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RESUMEN

Introduccion: las hemoglobinopatias son un conjunto de enfermedades genéticas, causadas por trastornos
en la estructura de las cadenas globinas de la hemoglobina. Es prioridad del Sistema de Nacional de Salud
cubano el diagndstico precoz de estas enfermedades.

Objetivos: caracterizar el comportamiento de las hemoglobinopatias en las embarazadas de la provincia
Sancti Spiritus en el periodo de 2011 a 2018.

Métodos: se realizoé un estudio observacional, descriptivo, longitudinal y retrospectivo utilizando las
bases de datos del Centro Provincial de Genética Médica de Sancti Spiritus. El universo estuvo conformado
por 28 461 embarazadas que se estudiaron y la muestra fue de 756 embarazadas que presentaron algin
tipo de hemoglobinopatia.

Resultados: del total de embarazadas estudiadas, el 2,56 % resultaron ser portadoras de hemoglobinopatias.
Se estudid el 90,60 % de las parejas, diagnosticandose un total de 32 parejas riesgo a las cuales se les
asesoro6 genéticamente. Las variantes mas comunes de hemoglobinopatias fueron la AS (79,89 %) y la AC
(14,42 %). Los municipios con mayor nimero de portadoras de hemoglobinopatias fueron Sancti Spiritus
(30,03 %) y Trinidad (28,70 %).

Conclusiones: La incidencia de hemoglobinopatias en la provincia de Sancti Spiritus es baja. La variante
mas comun fueron la AS y la AC, los municipios que mayor prevalencia tuvieron fueron Sancti Spiritus y
Trinidad. Se estudiaron la mayoria de las parejas de las embarazadas que presentaron algin trastorno de
la hemoglobina.

Palabras clave: Hemoglobinopatias; Electroforesis de las Proteinas Sanguineas; Anemia De Células
Falciformes.

ABSTRACT

Introduction: hemoglobinopathies are a group of genetic diseases, caused by disorders in the structure of
hemoglobin chains. The Cuban National Health System’s priority is the early diagnosis of these diseases.
Objectives: to characterize the behavior of hemoglobinopathies in pregnant women in Sancti Spiritus
province in the period from 2011 to 2018.

Methods: an observational, descriptive, longitudinal and retrospective study was conducted using the
databases of the Provincial Center of Medical Genetics of Sancti Spiritus. The universe consisted of 28
461 pregnant women who were studied and the sample was 756 pregnant women who presented some
kind of hemoglobinopathies.
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Results: out of the total number of pregnant women studied, 2,56 % were carriers of hemoglobinopathies,
90,60 % of the couples were studied and a total of 32 couples on risk were diagnosed and genetically
counseled. The most common variants of hemoglobinopathies were AS (79,89 %) and AC (14,42 %). The
municipalities with the highest number of hemoglobinopathies carriers were Sancti Spiritus (30,03 %) and
Trinidad (28,70 %).

Conclusions: the prevalence of hemoglobinopathies in pregnant women in Sancti Spiritus province was
described. A low prevalence of hemoglobinopathies is shown in pregnant women from Sancti Spiritus
province.

Keywords: Hemoglobinopathies; Blood Protein Electrophoresis; Anemia, Sickle Cell

INTRODUCCION

Las hemoglobinopatias son un conjunto de enfermedades genéticas de caracter autosomico recesivo, cuya
etiologia se asocia a un trastorno estructural de las cadenas globina de la hemoglobina o a una disminucion de
la sintesis de las mismas. La drepanocitosis es la forma clinica mas comUn y cursa con el cuadro clinico de mayor
gravedad dentro de este conjunto heterogéneo de enfermedades. Las formas genéticas de mayor frecuencia
reportadas en Cuba son las SS y SC, que por lo general corresponden a pacientes de padres sanos portadores
con genotipo heterocigético HbAS o HbAC(:2:3),

Las personas sanas portadoras heterocigoticos generalmente son asintomaticas, y poseen un desarrollo
fisico normal, con valores morfologicos normales de la sangre. Todo lo contrario de pacientes con anemia
drepanocitica (HbS) que por lo general presentan un cuadro clinico que cursa con dolores recurrentes y una
anemia hemolitica causada por la estructura y rigidez que adopta el hematie, visto al microscopio con una
morfologia caracteristica en forma de “hoz”*>678),

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) declara que el control de las hemoglobinopatias constituye “un
programa prioritario para la salud en el mundo”. Segiin su comportamiento representa un problema de salud
para muchas naciones a nivel mundial, ello se requiere una atencion especial®.

