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Rasgo drepanocitémico y muerte subita

Por los Dres.:

NESTOR ACOSTA TIELES.* JOSE SALABARRIA."® MIRIAM NOTARIO®*®
y técnica LUISA LAHENS®®**

Acosta Tieles, N. y otros. Rasgo drepanocitémico y muerte subita. Rev Cub Ped 52: 2, 1980,

Se investigaron 12 nifios que fallecieron sdbita o inesperadamente en diferentes lugares
de las provingias Ciudad de La Habana y Habana, en el transcurso de tres afios (1976
1978), y en quienes se definié que presentaban hemoglobinas anormales, aunque el estu-
dio bioguimico s6lo pudo realizarse en ocho de ellos. Por lo menos en 10, la anomalia
hioquimica fue un factor contribuyente fundamental en la muerte, Este hallazgo representd
el 59% del total de necropsias en estos afos. Estos estudios muestran la necesidad de
profundizar en €l conocimiento del rasgo drepanocitémico y su participacién en la muerte

stihita o inesperada.

INTRODUCCION

El rasgo drepanocitémico es probable-
mente, dentro de las hemoglobinopatias,
el aspecto menos estudiado y al que
menos importancia se le concede. Sin
embargo, existen publicaciones aisladas
que reflejan no sélo las caracteristicas
de este trastorno, sino también las con-
secuencias graves que en ocasiones
provoca en los pacientes que lo pade-
cen. En nuestro pais, segin Heredero y
colaboradores,”* existen aproximada-
mente 340 000 sujetos con este rasgo,
cifra que representa alrededor dzl 4%
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del total de nuestra poblacién. Abreu y
Pérez Stable,” en un estudio de 35 pa-
cientes encontraron que tanto los 25
heterocigéticos, como los 10 hemocigo-
ticos mostraron hipostenuria sin otros
trastornos nefroldgicos asociados,

De estos aspectos se deduce la im-
portancia gue tiene para nuestro pais
el estudio y el diagndstico correcto de
estos pacientes, gue por su condicidn
genética y otros factores asociados pue-
den sufrir una muerte subita o no espe-
rada.

En nuestro trabajo exponemos los as-
pectos mas importantes de 12 nifos, en
los que, en el examen necrdpsico en-
contramos caracteristicas del rasgo dre-
panacitémicoe v en los que la muerte
se produjo de modo sdbito o inesperado.

MATERIAL ¥ METQDO

Muestro material de estudio compren-
de un periodo de tres anos (enero de
1976 a diciembre de 1978), durante los
cuales se realizaron 201 necropsias en
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CUADRO NI

Mo. Tipo de he- Peso Peso Tipo de
Caso moglobina  del higado del bazo crisis Enfermedad asociada
1 ? 230 g 60 g Secuestro Traqueobronguitis mucupurulenta
2 ? 210 g 80 g Secueastro Traqueobronquitis mucupurulenta
3 SA 200 g 40 g Secuestro Neumonia intersticial
4 SC 1500 g 1400 g Secuestro Secuestro masivo
5 54, 680 g 120 g Secuastro Secuestro. Anemia aguda
B SA 260 g 28 g Mo Sepsis bacteriana
7 5A 390 g 60 g Secuestro Neumonia intersticial.
Traqueobronquitiz
3_ SA . 870 g 140 g Secuestro Miopatia mioglobindrica
a9 a sC ;I_I} q 50 g Mo Cardiopatia congénita. Enteroco-
litis necrotizante
10- - ?_ 350 g 150 g Secuestro Secuestro masivo
1 7 190 g 14 g Secuastro Traqueohronquitis
12 S5A 550 g o0 g Secuestro Sepsis

ninos que fallecieron subita o inespera-
damente; dentro de este grupo encon-
tramos 12 nifos que por sus caracteris-
ticas nos hizo suponer que presentaban
el rasgo drepanocitémico. Ellos repre-
sentaron el 5,9% del total de necropsias.
Este estudio se llevo a cabo, teniendo
en cuenta los elementos aportados por
la necropsia, el estudio de la sangre to-
mada del ventriculo derecho y la mace-
racion de hazo en algunos fallecidos.

