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RESUMEN

Introduccion: la drepanocitosis constituye la anemia hemolitica congénita mas frecuente a nivel mundial y
en Cuba.

Objetivo: describir la forma de presentacion de la anemia hemolitica no inmune en paciente de 30 afios de
edad, las principales caracteristicas del mismo y las opciones de tratamiento empleado.

Presentacion de caso: se presenta el caso de un paciente de 30 afios de edad, con diagnéstico de Cirrosis He-
patica sin concluir, que evolucioné de manera satisfactoria con el uso de exanguinotransfusion sin diagnéstico
previo de hemoglobinopatia. Mostrar datos clinicos y de laboratorio correspondientes con una anemia hemo-
litica no inmune. Se realiza electroforesis de hemoglobina confirmando la presencia de Anemia Drepanocitica
cursando una crisis hepatica mixta. De comienzo subito con dolor en el cuadrante superior derecho, aumento
marcado de la ictericia, progresivo aumento de tamafio del higado, elevacion de la bilirrubina directa y de la
alaninoaminotransferasa sin evidencia de obstruccién del conducto comin o colangitis.

Conclusiones: la Anemia Drepanocitica es la enfermedad genética mas frecuente en el mundo. Si no se diag-
nostica de manera precoz pueden aparecer las complicaciones con mayor frecuencia e intensidad, por lo que

existe un programa para su diagnostico.

ABSTRACT
Introduction: Sickle cell disease is the most common congenital hemolytic anemia worldwide and in Cuba.
Objective: To describe the presentation of non-immune hemolytic anemia in a 30-year-old patient, its main
characteristics, and the treatment options used.
Case presentation: We present the case of a 30-year-old patient with an inconclusive diagnosis of hepatic cirr-
hosis, who recovered satisfactorily with exchange transfusion, despite no prior diagnosis of hemoglobinopathy.
We present clinical and laboratory data consistent with non-immune hemolytic anemia. Hemoglobin electro-
phoresis confirmed the presence of sickle cell anemia during a mixed hepatic crisis. The onset was sudden,
with right upper quadrant pain, marked jaundice, progressive liver enlargement, and elevated direct bilirubin
and alanine aminotransferase levels, without evidence of common bile duct obstruction or cholangitis.
Conclusions: Sickle cell anemia is the most common genetic disease worldwide. If not diagnosed early, compli-
cations can occur more frequently and severely; therefore, a screening program exists for its diagnosis.
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INTRODUCCION

Drepanocitosis es un nombre genérico que se asigna a un grupo
de alteraciones genéticas de la hemoglobina caracterizadas por
un predominio de HbS. Estas alteraciones incluyen la hemoglobi-
nopatia SS o anemia drepanocitica (AD), la hemoglobinopatia SC
(HSC) y las SB talasemias (S/Btal): SBO y SB+ tal. Sélo ocasional-
mente, la asociacion de la HbS con otras hemoglobinas anormales
como la D (SD), induce enfermedad en Cuba.®)

La sustitucion de acido glutamico por valina en la posicién seis
de la cadena K de la hemoglobina trae como consecuencia la po-
limerizacién de la HbS desoxigenada que deforma el hematie, el
cual adopta la forma de drepanocito y frecuentemente ocluye la
microcirculacién, lo que provoca mas hipoxia, mas polimerizacion
y mas oclusion vascular.

En este complejo proceso participan: unaumento de las moléculas
de adhesion, alteraciones de la membrana, una homeostasis anor-
mal de cationes, con deshidratacion de la célula, exposicion de la
fosfatidilserina en su superficie y alteraciones de la coagulacién.
En la actualidad se considera que la anemia hemolitica coexiste
con una vasculopatia proliferativa que es una forma de injuria de
repercusion en la que el estrés oxidativo y la inflamacion llevan al
dafo cronico de los érganos.?

