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A

Puntos clave

La enfermedad de
células falciformes es
una alteracién monogénica,
autosoémica recesiva con
produccion de HbS o
falciforme, en lugar de HbA
normal.

4

‘. La HbS cuando

se desoxigena, se
polimeriza, con lo que el
eritrocito adquiere forma
de hoz, se hace rigido y
mas Vviscoso.

‘. Los hematies

alterados son
destruidos precozmente, la
hemodlisis cronica produce
anemia y vasculopatia. Al
ser mas rigidos y viscosos
se produce vasooclusion e
isquemia tisular.

‘ Hay asplenia funcional
" por infartos repetidos
en bazo, con riesgo de
infeccion por gérmenes
capsulados. La profilaxis
con penicilina hasta los

5 afos y la vacunacion
contra neumococo ha
disminuido la morbilidad.

‘ Las transfusiones

% periédicas previenen
la aparicion de accidentes
vasculares cuando hay
aumento de la velocidad
del flujo arterial cerebral en
la ecografia transcraneal.
La hidroxiurea reduce las
crisis vasooclusivas en
pacientes con enfermedad
grave.

‘ Para su control

y tratamiento
precisan de un equipo
multidisciplinario
coordinado que abarque
desde el nivel primario al
terciario.

Control de los
pacientes con
drepanocitosis en
atencion primaria
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Introduccion

La drepanocitosis o enfermedad de células
falciformes (ECF) agrupa una serie de tras-
tornos de origen genético, frecuentes en algu-
nas minorias étnicas, principalmente de raza
negra, llegadas a nuestro pais en los ultimos
afios. Se trata de una enfermedad crénica,
multisistémica, con una variabilidad clinica
importante, con episodios agudos provocados
por vasooclusién, hemdlisis y/o infeccién y
con un progresivo deterioro orgdnico, que
reduce la esperanza de vida'?. Dada la com-
plejidad de la enfermedad, para su control y
tratamiento se precisa de un equipo terapéu-
tico multidisciplinario que abarque desde el
nivel primario al terciario®®. El presente arti-
culo revisa la enfermedad y hace hincapié en
el papel del equipo de pediatria de atencidn
primaria.

Definicion
y clasificacion

La ECF es un trastorno autosémico recesivo,
producido por una mutacién de un Gnico nu-
cledtido del gen de la betaglobina, por la que
en lugar de producirse hemoglobina (Hb) A
(la normal del adulto que estd formada por 2
cadenas de alfaglobina y 2 cadenas de beta-
globina: o?B?) se produce HbS o falciforme
(0*B?6glu — val). Existen diferentes varian-
tes. El portador heterocigoto que ha heredado
un solo gen anormal tiene una proporcién
de HbA:HbBS de un 60:40, no esti anémico
y excepcionalmente tiene problemas. El ho-
mocigoto que ha heredado un gen anémalo S
de cada progenitor, no tiene HbA y prictica-
mente toda su Hb es S, con niveles variables

de Hb F (fetal). La enfermedad homocigota
es la que recibe el nombre de anemia falci-
forme (AF). El doble heterocigoto que ha
heredado un gen S de un progenitor y un gen
de betaglobina con una mutacién diferente
(C, betatalasemia, E, Dpruib Q) del otro
progenitor, tampoco tiene HbA, excepto la
HbS B+talasemia. Tanto los homocigotos
como los dobles heterocigotos presentarin
sintomas, aunque de intensidad variable. Los
mas afectados son los que presentan HbSS y
los HbS-Betalasemia, pero dependiendo de la
cantidad de HbF, de la presencia de algunos
polimorfismos o de mutaciones de alfatala-
semia la variabilidad clinica es notable™”. En
la poblacién con ascendientes de raza negra
predomina, con aproximadamente un 70%
de los casos, la anemia falciforme (HbBSS), en
segundo lugar la HbSC con un 25% de los
casos y en tercer lugar la HbS-betatalasemia
(con 2 subtipos: B°talasemia y B+talasemia)’®.

Fisiopatologia

Los hematies con HbS tienen una forma
normal cuando transportan oxigeno, pero
cuando se desoxigenan, la HbS se transforma
en un polimero, adquiriendo el eritrocito la
forma tipica de hoz, aumentando su rigidez y
su viscosidad. Este fenémeno va a ser la causa
de las 2 caracteristicas de la ECF: la hemdlisis
crénica (HC), intravascular y extravascular,
para eliminar los hematies alterados, va a
producir anemia, colelitiasis y contribuye al
desarrollo de una progresiva vasculopatia que
se caracteriza por hipertensién pulmonar,
disfuncién endotelial y cambios proliferati-
vos en la intima y en el musculo liso de los
vasos sanguineos®’ y la vasooclusion (VO) de
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Definicion y clasificacion
La enfermedad de células
falciformes (ECF) es un
trastorno autosémico
recesivo, producido por
una mutaciéon de un
Unico nucledétido del gen
de la betaglobina. La
hemoglobina resultante se
llama S o falciforme.