En 8 ninos se realizaron estudios de
la solubilidad y electroforesis de la he-
moglobina utilizando los métodos de
agar o acetato de celulosa. En 7 el es-
tudio se extendid a diferentes miem-
bros familiares relacionados con los ni-
nos fallecidos.

RESULTADOS

La edad de los ninos estuvo compren-
dida entre 2 meses y 14 anos de edad.
Nueve de ellos tenian un afo o menos
de edad, por lo gque el promedio estuva
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dentro de este grupo de 48 meses de
edad.

Fenotipicamente, 9 (75%) eran de la
raza negra y 3 (25%) de la raza blanca.
El 75% de los pacientes fueron del sexo
masculino.

Siete ninos fueron encontrados muer-
tos en sus cunas, en horas de la madru-
gada o muy temprano en la mafana:
cuatro murieron en el hospital pocas
horas después de su ingreso: y uno fa-
llecié en el consultorio de puericultura,
en ocasion de su consulta programada.

La electroforesis realizada a 8 pacien-
tes demostré que 6 de ellos presentaban
hemoglobina SA y otros 2, eran SC. En
4 nifios este estudio no se pudo rea
lizar.

En siete miembros de familias, el
padre o madre, indistintamente, presen-
taban el rasgo (SA) (cuadro 1). En 2 fa-
milias. el padre v la madre, fueran SA.
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En el cuadro |l se muestran los pesos
correspondientes al bazo e higado, en
los que el peso promedio para el pri-
mero en los casos de SA, fue de 78.2 g:
y para el segundo, de 392 g.

La crisis se planted tomando como
elementos Gtiles para la misma, los pe-
sos del bazo e higado; ademas de los
criterios empleados por Thoma y Mec
Cormick.

Los pacientes de los casos Nos. 6 vy
9 no mostraron evidencia alguna de
crisis, pero fueron incluidos, ya que en
ellos se descubrié la anomalia bioqui-
mica en el examen post mortem.

En los pacientes de los casos Nos. 5,
10 vy 12, se desarrolld eritropoyesis ex-
tramedular intensa en el higado. Cinco
fallecidos mostraron afecciones graves
relacionadas con el aparato respiratorio,
En el paciente del caso No. 12 se de-
sarrolld una bacteriemia con localizacidn
de las bacterias en todos los drganos.

En el paciente del caso No. B se desa-
rrollé su crisis asociada a rabdomidfisis
mioglobintirica.

COMENTARIOS

El descubrimiento de hemoglobinas
anormales en el examen necripsico de-
be ser un método constante en nuestro
trabajo diario, por cuanto el hallazgo de
una de ellas puede, en ocasiones, expli-
car la causa de muerte, sobre todo cuan-
do ésta s2 produce de modo sibito o no
esperado,

En el rasgo drepanocitémico se han
sefalado numerosas complicaciones le-
tales y no lctales. Entre las no letales
estan aqguellas que afectan las funcio-
nes de determinados drganos y estruc-
turas, como son: la hematuria, el pria-
pismo, la hipostenuria, el dolor abdomi-
nal y articular.”* El infarto esplénico vy
crisis ce secuestro se citan en personas
en quienes, ademds, se asocia la hemo-
globina C."* Se han informado compli-
caciones fatales durante la induccion
anestésica,' en la trombosis del seno
longitudinal'® y otros procesos. Jenkins
sefala que la muerte durante la infan-
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cia en pacientes con anemia por hema-
ties falciformes, actualmente es menos
frecuente debido al mejor control de las
enfermedades infecciosas, pero ahora
es reemplazada por la muerte sudbita,
que es la forma mas frecuente en ninos
vy mayores. Mc Cormick’™ en un estudio
de 120 pacientes con rasgo drepanoci-
témico encontrd que en el 4,2% de ellos,
la muerte se debid primitivamente a esta
anomalia. v, como factor contribuyente
en el 8.3%.