La mutacién de la HbS tuvo lugar independientemente en cinco
sitios diferentes lo que se demuestra con los diferentes haploti-
pos que son el Benin, el Bantu o Car, el Senegal, el Camerun y el
Arabico-indico. ®

Es considerada la hemoglobinopatia mas frecuente en el mundo.
Refleja estrechamente la distribucion de la malaria. Afecta princi-
palmente a individuos del Africa subsahariana, la Peninsula Arabi-
ca y la parte central de la India, pero, como consecuencia del co-
mercio de esclavos que tuvo lugar entre los siglos XlIl y XIX desde
Africa hacia EU, América Central, América del sur y el Caribe, es
frecuente en estas regiones. “%

En la actualidad y debido a las migraciones principalmente de
Africa hacia el hemisferio occidental, es frecuente en muchos pai-
ses donde la malaria no es endémica. ©

La heterogeneidad fenotipica de la drepanocitosis resulta de la
interaccion de factores genéticos y ambientales. Su caracteristica
clinica fundamental son las crisis vasooclusivas dolorosas (CVOD).

Otras manifestaciones incluyen la crisis de secuestro esplénico
(CSE), el sindrome toracico agudo (STA), el accidente vascular
encefalico (AVE), la crisis aplastica, la crisis hiperhemolitica, las
complicaciones cardiovasculares, el aumento de la susceptibili-
dad a las infecciones sobre todo por gérmenes encapsulados, la
crisis hepatica (CH) y la litiasis vesicular. Las infecciones se deben
a muchos factores, uno de los mas importantes es la pérdida de la
funcién esplénica temprano en la vida. 7

Auln en el paciente con poca sintomatologia se produce a lo largo
de la vida dafio en diferentes 6rganos. Por todo esto presentan dis-
minucién de la sobrevida global, reducida calidad de vida, altera-

ciones de su estado cognitivo y afectacién de su esfera emocional.
@

El objetivo de la presente investigacion es describir la forma de
presentacion de la anemia hemolitica no inmune en paciente de
30 afios de edad, las principales caracteristicas del mismo y las
opciones de tratamiento empleado.

Este es un articulo de acceso abierto distribuido bajo los términos de la Licencia Creative Commons CC BY-NC-SA 4.0.

PRESENTACION DE CASO

Paciente masculino recibido en el Hospital lvan Portuondo de San
Antonio de los Bafios con antecedentes de dolor abdominal re-
currente, dolores 6seos y decaimiento. En el interrogatorio no se
puede obtener informe familiar, ambos padres fallecidos. De nifio
presentaba episodios de dolor abdominal por los cuales visitaba
su area de salud de manera reiterada, se indica para estudio en-
doscopia la que se concluye el diagnostico gastritis aguda, por lo
que se comienza tratamiento. En el momento que recurria el dolor
abdominal se le administraba analgesia y el tratamiento prescrito
para la gastritis. En el interrogatorio ademas pudimos obtener que
desde nifio maneja cifras de hemoglobina entre 90g/l a 100g/l. Se
decidié ingreso para estudio y tratamiento.

Examen fisico; elementos de interés: Al examen fisico encontra-
mos los siguientes datos

Mucosas: Himedas e ictéricas xx. TCS: No infiltrado. Piel con tinte
ictérico, ulceras maleolares en ambos miembros inferiores.

Aparato Respiratorio: Térax simétrico, con buena expansibilidad
toracica, murmullo vesicular audible y normal, no se auscultan es-
tertores. Frecuencia respiratoria de 22 x minutos.

Aparato cardiovascular: Ruidos cardiacos ritmicos con buen tono
e intensidad, no soplo audible, frecuencia cardiaca de 100 x minu-
tos. Tension arterial 110/60mmhg.

Abdomen: Globuloso Distendido, dolor a la palpacion superficial y
profunda. Hepatomegalia de + 4 cm. ruidos hidroaéreos presentes.

SNC: Paciente consiente, ubicado en tiempo, espacio y persona.
Marcha no caracteristica de un proceso neurolégico. Lenguaje co-
herente. No signos meningeos. Sensorios libres.

