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Deteccion precoz neonatal de anemia
falciforme y otras hemoglobinopatias
en la comunidad auténoma de Madrid.

Estudio piloto
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Objetivo

Conocer la incidencia de anemia falciforme y otras he-
moglobinopatias en la poblaciéon neonatal de la comuni-
dad de Madrid y determinar la necesidad de realizar su cri-
bado neonatal.

Métodos

El estudio se realiza sobre el mismo espécimen de san-
gre seca impregnada en papel, que se utiliza para la detec-
cion precoz de hipotiroidismo congénito e hiperplasia su-
prarrenal congénita.

Se han incluido especimenes de sangre de recién naci-
dos, procedentes de todos los hospitales piiblicos y priva-
dos del ambito de la comunidad de Madrid (CAM). El estu-
dio se ha realizado de forma universal. La deteccion de
variantes de hemoglobina se lleva a cabo mediante cro-
matografia liquida de alta resolucién (HPLC). El sistema
automatico VARIANT separa e identifica las hemoglobinas
F, Alc, A, S, C, E/A2 y D. La presencia de variantes se con-
firma con cromatografias especificas para betatalasemia
(intercambio i6nico) y cadenas de globina (fase reversa),
con gradientes mas expandidos.

Resultados

Se han analizado un total de 29.253 especimenes de san-
gre y se han detectado 98 casos con alguna variante de he-
moglobina, con una incidencia global de 1/299, cinco de
ellos fueron diagnosticados de anemia falciforme (HbFS y
HbFSRtal), con una incidencia de 1/5.851 y 71 casos con
rasgo falciforme, con una incidencia de 1/412.

Conclusiones

Los resultados obtenidos reflejan la necesidad de incluir
la deteccion de anemia falciforme dentro del programa de
cribado neonatal de la comunidad de Madrid.
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EARLY DETECTION OF SICKLE CELL ANEMIA
AND OTHER HEMOGLOBINOPATHIES
IN NEONATES IN THE AUTONOMOUS
COMMUNITY OF MADRID. A PILOT STUDY

Objective

To determine the incidence of sickle cell anemia and
other hemoglobinopathies in the neonatal population of
the Autonomous Community of Madrid and to determine
the need for a screening program.

Methods

The study was performed with the same blood spot spec-
imen dried on filter paper used for congenital hypothy-
roidism and congenital adrenal hyperplasia screening. All
neonates born in the public and private hospitals of the
Autonomous Community of Madrid were included and uni-
versal-type screening was performed. High-performance
liquid chromatography (HPLC) was used to detect variant
hemoglobins. The variant automated system was used to
separate and identify hemoglobin F, Alc, A, S, C, A2/E and
D. To confirm variant hemoglobins, specific HPLC for
B-thalassemia (ion exchange) and globin chains (reversed
phase) with a more expanded gradient were used.

Results

A total of 29 253 specimens were screened and 98 cases
of variant hemoglobins were detected. The overall inci-
dence was 1/299. There were five cases of sickle cell dis-
ease (HbFS and HbFS(tal), with an incidence of 1/5.851,
and 71 cases of sickle cell traits (1/412).
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Conclusions

These results confirm the need to include screening for
sickle cell disease and other hemoglobinopathies in our
neonatal program.

Key words:
Sickle cell anemia. Hemoglobinopathies. Neonatal
screening.

INTRODUCCION

Las hemoglobinopatias constituyen un amplio grupo
de enfermedades genéticas, causantes de un alto grado de
morbimortalidad. Se producen como consecuencia de al-
teraciones cualitativas de la molécula de globina, dando
lugar a las hemoglobinopatias estructurales o bien por
alteraciones cuantitativas, lo que provoca talasemias. Pue-
de ocurrir que ambas alteraciones coexistan, produciendo
lo que se conoce como hemoglobinopatias talasémicas!?.