Diggs y Jones' revisaron el material
de autopsia en pacientes con rasgo dre-
panocitémico y hallaron en miltiples
ocasiones muerte no esperada y a me-
nudo stbita, Adams' publicé el caso de
una mujer embarazada que murié des-
pués de un periodo de coma, y, en auien
se encontré un baze aumentado y oclui-
do por hematies falciformes.

En nuestros ninos se presentaron as-
pectos muy similares a los descritos en
la literatura médica. El 75% tenia un ano
o menos de edad, lo que indudablemen-
te representa un factor importante den-
tro del grupo de nifnos que constituyen
la mortalidad infantil y en la que nues-
tro pais se encuentra haciendo grandes
esfuerzos por reducir. La mayor parte
de ellos murieron en sus hogares en
horas de la madrugada. Por otra parte,
el desconocimiento de los padres en re-
lacién con su anomalia bioguimica, nos
hace pensar que debemos profundizar
en el estudio de! rasgo y sus conse-
cuencias.

Para analizar las causas que determi-
naron la muerte de estos nifos, utiliza-
mos los criterios de Thoma y Mc Cor-
mick, """ que en esencia contemplan
tres aspectos fundamentales:

Crisis: caracterizada por lagunas de
sangre alrededor de los foliculos
esplénicos. Rellenos los sinusoides
hepaticos y capilares glomerulares
por hematies falciformes. Dilatacion
y taponamiento de los vasos en to-
dos los cortes de tejido y médula
6sea con masas de hematies falci-
formes

RC.P.
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Hemos visto, ademds de lo senala-
do por estos autores, el aumento
del bazo y del higado, v, en gene-
ral, la sustitucion completa de los
elementos normales del bazo, por
hematies falciformes,

Estos hallazgos nos hicieron pensar
en la crisis de secuestro en nues-
tros pacientes.

La presencia de eritropoyesis es-
tramedular, especialmente en el hi-
gado, nos hizo pensar que en ellos
pudo influir cierto grado de hemd.
lisis.

Actividad pasada: caracterizada por
trombos vasculares antiguos, espe-
cialmente en los pulmones, bazo o
cerebro. Depdsitos de hemosiderina
en bazo, higado y médula dsea. Ci-
catrizacion y atrofia del bazo.

Sicklemia terminal: Caracterizada por
la presencia de células falciformes
en los vasos en ausencia de otros
cambios.

En los fallecidos (casos Nos. 9 y B6),
s muy probable que el rasgo no haya
intervenido en la muerte de estos nifos,
ya que se detectd por el examen de la
nemoglobina, v es significativo el hecho
de que en ellos no hubo falciformacion
en los drganos estudiados.

El fendmeno de falciformacion es
causado por reduccion de la hemoglo-
bina § [S-Hb) con formacion de cuerpos
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tactoides. Existen factores importantes
que inician y precipitan esta reaccion,
tales como: hipoxemia, acidosis, deshi-
dratacion, v otros, como la presencia de
cuerpos reductores. In vivo, la acidemia
con hipoxemia pueden dar lugar al fe-
némeno de falciformacion ™=

Wintrobe™ senala que la estasis ca-
pilar sistemdtica puede acarrear muerte
stbita por el shock resultante de la ra.
pida eliminacion de los eritrocitos circu-
lantes al ocurrir el fendmeno falciforme.
Ello sucede a veces hasta en pacientes
que sdélo presentan el rasgo falciforme,

En nuestros pacientes fallecidos con.
currieron factores importantes que pu-
dieron determinar hipoxemia, como fue-.
ron las lesiones del aparato respiratorio
y la sepsis, como consecuencia de és-
tas, la crisis de secuestro que contri-
buyd de manera insoslayable a la muer-
te de estos nifios.

Desde luego, nosotros debemos pro-
fundizar mas en el estudio de estas he.
moglobinopatias e insistir en otros fac.
tores que pueden intervenir en la muer-
te slbita o inesperada de estos nifos.
Mo obstante, pensamos como Heredero
y colaboradores, que por la elevada in.
cidencia del gen de la hemoglobina S
en nuestro pais, se hace necesario de.
sarrollar medidas preventivas que evi-
ten el riesgo a que se ven sometidos
quienes padecen la enfermedad.

