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Se estudiaron 3240 nifios del 8vo. grado de la escuela secundaria en el municipio
10 de Octubre para la busqueda de hemoglobinas anormales. Se realizé6 electroforesis
de hemoglobina y cuando se encontré una hemoglobina con la movilidad electroforética
de la HbS, la prueba de solubilidad. Se encontraron 87 nifios con HbAS (2.68%), 30 con
HbAC (093%), un paciente SC (0,03%) y dos con otras variantes (0,06%).

INTRODUCCION

La anemia drepanocitica constituye hoy en dia un problema de salud
publica en América y Africa. Un ejemplo de su alta incidencia es que
en Africa nacen al afio 100 000 nifios enfermos, en Estados Unidos, 1 500
v en el Caribe 700

La incidencia del estado de portador en Cuba es del 3,08% en la
poblacién general y del 6.4% en la negra y mestiza.? De esto se infiere
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que si los matrimonios se realizaran al azar, nacerian alrededor de 100
nifos enfermos en 1 ano.

La idea de la prevencion de las hemoglobinopatias por medio de la
deteccién del heterocigoto y la administracion de consejo genético es
muy atractiva y se ha tratado de llevar a la practica en diferentes partes
del mundo .35 El resultado ha sido la incorporacién de conocimientos sobre
la significacién del estado de portador acerca de! riesgo que tiene una
pareja de heterocigotos de tener hijos enfermos y sobre la enfermedad.!
No se demostré que esta informacién produjera en la poblacién investi-
gada trastornos psicolégicos como ansiedad, depresion o presién sig-
nificativas.®

Debido a la discriminacion racial, algunos pesquisajes realizados en
los Estados Unidos han tenido resultados contraproducentes, ya que se
tomaron como una forma de genocidio® o trajeron como consecuencia la
segregacion del portador de hemoglobina (Hb) S del trabajo, del ejército
o de los deportes® Al tomar en consideracion todo lo anteriormente
expuesto, se aprobl en nuestro pais un programa de prevencion de la
anemia drepanocitica y de la hemoglobinopatia SC, que consiste esen-
cialmente en: 1) informacién de la poblacién a estudiar sobre la fre-
cuencia de la anemia drepanocitica, sus variantes y sus caracteristicas
de enfermedad crénica incurable y a veces grave; 2) realizacion de la
electroforesis de hemoglobina para detectar el portador de HbS y 3) ad-
ministracién de consejo genético en el que se insiste sobre el hecho de
que el portador de HbS es un sujeto sano, que puede transmitir el gen
a su d=scendencia y que si se casa con otro portador de HbS tiene
altas probabilidades de tener un hijo enfermo.

El objetivo del plan de prevencion es disminuir el nimero de naci-
mientos de nifos enfermos, lo que se espera lograr por dos vias: que
la pareja de portadores de HhS no tenga hijos o que se realice el diag-
nGstico prenatal y el aborto terapeéutico.

En este trabajo se exponen los métodos empleados y los resultados
obtenidos con la aplicacién de este programa, considerado como un plan
piloto, en el municipio 10 de Octubre.

MATERIAL ¥ METODO

Se realizé el pesquisaje de HbS en todos los alumnos de 8vo. grado
del municipio. Se escogid este grupo por varias razones: en nuestro
pais la ensefianza es obligatoria hasta el 9no. grado, lo que permite
que la mayoria de los adolescentes reciban la informacién, tienen entre
13 y 15 afos, edad en la que pueden entenderla y es relevante para
ellos todo lo que se relacione con la reproduccion.

En el municipio 10 de Octubre hay 18 escuelas secundarias basicas
cuya matricula de 8vo. grado es de 3 747 alumnos.