Las hemoglobinopatias representan uno de los mayores
problemas de salud en Estados Unidos y constituyen el
error congénito mas comun en algunas poblaciones pro-
cedentes de Africa, drea mediterrinea, Asia, Caribe, Amé-
rica Central y América del Sur3.

La deteccion precoz de anemia falciforme y otras he-
moglobinopatias, hasta hace unos afos, sélo se incluia en
los programas de cribado neonatal en aquellos paises
cuya poblacién de cobertura estaba constituida por diver-
sas etnias pertenecientes a grupos de riesgo de padecer
alguna hemoglobinopatia®®,

Sin embargo, la idea clasica de la distribucion y proce-
dencia de los diferentes tipos de hemoglobinopatias,
(anemia falciforme en raza negra y betatalasemia en raza
con antecedentes mediterrineos) estd cambiando. El mo-
vimiento poblacional a lo largo del mundo y su estable-
cimiento en paises diferentes al de origen estd teniendo
como consecuencia la aparicién de nuevos fenotipos y
patologias, mds o menos graves, que representan un im-
portante problemas de salud en zonas geograficas donde
tradicionalmente no existian’.

La deteccién precoz de hemoglobinopatias se ha ido
incorporando como parte de los programas de cribado
neonatal en algunos paises en los que la incidencia de he-
moglobinopatias comienza a constituir un problema de
salud publica, como Reino Unido®, Francia®! y Bélgica'l,

Otros paises como Portugal!? o Argentina'3 han realiza-
do estudios para conocer las variantes de hemoglobina
mas frecuentes en su poblacion residente. La realizacion
de estudios poblacionales multirraciales, esta dando lugar
al conocimiento de nuevas variantes de hemoglobina no
descritas anteriormente!4, asi como a nuevas distribucio-
nes geogrificas!>10,

El objetivo principal de estos programas es identificar
aquellos recién nacidos afectados de una hemoglobino-
patia clinicamente grave, como la anemia falciforme y la
talasemia major y evitar en lo posible la morbimortalidad
que se produce en estos pacientes.

En Espafa, en 1997 nuestro grupo realiz6 un estudio
preliminar!’, dentro del programa de deteccion precoz de
la comunidad de Madrid, con objeto de conocer la posi-
ble incidencia de hemoglobinopatias en nuestra drea de
cobertura. Los resultados obtenidos, aunque muy preli-
minares, arrojaron una incidencia de portadores de he-
moglobina falciforme muy superior a la esperada en
nuestra poblacion. Basados en estos datos, llevamos a
cabo el primer estudio piloto poblacional, para la detec-
cién precoz neonatal de hemoglobinopatias, objeto de
este trabajo.

MATERIAL Y METODOS

La deteccién precoz de hemoglobinopatias se realiza
utilizando el mismo espécimen de sangre capilar que se
obtiene por puncion del talén del recién nacido para la
deteccion precoz de hipotiroidismo congénito e hiperpla-
sia suprarrenal congénita.

Obtencion del espécimen

La extraccién sanguinea se realiza en todas las mater-
nidades publicas y privadas de la comunidad de Madrid,
a partir de las primeras 48 h de vida del recién nacido.
La sangre se recoge sobre papel de filtro Schleicher y
Schuell n?® 2992, de acuerdo con los procedimientos es-
tablecidos'®. Las tarjetas impregnadas con el espécimen
de sangre son remitidas al laboratorio para su anilisis.

Sujetos

Se han incluido en el estudio un total de 29.253 recién
nacidos. Las tarjetas que contienen el espécimen de san-
gre se seleccionan de forma aleatoria entre todas las que
llegan al laboratorio, durante un afio (1999-2000). El tni-
co criterio de inclusion en el estudio fue tener realizado,
previamente, el analisis para el cribado de hipotiroidis-
mo congénito e hiperplasia suprarrenal congénita.

