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RASGO Y ENFERMEDAD DE
CELULAS FALCIFORMES Y

TRASPLANTE DE MEDULA OSEA

ANEMIA DREPANOCITICA

La enfermedad de células falciformes (también conocida como anemia de
células falciformes) es una afeccion genética en la que los globulos rojos toman
la forma de una hoz y son rigidos e inflexibles (a diferencia de los globulos rojos
normales). La vida til de estos globulos rojos anormales es aproximadamente
una décima parte de los globulos regulares, lo que conduce a la anemia cronica.
Los pacientes con enfermedad de células falciformes pueden sufrir muchos
problemas médicos, incluidas infecciones, enfermedad renal, complicaciones
neuroldgicas y crisis de dolor agudo. Las crisis de dolor agudo ocurren cuando
las células rigidas en forma de hoz obstruyen el flujo de sangre en los vasos
pequenos, particularmente dentro de los huesos.

Los pacientes con enfermedad de células falciformes tienen dos copias
anormales (mutadas) de un gen de hemoglobina en particular. La copia mutada
se llama hemoglobina “S” y la copia normal se llama hemoglobina “A”. Una
copia del gen se hereda de la madre y otra del padre. Cuando ambos genes
heredados estan mutados (hemoglobina “SS”), la proteina de hemoglobina sera
estructuralmente anormal y esto resultara en globulos rojos falciformes.

Todos los recién nacidos en los Estados Unidos son examinados para detectar
la enfermedad de células falciformes al nacer. Los pacientes con enfermedad
de células falciformes necesitaran una vigilancia clinica cercana durante toda
su vida. Las terapias incluyen hidroxiurea, transfusiones e intercambio de
globulos rojos, asi como tratamientos dirigidos a manifestaciones clinicas, por
ejemplo, antibioticos para infecciones o analgésicos para crisis agudas. Algunos
pacientes pueden someterse a un trasplante de médula 0sea, que puede ser
curativo. La terapia génica es también un area de investigacion activa.

EL RASGO DE CELULAS FALCIFORMES

Cuando solo una de las copias del gen de la hemoglobina esta mutada (hemoglobina
"AS"), se dice que un paciente tiene el rasgo drepanocitico. A diferencia de 10s
pacientes con enfermedad de células falciformes, los pacientes con rasgo de células
falciformes generalmente no tienen manifestaciones clinicas. Aproximadamente 3
millones de personas en los Estados Unidos tienen el rasgo drepanocitico. El rasgo de
células falciformes es mas frecuente en los afroamericanos y afecta aproximadamente
al 10% de la poblacion.

BAJO EL MICROSCOPIO

Este portaobjetos de patologia es un frotis
de sangre periférica de un paciente con
enfermedad de células falciformes que
muestra muchos globulos rojos alargados
con extremos conicos, tipicos de las
células “drepanociticas”. Ademas de
estas formas, estas celulas falciformes
son rigidas, lo que hace que bloqueen y
obstruyan los vasos pequefios.
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PRUEBAS DE LABORATORIO

RASGO Y ENFERMEDAD DE CELULAS FALCIFORMES

La enfermedad de células falciformes es una enfermedad cronica. Esto significa que ademas de las
pruebas que ayudan a detectar la enfermedad, también existen pruebas de seguimiento de rutina y
pruebas especializadas. Los pacientes con rasgo de células falciformes no necesitan control, pero si se
descubre que una madre embarazada tiene el rasgo de células falciformes, al padre también se le hara
una prueba para detectar el rasgo de células falciformes para determinar si el nifio esta en riesgo de
tener la enfermedad de células falciformes (consulte “Herencia genética” en la barra lateral).

PRUEBAS DE DETECCION

Electroforesis de hemoglobina: Positions to which
Este andlisis de sangre puede identificar hemoglobins have

. . . migrated Origin Hemoglobin
diferentes especies de hemoglobina Phenotype Genoype ¢ 4 4 types present
anormales en funcion de la rapidez con Sickle-cell trait Hos/Hp? ¢ 0 0 SandA
que se mueven en un gel (derecha). La | sickle-cell anemia| Hb%Hb® ¢ 0 S
hemoglobina normal (“A”) corre muy Normal HovHo | @ 0 A
rapido, mientras que la hemoglobina “S” -—

y otros tipos de hemoglobinas anormales Migration

corren mas lentamente. En un paciente

con rasgo drepanocitico, aproximadamente la mitad de la hemoglobina se detectara en la posicion
“A” del gel y la otra mitad estara en la posicion “S” del gel. En pacientes con enfermedad de células
falciformes, casi toda la hemoglobina estara en la posicion “S”.

Cromatografia liquida de alta presion (HPLC): Este es un andlisis de sangre mas sensible para
medir la identidad y la cantidad de diferentes especies de hemoglobina. Esta prueba se utiliza como
complemento de la prueba de electroforesis de hemoglobina, generalmente para medir especies
adicionales de hemoglobina que normalmente estan presentes en niveles bajos en todos los pacientes
(hemoglobina A2 y F).

Solubilidad de la hemoglobina: Este analisis de sangre es una prueba cualitativa que identifica la
hemoglobina anormal e insoluble. La hemoglobina insoluble hara que los glébulos rojos se vuelvan
falciformes. Esta prueba es importante porque confirma que la hemoglobina detectada en la posicion “S”
en el gel de electroforesis de hemoglobina es de hecho la que causara la formacion de células falciformes.

Metabisulfito de sodio: Este andlisis de sangre mide la formacion de células falciformes en los
glébulos rojos exponiéndolos a una sustancia quimica y evaluando visualmente las células falciformes
con un microscopio. Esta prueba es una alternativa a la prueba de solubilidad de la hemoglobina.

