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Anemia falciforme

Informedela Secretaria

PREVALENCIA DE LA ANEMIA FALCIFORME

1. La anemia de células falciformes (también llamada anemia drepanocitica o drepanocitosis) es
una enfermedad genética frecuente en la que la herencia de dos genes mutantes de la hemoglabina,
uno de cada progenitor, produce un trastorno de la hemoglobina (hemoglobinopatia). Las hemoglobi-
nopatias, especiamente las talasemias y la anemia faciforme, estén extendidas por todo € mundo.
Cerca dd 5% de la poblacion mundial es portadora de genes causantes de hemoglobinopatias. Cada
afo nacen aproximadamente 300 000 nifios con hemogl obinopatias importantes, de los cuales mas de
200 000 son africanos con anemia falciforme. En todo € mundo, hay méas portadores (o sea, personas
sanas que han heredado sélo un gen mutante de uno de sus progenitores) de talasemias que de anemia
falciforme, pero la elevada frecuencia del gen de la drepanocitosis en ciertas areas da lugar a elevadas
tasas de natalidad de recién nacidos afectados por esta enfermedad.

2. La anemia drepanaocitica es especial mente frecuente en personas con antepasados originarios del
Africa subsahariana, la India, la Arabia Saudita o los paises del Mediterraneo. Las migraciones in-
crementaron la frecuencia del gen en e continente americano. En agunas zonas del Africa subsaha-
riana, €l porcentaje de nifios que nacen con este trastorno puede llegar a 2%. En general, la prevaen-
cia del rasgo drepanocitico (portadores sanos que han heredado el gen mutante solamente de uno de
los progenitores) oscilaentre el 10% y e 40% en Africa ecuatorial y disminuye al 1% a2% en la costa
norteafricana, y a menos del 1% en Sudafrica. Esta distribucién se debe a que € rasgo drepanocitico
confiere una ventagja de supervivencia frente a paludismo, con el consiguiente aumento de la frecuen-
ciadel gen mutante en |as zonas con elevada transmision del paludismo. En paises de Africa occiden-
tal como Ghanay Nigeria, la frecuencia del rasgo es del 15% a 30%, mientras que en Uganda presen-
ta acentuadas variaciones tribales, [legando al 45% en latribu Baamba del oeste del pais.

3. La prevalencia de la anemia falciforme a nacer depende de lafrecuencia del estado de portador.
Por gjemplo, en Nigeria, que es sin duda el pais més poblado de la subregion, el 24% de la poblacién
es portadora del gen mutante, y la prevalencia de la anemia falciforme es de aproximadamente 20 ca-
sos por 1000 nacidos. Esto significa que solo en Nigeria nacen anualmente unos 150 000 nifios con
esta hemogl obinopatia.

4, El gen de la drepanocitosis se ha hecho frecuente en Africa porque € rasgo drepanocitico con-
fiere cierta resistencia a paludismo por Plasmodium falciparum durante una fase critica de la primera
infancia, favoreciendo asi la supervivencia del huésped y la consiguiente transmision del gen de la
hemoglobina anormal. Aunque la presencia de un Unico gen anormal puede proteger del paludismo,
la herencia de dos genes anormales produce anemia drepanocitica y no confiere la mencionada pro-
teccion, por lo que el paludismo constituye unaimportante causa de enfermedad y muerte en nifios con
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anemia drepanocitica. Hay pruebas cada vez mas numerosas de que el paludismo no solo influye en el
desenlace, sino que también modificalas manifestaciones de la anemia drepanocitica en Africa.