Figura 1. Bazo (1 500 g} de un nifo
de 14 aios de edad gue laflecié s
bitamente pocas horas despuds de
su Ingreso. Su estudico se hizo por
meceracidn del bazo. Hemoglobing
sSC.
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Figura 3. Coracteristicas histicas del
baze. Sustitucion de las estroctiras
del mismo por hematies faleiformes.
En la parte central un foliculo sus-
titnido por hematies falciformes.

Figura 2. Bazo fpeso 80 g} de wun
nifio lactante gue murlo sobitamente

Figura 4. Médula dgea. En su parte
iterdor conglomerados de hematies

faleilormes.
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MARTO-ARRIL

1RED



Figura 5. Vista nicroscomes del in-
gado. Grandes conglomerados de
hematies lalciformes que ocupsn los
sinusoides hepdticos.

SUMMARY

Acosta Tieles, N. et al. Drepanocytic trait and sudden death, Rev Cub Ped 52: 2, 1980,

Twelve children died suddenly or unexpectedly in different areas of the provinces City
of Havana z2nd Havana during three years [1976-1978) were studied. They had abnormal
hemaoglobins though only eight out of tham underwent a biochemical study. At least in
10 the biochemical abnormality was 2 fundamental factor contributing to death. This finding
was obtained in 5.9 of the total of necropsies during those years, The study discloses
the need of deepening the knowledge of the drepanocytic trait and its role in sudden or
unexpected death.

RESUME
Acosta Tieles, M. et al. Traft drépanocytémique et mort subite. Rey Cub Ped 52: 2, 1980,

Motre recherche a porté sur 12 enfants qui sont décédés par mort subite ou inespérée &
différents endroits des provinces La HavaneVille et La Havane, au cours de trois ans
(1976-1978), et chez lesquels nous avons établi la présence d'hémoglobines anormales,
quoique 'étude biochimique n'ait &té réalisée que dans 8 cas. Au moins dans 10 cas
I'anomalie biochimique a constitué un facteur fondamental contribuant 3 la mort. Cette
trouvallle a représenté 59% du total de nécropsies pendant ces années. Ces études
montrent le besoin d'approfondir dans la connaissance du trait drépanocytémigque et de
connaitre sa particination dans la mort subite ou inespérée

PECIME

Axocra Tuexec, H. ® Xp. JipenasoneTeMEUecKas XAPAKTE
PECTEES E CKODONOCTEXHAd CMeDTEH. Rev Cub Ped 52: 2, 1980

Buma odcaemoran 12 meTef, KOTODHe YMEDIE CKODONOCTHE
HO HNE HEOXHIRHHO B HHX MecCTax BEHITNH rﬂg%f
T ¥ DpOBEHUEE [ABaHa, B TPEXIET nepEox (I
1978), ¥ KOTODHX OHIK onpe.guemc AHODMANEHHE I'eMOTIC—
GHHEE, BGCMOTDA H& TO, YT0 OHOXEMEJEeCKHH aHANH3 yHaIoCh
OCYMEATENTE TOJBKO B BOCEME H3 ofmero EX THEC—
na, Bo pcaroM caydae ¥ 10 nered, OHOXEMEYSCKasd aHOMA-
IEA ARNAXACH JAKTOpOM, KoTopu# CHOCOCCTEBOBAN, B OCHCE
HOM, CMADTHOMy CJyd4aD. JTO OGHADyXeHEEe COCTAaBRIO 5,9%
3 oOmer0 THCAA4 BCEDHTHE, NPOBEIEHHHX B BHIESYHKA3I
IepNMO}. OTE HCCAENOBAHEA NOKASHBALT HA HEOOXONMMOCTE-
epEs SHAHENA NpeNaHOMETeMEUYECKO# XaparTepHUCTHRE-

¥ ero yJacTHE B CKODOMOCTEXHON WIH HeOXHIAHHOX CMEpPTH

P
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