La enfermedad
homocigota es la que
recibe el nombre de
anemia falciforme. Dentro
de la ECF se consideran
también los dobles
heterocigotos que han
heredado un gen Sy

otro gen de betaglobina
mutado. Tanto los
homocigotos como los
dobles heterocigotos
presentaran sintomas,

de intensidad variable.
Predomina la anemia
falciforme (HbSS)
alrededor del 70% de
casos.

Fisiopatologia

Los hematies con HbS
tienen una forma normal
cuando transportan
oxigeno, pero cuando se
desoxigenan, la HbS se
transforma en un polimero,
adquiriendo el eritrocito
forma de hoz, aumentando
su rigidez y su viscosidad.
Este fenémeno va a

ser la causa de las 2
caracteristicas de la ECF:
la hemodlisis crénica (HC) y
la vasooclusién (VO) de la
microcirculacion.

Los episodios de
isquemia-infarto repetidos
en el bazo van a producir
una asplenia funcional.
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la microcirculacién con isquemia distal, por
adherencia de los hematies y leucocitos al en-
dotelio, que puede afectar a cualquier érgano.
Estos fenémenos y el predominio de uno u
otro van a explicar la sintomatologia de estos
pacientes y sus secuelas van a provocar una
muerte precoz’.

Los episodios de isquemia-infarto repetidos
en el bazo van a producir una asplenia fun-
cional, con aumento del riesgo de infeccién
principalmente por gérmenes capsulados'.

“omplicaciones
agudas
Dolor

La manifestacién clinica caracteristica de la
ECF es la crisis dolorosa, que puede presen-
tarse tan pronto como a los 6 meses de vida,
recurrir de forma impredecible a lo largo de la
vida y requerir tratamiento con opioides. La
frecuencia y severidad de las crisis varia am-
pliamente entre los pacientes y a lo largo del
tiempo en un mismo paciente’®. Los episo-
dios dolorosos son la principal causa de visitas
a urgencias y de hospitalizacién en la ECF.

El dolor puede ser de tipo agudo, crénico o
mixto. El agudo es el dolor mds tipico, puede
iniciarse de forma abrupta sin ninguna expli-
cacién, o aparecer como complicacién de una
situacién que ha desencadenado una crisis de
falciformacién (deshidratacién, fiebre, etc.).
La intensidad varia desde leve a grave. El
dolor no complicado se autolimita y general-
mente dura desde unas horas a pocos dias,
pero puede persistir y recurrir y migrar de
un sitio a otro. Con comorbilidades o trata-
miento inadecuado puede durar semanas. El
dolor crénico es poco frecuente en la infancia
(tabla 1).

Los cuadros VO 6seos son los mis frecuentes.
Entre ellos la dactilitis o sindrome de mano-
pie por VO en huesos de manos y/o pies,

Tabla 1. Principales sindromes dolorosos en pacientes

con dolor e hinchazén de estos, suele ser a
menudo la primera manifestacién de la ECF.
En nifios mayores las localizaciones mids fre-
cuentes son la columna vertebral, la pelvis
y los huesos largos principalmente himero,
tibia y fémur. Aparte de dolor a menudo hay
signos inflamatorios y fiebre que obligardn a
descartar una osteomielitis. Si es el caso habra
que cubrir Salmonella y estafilococo™.

El dolor abdominal agudo es frecuente, siem-
pre hay que descartar condiciones relaciona-
das con la ECF, como el secuestro esplénico,
colelitiasis, colecistitis o dolor VO en cual-
quier viscera, sin olvidar enfermedad comun
como una apendicitis aguda o estrefiimiento.
Si no hay signos de alarma (tabla 2), el dolor
puede ser tratado inicialmente en el domici-
lio y, si no cede o empeora, hay que acudir a
urgencias®”.

Sindrome toracico agudo (STA)

El sindrome toricico agudo (STA) se define
como la presencia de un nuevo infiltrado
pulmonar (no indicativo de atelectasia), que
afecte como minimo a un segmento completo
del pulmén, asociado a fiebre y/o sintomas
respiratorios: tos, sibilancias, dificultad respi-
ratoria, dolor tordcico o hipoxia relacionada
con valores basales previos!®>!4,

