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INTRODUCCION

El motivo del presente  trabajo es Ja
descripcion de dos casos de hemoglobinopatia
“8" encontrados en pacicates hospitalizados en
los servicios de Medicina y Pediatria respectiva-
mente, del Hospital Dr. William Allen del
Cantéon de  Turrialba. Estos pacientes son
biotipologicamente  de raza blanca pero se
encuentran relacionados de una u otra manera
con la provincia de Guanacaste.

MATERIALES Y METODOS

CASO No. 1: CV.B., 23 ahos, nacido en
Guunacaste. Fue ingresado en ¢ hospital of 27
de setiembre de 1978, ANTECEDENTES: a.
Personales: Niega enfermedades propias de la
infancia usi como otros antecedentes patologicos
de importancia. b. Familiares: El paciente
conuce unicamente a su abucla paterna que
también tiene “los vjos amarillos”. ENFERME-
DAD ACTUAL: Reficre que desde pequeiio
tiene las conjuntivas ictéricas, a veces mds o
menos en forma imtensa. No indica otra
stntomatologia aguda. Acusa Gleers de miembro
inferior izquierdo desde huce un ano con
mejoria ¢n b actualidad. EXAMEN FISICO DE
INGRESO: Consciente, bien orientado, buen
estado general, conjuntivas ictéricas; coopera en
¢l interrogatorio. PA = 120/70 — Pa 84 —
T » 37¢C. CABEZA: Normocéfalo, pelo negro,
bien implantado. OJOS: Conjuntivas ictéricas,
pupilas 1socoricas e isométricis, normorreactivas,
No se realiza fondo de ojo. FOSAS NASALES:
Permeables. BOCA: Regular estado de higiene,
caries dentales, mucosa humeda. CUELLO:
Longilineo, flexible, no dolorose. Sin adenopa-
tias ni masas palpables. Pulso carotideo ritmico.
TORAX: Normolineo. PULMONES: Ventilados,
limpios. ABDOMEN: Blando, depresible, no
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doloroso, higado se palpa con superficie lisa, no
dolorosa a 3-4 cms. bajo el borde costal derecho.

EXAMENES DE LABORATORIO

NORMALES O NEGATIVOS: Eritrosedi-
mentacion, glicemia, proteinas totales y fraccio-
nales, TP, TPT, TSGP, Hemocultivo, Urea,
creatinina, fosfatasa alcaling, ANQORMALES:

Bilirrubinas
Fechs HB HT Retis Drepanocitos Total  Directa
28/ %78 90 28 - 80% - —
410/78 100 32 - 75% 1.0 8.7
S/OfTB - - 6.5% - 490 0.7
16/L0/78 90 28 7.1 — 44 0.9
21/10478 9.8 2B 19w - -
23(1G/78 10.0 3 - 50 - -
2610478 7.3 23 - . 91 24
1/11/78 115 34 13.5% T5% 30 0.6

Este paciente presentd hasta 36.600 leuco-
citosfmm?, con diferenciales predominantes en
segmentados neutrofilos unas veces y otras en
linfocitos. También se observd hasta un 25% de
eritroblastos en sangre periférica.

CASO No. 2: C.P.D,, 10 aios, nacido en
Guapiles de padres con origen guanacasteco.
Ingresd al hospital el 6 de diciembre de 1978,

ANTECEDENTES

PERSONALES: Presenta la enfermedad
drepanocitica desde su infancia temprana, pero
ésta no ha sido controlada. FAMILIARES:
Padres y hermanos aparentemente sanos; tres
hermanos  muertos por complicaciones de
anemia. ENFERMEDAD ACTUAL: Paciente
pedidtrico que segiin refiere ]a madre inicia
cuadro de anorexia y astenia el 3 de diciembre
del afio en curso o sea tres dias antes de la
consulta con fiebre elevada, tos y dolor
escapular. Presenta hepatomegalia, xifosis, torax
en tonel, respiracion dificultosa. Previamente ha
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estado internado en el Hospital Nacional de
Ninos donde le han practicado transfusiones de
globulos rojos empacados. EXAMEN FISICO
AL INGRESO: Paciente decaido, concients,
aspecto sambo, edad en apariencia menor a la
real, tez muy palida. PULSO: Normal. TEMPE-
RATURA: 37-C., PRESION: Normal. OJOS:
Conjuntivas oculares y parpebrales ictéricas.
BOCA: Mucosas orales bien hidratadas, caries
dentales, faringe normal, CUELLO: Cilindrico,
delgado, con ingurgitacion yugular. TORAX: En
tonel, con xifosis dorsal severa, ABDOMEN:
Blando, depresible, indoloro, sin esplenomegalia
pero presentando hepatomegalia.

EXAMENES DE LABORATORIO

NORMALES O NEGATIVOS: Orina,
TSGO, TSGP. ANORMALES:

Bilirrubinas
Fecha HE HT Retis Drepanocitos Tots!  Directs
6/12/78 42 15 6 % 0% 35 0.5
91278 - - 14.2% - - -

EXAMEN RADIOLOGICO

Muestra craneo en cepillo compatible con
anemia drepanocitica, al igual que con Talasemia
y otras anemias hemoliticas cronicas. Hay
hipoplasia de senos frontales lo que también es
compatible con estos padecimientos.

