo Mo No
16 i15F A A A No Mo Si Mo No
17 2M A A A Mo No No Mo No
18 1TM C A A Mo No Si Si No
19 3TF c c B No No Si No Si
20 2T A A A Mo Mo Mo Mo Mo



T

ReitEL L EERELE

gl

1S

CUADRO Il (Continuacién)

Necrosis
Edad/sexo cabeza CVO Hepato- Espleno- Ulcera
Caso (afios) CVD Ingresos Infecciones femoral SNC megalia megalia maleolar
21 25M C A A No No No No No
22 24F C A A No No Si Si Mo
23 26 F A A A MNo No No No Si
24 6 M A A A No No Si Si No

—

-

CVO: Crisis vasoclusiva,

SMC: Sistema nervioso central.

Frecuencia de CVO, ingresos e infecclones:

A = 0-1 crisis/afn,
B = 2-3crisis/afio.
C = > 3crisis/ano.



CUADRO Il

FRECUENCIA DE INFECCIONES EN LOS DOS GRUPOS

Hb SC (n = 24) AD [(n = 24)
Grupos MNo. de pacientes LT MNo. de pacientes %
Nifios 3 33 & 50
Adultos 4 26 G 50

Hb SC: Hemoglobinopatia SC.

AD: Anemia drepanocitica.

Grafico 2
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En 6 enfermos (25%) se realizaron 7 exanguinotransfusiones. Las cau-
sas por la que se hizo este procedzr fueron: CVO del sistema nervioso
central, CVO generalizada, embarazo y previo a la esplenectomia.

En dos enfermos se realizd esplenectomia por hiperesplenismo.

Los hallazgos al examen fisico fueron: ictericia en un enfermo (4,16%)
hepatomegalia en 12 (50%), esplenomegalia en 10 (41,6%), y dulce-
ras maleolares en 2 (8,3%). La comparacion de estos datos al exa-
men fisico en el grupo estudiado y en los pacientes con AD, se muestra
en e! cuadro IV,
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CUADRO IV
HALLAZGOS MAS FRECUENTES EN EL EXAMEN FISICO EN LOS DOS GRUPOS

Hb SC AD
T =20 (n=20)
Mo. de pacientes %o No. de pacientes %Y
Ictericia 1 4,16 <] 250
Hepatomagalia 12 50,0 12 300
Esplenomegalia®™ 10 41,6 5 208
Ulcera maleolar 2 : B3 2 83

*  Se incluyeron los pacientes esplenectomizados.
Hb SC: Hemoglobinopatia SC.

AD: Anemia drepanocitica.

En el examen biomicroscépico de la conjuntiva se determiné la exis-
tencia de cortas segmentaciones en forma de '"coma', segmentaciones
més largas en forma rectilinea, ambas aparentemente sin conexién con
la circulacién conjuntival, aumento e irregularidad de la vasculatura con-
juntival y ocasionalmente, disminucién de wvasos conjuntivales visibles.
Estas lesiones se describen como alteraciones vasculares en el cuadro
V. en el cual se resumen también los hallazgos en el examen de fondo
de ojo. En 11 de los 13 pacientes estudiados se encontraron anomalias.

Las alteraciones ¢seas encontradas fueron osteoporosis en 6 enfer-
mos (25%), engrosamiento del diploe y la cortical en 1 (4,16%) y estre-
chamiento del canal medular en 2 (8,33%). En la AD, 45% de los enfer-
mos presentaron osteoporosis, 74% engrosamiento del diploe y 10%
necrosis aséptica de la cabeza del fémur.

Durante el periodo de observacién fallecieron 2 enfermas adultas, una
por insuficiencia renal crénica y otra debido a necrosis masiva de la
médula dsea y fenémenos tromboembélicos.

La comparacion de los parametros hematologicos estudiados se ex-
pone en el cuadro VI.

R
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CUADRO V
HALLAZGOS OFTALMOLOGICOS EN LA HEMOGLOBINOPATIA SC

Examen biomicroscopico de la conjuntiva Mo. de pacientes %
Normal 5 3B4
Alteraciones vasculares 8 61,5

Examen del fondo de ojo

Normal 2 15,3
Obstruccién vascular 7 53.8
Meowvascularizacién 5 38.4
Condensacién retinal 5 38.4
Areas de pigmentacién localizada 5 38.4
Lesiones de "Sunburst” 3 23,0
Puntos iridiscentes brillantes 2 15,3
Degeneracion cistoide 1 76
Gliosis 1 76
Hemorragia intrarretiniana 1 76

DISCUSION

El cuadro clinico de la hemoglobinopatia SC es variable, pero en
general menos severo que el de la AD. Su forma de presentacién en
nuestros pacientes fue diferente; ya que la CVO fue motivo del diag-
nostico en el 50%, mientras que en la AD sdlo en el 25%. La anemia,
infeccion e ictericia fueron las manifestaciones clinicas iniciales més
observadas en la AD.

Un nimero grande de enfermos se diagnosticéd en la edad adulta;
esto contrasta con lo que sucede en la AD v es otro hecho que sugiere
que el cuadro clinico es menos severo.