SOMA: Deformidades esqueléticas en dedos de las manos.

Complementarios:

Hto: 023 %. Hb: 75 g/l. Conteo global de leucocitos: 5.5x109/1,
neutroéfilos: 058 %, linfocitos: 038 %, eosindfilos: 003 %, monocitos:
0.01%. Plaquetas: 57 x109/L. Reticulocitos: 12,3 %. Prueba de antig-
lobulina directa: negativa.

TGO: 189 u/l. TGP: 199u/l. GGT: 200 u/l. FAL: 197 u/L. Bilirrubina to-
tal: 21 mm/l, directa: 11mm/L. Urea: 6.0 mm/l, creatinina: 84mm/L.
Acido urico: 316 mm/L. LDH: 700 u/L.

Coagulograma: TS: 3 min. TC: 9 min. TP: C: 14 seg, P: 29 seg. TPT: C
28 seg, P: 60 seg.

Resultados que muestran: hemograma con anemia severa, trom-
bocitopenia moderada, quimica con valores elevados de enzimas
hepatica, bilirrubina aumentada con predominio de la directa, y
antigenos virales negativos, ultrasonido que muestra hepatoesple-
nomegalia.

Primeras-72 horas después del ingreso se decide transfundir el
paciente, ya que presenté empeoramiento del cuadro clinico y
sintomas de inestabilidad hemodinamica y previo a la transfusion
se decide administrar antihistaminico, posteriormente comienza
a presentar sintomas neurolégicos y se decide trasladar a terapia
intensiva por sospecha de encefalopatia hepatica.

Posterior a las 72 horas.se reciben complementarios con bilirru-
bina en 3 cifras, se indica en este momento lamina periférica a
pesar del mismo ya haberse trasfundido anemia severa, ictericia
marcada xxx y reticulocitosis.

Valoracién por hematologia
Interrogatorio: no antecedentes de alcoholismo, no antigenos vi-
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rales positivos, no exposicion a farmacos ni otras sustancias hepa-
totéxicas, se examina para buscar posible etiologia del dafio he-
patico se detectan deformidades dseas, las cuales son valoradas
por ortopedia sobre todo a nivel de craneo y dedos de las manos,
raza negra, ictericia marcada, hepatomegalia y antecedentes de
anemia desde nifo.

Teniendo en cuenta la clinica del paciente junto a los complemen-
tarios anemia, reticulocitosis, alguna drepanocitosis en lamina
periférica, y los datos clinicos planteamos la sospecha diagnosti-
ca de Hemoglobinopatia por lo que se le indica electroforesis de
hemoglobina.

Electroforesis de hemoglobina

Valores:

HB A-5 %

HBA2-0 %

HBS-90%

HBF-5%

Diagnéstico definitivo: Hemoglobinopatia SS, diagnostico posna-
tal tardio.

Paciente con estado general deteriorado, empeorando clinica y
humoralmente. Ante esto se decide realizar exanguinotransfusion
total al paciente para disminuir cifras de bilirrubina y por sospe-
char ante este cuadro con los antecedentes de una hemoglobi-
nopatia con una sospecha de crisis hepatica mixta, ademas de
iniciar terapia esteroidea. Paciente mejora. Se le realiza EF de HB
posterior a la exanguinotransfusion mostrando mas de 85 % de HB
S a pesar de una exanguinotransfusion total. Posterior a 24 horas
el paciente comienza a evolucionar de manera satisfactoria, se
realizan dos sesiones de exanguinotransfusién para obtener cifras
iguales al 30 %.