Procedimiento

Una vez finalizadas las pruebas de cribado neonatal,
se seleccionan las tarjetas correspondientes y se taladra
un disco de 3 mm de didmetro de la sangre sobrante, me-
diante un cortador automatico, depositandolo sobre una
microplaca de 96 pocillos.

Se anade 250 wl de agua desionizada y se agita duran-
te 30 min, en agitador horizontal a temperatura ambiente,
hasta liberar la hemoglobina. La placa se introduce en el
inyector automatico y se inyectan 5 pl del eluato en la co-
lumna para realizar la cromatografia.

Andlisis de variantes de hemoglobina

La separacion de las variantes de hemoglobina se lleva
a cabo mediante cromatografia liquida de alta resolu-
cion (HPLO), utilizando el sistema automatico VARIANT
(Bio-Rad), especialmente disenado para especimenes de
sangre neonatal impregnada sobre papel'®20,
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En primer lugar, y como método inicial de cribado, se
realiza una cromatografia (sickle cell), con columna de in-
tercambio catiénico y un gradiente preprogramado que
va incrementando la fuerza idnica de la fase maovil, sien-
do capaz de separar las variantes de hemoglobina exis-
tentes. Aquellas mas fuertemente unidas a la columna
eluyen mis tarde. El tiempo de retencion, caracteristico
de cada variante de hemoglobina, es el tiempo que trans-
curre desde que se inyecta la muestra hasta que se obtie-
ne el punto maximo de cada pico. La deteccion se reali-
za con un espectrofotometro a una longitud de onda de
415/690 nm. Los cambios de absorbancia producida con
respecto al tiempo de retencion dardn lugar al cromato-
grama. El tiempo total de esta cromatografia es de 3 min.
Este método es capaz de separar e identificar las variantes
de hemoglobina (Hb) siguientes: fetal (F), glicohemoglo-
bina (Alc), adulto (A), A2/E, falciforme (S), Cy D.

Todas aquellas muestras con sospecha de presentar al-
guna variante, se someten para confirmacion, a una se-
gunda cromatografia de intercambio i6nico con un gra-
diente mis expandido, en el que se aumenta el tiempo
de cromatografia a 18 min, lo que redunda en una ma-
yor resolucién entre las posibles variantes solapadas.

Como método de confirmacion adicional se lleva a
cabo el anilisis de las cadenas de globina. Esta cromato-
grafia requiere columna de fase reversa y detector ultra-
violeta. El tiempo de cromatografia es de 50 min. Este
método es capaz de separar el grupo hemo, y las cadenas
beta-A, delta, alfa, G gamma, A gamma y A gamma T.

En aquellas muestras en que se sospecha una betatala-
semia se realiza una cromatografia especifica para la
cuantificacién de hemoglobina Fy A2%!, con un gradien-
te més extendido que el primer método de cribado (sickle
cell). La separacion se lleva a cabo en un tiempo de
6 min.

Control de calidad interno

En todas las microplacas se procesan dos controles de
calidad interno, que contienen distintas variantes de he-
moglobina. El control 1 (C1) esta constituido por hemo-
globinas F, A, A2/E, Sy el control 2 (C2) por hemoglobi-
na F, A, D, C. Ambos controles se colocan al principio y
final de la microplaca, y se utilizan para el calculo de la
imprecision intra e interandlisis.

TABLA 1. Media y mediana del porcentaje
de hemoglobina fetal y hemoglobina adulto
y porcentajes obtenidos a los distintos
percentiles

Percentil

Hemoglobina Media Mediana

2,5 5 95 975

Fetal 59,3 595 514 5293 651 659
Adulto 14,8 14,2 70 81 233 254
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Evaluacion externa de la calidad

Para asegurar la garantia de la calidad, durante el estu-
dio piloto, se someti6 el procedimiento al control de cali-
dad externo proporcionado por los Centers for Diseases
Control (CDC) de Atlanta (EE.UU.). Trimestralmente se re-
ciben 5 especimenes anénimos de sangre impregnada
en papel, que se procesan como una muestra. El informe
del resultado debe incluir el fenotipo y el diagnéstico cli-
nico de cada una de las muestras recibidas.

