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Existen varios genes que codifican para los dos
pares de cadenas de globina que forman Ila
Hemoglobina. Los responsables de las cadenas Alfa
se encuentran en el cromosma 16 y otros 4 genes en
el cromosoma 11, son "encendidos" y "apagados”,
produciendo las diferentes cadenas no alfa, desde el
embrién hasta el adulto con su cadena beta de globina

Cuando ambos pares son portadores de una
mutacién, en los genes que codifican esta cadena,
pueden tener hijos afectados. Se produce una
sustitucién en la base a nivel del gen estructural, que
consiste en un cambio de una adenina por una timina,
lo que da en consecuencia que el aminoacido valina
se coloque donde debe ir un acido glutamico,
manifestandose asi la anemia falciforme.’

Esta anemia es mas frecuente en la raza
negra, de ahi que tenga una alta incidencia de 2 a 10%
en el area del Caribe®* y por ende en la Republica
Dominicana, donde diferentes autores reportan una
incidencia de 1:500 para el enfermo®5.4 y 10% de
portadores en dos investigaciones en ninos
hospitalizados 87y 2.3% en la consulta externa.® En
recién nacidos se encontré 28% de portadores y 3% de
enfermos. ®

Una investigacién mas reciente en la R.D.,
hecha en 400 pacientes escolares de 1 a 20 afios,
mediante el preparado falcémico y posterior
. electroforesis en acetato de celulosa, sefalan que 1:19
(5.2%) dominicanos es portador y 1:400 (0.2%) es
enfermo.® En 102 recién nacidos, mediante la prueba
de inmunoensayo enzimatico en el Hospital del Seguro
Social (IDSS), se encontrdé la presencia de
hemoglobina S en 1:10 de los 102 casos
investigados.'®

La falcemia constituye la cuarta causa de

~

muerte en nifos dominicanos de 5 a 14 anos.'' La
causa principal de morbimortalidad del falcémico, la
constituye sohre todo las infecciones, debido al
hipoesplenismo funcional, sumado a la deficiencia en
la produccion de IgG subclase 2, propia de los
primeros afos de vida. La crisis de secuestro del bazo,
tambien lo pueden llevar rapidamente a la muerte.'*"

A pesar de nuestra alta incidencia y mortalidad
por la enfermedad, el 94% de los encuestados de la
poblacién general, no conocen esta enfermedad, ni
saben que es hereditaria. El 98% de los portadores
desconoce que lleva el rasgo y que puede transmitirlo
a sus hijos.®

Todo lo expresado sobre la realidad de la
falcemia en nuestro pais, justifica la implementacién del
programa nacional de deteccion, educacion Yy
prevencion de la enfermedad. El primer paso es la
deteccién de casos,para luego pasar a educar a la
familia sobre el manejo del enfermo, dando ademas ‘en
particular a los portadores, el asesoramiento genético.

La deteccién de casos se esta haciendo en
recién nacidos del Hospital Dr. Luis E. Aybar y el
procesamiento de las muestras en el Servicio de
Genética Médica del Hospital Infantil Dr. Robert Reid
Cabral, mediante la técnica de electroforesis de
focalizacién isoeléctrica reconfirmando los casos
positivos con electroforesis en Ph &cido.'® La deteccion
en recién nacidos es de particular interés por los
excelentes beneficios que se obtienen de un manejo
temprano de los pacientes.'®"” Es parte importante del
programa la deteccion prenatal de esta enfermedad, lo
cual requiere laboratorios de diagndstico molecular,
tecnologia esta que debera implementarse luego de
que se fortalezca la del analisis de cromosomas.
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La educacién a los padres enfatiza el
aprendizaje de los signos que pueden ser indicativos
de riesgo de morbimortalidad, como un aumento en la
palidez, en la frecuencia respiratoria o en el tamano del
abdomen, ademas el uso del termémetro, entendiendo
que; gs una emergencia la temperatura superior a 38.3
cC.”™

La profilaxis con penicilina, desde los 4 meses
de edad es enfatizada basada en los impresionantes
resultados de disminucién de hasta 84% de la
incidencia de infecciéon y por ende de |la
morbimortalidad en los pacientes asi tratados.'®'®"®

Otros detalles, como una adecuada hidratacién
y nutricién, tambien son de importancia y sobre todo, el
estimulo que en el desarrollo y aprendizaje debe recibir
de sus padres y maestros. En la escuela debera ser
apoyado para participar en las diferentes actividades,
en particular las que sean de interés para el nifio.

El portador del rasgo entenderd, que salvo muy
raras excepciones®”, es una persona que se
desenvuelve con normalidad, pero corre riesgo de
transmitir la enfermedad si se casa con otro/a
portador/a.

Los folletos educativos, uno dirigido al portador
y otro al enfermo, son una guia que se utiliza
conjuntamente en el programa y que deberia ampliarse
con mensajes breves radiales y televisados sobre la
enfermedad. El afiche "El nifio falcémico también
puede sonreir* invita a tomar conciencia sobre el
problema, recordando que 400,000 dominicanos son
portadores de la enfermedad.

El trabajo se realiza en equipo compuesto por
Pediatra, Hematdlogo, Genetista, Enfermera vy
Mensajero.

En su primera etapa, el programa ha recibido
el apoyo técnico y econdémico, de la Cooperacion
Franco Caribe con sede en Guadalupe,
estableciendose este vinculo directamente a través del
Hospital Regional de Point & Pietre. La expansién del
programa dependera, en términos de deteccién
neonatal, que cubra no solo una maternidad sino todo
el pals, del apoyo que el estado dominicano vy
organismos internacionales puedan darle al mismo.
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