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La enfermedad de células falciformes (ECF)
es una de las afecciones més comunes en el
mundo. Es una enfermedad hereditaria auto-
sémica recesiva definida por una hemoglobina
falciforme en los eritrocitos. Esta hemoglobi-
na en situaciones de hipoxia del sujeto forma
polimeros que hacen que el eritrocito se vuel-
va rigido y adquiera esa forma caracteristica
de “hoz” produciendo hemdlisis y episodios
intermitentes de oclusion vascular que cau-
san isquemia y disfuncion organica aguda y
cronica.

Los heterocigotos o portadores de HbS
tienen el llamado rasgo falciforme (fenotipo
AS), condicién generalmente benigna que no
precisa seguimiento ni tratamiento especifico,
pero son personas en las que es recomendable
realizar consejo genético si en un futuro quie-
ren tener hijos. Los homocigotos o dobles hete-
rocigotos, tienen enfermedad sintomatica con
varios fenotipos posibles (HbSS, HbSC, HbSp+
0 B0 talasemia y Hb S con otras hemoglobinas).
En general los enfermos con HbSS y HbSB0
talasemia presentan més afectacion que el resto
de los fenotipos, pero la expresion clinica de
la enfermedad es variable y dificil de predecir.

En los pacientes homocigotos y heterocigo-
tos compuestos se considera una enfermedad
con una alta morbilidad y complicaciones agu-
das y crénicas graves que a menudo requie-
ren ingreso hospitalario. El manejo de estos
pacientes es complejo y requiere una atencién
multidisciplinar. El diagnéstico previo dismi-
nuye las complicaciones potencialmente mor-
tales y permite realizar medidas profilacticas
y terapéuticas para mejorar la supervivencia
y calidad de vida de estos pacientes.

Los programas de cribado neonatal permi-
ten identificar enfermedades congénitas graves
que se puedan tratar en fase presintomdtica
para disminuir la morbimortalidad de estos
trastornos. La ECF no tiene manifestaciones
clinicas al nacimiento y el diagndstico precoz
permite realizar profilaxis antibiética, inmu-
nizacién y educacion sanitaria ante situacio-
nes de alarma para identificar y disminuir
las complicaciones graves, ademas de poder
ofrecer consejo genético y detectar portadores
sanos. Resultados del registro de ECF de la
SEHOP (Sociedad Espafiola de Hemato-On-
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cologia Pedidtrica) indican que la mayoria del
total de registros de ECF proceden del cribado
neonatal.

El inicio del cribado neonatal de enferme-
dad falciforme en Euskadi comenz6 el 26 de
mayo de 2011. Se crea una comisién para el
seguimiento de los resultados positivos del
cribado, desde el Servicio de Salud Publica y
a instancias del Consejo Asesor del Cribado
Neonatal, con la colaboracién de los hospitales
de referencia por dreas geograficas con el obje-
tivo de optimizar el cuidado de los afectados.
Es un cribado universal, es decir, se realiza
a todos los recién nacidos, previa firma del
consentimiento informado, en una muestra de
sangre (sangre del talon) de los recién nacidos
a las 48 horas de vida. El laboratorio de salud
publica detecta las bandas de hemoglobinas en
el neonato por cromatografia liquida de alta
resolucién (HPLC) y los reactivos BIORAD.
Los resultados se afladen a la base de datos que
permite identificar a la madre, su domicilio,
teléfono de contacto y fenotipo obtenido del
cribado de sangre de talon del recién nacido.
Se crea un grupo de trabajo para analizar los
resultados del cribado y establecer la estrategia
de informacién y seguimiento a las familias y
afectados. Forman parte del grupo la secre-
taria del cribado, neonatélogos, pediatras y
hematélogos de las 4 dreas hospitalarias que
centralizan el mayor niimero de partos. Cada
area es flexible para disefiar la estrategia de
acuerdo a sus recursos y debe controlar los
resultados positivos del cribado, comprobar
la concordancia en el resultado de la electro-
foresis posterior, informar a los pediatras y a
las familias para realizar consejo genético y
evaluar de forma programada a los homocigo-
tos y dobles heterocigotos para su seguimiento
y tratamiento.