Seguimiento de los casos

Los recién nacidos detectados se incluyeron en el pro-
grama de seguimiento de estas enfermedades, centraliza-
do en la seccién de oncohematologia del hospital. Todos
los procedimientos seguidos se realizaron después de ha-
ber obtenido el consentimiento informado de los padres.
El estudio fue aprobado por el Comité de Investigacion,
asi como por el Comité de Etica del Hospital General Uni-
versitario Gregorio Maranon.

RESULTADOS

La edad media a la extraccién de los especimenes de
sangre incluidos en el estudio piloto fue de 2,9 + 3,8 dias,
con un intervalo de 1-10,5 dias de vida.

Los coeficientes de variacion (%CV) intraandlisis e inter-
andlisis obtenidos para las hemoglobinas F, A, E, S, Dy C
incluidas en los controles (C1 y C2) fueron inferiores a 1y
5%, respectivamente. La tabla 1 recoge la media y la me-
diana de los porcentajes de hemoglobinas F y A, asi como
los porcentajes obtenidos para los distintos percentiles.

Se han analizado un total de 29.253 recién nacidos. El
total de casos detectados con alguna variante de hemo-
globina ha sido de 98, de los cuales 5 casos se clasifica-
ron como homozigotos para la hemoglobina falciforme
(S) con fenotipo neonatal FS, 71 casos fueron portadores
de hemoglobina S (rasgo falciforme) con fenotipo neona-
tal FAS. De los 22 casos restantes, 7 fueron portadores de
hemoglobina D con fenotipo neonatal FAD, 7 portadores
de hemoglobina C con fenotipo neonatal FAC y 2 porta-
dores de hemoglobina E con fenotipo neonatal FAE. En
3 casos se identificé el pico como una posible variante de
gamma fetal y en otros 2 se obtuvo un pico a un tiempo
de retencién de 0,91 min que no se identific6 con ningu-
na de las variantes anteriores. Por Gltimo, se detecté un
caso con betatalasemia minor a los 3 meses de vida, edad
a la que lleg6 a nuestra comunidad y se le realizé la ex-
traccion de sangre para el cribado neonatal.

La figura 1A y B recoge los cromatogramas obtenidos
con los controles C1 (FAES) y C2 (FADCO). La figura 2 co-
rresponde a un cromatograma de un recién nacido con
fenotipo neonatal normal (FA). Los cromatogramas reco-
gidos en la figura 3 muestran los distintos tipos de va-
riantes de hemoglobina detectadas. Las figuras 4A y By
S5A y B muestran los cromatogramas obtenidos con los
métodos de confirmacion (patrén y caso) correspondien-
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Figura 1. Cromatogramas obtenidos mediante cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC), para los controles

A) C1 (FAES) y B) C2 (FADC).

tes a los casos de betatalasemia minor y variante de gam-
ma fetal, respectivamente.

El total de casos detectados arroja una incidencia global
de variantes de hemoglobina de 1/299 recién nacidos
analizados, con una incidencia de anemia falciforme (fe-
notipo neonatal FS) de 1/5.851 casos analizados. La inci-
dencia obtenida para rasgo falciforme (fenotipo neonatal
FAS) ha sido de 1/412 recién nacidos analizados.

Todos los nifos detectados se remitieron a la seccion
de oncohematologia pediatrica del hospital y fueron in-
cluidos en el programa de seguimiento de estas enfer-
medades.

El pais de origen de los padres de los casos detectados
ha sido, por orden de frecuencia, Espana, Republica Do-
minicana, Guinea, Nigeria, Colombia, Congo y, por ulti-
mo, Perd, Marruecos, Ecuador, Angola, Liberia, Came-
ran, Indonesia, Ruanda y Sierra Leona.

