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Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 49 afos, natural de Ecuador, diagnosticada de carcinoma seroso
papilar de ovario en el 2013, hipercolesterolemia en control dietético; en ultimo control analitico
presenta glucemia > 126 mg/dl, se confirma diabetes en analitica posterior. Se solicita control
HbAlc y al realizar la determinacion se detecta una posible variante de hemoglobina aunque no
interfiere con la determinacion de HbAlc. Se realiza estudio genético para filiar dicha alteracion.

Exploracion y pruebas complementarias: Hemoglobina 15 g/dL, VCM 87, 3 fL, leucos y plaquetas
normales. HbAlc: 6%. Eritropatologia: hemoglobina A2: 3,2%, Fetal: 0%, Hemoglobina variante
(zona S): 41,2%; estudio genético: hemoglobinopatia S en estado heterocigoto, se descarta talasemia
asociada.

Orientacion diagnoéstica: Hemoglobinopatia S en estado heterocigoto (portadora de rasgo
falciforme).

Diagnostico diferencial: Anemia falciforme. Otras hemoglobinopatias hereditarias: C, D, E.

Comentario final: La hemoglobinopatia S es un defecto hereditario de la hemoglobina. Se
transmite como rasgo autosémico dominante. El rasgo falciforme es un estado de portador benigno,
no padecen enfermedad, sin manifestaciones hematoldgicas, con parametros eritroides normales.
Son sujetos no anémicos que no precisan tratamiento ni restricciones ocupacionales. Se aconseja
mantener una hidratacion adecuada, evitar el ejercicio fisico extenuante y reducirlo en condiciones
de calor/humedad excesivos. Se debe ofertar asesoramiento genético y estudiar a la pareja antes de
tener hijos por la posibilidad de tener un hijo enfermo en caso de ser ambos padres portadores. Hay
situaciones especiales que excepcionalmente afiaden riesgos como situaciones de baja oxigenacion
(la Hb S puede polimerizar y provocar clinica): neumonias, despresurizacién en vuelo, alta montaia,
accidentes de submarinismo...incremento de muerte stbita en ejercicio intenso en persona no
habituada e infarto esplénico en grandes alturas, hematuria, tVP y propension de hipemas tras
traumas oculares. El carcinoma medular renal también se asocia a riesgo de rasgo falciforme.
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