5. La anemia falciforme tiene importantes repercusiones de salud publica. Sus efectos en la salud
humana se pueden evaluar en funcién de la mortalidad infantil y de nifios menores de cinco afios.
Como no todas las muertes se producen en el primer afio de vida, la medida més vaida es la mortali-
dad de los menores de cinco afios. La proporcién de nifios afectados que sobreviven més ala de los
cinco anos es cada vez mayor, pero esos hifios corren el riesgo de muerte prematura. Cuando € im-
pacto en la salud se mide en funcidn de la mortalidad de los menores de cinco afios, la anemia falci-
forme es la causa de la muerte de un 5% de este segmento de la poblacién en el continente africano, de
més de un 9% en Africa occidental y de hasta un 16% en algunos paises de esta subregion.

6. La supervivencia mediana estimada en |os Estados Unidos de América en 1994 era de 42 afios
para los hombres y 48 afios para las mujeres, mientras que en Jamaica, en 2001, era de 53 afios para
los hombres y 58,5 afios para las mujeres. En Jamaica, la mayor mortalidad se registra entre los 6 y
los 12 meses de vida, que es cuando fallece el 10% de los pacientes, pese ala considerable experiencia
en e diagndstico y tratamiento de la enfermedad y a la ausencia de paludismo. Sin embargo, no hay
datos solidos sobre la supervivencia de |os pacientes con anemia falciforme en e continente africano.
En e Africa subsahariana, la mortalidad debe ser mucho mayor que en Jamaica, y en algunas zonas las
estimaciones derivadas de la estructura etaria de las poblaciones que acuden alos ambul atorios indican
gue la mitad de los pacientes con anemia falciforme han muerto antes de |os cinco afios, generalmente
por infecciones como € paludismo y la sepsis neumocdcica, 0 por la propia anemia.

CARACTERISTICASCLINICAS

7. La anemia falciforme tiene un amplio espectro clinico. La mayoria de los afectados tienen
anemia crénica con una hemoglobinemia de arededor de 8 g/dl. Los principales problemas se deben a
latendencia de los eritrocitos a adoptar una morfologia falciforme y a bloquear |os capilares cuando la
tension de oxigeno es baja. En los nifios, los eritrocitos falciformes tienden a quedar atrapados en €
bazo, lo cua ocasiona un serio riesgo de muerte antes de los siete afios por crisis stbitas de anemia
profunda asociadas a la rdpida esplenomegalia, o por el hipoesplenismo, que permite que se produzcan
infecciones muy graves. Entrelos6 y los 18 meses de vida, |os nifios afectados suelen presentar tume-
faccion dolorosa de las manos o los pies (sindrome mano-pie). Los supervivientes también pueden
sufrir crisis dolorosas graves, recurrentes e impredecibles, asi como «sindrome torécico agudo» (neu-
monia o infarto pulmonar), necrosis 6sea o articular, priapismo o insuficienciarenal. En la mayoriade
los pacientes es posible reducir la incidencia de complicaciones con medidas de proteccion simples,
tales como la administracion profilactica de penicilina en la infancia, la evitacién de la deshidratacion
y ddl calor y €l frio excesivos, o el contacto lo més rdpido posible con un centro especializado. Estas
precauciones son mas eficaces cuando los nifios susceptibles se identifican a nacer. Algunos pacien-
tes tienen problemas tan graves que necesitan transfusiones de sangre periodicas y tratamiento quelan-
te del hierro. Combinada con las manifestaciones distintas que puede presentar la anemia falciforme
en Africa (véase e péarrafo 4), esta situacion crea la necesidad urgente de desarrollar model os asisten-
ciales apropiados para hacer frente ala enfermedad en el Africa subsahariana.

TRATAMIENTO

8. En la mayoria de los paises donde la anemia drepanocitica constituye un problema importante
de salud publica, € tratamiento sigue siendo inadecuado, no hay programas nacionales de control, ge-
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neralmente no existen servicios bésicos para tratar a los pacientes, la deteccion sistemética no es una
préctica habitual, y el diagndstico suele establecerse cuando los pacientes presentan complicaciones
graves. En muchos paises no existe un acceso pleno a intervenciones simples, econdmicas y eficaces
en funcion del costo, tales como la administracion de penicilina para prevenir las infecciones.