COMENTARIOS

Existen tres tipos de hemoglobinas huma-
nas: HEMOGLOBINA A: Formada de dos
cadenas alfa y dos cadenas beta. La cadensz alfa
esta presente en todos los adultos. HEMOGLO-
BINA A 2: Formada de dos cadenas alfa y dos
cadenas gama., HEMOGLOBINA FETAL For
mada de dos cadenas alfa y dos cadenas delta. La
anemia drepanocitica, conocida como anemia de
células falciformes es una condicion hereditaria
y familiar ligada a genes dominantes, en la que
los globulos rojos adquieren forma anormal
debido a que contienen un tipo de hemoglobina
llamada hemoglobina “S”. La anomalia se
caracteriza por la sustitucion del sexto aminoaci-
do de la cadena beta, el acido glutamico, por la
valina”. Resulta de ello una modificacion de la
estructura de la hemoglobina con alineacion de
las moléculas y deformacion en hoz de! hematie
en un medio pobre en oxigeno, Por lo general el

genoma de un paciente con rasgo drepanocitico
es heterocigota para el gen de hemoglobina *§”,
o sea gue tiene dos genes para cadena alfa, uno
para beta normal y otro parabeta “S”', mientras
que un enfermo de anemia drepanocitica tendra
un genoma homocigoto para la hemoglobina
“$”, o sea que tendra dos cadenas beta “§”*. La
mayoria de las personas afectadas por esta
condicion son de raza negra o mestiza,
presentandose tambi¢n en otras razas; rara vez
los homocigotas alcanzan los 30 afios de edad.
Los primeros sintomas aparccen a los 2-4 afios y
en ocasiones anteriores. Los pacientes con esta
enfermedad pueden tener retardo en el creci
miento y como estos individuos ordinartamente
no presentan sintomatologia esta condicion pasa
inadvertida hasta que se realicen los examenes
sanguineos adecuados? .

La drepanocitosis €s un padecimiento grave
que se revela precozmente en el nifio o el adulto
(antes de 30 anos). En el nacimiento noe existen
trastornos clinicos ya que la hemoglobina fetal
sc forma normalmente y es sustituida por la
hemoglobina *'8” hasta los 4 meses. Este
sindrome es una afeccidon cronica con periodos
de crisis y remisiones incompletas en ¢l anemia
en constante y grave pero con frecuencia bien
tolerada, con niveles de hemoglobina que oscilan
entre 6.0 y 9.0 gr/100 cm®.'™®. En ¢l frotis de
sangre periférica se encuentra hematies falcifor-
mes y a veces masas de ellos. También
observamos células policromatofilas y normo-
blastos, estando la cifra corregida de reticuloci-
tos alta y advirticndose tambien corpisculos de
Howel-Jolly y siderositos que reflejan una falla
esplénica en la eliminacion de eritrocitos
circulantes., Es también frecuente observar una
afta cifra de leucocitos, del orden de
15.000/mm?, que también es reflejo de falla en
el bazo. Las cifras de plaquetas por lo general se
aumentan mientras las cifras de eritrosedimen-
tacion son frecuentemente bajas (2 mm por
hora}. En cuanto a la electroforesis de
hemoglobinas, una muestra corrida en papel deja
una huella anica que corresponde a hemoglobina
“8” con una concentracion que puede llegar
hasta el 85% de la hemoglobina total®.

Los niveles de hemoglobina se muestran
valores oscilantes entre 2.6 mgr/dl pero pueden
elevarse en periodos de crisis hemoliticas,
llegando a valores de 9.1 mgr/dl incluso.

DISCUSION

El diagndstico de drepanocitosis gqueda
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claramente establecido al encontrarse en estos
pacientes drepanocitos tanto en el frotis
sanguineo tefiido por el método de Wright® asi
como en anaerobiosis* y cuyos anilisis electro-
foréticos muestran un patréon de migracion
hemoglobinico compatible con hemoglobina
tipo “S”®*. El estudio familiar se llevé a cabo
en el caso del nifio con resultados negativos ya
que no fue posible demostrar fenomeno
drepanocitico en sus consanguineos, aunque su

¢Iw._

v .I,_-

padre mostré hemoglobina “S™ en el patron
electroforético (Foto 1). En el caso del adulto
éste no se realizé por cuanto solamente conoce a
su abuela paterna quien reside en Guanacaste, lo
que imposibilito su localizacion. Los casos que
se reportan son un ejemplo mas de hemoglobino-
patias que hemos observado en personas
guanacastecas biotipologicamente sin aspecto de
negro.
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Electroforesis en acetato de celulosa pH 8.6 de Hemoglobinas

de paciente No. 2 y su madre.
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RESUMEN

Se describen dos casos de hemoglobinopa-
tia “S” en individuos Guanacastecos que fueron
ingresados en el hospital Dr. William Allen de
Turrialba, en los cuales se demostré por variados
métodos la presencia de este tipo de hemoglobi-
na en sus hematies la que los hace presentar
anemia drepanocitica con todas las caracteristi-
cas de esta grave enfermedad. Es importante
hacer notar que a este tipo de pacientes es
posible recuperarlos de las crisis hemeoliticas por
algunos métodos, dentro de los que se tiene {a
transfusion de glébulos rojos empacados, pero
por ser un padecimiento ligado a genes no puede
erradicarse la enfermedad en forma total.
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