El plan piloto se llevé a cabo en 52 dias y constd de las siguientes
etapas: informacién de la poblacion a estudiar que se realizd por medio
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de reuniones de padres en las escuelas en las que un médico o psicélogo
impartié una charla sobre los motivos del estudio y realizacién de la
electroforesis de hemoglobina. Previamente a la toma de la muestra, se
confeccioné un modelo que fue procesado por el personal de la escuela.
La toma de muestra se hizo por puncién digital. Se aspiré con una pipeta
calibrada 20 microlitros de sangre, ésta se colocé en uno de los orifi-
cios de una cubeta de 96 orificios en la que se recogieron 92 mues-
tras, 4 fueron dejadas vacias para controles de HbAS. En cada uno de
los orificios de la cubeta fueron colocados previamente 150 microlitros
de agua desionizada. Antes de realizar la electroforesis, se agregé sapo-
nina al 1% y sacarosa al 10%. En la planilla que cada nifio tenia en
su poder en el momento de la toma de la muestra, se anoté el nimero
de la cubeta y del orificio correspondiente. El capilar calibrado se lavé
sucesivamente con agua destilada, alcohol al 70% y agua destilada antes
de su reutilizacion.

La electroforesis de hemoglobina se realizé por el método de
Heredero,” que permite procesar 96 muestras en 10 minutos. Cuando
se encontré una hemoglobina con la movilidad electroforética de la HbS
en la misma muestra de sangre, se realizé la prueba de solubilidad?

El resultado de la electroforesis se informé en el modelo. Después
de completado el escrutinio, se cité a los nifios portadores de HbAS y
HbAC, a uno de sus padres y a algunos médicos y psicélogos desig-

Modelo

DATOS DEL ALUMNMO QUE DEBE RECOGER LA MAESTRA

Nombre v apallidos: i i i e i i e e ————
Bdad: i araaiangan, b R R

DB T e i G e T T e v e S B S B S T 8
Teléfono donde puede loCallZATSEle: ..o s et s ece s ma e anan
Escuela donde GUrSa @stUdlOs: .....ooociimnimmmminn seas s e amsm s mn maas ma mmS S o e e

DATOS QUE DEBE LLENAR EL MEDICO

Electroforesis de hemoglobina: s
Prueba de solubilidad: ..o i e iie ae e bam s a e s e en e e
B B R o o i e B L O L R S S L s i

FE R i L i s e s N e s d e orden
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nados previamente para impartir consejo genético al policlinico comu-
nitario docente del area (Pasteur). La citacion se realizé por cartas y la
informacién bésica que se suministré en esa reunién fue: 1) qué es una
célula, un cromosoma, un gen; 2) como se llaman la hemoglobina normal
y las anormales que nos ocupan 3) distribucién y frecuencia de la HbS
en el mundo y en Cuba; 4) en qué consiste el estado de portador de
HbS, 5) probabilidad de que un matrimonio de portadores tenga hijos
enfermos y 6) principales manifestaciones de la anemia drepanocitica.
Varias veces durante la charla se hizo énfasis en el hecho de que el
portador de HbS es normal.

A todos los nifios se les entregé el folleto “La Sicklemia (SS) y el
Portador de Hemoglobina S (AS)"” (anexo 1).

Los médicos y psicélogos del drea recibieron una “guia para impartir
el consejo genético al portador de hemoglobina S (AS)” (anexo 2]).
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Anexo 1

LA SIKLEMIA (SS) Y EL PORTADOR
DE HEMOGLOBINA S (AS)

[ LA SICKLEMIA (SS) ¥ EL PORTADOR DE
HEMOGLOBINA § (AS)

AUTORES:

Dra. EVA SVARCH

Dr. EDGARDO ESPINDSA
Lic. GISELA MARTINEZ
Dr. ROLANDO MENENDEZ
Lle. RAUL MARTINEZ

INSTITUTO DE HEMATOLOGIA E
INMUNOLOGIA
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El tipo principal de hemoglobina del adulto es la hemoglobina A. Hay otras varie-
dades de hemoglobina de las cuales la S es la méas frecuente.

La hemoglobina § es una hemoglobina anormal que se hereda como se heredan otras
caracteristicas: la forma del l6bule de la oreja o los rasgos de la cara, por ejemplo.

El material hereditario que determina las caracteristicas del individuo se encuentra
en las células de su cuerpo en los cromosomas. Los cromosomas estdn constituidos
en su mayor parte por dcidos desoxirribonucleicos [ADN).

Pequefias partes de ese ADN constituyen los genes.

CELULA

El tipo de hemoglobina es determinado por genes.

Como para muchas caracteristicas hereditarias, un gen lo aporta la madre y otre el padre.
Cuando una persona recibe de un padre la hemoglobina normal A y del otro padre tam-

bién, la hemogloblna es AA.