Es una complicacién frecuente, y que cons-
tituye la segunda causa de hospitalizacion de
los nifios afectados de ECF . Las causas son
diversas, la principal en nifios es la infecciosa,
bacteriana (principalmente bacterias atipicas,
pero estafilococo y neumococo son también
comunes) o viral (principalmente virus respi-
ratorio sincitial y parvovirus). Otra de las cau-
sas frecuentes es la embolia grasa pulmonar
por necrosis de médula dsea, suele ocurrir uno
o 2 dias después de una crisis VO 6sea. Suele
estar asociada a un curso clinico mds grave y a
peor pronéstico. El infarto pulmonar por VO
puede asociarse a las otras causas'®. La hipo-
ventilacién por dolor u opidceos puede desen-

con enfermedad de células falciformes

Dolor agudo

Dolor crénico

Dolor vasooclusivo 6seo
Sindrome tordcico agudo
Dactilitis en manos y pies
Colecistitis
Priapismo
Dolor en hipocondrio derecho

Secuestro esplénico

Tomada de Division of Blood Diseases and Resources®.

Necrosis aséptica (avascular)
Ulceras en piernas
Avrtritis
Artropatia

Aplastamientos vertebrales



Tabla 2. Motivos de derivacion inmediata a
urgencias hospitalarias

Temperatura axilar igual o mayor de 38 °C

Dolor agudo que no se calma con: compresas calientes,
paracetamol -codeina, ibuprofeno, hidratacién y reposo
en cama

Hinchazén de las manos o pies

Sinfomas respiratorios: tos, dolor torécico, dificultad
respiratoria

Dolor abdominal importante o aumento del bazo

Algl',ln sintoma neuro|6gico: adormecimiento, vémitos,
dificultad para hablar o caminar, convulsiones, cambio
en el comportamiento, cefalea intensa, mareo

Aumento de la palidez, fatiga o somnolencia,
irritabilidad

Priapismo > 2 h de persistencia

Deshidratacién (por vémitos, diarrea u otras causas)

Tomada de Cela®.

cadenar un STA2, También se ha encontrado
una asociacién con asma'®.

Aunque el cuadro clinico inicialmente sea leve
se recomienda siempre ingreso hospitalario,

por la posibilidad de complicarse®.

Fiebre

Dado que en la ECF en sus formas HbSS
y HbS-Betalasemia, la disfuncién esplénica
se inicia en los primeros meses de la vida,
el riesgo de presentar una septicemia o me-
ningitis por neumococo o algun otro germen
capsulado es muy elevada, por lo que en caso
de presentar fiebre, principalmente > 38,5
°C habrd que hacer una valoracién urgente
del nifio, practicar analitica con hemograma
y hemocultivo (cultivo LCR y otros, segin
sospecha) y sin esperar resultados iniciar
tratamiento antibiético con una cefalospori-
na de 2.2-3.2 generacién por via parenteral’.
Cuando se prevea que pueda no requerir
ingreso, se puede administrar ceftriaxona
intramuscular y revalorar posteriormente.
La constatacién de un foco de infeccién (por
ejemplo, nasofaringitis u otitis media) no
exime de administrar antibidticos parentera-
les de forma urgente. Ante todo cuadro fe-
bril habrd que descartar otras complicaciones
de ECF como el STA, el secuestro esplénico
y la crisis apldsica’®.

Anemia aguda

La exacerbacién aguda de la anemia es defi-
nida como un descenso brusco de la Hb de al
menos 2 g/dl desde el nivel basal. Las causas
mis frecuentes son: el secuestro esplénico, la
anemia apldsica transitoria y la hiperhemolisis
generalmente asociada a una crisis VO o a
una infeccién grave.
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El secuestro esplénico se define por el atrapa-
miento ripido de hematies por el bazo, que
produce una esplenomegalia brusca, disminu-
cién de la Hb y a menudo de las plaquetas y en
ocasiones una hipovolemia importante. Tanto
esta como el empeoramiento de la anemia
pueden ser causa de muerte. Se asocia a reticu-
locitosis. Ocurre cuando el bazo todavia tiene
funcidn, es decir, por debajo de los 6 afios en
nifios con HbSS o HbS Betalasemia, pero pue-
de ocurrir en nifios mayores en caso de HbSC
o de tratamiento con hidroxiurea. El trata-
miento urgente requiere transfusion o exangui-
notransfusién. Tiene tendencia a recurrir.