Con el fin de detectar parejas de alto riesgo de desarrollar productos de la concepcion con algin tipo de
hemoglobinopatia sintomatica, en 1982 se crea en Cuba el programa de prevencion de las anemias drepanociticas.
El programa se basa en las pesquisas dirigidas a embarazadas con diferentes tipos de hemoglobina (Hb) mediante
la indicacion de electroforesis de Hb. Esta practica se llevada a cabo desde la atencion primaria de salud, y
permite brindar asesoramiento genético a todas las parejas con riesgo de concebir hijos con algin tipo de
hemoglobinopatia" ',

Con la implementacion en Cuba de una nueva técnica de electroforesis de hemoglobina mediante el equipo
HYDRASYS 2 de la firma Sebia francesa, desde 2008 se ha optimizado el diagnostico en el programa de Deteccion
de Anemia por Hematies Falciformes. La mejora consiste en automatizacion, estandarizacion de los resultados,
facil utilizacion, facil operacionalizacion y reduccion de errores en los resultados®®. El objetivo de este
estudio es caracterizar el comportamiento de las hemoglobinopatias en las embarazadas de la provincia Sancti
Spiritus en el periodo de 2011 a 2018.

METODO

Se realizd un estudio observacional, descriptivo, longitudinal, retrospectivo en las embarazadas
pesquisadas como parte del programa de prevencion de anemia por hematies falciformes en la provincia
de Sancti Spiritus durante el periodo comprendido entre 2011 y 2018 en el Centro Provincial de Genética
Médica de Sancti Spiritus.

El universo estuvo conformado por 28 461 embarazadas estudiadas y la muestra fue de 756 embarazadas que
tuvieron algun tipo de hemoglobinopatia. Para ello se realizaron electroforesis de Hb a las embarazadas.
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Al obtener los resultados, si estos arrojaron anomalias estructurales se le realizo a la pareja el mismo
estudio con el fin de detectar hemoglobinas alteradas y poder dar asesoramiento genético.

Las electroforesis se realizaron con tecnologia HYDRASYS en gel de agarosa en un medio alcalino: Kits
Hydragel Hb alcalino 7/15. Este permite el tamizaje de las principales hemoglobinas de interés clinico
(Hb: A, S, C y Fetal)'?; asi como la diferenciacion y confirmacion de las hemoglobinas frecuentes de
acuerdo a su movilidad (Hb: D, E, H, Bart y distintas talasemias)3.

Se utilizaron las bases de datos del Sistema de Atencion Longitudinal Genética a la Embarazada y el
Neonato (SALGEN) del Centro Provincial de Genética Médica de Sancti Spiritus. Se analizaron las variables:
cantidad de embarazadas pesquisadas, cantidad de embarazadas portadoras de hemoglobinopatias,
variantes de hemoglobina y municipio de procedencia.

Se obtuvo la aprobacién del Comité de Etica Médica del Centro Provincial de Genética Médica de Sancti
Spiritus y su Consejo Cientifico. En esta investigacion se siguieron los principios y recomendaciones para
los médicos en la investigacion biomédica en seres humanos.

RESULTADOS

Durante el periodo 2011-2018 se pesquisaron un total de 28 461 embarazadas y resultaron ser portadoras
de hemoglobinopatias el 2,65 % (756) (tabla 1).

Tabla 1. Distribucion de embarazadas portadoras de hemoglobinopatias por ano,
Centro Provincial de Genética Médica de Sancti Spiritus, 2011-2018

Anos Embarazadas Embarazadas portadoras %
pesquisadas de hemoglobinopatias

2011 4549 112 2,46
2012 4153 101 2,43
2013 3975 88 2,21
2014 3602 88 2,44
2015 3343 83 2,48
2016 3161 84 2,66
2017 2983 108 3,62
2018 2695 92 3,41
Total 28461 756 2,65

Tabla 2. Distribucion de embarazadas portadoras de hemoglobinopatias segiin variantes

Variantes de hemoglobinopatias No %
determinadas en las embarazadas
AS 604 79,89
AC 109 14,42
AA Beta Talasemia Menor 19 2,51
AD 13 1,72
SC 4 0,53
SS 3 0,40
Fetal 3 0,40
AJ 1 0,13
Total 756 100
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Las variantes mas comunes de hemoglobinopatias en embarazadas fueron la AS (79,89 %) y la AC (14,42
%). Con menor frecuencia se diagnosticaron 19 casos de Beta Talasemia Menor con un genotipo HbAy 13
casos con variante AD (tabla 2).