TODOS LOS HIJOS EEF{AN.

NORMALES

Cuando recibe del padre o de la madre la hemoglobina A normal, y del otro la S
anormal, la porsona es portadora de hemoglobina 5 y su tipo de hemoglobina es AS.

PADRE MADRE
J e

(Es el portador de hemoglobina § un enfermo?
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Los portadores de hemoglobina S son tan saludables como los AA.

i¥ entonces cudl es el problema?

S un suleto con hemoglobina AS se casa con ura que tiene hemoglobina AA no
existe ninguna dificultad pero si se casan dos persenas con el tipo de hemoglobina AS
pueden tener hijos con hemogloblna SS.

Por lo deméds, la persona con hemoglobina AS es completamente normal.
;Es frecuente el portador de hemoglobina 57

SI. es frecuente. En Cuba. 3 de cada 100 personas son portadores de hemaoglobine S,

Es méas frecuente en personas de la raza negra, por eso cxiste en casi todo el
Africa, Area del Caribe y en EEUU., pero también se puede presentar en blancos,
como ocurre en otros paizes del mundo: Arabia, Turquia, India, etec.

op :
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MASA DE
CiSTRIBUCION
His

¥a dijimos que si dos personas con el tipo de hemoglobina AS se casan pueden

tener hijos con hemoglobina S8 y que el individuo con este tipo de hemoglobina (SS)
es un enfermo.

La posibilidad de que una pareja con hemoglobina S tenga hijos enfermos es del 25%.

Esta posibilidad es alta y por lo tanto, es muy importante conocer el tipo de hemo-
globina que uno tiene y si ésta es AS. averiguar el tipo de hemoglobina de la pareja.

El deber del médico es dirigir sistemadticamente el consejo gendtico, va que la

decisién definitiva de tener hijos o no, recae por derecho en la pareja que solicita la
orientacién médica,

Es importante tener en cuenta que si el objetive del consejo genético es impedir
el nacimiento de nifios enfermos, atane no sdlo a la persona que lo recibe y al médico
que lo imparte, sino también a nuestra sociedad socialista.

R.C.P,
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Si usted acude al médico de su policlinico, él le Indicard una prueba muy sencilla
mediante la cual se conoce el tipo de hemoglobina. De este modo podrd realizar una
mejor planificacién familiar y evitar tener hijos enfermos.

;Oué es la enfermedad llamada sicklemia que se produce cuando la persona tiene
el tipo de hemoglobina S$57

Es una anemia cronica debida a la destruccidon mds
gldhulos rojos, que adoptan la forma de media luna.

JONG® 7~
O O e~

GLOBULDS ROJOS NORMALES GLOBULOS ROJOZ
CON HEMOGLOBIMA AR CON HEMOGLOBINA 55

»

rdpida que la normal de los

iEs una enfermedad contagiosa?

MO
Es hereditaria.

Ademds de la anemia, jexisten otros problemas en la sicklemia? Si, existen dolores
en las articulaciones, huesos, abdomen o espalda.

Puede presentarse dolor de cabeza, cansancio, ictericia (coloracién amarllla de los
ojos), orinas oscuras y dlceras en los tobillos,

Ocasionalmente se produce una intensificacién de la anemia y es necesarlo pasar
una transfusion de sangre.

No siempre el paciente tiene dolores, la enfermedad evoluciona durante largos perio-

dos, a veces afos, sin que el enfermo sienta nada y luego en un momento determinado
tiene una crisis.

e PR -

La crisis més frecuente es la dolorosa.

;Puede evitarse la crisis dolorosa?

Mo siempre, pero el alcohol, el fric o calor muy intensos, la actividad fisica excesiva
y la poca ingestion de liquidos, puede desencadenarla.

;iSon frecuentes las infeccicnes en la sicklemia?

Son muy frecuentes, sobre todo en los nifos.

iPuaden evitarse?

Puede disminuirse el nimero de infecciones si se siguen algunas normas: cumplir
el esquema de wacunacidn, evitar el contacto con personas que tengan enfermedades

contagiosas, observar estrictamente las medidas de higiene personal y ambiental y acu-
dir al médico frente a cualquier sintoma, sobre todo fiebre,

T
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EN RESUMEN
;0ué debe hacer un sicklémico?