La anemia apldsica transitoria se produce por
la supresién parcial o total de la eritropoyesis,
con disminucién de la Hb y de los reticuloci-
tos (< 1% o < 10*/pl). La causa mds comun es
la infeccién por parvovirus B19. La reticulo-
penia se inicia a los 5 dias de la exposicién y
se prolonga por 7-10 dias. El exantema cutd-
neo suele estar ausente. La mayoria requieren
transfusiones>>12,

La infeccién por parvovirus B19 también se
ha asociado a crisis VO, dolor, necrosis de
médula 6sea, sindrome tordcico agudo y acci-

dente vascular cerebral agudo (AVCA)>1718,

Accidente vascular cerebral agudo

La hemolisis intravascular crénica que se pro-
duce en los pacientes con ECF es la causa de
la vasculopatia que presentan. La afectacion
de los vasos cerebrales predispone a que se
produzcan cuadros agudos por VO (isquemia-
infarto) o por hemorragia. Los primeros son
mis frecuentes en la infancia, principalmente
entre los 2 y los 10 afios. E1 AVCA se define
por la sintomatologia neurolégica aguda (he-
miparesia’hemianestesia, déficit visual, afasia,
pardlisis de algin par craneal, convulsiones,
cambios del comportamiento, etc.) que per-
siste > 24 h y los estudios de neuroimagen
muestran anomalias vasculares o parenquima-
tosas. Los episodios que duran menos de 24 h
se consideran ataques isquémicos transitorios,
pero si hay lesiones en la neuroimagen tipo
isquemia o hemorragia se consideran AVCA.
El tratamiento es urgente y precisa practicarse
exanguinotransfusién parcial o transfusién
simple con el objetivo de reducir la HbS a <
20%. Se precisa cirugia en caso de aneurisma
sangrante. Después de uno de estos episodios
hay que incluir al paciente en un programa
hipertransfusional para mantener la HbS pre-
transfusional < 30% hasta los 18 afios®. La
recurrencia sin tratamiento es muy alta. El
riesgo de aparicién es mayor en pacientes con
velocidades en la arteria cerebral media por
ecografia-Doppler transcraneal > 200 cm/s,
por este motivo se aconseja como prevencion
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Complicaciones agudas
La manifestacioén clinica
caracteristica de la ECF
es el episodio doloroso.
Los cuadros VO 6seos
son los mas frecuentes.
Si no hay signos de
alarma, el dolor puede
ser tratado en el domicilio
y si no cede o empeora,
acudir a urgencias.

El sindrome toracico
agudo es un nuevo
infiltrado pulmonar (no
indicativo de atelectasia),
que afecta como minimo
a un segmento completo
del pulmodn, asociado

a fiebre y/o sintomas
respiratorios.

La disfuncién esplénica
se inicia en los primeros
meses de la vida, el
riesgo de presentar una
septicemia o meningitis
por neumococo o algun
otro germen capsulado
es muy elevada, por lo
que en caso de presentar
fiebre, principalmente >
38,5 °C habra que hacer
una valoracion urgente
del nifo.

La anemia aguda es el
descenso brusco de

la hemoglobina de al
menos 2 g/dl desde

el nivel basal. Las
causas mas frecuentes
son: el secuestro
esplénico, la anemia
aplasica transitoria y la
hiperemolisis.
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El accidente vascular
cerebral se define por la
sintomatologia neurolégica
aguda que persiste

> 24 h vy los estudios de
neuroimagen muestran
anomalias vasculares o
parenquimatosas. El riesgo
de aparicién es mayor en
pacientes con aumento

de la velocidad del flujo

en arteria cerebral media
por ecografia Doppler
transcraneal.

El priapismo es una
ereccién dolorosa y
prolongada.

Complicaciones crénicas
de la enfermedad

La hipostenuria es el
problema que se presenta
mas precozmente y
conlleva riesgo de
deshidratacion; asi
mismo, colelitiasis,
retinopatia proliferativa,
osteoporosis y osteopenia,
osteonecrosis de cabeza
femoral o humeral, Ulceras
crénicas dolorosas en
piernas, infartos silentes
cerebrales, retraso en

el crecimiento y en la
maduracioén sexual,
hipertensién pulmonar que
puede aparecer ya en la
infancia y cardiomegalia
por la anemia.

| 2
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realizar periédicamente esta exploracién y si
se observa alteracién persistente iniciar trans-

fusiones periédicas, con lo que se ha demos-
trado reducir el ACVA en un 90%'2.

Priapismo

Se define como una ereccién dolorosa y pro-
longada con o sin estimulacién sexual. Es un
problema frecuente en la ECF, por VO en
la circulacién peneana. Se presenta de 2 for-
mas, como episodios repetidos de menos de
2-4 h de duracién (més frecuente en nifios
prepuberales) que pueden provocar un cua-
dro grave, que es el episodio que dura mds
de 2-4 h (mas frecuente en nifios puberales
y jovenes) y que de no tratarlo a tiempo con-
duce a la impotencia. Los casos graves son
una urgencia médica. Los episodios transi-
torios se tratardn en el domicilio con ingesta
hidrica, analgésicos, intentar orinar, realizar
ejercicio moderado y/o ducharse o bafarse.
Si no ceden y duran mds de 2 h han de acu-
dir a urgencias. Si estos episodios se repiten
con frecuencia (= 2 en un mes o = 4 en un
afio) puede plantearse tratamiento preventi-
vo con alfaadrenérgicos®?.