9. Asi pues, e reto mas importante consiste en mejorar e futuro de los pacientes con anemiafalci-
forme en los paises en desarrollo. El principa aspecto de la atencion integral es la intervencion tem-
prana frente a problemas prevenibles con medidas como la administracion de analgésicos, antibidticos
y suplementos de &cido félico, la nutricion o la ingesta abundante de liquidos. El tratamiento con
hidroxiurea ha reducido muchas de las complicaciones més importantes. Hay pruebas de que la detec-
cion neonatal de la anemiafalciforme, combinada con la realizacién oportuna de pruebas diagnésticas,
lainformacién de los padres y la atencion integral, reduce sensiblemente la morbilidad y la mortalidad
de laenfermedad en la lactancia y la primera infancia. Incluso la atencién holistica bien organizada,
con asesoramiento por expertos y acceso a los cuidados necesarios, independientemente de la capaci-
dad de pago de los pacientes, puede reducir de forma significativala mortalidad y la morbilidad, y me-
jorar lacalidad de vida de | os pacientes con anemiafalciforme en los paises en desarrollo.

10. Durante los tltimos 10 afios se han hecho progresos en varios aspectos. €l tratamiento a largo
plazo con hidroxiurea ha disminuido la frecuencia de las crisis dolorosas y mejorado la calidad de vida
de los pacientes con anemia drepanocitica; los estudios radioldgicos pueden facilitar el tratamiento
répido de las complicaciones potencialmente mortales, como |os accidentes cerebrovascularesy el sin-
drome torécico; € trasplante de médula ésea puede curar la anemia drepanocitica, aunque no esta
exento de riesgos ni disponible para todos los pacientes; |as transfusiones sanguineas periédicas com-
binadas con el tratamiento quelante del hierro pueden prevenir las complicaciones, y la genoterapia ha
tenido éxito en modelos animales, aungue todavia tiene que probarse en ensayos clinicos en € ser
humano. Por consiguiente, es posible mejorar la calidad de vida de los pacientesy, en algunos casos,
curar definitivamente la anemia drepanocitica.  Desafortunadamente, estos avances, aplicables sobre
todo en los paises con grandes recursos, han ampliado la diferencia de calidad de vida entre los pacien-
tes de los paises desarrollados y |os paises en desarrollo, diferencia que sélo podra reducirse mediante
unamejora general de los servicios de salud.

PREVENCION

11. Es posible prevenir la anemia falciforme. Existen pruebas sanguineas baratas y fiables para
identificar a las parejas en riesgo de tener hijos afectados, y la biopsia corial después de las nueve se-
manas de gestacion permite establecer el diagnéstico prenatal. La adopcion de estas medidas debe
combinarse con la educacion sanitaria. No obstante, € diagnéstico prenatal puede plantear problemas
éticos, que varian de una cultura a otra. La experiencia ha demostrado claramente que € nacimiento
de nifios afectados puede disminuir mucho con el asesoramiento genético, combinado con la oferta de
diagnostico prenatal. El riesgo de tener un hijo afectado puede detectarse antes del matrimonio o del
embarazo, aunque para ello es necesario disponer de un programa de deteccion de portadores. Hay
una gran experiencia con estos programas en paises de bgjos y atos ingresos. Por ejemplo, en el caso
de la prevencion de latalasemia, en Montreal (Canada) y en Maldivas se ofrecen pruebas de deteccion
alas personas solteras, Chipre y la Republica lslamica del 1rén tienen paliticas nacionales de deteccion
prematrimonial, y Grecia e Italia ponen énfasis en la deteccidn prerreproductiva. Estos métodos deben
ponerse en practica de conformidad con los tres principios basicos de la genética médica: 1a autono-
mia del individuo o la pargja; su derecho arecibir informacién adecuaday completa, y el cumplimien-
to de las normas de confidencialidad més estrictas.
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12. Las manifestaciones de la anemia drepanocitica son més impredecibles y variables que las de las
talasemias. No obstante, muchos af ectados tienen una buena calidad de vida, y en algunas partes del
mundo (Bahrein, India, Arabia Saudita oriental) hay otros factores genéticos (genes) que pueden ali-
viar la gravedad de la enfermedad. El diagndstico prenatal permite tomar medidas de proteccion sim-
ples que mejoran la calidad de vida de los nifios afectados, tales como la informacion paralos padres o
la profilaxis con penicilina 'y antipalGdicos. El diagnostico neonatal sdlo es (til cuando se puede pres-
tar un asesoramiento apropiado alos padres y una atencidn primaria adecuada a los af ectados.