1. Asistir periédicamente a la consulta del policlinico con su médico, aunque se
slenta bien.

Acudir al médico cuando tenga algin sintoma,
Tomar siempre mucho liquido.
Evitar el frio y el calor excesivos.

Mo ingerir bebidas alcohdlicas.

o 0 oA W o»

Observar una higiene personal y ambiental estricta.
;Puede una mujer sicklémica tener hijos?

El embarazo de una mujer sicklémica es peligroso para ella y su hijo, debido a
que durante el mismo pueden presentarse complicaciones. Por lo tanto debe evitarlo.

Si estd embarazada, es muy importante conocer el tipo de hemoglobina de su
esposo, porque si él tiene el tipo de hemoglobina AS, la posibilidad de que tengan
un hijo enfermo con hemoglobina S5 es muy alta ((50%).

Ademés, tiene que recibir una atencién frecuente y estrecha por el obstetra y el
hematoélogo.

Es preferible que esta atencién se realice en un centro especializado.
ASPECTOS QUE NO DEBEMOS OLVIDAR

1. La persona con el tipo de hemoglobina AS es normal.

2. Si dos personas AS se casan, pueden tener hijos enfermos.

3. El enfermo con sicklemia debe acudir al médico periédicamente y cuando tenga
algin sintoma.

Si en la lectura de este folleto surge alguna duda, puede usted dirigirse al médico
de su policlinico. También puede plantear sus dudas o sugerencias por escrito al
Instituto de Hematologia e Inmunologia, Apartadoe 8060, La Habana 8.
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Anexo 2

GUIA PARA IMPARTIR CONSEJO GENETICO AL PORTADOR DE HEMOGLOBINA S (AS)

El consejo genético es el método més utilizado para evitar el nacimiento de nifios
con enfermedades hereditarias.

En toda poblacién humana existen enfermedades hereditarias recesivas que no se
expresan en los individuos portadores de las mismas.

Sin embargo, cuando se casan dos portadores sanos de la misma enfermedad rece-
siva tienen altas probabilidades de tener hijos enfermos. Estas parejas se conocen con
el nombre de matrimonios de alto riesgo. En tales situaciones. el consejo genético
ayuda a disminuir la incidencla de la enfermedad.

El consejo genético puede ser perspectivo o retrospectivo. El retrospectivo es el
nue se imparte a los padres de un nifio enfermo, a los que se les informa del rlesgo
que corren de tener otro hijo enfermo.

El que ahora nos ocupa es el perspectivo, que se administra a los portadores
sanos, con el objetivo de evitar la formacién de parejas de alto riesgo y en el caso
de que se formen, que no tengan hijos.

Todos los datos necesarios para reallzar esta tarea se encuentran en el folleto:
“La Sickiemia y el Portador de Hemoglobina S [AS)".

Es necesario recalcar que:
1. El portador de hemoglobina S (AS) es un sujeto sano.

2. En Cuba, 3 de cada 100 personas tienen esta condicién, por lo tanto, ella no
es rara.

3. Si una persona AS se casa con una persona AA todos sus hijos serin AA o
AS vy por lo tanto sanos,

4. Si un AS se casa con otro AS existe el riesgo de que el 25% de sus hijos
sean enfermos (55). Este riesgo es muy elevado y no se debe correr.

i

Todo AS debe evitar que su cényuge sea AS. Si ese matrimonio se efectds,
no es conveniente que tenga hijos.

El deber del médico es dirigir sistemédticamente el conselo genético. ya que la
decisidn definitiva de tener hijos o no recae por derecho en la pareja que solicita
la orientacién médica.

Es importante tener en cuenta que si el objetivo del consejo genético es impedir
el nacimiento de nifios enfermos, atafie no sdlo a la persona que lo recibe y al médico
que lo imparte, sino también a nuestra sociedad socialista.

BCP
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RESULTADOS

A las reuniones que se llevaron a cabo para explicar los objetivos
del plan asistieron 1450 padres (42%).

La edad de los nifios osciléd entre 13 y 16 afos.
De los 3 747 alumnos matriculados se estudiaron 3 240 (86,47%).