Complicaciones
cronicas de la
enfermedad de c¢élulas
falciformes!3-5:8-10

— Renales. La hipostenuria es el problema que
se presenta mds precozmente, en los primeros
afios de la vida. Es habitual la nicturia, que en
los nifios a menudo provoca enuresis noctur-
na. La diuresis elevada va a provocar un au-
mento de la necesidad de liquidos, haciendo
mis proclives a los nifios a la deshidratacién,
con el peligro que esta provoque una crisis
VO. Otros problemas renales son la protei-
nuria, la hematuria, la necrosis papilar o la
insuficiencia renal aguda o crénica.

— Oculares. La lesién mds importante es la
retinopatia proliferativa que puede conducir
a la pérdida visual. Un traumatismo ocular
en enfermo o portador de HbS puede causar
sangrado en la cdmara anterior que constituye
una urgencia oftalmoldgica en estos pacien-
tes, debido a la dificultad en eliminar los
hematies.

— Biliares y hepdticas. Cabe destacar la litiasis
y el barro biliar, presentes en un 10% de casos
en HbSS y HbS Betalasemia en menores de
10 afios y hasta un 30% en adolescentes.

— Osteoarticulares. La hiperplasia de médula
6sea que se produce por la gran produccién
de hematies se traduce en osteoporosis y os-

teopenia con riesgo aumentado de fracturas.
La osteonecrosis de cabeza femoral o humeral
por VO puede dejar secuelas permanentes.
Las tlceras crénicas dolorosas en piernas y di-
ficiles de tratar son otro de los problemas.

— Cerebrales. Un 20% de los nifios tienen in-
fartos silentes que se han relacionado con pro-
blemas neurocognitivos, y riesgo de AVCA.
Los déficit neurocognitivos pueden ser de-
bidos en parte a la anemia y a la hipoxia.
Pueden desarrollar aneurismas cerebrales y
sindrome de moya-moya.

— Endocrinoldgicas. Los pacientes con ECF
frecuentemente presentan un retraso en el
crecimiento y en la maduracién sexual que
suele normalizarse. Puede ser necesario reali-
zar estudio si el retraso es marcado.

— Pulmonares. La hipertensién pulmonar pue-
de aparecer ya en la infancia. Se asocia a la
hemdlisis intravascular crénica. Hay factores
de riesgo que predisponen a ella como el sin-
drome de apnea/hipopnea del suefio, que hay
que buscar y tratar.

— Cardiovasculares. Es frecuente hallar una
cardiomegalia por la anemia importante, asi
como que presenten un soplo sistélico y un
latido hipercinético. Tienen una hipertensién
arterial relativa, su nivel de presién arterial es
mayor del esperado por su grado de anemia.

Terapias especificas
para la enfermedad
grave

Un 10% de los nifios con ECF tienen compli-
caciones graves, ya sea por los episodios dolo-
rosos repetidos o por evidencia clinica o por
Doppler transcraneal de vasculopatia cerebral.
En estos casos y segin las circunstancias se
pueden proponer los siguientes tratamientos:
hidroxiurea, transfusiones crénicas o trasplan-
te de progenitores hematopoyéticos'

— Hidroxiurea. Aumenta la HbF con lo que
disminuye la polimerizacién de la HbS. Ade-
mis tiene otros beneficios como disminuir
el numero y la activacién de los leucocitos,
disminuir la adhesividad de las células san-
guineas a las células endoteliales y aumentar
la produccién de 6xido nitrico. Se recomienda
para prevenir la recurrencia de episodios do-
lorosos, de STA grave o recurrente, o de otras
complicaciones VO graves*?7.

— Transfusiones crénicas. Con el objetivo de
mantener la HbS < 30% y de esta manera
evitar la falciformacién. Se puede hacer me-
diante transfusiones simples o con exangui-
notransfusion. En este caso el aumento del



hematocrito es menor y se produce menos
acumulacién de hierro.

La principal indicacién es evitar el episodio
de AVCA, o su recurrencia’®?. También se
usa en nifios < 5 aflos con secuestro espléni-
co recurrente, en espera de esplenectomia o
cuando no funciona la hidroxiurea'?.

— Trasplante de progenitores hematopoyéticos.
Es €l tnico tratamiento curativo de la enfer-
medad. La fuente de las células es la médula
6sea o la sangre del cordén umbilical de un
hermano HLA idéntico. Aunque los resul-
tados son satisfactorios, no estd exento de
morbimortalidad!?%,

Diagnostico

Se realiza mediante estudio de Hb. Las téc-
nicas més frecuentemente usadas son la elec-
troforesis de Hb en medio 4cido y alcalino,
y la cromatografia liquida de alta resolucién
(HPLC). Para el diagnéstico definitivo en
ocasiones, principalmente en los primeros me-
ses de vida, en que la HbBF estd elevada, serd
necesario realizar un estudio a los padres o bien
estudios moleculares méds complejos al nifio®.
Es importante cuantificar las HbA, y F.