En consecuencia, desde el laboratorio de
salud publica se informa de los resultados
positivos a los responsables del cribado de
cada hospital y estos se encargan de avisar
a los pediatras de atencién primaria. Desde
atencién primaria se informa a las familias de
los individuos heterocigotos (FAS y FAC), se
confirma el resultado en una electroforesis de
sangre periférica a partir de los 6 meses de vida
del neonato y se realiza consejo genético. Alos
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TABLA I. RECOGE EL NUMERO DE RECIEN NACIDOS POR ANO Y LAS MUESTRAS ANALIZADAS. SE OBSERVA
EL NUMERO TOTAL DE ENFERMOS Y PORTADORES DE ENFERMEDAD FALCIFORME. VEMOS QUE AUNQUE EL
NUMERO DE RECIEN NACIDOS DISMINUYE DRASTICAMENTE A LO LARGO DE LOS ANOS, EL NUMERO DE
PACIENTES POSITIVOS PARA ENFERMEDAD FALCIFORME (ENTRE PORTADORES Y ENFERMOS) NO SIGUE ESTA

CORRELACION TAN LLAMATIVA.

Recién nacidos Muestras analizadas Enfermos Portadores
2011 (cribado desde mayo) 21.642 10.818 4 44
2012 21.053 21.044 6 93
2013 19.496 19.489 3 101
2014 19.750 19.749 4 103
2015 19.215 19.210 7 123
2016 18.569 18.563 4 133
2017 17.389 17.387 4 127
2018 16.342 16.333 7 126
2019 15.695 15.688 3 135
2020 14.938 14.933 5 110
2021 14.446 14.440 2 107
2022 (hasta noviembre) 11.994 11.938 3 76
TaBLA II. DISTRIBUCION DE LOS FENOTIPOS DE HEMOGLOBINOPAT{AS POR ANO.
Portadores Homocigotos

HbS HbC SS SBetal SC Otros
Mayo 2011 37 7 4
2012 80 18 4 1 1FC
2013 85 16 2 1
2014 93 10 3 1
2015 103 20 7
2016 120 13 4
2017 111 17 3 1
2018 109 17 6 1
2019 115 21 2 1FC
2020 95 18 4 1
2021 88 19 2
2022 (hasta noviembre) 65 1 2 1
TOTAL Portadores sanos: 1.288 Enfermos: 52

pacientes heterocigotos y dobles heterocigotos
(ES, FC, FSC) se les deriva a los 3 meses de
vida al equipo de hematologia infantil de cada
hospital para para prevenir las complicaciones
de la enfermedad, iniciar el calendario vacunal
para asplenia funcional segtin indicaciones de
infectologfa infantil, iniciar la profilaxis anti-

bidtica y realizar las pruebas diagndsticas y
seguimiento por edad segtin la Guia de Enfer-
medad Falciforme de la SEHOP.

En las tablas I y II se indican los resultados
obtenidos desde el inicio del cribado.

El aumento de positivos de enfermedad fal-
ciforme se debe a los fenémenos de migracion,
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sobre todo a la inmigracién procedente de Afri-
ca, América Latina y Asia, que son 4reas con
mayor prevalencia de la enfermedad. Hemos
analizado nuestra muestra segtn el pais de
procedencia y hemos observado que la mayo-
ria de los enfermos provienen del continente
africano con Nigeria a la cabeza.

En cuanto a las dificultades encontradas
en este tiempo destacamos las duplicidades
de identificacion de algunos neonatos y cam-
bios en los nombres y apellidos de los mis-
mos, negacién de datos por miedo a perder
prestaciones, dificultades en la localizacion
de las familias (méviles inexistentes, cambios
de domicilio, familias no entienden las ins-
trucciones...), dificultades para completar el
estudio familiar y ajustarse a las citas (registran
de forma frecuente fallos de asistencia a las
consultas). En general son enfermos con una
gran sobrecarga de tiempo de consulta de los
diferentes pediatras y especialistas.

A pesar de las dificultades encontradas,
gracias al cribado neonatal de enfermedad
falciforme se puede realizar consejo genético
en todos los afectados y prevenir y tratar de
forma mds eficaz las complicaciones en los
nifios homocigotos y dobles heterocigotos. El
diagnéstico, seguimiento y tratamiento pre-
coz de los enfermos ha cambiado el pronésti-
co y la calidad de vida de estos pacientes. Es
importante la educacién de las familias y del
personal sanitario para optimizar los recursos
existentes para estos nifos.

Especial agradecimiento por su trabajo
previo a Mercedes Espada y Aurora Navajas.
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