DiscusiON

Desde que en 1910 se describiera el primer caso de un
estudiante con anemia grave cuyos eritrocitos presentaban
forma falciforme?!, hasta hoy en dia, la anemia falciforme
o drepanocitosis es el trastorno de la hemoglobina mejor
conocido, siendo ésta una de las primeras enfermedades
genéticas que se estudi6. Los nifios afectados de anemia
falciforme, son muy susceptibles a infecciones bacteria-
nas graves y presentan un alto grado de morbimortalidad
por secuestro esplénico y septicemia bacteriana??23,

El diagnéstico precoz de estas enfermedades y el trata-
miento profilactico reduce de manera significativa las
muertes asociadas a la anemia falciforme en su forma
homozigota y mejora significativamente el estado del pa-
ciente242,
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Figura 2. Andlisis de variantes de hemoglobina, obteni-
das mediante cromatografia liquida de alta re-
solucion (HPLC), de una muestra de sangre
neonatal con fenotipo neonatal normal (FA).

La anemia falciforme constituye el grupo mas frecuente
y de mayor interés clinico de las hemoglobinopatias es-
tructurales. Clinicamente la forma homozigota o anemia
falciforme con fenotipo neonatal FS, cursa con anemia
hemolitica y crisis vasooclusivas. En ella existe una he-
moglobina anormal denominada hemoglobina S, origi-
nada por una mutacion en el cromosoma 11, que provo-
ca la sustitucion en la posicion 6 de la cadena beta de
globina, del acido glutdmico por valina. Determinados
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Figura 3. Andlisis de variantes de hemoglobina, obtenidas mediante cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC), de
las muestras no normales encontradas, con los fenotipos neonatales siguientes: A) FAS (rasgo falciforme);
B) FS (homozigoto Hb faiciforme); C) FAC (heterozigoto HbC); D) FAD (heterozigoto HbD); E) FAE (heterozigoto
HDE); F) vy fetal (variante de vy fetal); G) 0,91 (variante no identificada) y H) betatalasemia minor.
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Figura 4. Cromatograma de confirmacion obtenido, mediante cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC) especifico
de hemoglobina fetal (HbF) y hemoglobina A2 (HbAZ2), donde A) calibrador y B) caso de betatalasemia minor.

factores como son el nivel de oxigeno, pH y temperatura
favorecen la polimerizacion de la hemoglobina § falcifor-
me, provocando alteraciones en la morfologia de los he-
maties (falciformacion), aumento de la viscosidad sangui-
nea e infartos en distintos 6rganos, ocasionando las
importantes manifestaciones clinicas y complicaciones ti-
picas de la anemia falciforme20. La presencia de hemo-
globina A (HbA) o hemoglobina fetal (HbF) junto a la
hemoglobina S (HbS), aumentan la solubilidad de ésta, lo
que constituye una de las bases del tratamiento. La for-

ma heterozigota, denominada rasgo falciforme, con fe-
notipo neonatal FAS, es generalmente asintomatica; sin
embargo, la enfermedad puede manifestarse en situacio-
nes de disminucion de presion parcial de oxigeno am-
biental (hipoxia por altitud, submarinismo o anestesia).
Las manifestaciones clinicas en la forma heterozigota
(cuando las hay) se refieren siempre a alteraciones vaso-
oclusivas, pudiendo afectar al rinén por microinfarto de
la médula renal (hipostenuria con hematuria) o en el caso
de dolor abdominal agudo por microinfarto esplénico.

An Pediatr 2003;58(2):146-55
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Figura 5. Cromatograma obtenido mediante cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC) (fase reversa), para la de-
teccion de cadenas de globina: A) calibradory B) variante de vy fetal (marcada con una x).