Desde que se demostré que el tratamiento
preventivo con penicilina desde los prime-
ros meses de vida disminuia la morbilidad
de los pacientes afectados de AF*, cobré
sentido el cribado neonatal para detectarlos
precozmente. En paises con elevada presencia
multirracial, se ha demostrado que la ECF
es la alteracién mds frecuente detectada por
este cribado. En Espafia, en la tnica comu-
nidad, la de Madrid, donde se realiza cribado
universal desde el afio 2003, los datos mues-
tran asimismo que es la alteracién genética
mis frecuente (1/6.156 enfermos y 1/259
portadores)*®. En Catalufia en un estudio de
cribado neonatal se encontré en 1/475 ane-
mia falciforme en poblacién de riesgo (con un
11,6% de poblacién de raza negra)®.

Dado que en nuestro pais, a excepcién de
la comunidad comentada y de algunos hos-
pitales con dreas de referencia con elevada
poblacién inmigrante de raza negra, no se
realiza cribado neonatal ni universal ni dirigi-
do, el diagnéstico deberia hacerlo el pediatra
de primaria, por antecedentes familiares, o
por cribado dirigido a nifios de familias con
ancestros de Africa del norte y subsahariana,
Caribe, América Central y del Sur, Oriente
Medio o India o por sintomatologia compati-
ble, en los primeros meses de vida.

Una vez realizado el diagnéstico hay que
iniciar medidas preventivas y educativas,
idealmente a los 2 meses de vida, y derivar
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al paciente al servicio de pediatria del hospi-
tal mds cercano, mejor si dispone de servicio
de hematologia pediatrica, pero aunque no
disponga de él, es importante que conoz-
ca al paciente y que haga de enlace con el
hospital terciario que deberia disponer de
un equipo multidisciplinario para atender la
enfermedad crénica y los problemas agudos
graves.

Equipo de pediatria
de atencién primaria

Tiene un papel importante en las cuestiones
siguientes.

Educacién al paciente y a su familia

La educacién a la familia, y progresivamente
seguin la edad del paciente, es un aspecto
importante del cuidado de estos enfermos.
Ira dirigida a explicar el origen genético de la
enfermedad (posibilidad de tener otros hijos
afectados o portadores, diagnéstico prenatal
en futuros embarazos), fisiopatologia basica
de la ECF y variabilidad del curso clinico®'¢,
concienciar de lo que significa una enfer-
medad crénica y de la necesidad de seguir
controles mds frecuentes que los nifios sanos
y de recibir tratamiento preventivo aunque
aparentemente estén bien.

Procurar que tengan una alimentacién correc-
ta, una hidratacién suficiente para sus necesi-
dades aumentadas y una buena higiene den-
tal serdn otros de los objetivos que se deben
conseguir. La enuresis nocturna, frecuente en
estos pacientes, no debe llevar a recomendar
una menor ingesta de liquidos antes de acos-
tarse®.

Habrd que educar también sobre la nece-
sidad de acudir urgentemente a un centro
hospitalario cuando ocurra algin problema
intercurrente potencialmente grave, ensefian-
do a reconocer los signos de alarma (tabla 2).
Se adiestrard en el uso del termémetro y en
palpar el bazo (para reconocer su aumento
brusco)’.

Tanto en la historia clinica del paciente como
en su carné de salud, se consignard claramen-
te la enfermedad, la Hb y saturaciéon de O,
basales, el tamafio del bazo y el tratamiento
que recibe y se adjuntardn unas hojas con
recomendaciones® acerca de cémo tratar los
problemas agudos y se les aconsejard que
siempre que acudan a un centro sanitario para
consulta lo lleven consigo y lo muestren.

Medidas preventivas
Todos los nifios afectados de HbSS¥, y de
SPe-talasemia deberfan recibir penicilina V
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Lectura rapida
v

Terapias especificas
para la enfermedad
grave

Un 10% de los nifios
con ECF tienen
complicaciones graves,
segun el cuadro clinico
se pueden proponer los
siguientes tratamientos:
hidroxiurea, transfusiones
crénicas o trasplante
de progenitores
hematopoyéticos.

Diagnéstico

Se solicitara estudio de
hemoglobinas en cribado
neonatal o bien por
antecedentes familiares,
o por sintomatologia
compatible o en cribado
dirigido a nifos de
familias con ancestros
de Africa del norte y
subsahariana, Caribe,
América Central y del Sur,
Oriente Medio o India, en
los primeros meses de
vida.