Los patrones de hemoglobina en cada una de las escuelas se mues-
tran en cuadro |I. Se encontraron 120 ninos (3,70%) con alteraciones de
la hemoglobina que se resumen en el cuadro Il.

En el cuadro Il puede observarse la frecuencia del estado de porta-
dor de HbS y de HbC en diferentes estudios realizados en la provincia
de La Habana.

CUADRO |
PATRONES DE HEMOGLOBINA EN CADA UNA DE LAS ESCUELAS

No. de niﬁos AS AC Otras
Escuela estudiados No. %o MNo. % SC Variantes
Fulgencio Oroz 148 2 1,35 3 203
Orlande Hernéndez 118 1 0,85 2 1.69
28 de Septiembre 106 4 3.77 | 0,94
César Escalante 142 4 282 1 0,70
José M. Heredia 393 14 3.56 5 1.27
Simén Bolivar 215 3 140 1 047 1
Eugenio de Hostos 173 4 2.3 0
Mariana Grajales 134 2 1,49 3 243
Toméds A. Edison 253 4 1,58 1 0.40 1
Rafael Mendive 169 8 4.73 3 197
Enrique J. Varona 165 4 242 0
Domingo F. Sarmiento 122 ] 492 3 2,46
Fabricio Aguilar 160 4 2,50 1 0.62
Félix Varela 144 2 1,39 0
José Marti 249 8 321 i 0,40 1
Camilo Cienfuegos 238 10 4.20 5 2.10
Radl Gomez Garcia 58 2 345 1]
Manuel Ascunce 253 5 1.90 1]
Total 3240 a7 30 1 2

R.C.P.
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Mo se encontrd diferencia significativa entre los porcentajes comuni-
cados (p > 0,05).

A la charla para administrar consejo genético acudiaron 82 nifnos (70%)
y 84 padres (71,7%).

CUADRO 1l
RESUMEN DE LAS ALTERACIONES DE LA HEMOGLOBINA ENCONTRADAS

Minos
Fenotipo MNa. %o
AS 87 2,68
AC - 30 0.93
SC 1" 0,30
Otras wvariantes 2 0.06
Total 120 3,70

* Previamente dlagnosticado .

CUADRO 1l

FRECUENCIA DEL ESTADO DE PORTADOR DE HbAS Y HbAC EN DIFERENTES ESTUDIOS
REALIZADOS EN LA PROVINCIA DE LA HABANA

MNo. de AS AC
Estudio individuos Mo. % Mo. %o Ref.
Vidal y colaboradores 6 696 206 3.08 35 0,52 2
Heredero y colaboradores 14 431 438 3.04 109 0,76 9
Actual 3240 87 2,68 30 0,96

R.C.P.
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DISCUSION

La anemia drepanocitica es una de las pocas enfermedades de cardc-
ter genético que constituye un problema de salud puablica. Es impor-
tante, por lo tanto, su prevencién sobre todo en un pais como el nuestro
que ha resuelto sus problemas fundamentales de salud. El primer paso
para la prevencién es la deteccién del portador de HbS y esto puede
realizarse en diferentes periodos de la vida.® La introduccion en los dlti-
mos anos del diagnéstico prenatal'®!' gque practicamente no comporta
riesgos para la mujer y el feto y tiene una exactitud del 98-99%,'° plantea
la necesidad de realizar pesquisajes en la mujer embarazada para detec-
tar la pareja en riesgo. Sin embargo, llevar a cabo al mismo tiempo el
pesquisaje en alumnos de 8vo. grado tiene muchas ventajas: adelanta
el conocimiento de cuéles son los portadores de HbS, permite dar con-
sejo genético perspectivo y en un momento en que el impacto psicol6-
gico tal vez sea menor, permite conocer la incidencia del estado de
portador en diferentes regiones del pais y administrar una informacion
que puede ser Gtil en algunos momentos de la vida. En general esta com-
probado que el estado de portador de HbS no tiene patogenicidad.'®* Sin
embargo, el portador no debe someterse a condiciones de hipoxia extre-
ma. Por lo tanto, es importante brindar la informaciéon a una persona gue
va a realizar ejercicios fisicos a grandes alturas,'” vuelos en aviones no
presurizados,'* o que va a ser sometido a anestesia general.!®

La incidencia de portadores encontrada en nuestro estudio es semejan-
te a la de otras investigaciones realizadas en la provincia Ciudad de La
Habana.