13. Ladisponibilidad de medios diagnésticos y terapéuticos produce inevitablemente un aumento
acumulativo del nimero de personas gque necesitan ser atendidas, puesto que los pacientes viven mas
tiempo. La otra consecuencia habitual es e aumento del costo anual por paciente, que puede tener
serias repercusiones en |os paises, especia mente en aquellos con recursos limitados.

14. Dadalamagnitud del problema parala salud plblica, se necesita con urgencia un enfogue inte-
gral dela prevencion y tratamiento de la anemiafalciforme. En la actualidad, una gran proporcion de
la poblacion africana afectada por esta enfermedad no recibe atencién ni asistencia. Como ocurre en
todas las enfermedades crénicas, al mejorar € tratamiento aumenta la demanda acumulativa de mas
servicios. Lavigilanciay la educacion sanitaria deben actuar a nivel comunitario a través del sistema
de atencidn primaria, con el fin de aumentar la concienciacion de la poblacién con respecto a proble-
may prolongar la supervivencia de los af ectados.

ACTIVIDADES RECOMENDADAS

15. El modelo desarrollado en los paises con grandes recursos, consistente en un programa nacional
de control, es inadecuado parala mayoria de los entornos con escasos recursos. No obstante, la plani-
ficacion de los servicios de salud deberia cubrir la drepanocitosis en todos los paises donde es frecuen-
te. Hay que considerar conjuntamente todos los componentes de la prevencién y el tratamiento, deben
apoyarse las iniciativas existentes, y 0s servicios deben introducirse gradual mente, empezando por las
zonas donde sea mas factible. También hay que fomentar la recopilacion sistemética de informacion
sobre |os enfoques preventivos y terapéuticos més rentables. Por consiguiente, las principales areas de
trabajo deben cubrir la prevencién y el asesoramiento, la deteccion tempranay e tratamiento, la vigi-
lanciay lainvestigacion, y laeducacion de lapoblacién y las alianzas.

16. Enlas zonas donde la anemia falciforme es frecuente se necesitan centros especiales para asegu-
rar servicios preventivos y terapéuticos adecuados. Lo ideal es la identificacién de la enfermedad al
nacer, gracias a un programa de deteccion o a diagndstico neonatal, y que los individuos afectados
acudan periédicamente a un centro donde sean evaluados. Para que se pueda prestar una atencién
apropiada es fundamental que haya una relacion de trabajo intima entre el profesiona de la atencidn
primariay €l centro. El persona del centro debe proponer programas nacionales eficaces que puedan
integrarse en los servicios nacionales de salud, elaborar directrices y materiales educativos, ademas de
iniciar laformacion de asociaciones nacionales de padres de pacientes y colaborar con €ellas. Se nece-
sitan de forma urgente grupos de trabgjo regionales integrados por expertos en el tratamiento de la
drepanocitosis para que colaboren con dichos centros y coordinen sus actividades. Hay pruebas de
que, incluso en los paises con recursos limitados, medidas relativamente simples como el asesoramien-
to de los pacientes y de sus padres (incluida la informacion sanitaria preventiva y la nutricion), € tra
tamiento répido de la enfermedad, la aportacion gratuita de suplementos vitaminicos y la profilaxis
antipaltdica, pueden reducir significativamente la morbilidad y el nimero de muertes prematuras cau-
sadas por laanemiafalciforme.
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17. Las actividades terapéuticas en pacientes con anemia falciforme deben basarse en € nivel pri-
mario de atencién, haciendo hincapié en programas que usen tecnologias simples 'y asequibles y abar-
guen a una gran proporcion de la poblacion. Como g emplos se pueden citar: la educacion sanitaria
de la poblacién; la deteccidn de los riesgos genéticos en la comunidad a través del registro de los ante-
cedentes familiares y de la debida atencion a dichos antecedentes en cada contacto del paciente con €l
sistema de salud; el asesoramiento sanitario y genético, y lainmunizacién contra las infecciones. Los
responsables de la atencion médica serén muy probablemente médicos de atencidn primaria con una
formacion bésica en anemia falciforme. Para poder redlizar estas actividades, los profesionales de la
atencion primaria deben tener vincul os adecuados con los niveles de atencion secundariay terciaria, a
los que puedan consultar.

