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RESUMEN

Se realizd un estudio al total de gestantes captadas desde el afio 1989
al 2013 a las que se les realizd electroforesis de hemoglobina,
determinandose portadoras de alguna hemoglobina anormal. Los datos
fueron obtenidos de los archivos del Centro Provincial de Genética
Médica, los parametros analizados fueron: total de gestantes estudiadas
y su relacidon con el total de gestantes captadas, nUmero de gestantes
portadoras de hemoglobinopatias, esposos estudiados, deteccién de
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parejas de alto riesgo y estudios moleculares realizados. En el ultimo
quinquenio analizado se logré una cobertura del 97 % gracias al uso de
los registros lineales en las areas de salud, estudiando un total de 35
571 gestantes. De ellas fueron portadoras un total de 11 783 gestantes,
para una prevalencia del (5 %), asi mismo la frecuencia de portadoras
de hemoglobina (Hb AS) fue superior con 5.51 %, sobre la frecuencia de
Hb AC que fue de 0.90 %, persisti6 ademas la baja cobertura de
estudios prenatales moleculares, alcanzando solo el 70 %.

Palabras clave: hemoglobinopatias, anemias por hematies falciformes,
asesoramiento genético

ABSTRACT

A descriptive, retrospective study is done from the total of pregnant
studied from 1989 to 2013 whom were applied hemoglobin
electrophoresis test, determining an abnormal hemoglobin. The data are
obtained from the files of the Provincial Center of Medical Genetics, the
parameters were analyzed: total of preghant women studied and its
relation to the total of pregnant women that were studied, number of
pregnant women with hemoglobinopathies, husbands that were studied,
detection of high-risk partners and molecular studies. In the last study
of five years was obtained 97 % by the use of linear records in the areas
of health, studying a total of 35.571 pregnant. Of these a total of 11.783
pregnant were carriers, a prevalence of (5 %) and the same carrier
frequency hemoglobin (Hb AS) was superior to 5.51 %, on the
frequency of AC to Hb was 0.90 %, also remains a low molecular
prenatal testing coverage, reaching only 70 %.

Keywords: hemoglobinopathies, anemia with abnormal erythrocytes,
genetic counselling

INTRODUCCION

El programa de prevencion de anemias por hematies falciformes se basa
en el pesquisaje mediante el estudio de electroforesis de hemoglobina a
todas las gestantes y brinda la opcion de un diagndstico prenatal a
todas las parejas con alto riesgo de tener hijos afectados con
hemoglobinopatias SS o SC.}
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La frecuencia de esta enfermedad en el pais oscila entre el 3y el 7 %
en las diferentes regiones, con un incremento significativo en las
regiones orientales.”? Es por ello que desde 1983 se desarrolla un
Programa Nacional para la Prevencion de Anemia Falciforme, que se
basa en la deteccidén de las parejas de riesgo mediante un pesquisaje a
las mujeres embarazadas, asesoramiento genético y diagndstico
prenatal, a las que se brinda la oportunidad de interrumpir el embarazo
en los casos que el feto esté afectado, lo que a su vez permite reducir la
incidencia de la enfermedad.?>

La anemia falciforme se conoce también con el nombre de sicklemia que
es un anglicismo muy extendido. Otras denominaciones en idioma
espanol son: anemia de células falciformes, anemia por hematies
falciformes, drepanocitemia, entre otros. Es una anemia hemolitica
severa que se caracteriza por el predominio de la hemoglobina S, un
alto indice de morbilidad y mortalidad, y un patron de herencia
autosémico recesivo. En Cuba son frecuentes las formas homocigdticas
SS y heterocigética SC.!

En este trabajo se propone evaluar el comportamiento del programa
durante 25 anos, teniendo en cuenta que esta provincia tiene una
incidencia de portadores superior a la media nacional, por tanto el riesgo
de tener bebés enfermos es alto.

METODO

Se realizd un estudio descriptivo, retrospectivo y de corte longitudinal
gue abarca el total de gestantes a las cuales se les realizé electroforesis
de hemoglobina desde el 1ro de enero de 1989 hasta el 31 de diciembre
de 2013, en la provincia Guantanamo.