PRUEBAS DE RUTINA

La electroforesis de hemoglobina y HPLC: Se realiza de forma rutinaria en pacientes con enfermedad
de células falciformes para medir los niveles de hemoglobina, en particular la cantidad de hemoglobina “S”
y la cantidad de hemoglobina “A”. La hemoglobina “A” que se detecta proviene de globulos rojos que se
han transfundido al paciente de un donante normal. La cantidad de hemoglobina “S” en la sangre puede
ayudar a determinar cuando se necesita tratamiento o qué tan efectivo ha sido el tratamiento.

PRUEBAS ESPECIALIZADAS

Secuenciacion de ADN: Aunque no es necesaria para la mayoria de los pacientes con
enfermedad de células falciformes, la secuenciacion de ADN se puede utilizar para identificar con
mayor precision mutaciones genéticas en casos que son dificiles de diagnosticar mediante las
pruebas mencionadas anteriormente.

I
Typical Sickle
(no blood Cell
disorder) Disease

HERENCIA GENICA

Si uno de los padres tiene el
rasgo de células falciformes,
existe un 25% de probabilidad
de que su hijo tenga el rasgo de
celulas falciformes. Si ambos
padres tienen el rasgo de células
falciformes, existe un 50% de
posibilidades de que su hijo tenga
el rasgo de células falciformes y
un 25% de posibilidades de que
su hijo tenga la enfermedad de
células falciformes.
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PRUEBAS DE LABORATORIO

TRANSFUSIONES DE SANGRE

Prueba ABO: Esta prueba se realiza en la sangre de pacientes y donantes, y determina si A, B o
ninguno de los antigenos esta presente en la superficie de los glébulos rojos (nota: esta “A” no tiene
nada que ver con la hemoglobina “A”). Esto es importante porque los pacientes tienen anticuerpos
naturales contra antigenos que no estan en sus propios glébulos rojos. Por ejemplo, si un paciente
es del tipo de sangre By recibe sangre de un donante del tipo A, los anticuerpos anti-A que se
producen naturalmente en el paciente destruiran los gldbulos rojos donados.

Prueba de Rh: Algunos pacientes tienen antigeno Rh en la superficie celular (Rh positivo) y otros

no (Rh negativo). Los pacientes Rh negativos desarrollaran anticuerpos contra el antigeno Rh si se
exponen a células con antigeno Rh, y estos anticuerpos atacaran las células Rh positivas en cualquier
transfusion posterior. Por lo tanto, los pacientes Rh negativos solo deben recibir transfusiones de
donantes Rh negativos.

Prueba de deteccion de anticuerpos: Esta prueba de deteccion de anticuerpos analiza la sangre
del receptor en busca de anticuerpos contra otros tipos de antigenos (ademas de A, By Rh) que
pueden aparecer en los globulos rojos de un donante. Si la pantalla detecta anticuerpos contra uno o
mas antigenos, sera necesario encontrar unidades de donantes que no tengan estos antigenos en la
superficie de sus gldbulos rojos.

Prueba cruzada: Esta prueba se realiza justo antes de una transfusion y mide si la sangre del
receptor es compatible con la unidad de sangre del donante que se va a transfundir. Esto a menudo
se hace mezclando una pequefa porcion de la sangre donada con el suero del receptor en el
laboratorio y buscando la formacion de agregados de globulos rojos, lo que indica que el receptor
tiene anticuerpos contra los gldbulos rojos del donante.

Compatlbilidad de TipO de Sangre: Tipo de Sangre del donador
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TRASPLANTES DE MEDULA OSEA

Antigeno leucocitario humano (HLA): Los genes HLA se heredan y los productos génicos
(antigenos) se expresan en la superficie de las células. Los donantes se eligen para el trasplante de
médula osea en funcion de la similitud de sus genes HLA con los del receptor. Las coincidencias fuertes
promueven el injerto y disminuyen la posibilidad y la gravedad de la enfermedad de injerto contra
huésped. Los pacientes tienen una probabilidad de 1 en 4 de tener antigenos HLA idénticos a los de su
hermano, pero también es posible encontrar coincidencias sélidas en personas no emparentadas.

PREGUNTE A SU MEDICO

e ;Como los resultados de
las pruebas de laboratorio
impactarian mi plan de
tratamiento?

e ;Con qué frecuencia tendré
que hacerme analisis de
laboratorio para comprobar
el estado de la progresion
de mi enfermedad?

e ;Qué otros valores de
laboratorio estariamos
buscando para monitorear
mi salud?
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RASGO Y ENFERMEDAD DE CELULAS

FALCIFORMES Y TRASPLANTE DE MEDULA OSEA:

CONOCE A MALIK

Malik (izquierda) nacié con la enfermedad de células falciformes.
Su madre, Belinda, quedd devastada cuando escuchd los
resultados de sus analisis de sangre de rutina que indicaban
que tenia la enfermedad de células falciformes. El camino que
atravesaron Malik y su familia a través del proceso de manejo de
su diagnostico fue dificil, pero gracias a un trasplante de médula
0sea de su hermano Michael (derecha), Malik ya no tiene la
enfermedad de células falciformes.

Para obtener mas informacion y ver un video sobre Malik,
vaya a www.ascp.org/patients.

BROUGHT TO YOU BY
@ PATIENT
¥~ CHAMPIONS

\

“Por cada visita que hicimos
al hospital, nos sentabamos
aguantando la respiracion
mientras esperabamos

por los resultados de
laboratorio. Los resultados
determinaban el curso del
dia a dia y las acciones que
los médicos tomarian.”

—Belinda, la madre de Malik
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