El porcentaje de mortalidad que se produce en ninos
con anemia falciforme menores de 5 afios es del orden
del 25 al 30%. La mayoria de las muertes en este grupo
se producen de forma secundaria a infecciones fatales,
secuestro esplénico o crisis aplasicas. Por ello, el Ame-
rican National Health Institute? recomendo realizar el cri-
bado neonatal de anemia falciforme y otras hemo-
globinopatias de forma universal, sin tener en cuenta el
origen étnico. La experiencia de algunos grupos de traba-
jo?% demuestra la ineficacia del cribado dirigido frente al
universal, ya que existe un porcentaje elevado de nifios
con anemia falciforme que quedan sin diagnosticar. Sin
embargo, existen grupos en Europa que propugnan rea-
lizar el cribado neonatal de anemia falciforme de forma
no universal, ofertando la deteccion exclusivamente a
aquellos recién nacidos pertenecientes a grupos de riesgo
de padecer la enfermedad!® o bien realizando la selec-
cién en el hospital de nacimiento por etnia o color®.

Dado que en los datos minimos consensuados!® que se
recogen en los programas de cribado neonatal, no figura
el pais de origen de los padres ni la etnia, el estudio pi-
loto se realizé de forma universal.

El programa de deteccion precoz neonatal de la comu-
nidad de Madrid en el momento actual alcanza una co-
bertura del 99,9 % de la poblacion de recién nacidos, lo
que ha permitido que la muestra seleccionada de forma
aleatoria para este estudio piloto sea representativa de la
poblacién.

Los métodos tradicionales de electroforesis para el cri-
bado de hemoglobinopatias, han ido sustituyéndose por
técnicas de isoelectroenfoqued! y HPLC32,

El procedimiento de HPLC (sickle cell) elegido para el
cribado inicial es un método sencillo, ripido y reprodu-
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cible, con una imprecisién intraanalisis e interandlisis
para cada variante estudiada menor del 5%. Es un siste-
ma totalmente automatico controlado por una estacion
de trabajo, capaz de conectar varios sistemas simulta-
neamente.

Los resultados del control de calidad externo (CDC) de-
mostraron la correcta asignacion del fenotipo en el 100 %
de los especimenes de control anénimos recibidos du-
rante el tiempo del estudio.

Sin embargo, cualquiera que sea el método elegido
como cribado inicial no debe utilizarse como tnica prue-
ba de deteccion, ya que, en ocasiones, puede dar lugar a
una asignacion incorrecta de fenotipo334, siendo necesa-
rio realizar métodos alternativos de confirmacién en
aquellas muestras con sospecha.

Asi, las técnicas cromatogrificas alternativas que se uti-
lizaron en este trabajo confirmaron los fenotipos iniciales
en todos los casos excepto en dos. En el primer caso re-
cogido en la figura 3F, la variante de hemoglobina an6-
mala que aparece, eluye al mismo tiempo de retencién
que la glicohemoglobina Alc. La confirmaciéon mediante
cromatografia de cadenas de hemoglobina demostro la
existencia de una variante de cadena gamma fetal, que se
recoge en la figura 5B, marcada con una x. El segundo
caso presentd inicialmente fenotipo neonatal de anemia
falciforme FS (fig. 3B) y la confirmacion demostrd que se
trataba de un caso heterozigoto compuesto con fenotipo
neonatal F S/betatalasemia.

Para evitar en lo posible la incorrecta asignacion de fe-
notipo, se disend el algoritmo de decisiones que se reco-
ge en la figura 6, en el que inicialmente se realiza la cro-
matograffa de intercambio cationico (sickle cell), sobre el
espécimen de 48 h. En aquellas muestras que presentan
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Remitir a seccion
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Figura 6. Algoritmo de decisiones seguido, para evitar asignaciones incorrectas de fenotipo. HPLC: cromatografia liquida

de alta resolucion.

un perfil sospechoso o no normal se realiza la misma cro-
matografia sobre el segundo espécimen de sangre que
se extrae al quinto dia de vida para la deteccién precoz
de hiperfenilalaninemias. Si se confirma la presencia de
una variante anomala se realizan nuevas cromatografias
por HPLC (betatalasemia, hemoglobinopatias y cadenas
de globina) que confirmen la presencia de las variantes
encontradas. Este tipo de estrategias® evita la incorrecta
asignacion de la mayorfa de las variantes menos frecuen-
tes que pueden quedar solapadas, eluyendo al mismo
tiempo de retencion en el sistema de HPLC utilizado
como cribado inicial.