Los municipios con mayor nimero de portadoras de hemoglobinopatias fueron Sancti Spiritus (30,03 %) y
Trinidad (28,70 %) (figura 1).
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Figura 1. Distribucion de embarazadas portadoras de hemoglobinopatias segiin municipios

Se estudiaron un total de 685 conyuges para un 90,60 % de cobertura y se diagnosticaron un total de
32 parejas riesgo a las cuales se les asesoro genéticamente. En el afio que se estudid menor nimero
de parejas en correspondencia con la cantidad de embarazadas detectadas con algin trastorno de la
hemoglobina fue en 2017 con 85,18 % (figura 2).
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Figura 2. Cantidad de parejas estudiadas en la provincia Sancti Spiritus en el periodo 2011-2018
DISCUSION
En Cuba la prevalencia de hemoglobinopatias es de 3,08 casos por cada 100 habitantes. Dependiendo del

origen étnico de la poblacion cubana, las hemoglobinopatias son mas frecuentes en aquellas de origen
afroamericano. Se estima que en Cuba 300 000 personas son portadores de hemoglobina S, y que existen
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alrededor de 4 000 enfermos, oscilando entre 3y 7 % en dependencia de la region, con un incremento en
la region oriental del pais('%'41%),

Las variantes de hemoglobina con mayor prevalencia en la poblacion son la AS y la AC, sin embargo
este grupo es catalogado como portadores asintomaticos. Resulta de gran importancia el estudio de la
gestante y la pareja afectada, debido al riesgo que poseen de tener descendencia con alguna variante
de hemoglobinopatia causante de drepanocitosis o drepanocitemia. A todas las parejas con un alelo
codificador para trastornos en la hemoglobina, se les brinda asesoramiento genético desde los Centros
Provinciales de Genética Médica®510.16.17,

Una investigacion realizada en la provincia de Villa Clara durante los afos 1988-201209 estimo que 1,88
% de las gestantes estudiadas presentaron algun tipo de hemoglobinopatia S o C. Gonzalez Garcia y col.
1% donde estudiaron el comportamiento de las hemoglobinopatias en el municipio Minas de Matahambre
en la provincia Pinar del Rio reportaron una prevalencia de 1,47 % gestantes con hemoglobinopatias en
correspondencia con la poblacion estudiada.

Sin embargo, el comportamiento de las hemoglobinopatias en la region Oriental del pais es algo mayor,
aunque sin diferencias alarmantes. La investigacion de Escobar Pérez y col.® en Las Tunas durante
los afios 2014 y 2016 encontraron que el 3,6 % de las gestantes presentaron alglin tipo de hemoglobina
anormal. Otra investigacion realizada en Mayari, provincia Holguin por Guerra Batista y col.”, determiné
que el 5 % de las embarazadas pesquisadas presentaron algun tipo de hemoglobinopatia®'.

Un estudio realizado en la Clinica Central “Cira Garcia” durante los afos 2005 y 2015 mostraron resultados
muy superiores a la media nacional, donde un 15,38 % del total de pacientes estudiados resultaron ser
portadores de algin tipo de hemoglobinopatia®. Estos datos son justificables debido a los antecedentes
genéticos de las personas atendidas en consulta, sobre todo de las regiones de Africa y el Caribe.

Se concluye que la incidencia de hemoglobinopatias en la provincia de Sancti Spiritus es baja. La variante
mas comun fueron la AS y la AC, los municipios que mayor prevalencia tuvieron fueron Sancti Spiritus y
Trinidad. Se estudiaron la mayoria de las parejas de las embarazadas que presentaron algin trastorno de
la hemoglobina.
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