La frecuencia de las manifestaciones clinicas es similar a la des-
crita.!®!® Las CVO son casi tan frecuentes como en la AD y esto posi-
blemente se debe a que una hemoglobina mas alta favorece el circulo
vicioso de hipoxia, falciformacién, aumento de la viscosidad de la sangre
y estasis capilar.!” La incidencia de la CVO del sistema nervioso cen-
tral es también similar en ambas entidades.'®

Existen discrepancias en cuanto a la evolucién y complicaciones del
embarazo en las mujeres con hemoglobinopatia SC. Para algunos autores,

R.C.P.
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CUADRO VI
DATOS HEMATOLOGICOS EN LOS DOS GRUPOS

Hb SC AD
Datos hematoldgicos % DS X DS
Hb (g/dl} 101 =+ 2,04 7.85 =+ 1,14°
Hto. [%) 31.59 * 7.29 23,23 = 743
Ret (%] 6.63 - 4,00 1250 = 573
DI (%] 0,16 e 0.3 12,24 = 521°
Hb F (%] 218 =+ 1,85 6,84 = 483"
VCM (s3) 86,12 =+ 447 93,2 s 88
HCM (gg) 28,3 = 2.1 29,9 + 348
CHCM (%) o i Jic = 1.74 .67 = 3.24
Fe sérico (2g9%) 80,3 £ 21,2 108,2 . 275
Actividad de GBPD (Ul/g Hb) 7.92 = 2,55 8,74 b~ 4,52

* Significativo para P < 0,05,

Hb 5C. Hemoglobinopatia SC.
AD: Anemia drepanocitica,
DI: Drepanocitos irreversibles.

la mortalidad materna es muy alta' o existen muchas complicaciones:
para otros, la mortalidad no supera la observada en la AD.'®* Los bene-
ficios de la exanguinotransfusién parcial ya han sido sefialados.®® En
nuestro estudio, la evolucién de las pacientes embarazadas ha sido
buena y no se observaron diferencias entre las que fueron tratadas con
exanguinotransfusion parcial y aquéllas en las que no se realizé6 este
procedimiento.

El hallazgo més notable al examen fisico es la presencia de espleno-
megalia en casi el 50% de los enfermos, lo que contrasta con la ausencia
de esplenomegalia en el enfermo con AD después de los ocho afios de
edad.”!

Las alteraciones oftalmoldgicas son semejantes a las descritas.222 Al
parecer son méas severas que en la AD y en muchos pacientes progre-
san hacia la retinopatia proliferativa®® Aunque se ha planteado que la
mayor frecuencia y severidad de las alieraciones oftalmoldgicas en esta
hemoglobinopatia se deben a que en los individuos afectados el nivel
de hemoglobina es mas alto y por lo tanto, mayor la viscosidad de la
sangre, observaciones recientes sugieren que existe una relacién directa

RGP,
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entre la edad y la retinopatia y no entre la cifra de hemoglobina y la
retinopatia, ya que esta complicacién se detecta sobre todo en enfer-
mos de 20-30 afios de edad, del sexo masculino en los cuales las cifras
de hemoglobina son méas altas.® En mas del 50% de nuestros pacientes
se encontraron alteraciones. La ausencia de retinopatia proliferativa grave
puede deberse al pequefio nimero de casos y a su edad.

Las alteraciones 6seas fueron mucho menos frecuentes que en la
AD, tal como se ha comunicado.'

La insuficiencia renal no es rara en el adulto con AD.*

La necrosis masiva de la médula 6sea es muy poco frecuente como
causa de muerte.®®

Se acepta que el proceso hemolitico es de mas baja intensidad que
en la AD y que los valores de HbF son menores.'®'® Esto fue confirmado
en el presente estudio al encontrar una cifra de hemoglobina significa-
tivamente més alta y un nimero de reticulocitos mas bajo que en la AD.

Es importante destacar que, aungue la menor severidad del proceso
hemolitico induce un cuadro clinico moderado, la cifra alta de hemoglo-
bina y el consiguiente aumento en la viscosidad de la sangre pueden
producir manifestaciones graves. de lo que se infiere la necesidad de
examenes periodicos para la deteccién temprana y el tratamiento ade-
cuado de las complicaciones.

SUMMARY
Pérez, L. M. et al. SC hemoglobinopathy. Study of 24 patients. Rev Cub Ped 56: 1, 1984,

Twenty four patients with SC hemoglobinopathy were studied. At diagnosis was observed
41,66% of the patients were adults. The most frequent cause of diagnosis was vasoc-
clusive crisis. Incidence of hepatic and aplasic crisis was just lower than in drepano-
cytic anemia. At the ophtalmologic-study alterations were found in 11 of 13 patients.
During the ohservation period two female patients died, one due to chronic renal failure
and the other to massive necrosis of bone marrow and thromboembolic phenomena.
Mean value of hemoglobin resulted significatively higher and mean value of reticulo-
cytes significatively lower than in diepanocytic anemia.

RESUME

Pérez, L. M. et al. Hémoaglobinopathie SC. A propos de 24 patients. Rev Cub Ped 56: 1,
1984,

Il s'agit de 24 patients porteurs d’hémoglobinopathie SC. Dans 41,86% des cas, la
maladie a été diagnostiquée 3 l'Age adulte. La cause la plus fréquente du diagnostic
a été la crise vaso-occlusive. L'incidence de crise hépatique et aplastique a été un
peu inférieure que dans l'anémie drépanocytaire. Chez 11 patients sur 13, on a trouvé
des altérations dans I'étude ophtalmologique. Pendant la période d'observation deux
patientes sont décédées, I'une pour insuffisance rénale chronique et I'autre pour nécrose
massive de la moelle osseuse et pour les phénoménes thromboemboliques. La valeur
moyenne de I'hémoglobine a été significativement plus élevée et la moyenne des ré
ticulocytes a été significativement inférieure, par rapport 2 I'anémie drépanocytaire.
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