Una vez realizado

el diagnéstico hay

que iniciar medidas
preventivas y educativas,
idealmente a los 2 meses
de vida.

Equipo de pediatria de
atencién primaria
Tiene un papel
importante en las
siguientes cuestiones:
educacion al paciente

y a su familia, acerca
del origen genético de
la enfermedad, de sus
caracteristicas y de la
necesidad aumentada
de liquidos. Habra que
ensefar a reconocer los
signos de alarma, a usar
el termdmetro y a palpar
el bazo. A valorar el dolor
y a tratarlo.

An Pediatr Contin. 2011;9(6):339-46 343



AcTUuALIZACION

Control de los pacientes con drepanocitosis en atencién primaria

R. Teixidor Feliu

Lectura rapida
v

Medidas preventivas
Todos los nifios deben
recibir penicilina oral
desde los 2 meses de
vida o el momento del
diagnéstico hasta por

lo menos los 5 anos
mas vacunacion del
neumococo, tanto la
conjugada como la
23-valente, la vacuna de
la varicela y la de la gripe
anual, ademas de las
vacunas del calendario.
Se recomienda
administrar acido félico
periédicamente y vigilar la
deficiencia de cinc.

Se aconsejara evitar el
frio y el calor excesivos,
la deshidratacion y el
ejercicio intenso.

Coordinacion

Para el control y
tratamiento de estos
pacientes se precisa de un
equipo multidisciplinario
que incluya profesionales
de todos los niveles
asistenciales.
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potdsica desde los 2 meses de vida hasta por
lo menos los 5 afios, que ha demostrado dis-
minuir el riesgo de sepsis por neumococo en
estos pacientes en un 84%. No hay evidencia
de que este tratamiento suponga un beneficio
clinico pasado este tiempo®2. En menores de
3 afios la dosis es de 125 mg/12 h y en ma-
yores si pesan menos de 25 kg: 250 mg/12 h;
y si pesan mds de 25 kg: 400 mg/12 h*. Es
obligatorio seguir con el tratamiento inde-
finidamente en caso de esplenectomizados
quirurgicos o de infecciones repetidas por
neumococo. La administracién de penicilina
en HbSC y HbS B+talasemia es controverti-
da*, pero se aconseja darla®*.

Dentro de la profilaxis infecciosa estdn las
vacunas. Se recomiendan las habituales

(DTP/IPV/Hib/MCC/hepB/triple virica),

mds vacunacién del neumococo (por la as-
plenia funcional), tanto la conjugada como
la 23-valente (tablas 3 y 4), la vacuna de la
varicela y la de la gripe anual. Dada la posi-
bilidad que vayan a viajar al pais de origen de
los padres, es recomendable vacunar también
de hepatitis A.

Se recomienda administrar dcido félico 1
mg/dia o bien 5 mg/dia (Acfol®: 1 compri-
mido 5 mg) durante un mes, cada 3 meses’.
Reduce el riesgo de aplasia de médula ésea.
Puede obviarse su administracién si hay una
dieta variada rica en verdura y fruta fres-
Ca35’36.

No se recomienda suplementar con hierro,
a menos que no se demuestre su deficien-
cia, ya que los afectados de ECF acumulan
mis hierro de lo normal. Si hay microcitosis

Tabla 3. Pauta de vacunacion contra neumococo en nifios no vacunados

Producto Edad 1.2dosis  Serie primaria Dosis de recuerdo
VCNI13 2-6 meses 3 dosis separadas de 6-8 1 entre 11 y 15 meses
semanas
7-11 meses 2 dosis separadas de 6-8 1 en segundo afio de vida
semanas
> 12 meses 2 dosis separadas de 6-8 -
semanas
VNP23  >24 meses 1 dosis separada de VCN13 1 dosis de 3-5 afos después 1.2

minimo 6-8 semanas

dosis de VNP23e

VCNI13: vacuna antineumocécica conjugada 13-valente.; VNP23: vacuna antineumocécica polisacérida 23-valente.
°Hay guias que recomiendan un recuerdo de VNP23 cada 3-5 afios*!

Tomada de Cela® y Division of Blood Diseases and Resources®.

