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ESTUDIO DE CINCO GENERACIONES

DE UNA FAMILIA CON

HEMOGLOBINOPATIA “C'”’

INTRODUCCION

En nuestra poblacién eminentemente
mestiza por razones historicas existen va-
rias hemoglobinopatias predominando la
Hemoglobinopatia “’S" o Anemia Falci-
forme. En segundo lugar se encuentra la
Hemoglobinopatia ““C" la cual cuando se
presenta aislada es diagnosticada con po-
ca frecuencia por presentar un cuadro
clinico mucho maés benigno.

Sin embargo esta hemoglobinopatia
puede originar crisis y cuadros agudos
que pueden confundir al médico y es
necesario pensar en ella en casos de ane-
mias hemoliticas crénicas o en situacio-
nes en que no se establece categérica-

. mente que la causa de la ahemia es la

hemolisis. !

A continuacién presentaremos un caso
de esta enfermedad diagnosticado en una
paciente adulta que motivd un interesan-
te estudio familiar.

Presentacion de caso: Hospital Aybar
No. 18851—B.

L. S. Femenina Mestiza de 42 afios
de edad, natural del Aguacate, Cotuf, pro-
vincia Sanchez Ramirez y residente en el
Ensanche 27 de Febrero, Santo Domin-
go, D. N.

La paciente se le inicia un cuadro de
cefaleas, mareos y debilidad, sequidos de
dolores generalizados en el cuerpo, prin-
cipalmente en la espalda.

Al tercer dia desarrolla vomitos con
fiebre alta no termometrada acompafiada
de escalofrios. Su orina se torna color
caoba y la paciente ingiere “‘Camuquin”
para su fiebre. No mejora notablemente
y al octavo dia de su enfermedad se pre-
senta a la Emergencia del Hospital Dr.
Luis E. Aybar, de Santo Domingo.

Antecedentes Personales Patologicos.

“Buba"” a los seis afios. '
A los ocho afios empezd a sufrir con
el bazo grande, fiebre y cefaleas.

* Alfonso Petit Martinez y
** Julio M. Rodriguez Grullén.

Paperas a los diez afios.

“Reumatismo’’ a los diez afios.

A los quince afios padecié un ataque
parecido al actual con fiebre, hematuria,
cefaleas, vomitos, incluso de sangre dige-
rida.

A los diecinueve afios padecié de vari-
cela y desde entonces ella permanecio
aparentemente bien hasta ahora.

Historia Obstétrica:

G=8 P=8 A=0 C=0
Menarquia a los dieciseis afios.
Duracion de los ciclos: veinticinco dfas.

Duracion del sangrado menstrual: de
cuatro a seis dias. Se cambia de tres a
cuatro toallas sanitarias al dia.

Todos sus partos fueron en el campo
sin atencion médica. Solo en su primer
embarazo refiere que llegd a tener “albi-
mina” en la orina.

Estuvo casada, habiendo procreado
siete hijos en su primer matrimonio.
Luego enviudd y ahora vive en concubina-
to y tiene de esta unién una nifia.

Casa: piso de tierra, con techo de
zinc. Tiene letrina.

Educacion: hasta el seqgundo grado de
la escuela primaria.

Trabajo: quehaceres domésticos.

Antecedentes Familiares:

Padre: vivo, de 60 afios de edad, hi-
pertenso.

Madre: viva, de 57 afios de edad.

Hermanos: cinco hembras y un varén.
Hay dos hermanas fallecidas: una, porque
la ahogaron las lombrices al afio de edad;
y la otra porque a los nueve meses murid
de “colerin”. Sus otros hermanos estan
aparentemente bien, excepto una que
sufre de "“anemia’’.

Examen Fisico:

Aspecto general: Consciente, se nota

_ligeramente  deshidratada, mostrando
grandes escalofrios después de tener una
crisis de hiperpirexia. Desnutricion leve e
hipodesarrollada.

Temperatura: 38.2° C

Frecuencia Cardiaca 120/min.
Presion arterial: 90/70 mm. de Hg.
Frecuencia respiratoria: 20/min.

Datos de interés al examen ffsico:

Abdomen: plano, simétrico, no pre-
sencia de liquido ascitico. Peristalsis nor-
mal.

Higado: hepatomegalia, de bordes li-
sos, doloroso a la palpacién, palpable a
dos centimetros por debajo del reborde
costal derecho.