En las escuelas del municipio, e! nimero de nifios con HbS es diferen-
te, lo que puede estar en relacién con su posicién racial.

Los resultados de este plan de prevencién obviamente serdn obtenidos
a largo plazo, pero tal y como fue concebido, pudo llevarse a cabo sin difi-
cultad; es sencillo, rapido y relativamente barato.

En relacién con el método de escrutinio empleado se demostré que,
como lo recomiendan otros autores,!'® la electroforesis de hemoglobina
es el método ideal. Tiene la ventaja de que detecta también la HbC y aun-
que el fenotipo CC es inocuo y sélo raramente produce anemia hemolitica
compensada, la interaccién de la HbC con la § puede dar una enfermedad
clinicamente grave.

Es imprescindible realizar la prueba de solubilidad cuando se detecta
una hemoglobina con la movilidad electroforética de la HbS, ya que otras
29 hemoglobinas en las que la prueba de solubilidad es negativa corren
como la HbS en electroforesis con pH alcalino.'”

El consejo genético es uno de los aspectos mas importantes de este
programa. Las preguntas realizadas por los padres durante las reuniones
demostraron desconocimiento de la enfermedad y sugirieron que existe
aceptacién del consejo genético y una actitud favorable. Un ejemplo de
lo anteriormente expuesto es que una de las preguntas mas frecuentemen-

R.C.P.
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te formuladas relacionaba la anemia drepanocitica con la incompatibilidad
sanguinea materno fetal por grupos Rh. Otra pregunta frecuente era como
se podia realizar la electroforesis de hemoglobina a los otros miembros
de la familia del portador v fundamentalmente a sus hermanos. Esta acti-
tud favorable puede estar relacionada con el hecho de que nuestra pobla-
cién esta muy acostumbrada a recibir informacion para la salud. De todas
maneras se tendrd en cuenta que el consejo genético no es igual que la
informacidn corriente para la salud y se estudiaran los efectos que el con-
sejo genético perspectivo pueda tener sobre la poblacion estudiada: in-
fluencia sobre el estado psicoldgico y actitud en relacién con el problema.

Cuando este problema se extienda a otras provincias del pais, debe rea-
lizarse una campana propagandistica nacional a través de los medios ma-
sivos de difusion. Es importante también que se incorpore el estudio de
la anemia drepanocitica como ejemplo de enfermedad genética en la asig-
natura de Biologia.

Cuando el plan se lleva a cabo en muchas regiones del pais, se debera
realizar un control de calidad sistematico en todos los laboratorios que
participen en el mismo.

SUMMARY

Svarch, E. G. et al. National programme for the prevention of drepanocytic anemis.
Pilot plan at "10 de Octubre” Municipality. Rev Cub Ped 56: 1, 1984.

At 10 de Octubre” Municipality 3240 children coursing grade VI, were studied in
order to search abnormal hemoglobins. Hemoglobin electrophoresis was performed and,
when hemoglobin with HbS electrophoretic movility was found. solubility test. Eighty
seven children with HbAS (2,68%), thirty with HbAC (0,93%) one patient with SC
(0,03%]) and two with other wariants (0,06%) were found,

RESUME

Svarch, E. G. et al. Prograrmime nationsl de prévention de 'snémle drépanocyteire. Plan
pilote dans la municipalité "'10 de Octubre”. Rev Cub Ped 56: 1, 1984.

Les auteurs ont étudié 3 240 enfants du 8e degré de I'école secondaire, dans la muni-
cipalité “10 de Octubre”, pour le dépistage d’hémoglobines anormales. On a réalisé
I'électrophorése d'hémoglobine, et lorsqu'on a trouvé une hémoglobine avec la mobilité
électrophorétigue de I'HbS, on a réalisé D'épreuve de lz solubilité. On a trouvé 87
enfants avec HbAS (2,68%), 30 avec HbAC (0,93%). un patient SC (0.03%) et deux
patients avec d'autres variantes (0,06%]).
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