Tabla 4. Pauta de vacunacion contra neumococo en nivios parcialmente vacunados®

Edad Dosis previas Recomendaciones
1223 m Serie primaria VCN13 2 dosis de VCN separadas de 6-8 s
incompleta
> 24 meses 4 dosis de VCN13 1.2 dosis de VNP23 separada minimo 6-8 s de

Incompleta vacunacién

VCN13

1 dosis de VNP23

> 5 afos 2 dosis de VNP23

1 dosis de VNP23

VCN13. 2.2 dosis de VNP23 3-5 afios después

de la 1.2 dosis

1 dosis de VCN13; 1.2 dosis de VNP23
separada minimo 6-8 semanas de VCN13; 2.2
dosis de VNP23 3-5 afios después de la 1.2
dosis

2 dosis de VCN13 separadas 6-8 semanas. 2.°

dosis de VNP23 separada 6-8 semanas de la
dltima de PCV13¢

1 dosis de VCN13 > 8 semanas de oltima
VNP23

1 dosis de VCN13; 2.2 dosis de VNP23, 6-8
semanas después de VCN13¢

VCN13: vacuna antineumocécica conjugada 13-valente.; VNP23: vacuna antineumocécica polisacérida 23-valente.
“Existe la duda de que la primera dosis de VNP23 antes de la VCN13 pueda no ser inmunégena en estos enfermos, por lo

que no se recomienda esperar 3-5 afios de la vacuna anterior.
Tomada de Cela® y Division of Blood Diseases and Resources?®.



inexplicada, en ausencia de betatalasemia,
hay que hacer un estudio genético para alfa-
talasemia’.

Vigilar la deficiencia de cinc y tratarla si
ocurre’”,

Hay ademads una serie de medidas cuyo objeti-
VO es no exponerse a situaciones que favorezcan
las crisis VO: evitar el frio y el calor excesivos,
la deshidratacién, el ejercicio intenso y subir a
alturas superiores a 2.000 m (tabla 5).

El equipo de primaria deberd velar por el
cumplimiento del o de los tratamientos y de
la comprensién de las medidas preventivas.

Tratamiento del dolor

Habra que ensefiar a las familias a valorar los
sindromes dolorosos, a dar importancia al
dolor, a aprender a valorar su intensidad, a
iniciar pronto el tratamiento en el domicilio
y si no hay respuesta o presencia de signos de
alarma concomitantes, a acudir a un servicio
de urgencias hospitalario.

Si son visitados en atencién primaria, usar
escalas para valoracién del dolor®.

El tratamiento domiciliario consiste en me-
didas generales como calor local, si el nifio
puede localizar el dolor, hidratacién oral,
reposo en cama, masajes, distraccién y en
tratamiento médico. Para dolor de inten-
sidad leve se puede usar: paracetamol a 15
mg/kg/6 h por via rectal o 15-20 mg/kg/4 h
v.0. y/o ibuprofeno a 5-10 mg/kg/6 h v.o.,
principalmente si hay signos inflamatorios.
En caso de que sea de intensidad moderada
se puede usar codeina a 1 mg/kg/6 h (maxi-
mo 60 mg/6 h) administrada conjuntamente
con el paracetamol y siempre usando prepa-
rados no combinados (por insuficiente dosis
de codeina). En nifios > 6 afios podria usarse
el ketorolaco (méximo 2-3 dias) a 1 mg/kg/
dia en 3-4 dosis’.

Coordinacién

Dado que estos pacientes son complejos y
precisan como se ha comentado de un equi-
po multidisciplinario que los atienda, desde
atencién primaria habrd que coordinarse
con el equipo del hospital de referencia,
que a su vez puede coordinarse con un nivel
superior y decidir, segin la sintomatologia
que manifieste un determinado paciente,
los controles que se hacen en cada nivel
asistencial. Es importante desde primaria
recordar a las familias las distintas visitas
programadas. Habria que minimizar los
desplazamientos a zonas alejadas, que a
menudo acaban en desercién, disminuyen-
do el numero de visitas a las indispensables,
aprovechando para hacer las exploraciones
peridédicas el mismo dia.
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Tabla 5. Medidas preventivas

Penicilina V potésica desde los 2 meses de vida:

< 3 afios: 125 mg/12 h;
> 3 afios: 250 mg/12 h si peso < 25 kg y 400
mg/12 h si peso > 25 kg

Acido félico: Acfol® 5 mg: 1 comp./dia por 1 mes cada
3 meses o alimentacién variada rica en verduras y fruta
fresca

Vigilar deficiencia de cinc

Evitar el frio abrigéndose bien y evitar inmersiones en
agua fria

Evitar el calor y la deshidratacién, como por ejemplo ir a
la playa en horas de sol fuerte

Recomendar ejercicio suave-moderado, nunca infenso y
siempre tomando abundantes liquidos

Educar frente a los efectos adversos del u|coho|, tabaco
y drogas
Evitar si es posible subir a alturas superiores a 2.000 m

Evitar viajar en aviones no presurizados en alturas
superiores a 4.500 m

Tomada de Hanifin y Rajka®.

Dada la cronicidad de la enfermedad y lo que pue-
de suponer de recursos econémicos para la familia
y de impacto psicoldgico en el paciente y su fami-
lia, habra que coordinarse también con los servicios
sociales y psicoldgicos de atencién primaria.
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