Bazo: esplenomegalia gigante, liso, do-
loroso a la palpacién y de consistencia
dura.

Resto del examen no revela hallazgos
anormales.

El diagnostico de impresién fue Palu-
dismo.

Las investigaciones para sffilis, hema-
tozoarios, hemoglobina “’S" y el coprolé-
gico para huevos de parasitos resultaron
negativos; el examen de orina completo
y los niveles de bilirrubina, (total, directa
e indirecta), no mostraron ninguna anor-
malidad. )

El hemograma completo a la admision
de la paciente fue el siguiente:

Hemoglobina: 8.8 4. o/o

Hematécrito: 25 o/o

Leucocitos: 5,200}'mm3

No se reportd conteo de glébules
rojos.

Diferencial:

Neutrofilos: 44 o/o

Linfocitos: 56 o/o

Dos dias méas tarde la paciente vuelve

* Interno en Medicina Interna
UNPHU.
** Profesor de Hematologia
UNPHU.
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a ser evaluada, encontrandose afebril, la
esclerotica ligeramente ictérica.

Ei abdomen se hallé excavado, depre-
sible, con el higado en igual condicion
que a la fecha de admision; en cambio,

“el bazo se palpaba a nivel del reborde
costal izquierdo, lo que implica una no-
table reduccion en su tamafio.

Por todo ésto la paciente es evaluada
por el Hematdlogo quien realiza un exa-
men de médula osea y reporta:

Celularidad del especimen buena, Me-

gacariocitos presentes, existe una Hiper-
plasia eritroide, la morfologia de las
células es normal. Existe deformidad en
tiro al blanco en casi todos los eritrocitos
maduros observados.

Por esta causa se le hizo a la paciente
una electroforesis de Hemoglobina la cual
demostré que un 93.30/0 de ella era del
tipo “C"” (Fig.1). El conteo de reticulo-
citos fue de 3.20/0.

El estado general de la paciente mejora

y es dada de alta poco después con el
siguiente Hemograma:

Hemoglobina 12.5g.0/0, Hematocrito
330/0, Conteo de Leucocitos, diferencial
y conteo de reticulocitos dentro de |imi-
tes normales.

Un estudio detallado de cinco genera-
ciones de la familia de esta paciente fue
llevado a cabo. (Tablas 1 y 1) asi como -
se confecciond un arbol genealogico de
la misma (Fig. No.2).

TABLA No.1
PACIENTES HOMOZIGOTICOS PARA HbC—Enf.CC
Posicion en el
Arbol Geneolégico | Edad Sexo | Raza [ Hb. |HA |Retic. HbC Condicitn Clinica
1.—PR—6 37aflos | F |Mest.|8.40%|23% | — 77.5% | Asintomdtica. Ha te-
nido 8 embarazos
. con partos eutocios.
2—-PR-7 33afios | M | Mest.13.60%(39% [1.2% 83.4% | Asintomatico
TABLA No.2
_ PACIENTES PORTADORES PARAHbBC — Enf. AC
Posicibnenel ‘
Arbol Geneolbgico'| Edad Sexo| Raza| Hb. |HA |Retic. | HbC Condicién Clinica
1.—AI-3 60afios | M | Mest.f12.5g%|35% |1.1% 39.1% | HbS—65%—HbA
i 52.5% asintomatico
2—-Al—14 57 afios F &k'.lt.ﬂz.zg'l. 37% [1.9% 38.5% Asintomaético
3—PR—4 40afios | F Mest.{12.5g%|35% |1.0% 44 1% Asintomatico
4-DI -1 21 afios | M | Mest.{15.8g%|44% |0.6% 45.7% | Asintomatico
5—DI-3 18afios | F Mest11.8g%|34% |1.6% 41.7% Un embarazo con par-
to autdcico
Asintomatico

6.—DI—5 17 afios | M | Mest]13.6g%|40% |1.0% 49.3% | Asintomatico

7.— DI -6 15afios | M | Mest]12.2g%(36% |1.2% 62.9% | Asintomatico

8—-DI—-7 13afios | M | Mest]12.2g%|34% [1.9% 41.9% | Asintomético

[

9-DI—8 12afios | F | Mest]11.8g%|335%/1.7% | 44.6% | Asintomético
10.—Di—9 11 afios F Mest 12.29%(34% |1.2% 45.8% Asintomética
11.—-DI-10 1 afio F | Mest]10.7g%|34% |1.2% 56.2% | Asintomdtica
12— DN -2 3mesesy F | Mest]10.7g%|32% |1.0% 3.7% Asintomética
13—-Dill -1 2 rnesesi M | Mest, 23% 271 5% Asintomatico
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COMENTARIOS:

En la hemoglobina “C" el &cido glu-
tdmico en la posicién 6 de las cadenas
beta de la globina es reemplazado por
Lisina y este cambio es el responsable
de las propiedades de la Hemoglobina
“C' la cual raras veces forma tactoides
in vivo a diferencia de la Hemoglobina “S"*
"y por tanto sus manifestaciones clinicas
son las de una hemolisis crénica la ma-
yoria de las veces ligera la cual puede pa-
sar desapercibida a no ser que el paciente
desarrolle una crisis como acontecid en
nuestra paciente que origind el estudio,
la cual al parecer fue mayormente de
secuestro, seguida de un aumento de la
hemolisis.

El cuadro clinico usual de enfermedad
por hemoglobina ““C” incluye molestias
abdominales intermitentes ligeras, artral-
gias ocasionales sin llegar a producir
artritis, ictericia ligera intermitente, es-
plenomegalia y, ocasionalmente, hema-
turia en un Negro que por otra parte esta
aparentemente bien.

La enfermedad usualmente es descu-
bierta cuando se requiere atencién médica
por sintomas no relacionados o durante
un programa de analisis de hemoglobina.

Algunos sintomas de la enfermedad
por hemoglobina “C” no son agravados
por otras enfermedades, excepto aquellos
que posiblemente causan deshidrataciéon
e hiperosmolalidad de la sangre, por
ejemplo la hiperglicemia diabética. Estas
condiciones pueden causar deshidratacion
intraeritrocitica con formacion de cristales
de hemoglobina intraeritrociticos y un

aumento de las anormalidades reolégicas -

minimas del flujo sanguineo. Se ha dicho
que la colelitiasis es mas com(n en indi-
viduos con esta enfermedad que en per-

sonas normales. Al contrario de la anemia

falciforme, no se conoce en la enferme-
dad por hemoglobina “C'" un aumento
en la morbilidad o en la mortalidad aso-
ciada con la prefiez.

Los globulos rojos son sorprendente-
mente anormales. (Figura No.3). Una
anemia hemolitica ligera con células en
tiro al blanco, microesferocitos, y células
conteniendo cristales es asociada con
una disminucion del contenido catiénico
del eritrocito, anormalidad del agua intra-
celular, y una tendencia a un aumento
de la viscosidad intracelular con una dis-
minucion de la deformabilidad celular. La
formacion de agregados de hemoglobina
y de cristales se piensa que explica la ri-

GLOBULOS ROJOS DE LA
PACIENTE INICIAL

Fig. No.3

gidez de las células rojas, su filtrabilidad
disminuida y posiblemente su fragmen-
tacion con formacion de los microesfero-
citos densos que estin siempre presentes.
En la ausencia del bazo, estos cambios
son especialmente sorprendentes. Las cur-
vas de fragilidad osmoética del eritrocito
son anormales, indicando la presencia de
poblaciones de células excesivamente fra-
giles, asi como también algunas resisten-
tes (células en tiro al blanco).

Junto con un acortamiento modera-
do del periodo de vida del glébulo rojo,
hay una reticulocitosis constante y ligera,
y una hiperplasia normoblastica de la mé-
dula ésea. Estudios eritrokinéticos mues-
tran un aumento del ritmo del ciclo del
hierro plasmatico y de la incorporaciéon
de este hierro a la masa celular—encuen-
tros consistentes con el grado de hemoli-
sis. No hay evidencia de una destruccion

aumentada en la médula 6sea v, aunque
el bazo secuestra células, hay un benefi-
cio clinico pequefio con la esplenectomia.
No hay un cuadro anatémico mérbido
distintivo que permita destacar la enfer-
medad por hemoglobina ““C’* de otras va-
riedades de modestas anemias hemoliti-
cas cronicas.

No se necesita terapia, 1 hay ninguna
disponible hasta el presente. La entidad
debe ser reconocida para evitar procedi-
mientos diagnosticos innecesarios, llevar
tranquilidad al paciente explicindole la
causa de sus molestias y advertirle del
caracter transmisible de la enfermedad a
sus descendientes.
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