Al igual que en otros programas de cribado neonatal,
hay que tener en cuenta todas las situaciones que pueden
provocar resultados erréneos. En primer lugar, las trans-
fusiones pueden producir falsos negativos, enmascarando
las posibles variantes (fig. 7B). En el caso de que fuera
necesaria una transfusion, se deberd extraer la muestra
justo antes de realizarla. Si no es asi se obtendra una nue-
va muestra pasados 3-4 meses. Por lo tanto, este dato se
consideraria como imprescindible en la ficha del recién

nacido si se incluyera en el programa el cribado neona-
tal de hemoglobinopatias.

En segundo lugar, la poblacion de prematuros, como
en otros programas de cribado neonatal, plantea proble-
mas en la deteccion de variantes pudiendo conseguir re-
sultados confusos, ya que el porcentaje de hemoglobina
A que presentan es muy bajo (HPA < 5%), por lo que se
debe de establecer un punto de corte diferente a la po-
blacién de recién nacidos a término.

En tercer lugar, dado que la edad de obtencién de la
muestra es baja (x = 2,9 dias), el porcentaje de hemoglo-
bina A2 suele ser indetectable. Por ello, en todas aquellas
muestras procedentes de recién nacidos con peso al na-
cimiento superior a 2.500 g y un porcentaje de hemoglo-
bina A inferior al 7%, se deberia reclamar una nueva ex-
traccion de sangre a partir de 15-20 dias de vida y realizar
una cromatograffa especifica para hemoglobina F y A2.

La comunidad de Madrid recibe desde hace unos anos,
a una poblacion inmigrante de procedencia geografica
muy diversa, con un alto indice de natalidad que se re-
fleja en las maternidades de los hospitales de la red sani-

An Pediatr 2003;58(2):146-55

153



Dulin Ifiguez E, et al. Deteccion precoz neonatal de anemia falciforme y otras hemoglobinopatias

154

A o
40
o
©
£
c
S
o
o
20
] A
0_
T T T T T
0 1 2 3

B
60 m
40 -
o
©
£
= 4
S
(o]
o
20 -
S
0 -
T T T T T
0 1 2 3

Figura 7. Andlisis de variantes, mediante cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC) de A) muestra procedente de
un recien nacido prematuro, y B) muestra obtenida después de transfusion.

taria de nuestra comunidad y el centro de cribado neo-
natal constata diariamente.

La incidencia obtenida de anemia falciforme (homozi-
gotos con fenotipo FS y heterozigoto compuesto con fe-
notipo betabetatalasemia), es superior a la encontrada
para otras enfermedades incluidas en el programa de de-
teccion precoz de la comunidad, lo que refleja la ne-
cesidad actual de incluir el cribado neonatal de hemo-
globinopatias en nuestra poblacién, ya que se puede
considerar como un nuevo e incipiente problema de sa-
lud publica.

La efectividad de estos programas ha sido demos-
trada3®37. El coste humano y material de las posibles
secuelas de un nifio que haya padecido una meningitis
bacteriana (sordera, ceguera, retraso psicomotor) es in-
calculable. La deteccion precoz permite incluir a los recién
nacidos afectados en programas de seguimiento especifi-
cos, en donde la profilaxis antibidtica, vacunas especificas,
informacion a los familiares y consejo genético’® estan
asegurados, lo cual reduce la morbimortalidad.

En conclusion, en nuestra area de cobertura, la anemia
falciforme cumple claramente los criterios establecidos
por la Organizacién Mundial de la Salud3® para incluir
una enfermedad dentro de los programas de cribado neo-
natal.
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