18. Lainvestigacion y la vigilancia son importantes para planificar y evaluar las intervenciones
apropiadas. Es necesario estudiar la evolucion natural de la anemia falciforme para documentar los
efectos del paludismo sobre las manifestaciones clinicas y adquirir conocimientos que seran esenciales
para elaborar modelos asistenciales apropiados. Se requiere un enfogque escalonado de la vigilanciay
monitorizacion de la anemia falciforme y de sus factores de riesgo, para que se puedan recopilar datos
gue permitan mejorar latoma de decisiones y la colaboracién técnica con los paises, especialmente los
de recursos limitados. Un sistema de vigilancia integral también proporcionaria datos sobre el efecto
de la prevencién, € tratamiento y la atencion, gue son esenciales para fijar las prioridades, especial-
mente en |0s paises con escasos recursos.

19. Enlaresolucion WHA57.13, la Asamblea de la Salud inst6 alos Estados Miembros a que movi-
lizaran recursos para actuar en la esfera de lagendmicay la salud mundial, y en mayo de 2005 el Con-
sejo Ejecutivo tom6 nota del informe de la Secretaria sobre el control de las enfermedades genéticas.”
Posteriormente, la Asamblea de la Unién Africana, en su quinta Reunién Ordinaria (Sirte, Jamahiriya
Arabe Libia, 4-5 de julio de 2005), respaldo lainclusion de la anemia drepanocitica en lalista de prio-
ridades de la salud piblica? En los dltimos afios han surgido en Africa varias organizaciones no gu-
bernamentales, tales como la Fédération des associations de lutte contre la drépanocytose en Afrique,
que reline a muchos organismos, entre ellos la Federation of Sickle Cell Clubs de Nigeria. También
existen asociaciones nacionales en Benin, Burkina Faso, Camertn, Chad, Congo, Céte d'Ivaire,
Ghana, Guinea, Mali, Niger, Nigeria, Senegal y Togo. Son necesarias més alianzas de ambito nacio-
nal, regiona y mundial, asi como actividades de promocion a alto nivel para asegurar que los gobier-
nos de los paises afectados y los organismos de ayuda internacional tengan plena conciencia de la
magnitud del problemay presten atencion ala anemia drepanocitica.

20. Ensu1172reunién, celebrada en enero de 2006, el Consegjo Ejecutivo examind € punto relativo
alaanemia falciforme y unaresolucién conexa.’

INTERVENCION DE LA ASAMBLEA DE LA SALUD

21. Seinvitaala Asamblea de la Salud a que examine € proyecto de resolucion que figura en la
resolucion EB117.R3.

! Documento EB116/2005/REC/1, actaresumida de la primera y segunda sesiones.
2 Assembly/AU/Dec.81 (V).
3 Véase el documento EB117/2006/REC/2, acta resumida de |la quinta sesion.