Valores:

HB A-5%
HBA2-0 %
HBS-85 %
HBF-10 %

DISCUSION

En la drepanocitosis, las anormalidades del higado y las vias bi-
liares tienen diferentes causas: inherentes a la enfermedad: isque-
mia, hiperbilirrubinemia, litiasis vesicular, sobrecarga de hierro,
hepatitis B o C transmitida por las transfusiones y la toxicidad de
las cefalosporinas de tercera generacion usadas frecuentemente
durante las infecciones®

Las inherentes a la enfermedad se clasifican en tres tipos: la cri-
sis hepatica vasooclusiva, la crisis de secuestro hepatico y la crisis
hepatica mixta con fendmenos de vasooclusion y de secuestro.t®

La crisis hepatica vasooclusiva tiene un comienzo stbito con dolor
en el cuadrante superior derecho, aumento marcado de la icte-
ricia, progresivo aumento de tamafio del higado, aumento de la
bilirrubina directa y elevacién de la alaninoaminotransferasa sin
evidencia de obstruccion del conducto comun o colangitis. Es im-
portante el diagnéstico diferencial con la hepatitis viral y la cole-
cistitis aguda. Clinicamente puede ser moderada o severa y llegar
a la insuficiencia hepatica grave con peligro para la vida. @V

El secuestro de hematies a nivel hepatico muestra aumento de ta-

mafio del 6rgano con descenso brusco de la cifra de hemoglobina.
(11)

Este es un articulo de acceso abierto distribuido bajo los términos de la Licencia Creative Commons CC BY-NC-SA 4.0.

La hemolisis crénica cursa con niveles de bilirrubina total que no
debe exceder los 6mg/dL, a expensas de bilirrubina no conjugada
o indirecta (BI) hasta en un 90% de los pacientes. Hay correlacion
directa entre los niveles de bilirrubina no conjugada y los niveles
de LDH y en cierto grado con los de la aspartatoaminotransferasa
(AST). ELaumento de los valores de alanino aminotransferasa (ALT)
y de fosfatasa alcalina (FA) son indicativos de dafio hepatico, sobre
todo si aparecen en el curso de una complicacion aguda. #23)

La litiasis vesicular; los sindromes hepato-renal, hepato-pulmonar
y porto-pulmonar; la hepatitis autoinmune; la hepatitis viral y la
hemosiderosis, son eventos hepatobiliares importantes que ocu-
rren 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 hepatica. Los exame-
nes complementarios son: hemograma, conteo de reticulocitos,
enzimas hepaticas, coagulograma con dosificacién de factores,

estudios de virologicos, para hepatitis y ultrasonido abdominal.
(14,15)

El tratamiento de la CVO hepatica depende de su severidad. Si es
grave, el tratamiento de eleccién es la exanguinotransfusion mas
el tratamiento sintomatico'¢ (hidratacion, tratamiento del dolor,
tratamiento dietético, sonda de Levine).

En ocasiones la crisis es autolimitada, dura 2-3 semanas y no ne-
cesita un tratamiento especifico. @ Cuando en el adulto se com-
prueba un componente obstructivo intrahepatico asociado, se
puede indicar prednisona en dosis de 40 mg/m2/dia 10-15 dias.
En la crisis de secuestro hepatico el tratamiento es la transfusion
de eritrocitos.

En la litiasis asintomatica no se realiza cirugia, si es sintomatica se
hace colecistectomia, electiva, por laparoscopia. 181920

Con el tiempo, los procesos de oclusién vascular y el depésito de
hierro pueden conducir a la fibrosis hepatica o a la cirrosis. En el
paciente de mayor edad la insuficiencia cardiaca congestiva croni-
ca especialmente asociada a la HP, son factores que predisponen
a la cirrosis. La pancreatitis crénica es otro factor que contribuye
al dafo hepatico. @

CONCLUSIONES

La Anemia Drepanocitica es la enfermedad genética mas frecuen-
te 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 diagnoéstico. Ese va mas alla
de ofrecer la posibilidad de saber con exactitud cual sera la condi-
cion del hijo mediante la puncion del abdomen de la madre, Para
la extraccion de liquido amniotico y su estudio, sino ofrecer un
seguimiento del enfermo oportuno.
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