Los datos fueron obtenidos de los archivos del Centro Provincial de
Genética Médica, los parametros analizados fueron: total de gestantes
estudiadas y su relacion con el total de gestantes captadas, niumero de
gestantes portadoras de hemoglobinopatias, numero de esposos
estudiados, deteccién de parejas de alto riesgo y estudios moleculares
realizados a las mismas.

Para comparar los resultados del comportamiento de los diferentes
indicadores, por etapas, se hizo el analisis en 5 periodos de 5 afios cada
uno: 1989-1993, 1994-1998, 1999-2003, 2004-2008 y 2009- 2013. Se
utilizaron métodos estadisticos descriptivos para el analisis de los datos
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basados en test de diferencias de proporciones. Para el analisis de los
datos obtenidos se confeccionaron tablas y graficos con los resultados.

RESULTADOS

Durante el periodo en analisis se estudiaron en la provincia Guantdanamo
212 647 gestantes, en la Tabla 1 se muestra la distribucion de
electroforesis de hemoglobina realizadas a las gestantes captadas, en los
primeros anos que abarca el estudio por indicacién eran estudiadas la
totalidad de las pacientes captadas, por lo que debia haber similitud en
cuanto al nimero de captadas y de realizadas. Sin embargo como se
muestra en la Tabla 1, existié una poblacidon sobre estudiada, aspecto
este que varia en los Ultimos afios donde no se le realizé el proceder a las
gestantes con resultados conocidos ya que este no vario a lo largo de la
vida.

Tabla 1. Cobertura del programa segun quinguenios estudiados

AROS Gestantes Gesta!ntes %
captadas estudiadas

11989-1993 | 45973 | 50597 | 110
1994 - 1998 37 151 47 095 126
11999 -2003 | 37733 | 43233 | 114
2004 - 2008 33 759 36 151 107
12009-2013 | 36661 | 35571 | 97
Total 191 277 212 647 111

Fuente: Registros estadisticos del Centro Provincial de Genética Médica.

En la Tabla 2 se muestra la proporcién de gestantes portadoras al
pesquisaje, en relacion con el numero de gestantes pesquisadas,
observando que el por ciento de gestantes portadoras se mantuvo
alrededor del 5 %.
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Tabla 2. Relacién gestantes estudiadas/ gestantes portadoras

‘ AROS Gestqntes Gestantes ‘ %
estudiadas portadoras
11989 - 1993 | 50 597 | 3 256 . 6.4
11994 - 1998 | 47 095 | 2 109 . 4.4
1999 - 2003 43 233 2 043 4.7
| 2004 - 2008 | 36 151 | 2 225 L 6.1
2009 - 2013 35 571 2 150 6.0
| Total | 212 647 | 11783 | 5.5

Fuente: Registros estadisticos del Centro Provincial de Genética Médica.

La relacién gestantes portadoras-esposos estudiados se observa en la
Tabla 3, donde se muestra que el 91.8 % de los esposos, fueron
estudiados, el resto no aceptd realizarse el estudio, por no
reconocimiento de su paternidad, siendo este un problema en nuestra
provincia pues de este modo se pierde la oportunidad de realizar
diagndstico prenatal al desconocer el genotipo del padre.

Tabla 3. Relacidén gestantes portadoras/esposos estudiados

Afios ooadoas || estuiades %
1989 - 1993 3 256 2 833 87.0
11994 - 1998 | 1 654 | 1959 | 118.0
11999 - 2003 | 2 043 . 1914 | 940
2004 - 2008 2 225 2 083 93.6
12009 - 2013 | 2 150 . 2038 | 95.0
Total 11 783 10 827 91.8

Fuente: Registros estadisticos del Centro Provincial de Genética Médica.
En la Tabla 4 se observa la relacion de parejas de alto riesgo y los

diagndsticos prenatales realizados. Solo se logré estudiar al 70 % de las
parejas de alto riesgo.
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Tabla 4. Relacién parejas de riesgo/ diagndsticos prenatales realizados

Diagnésticos
Afos Parejas de riesgo prenatales %
realizados
1989 - 1993 172 126 73.2
1994 - 1998 | 105 | 68 | 64.7
1999 - 2003 120 70 58.3
| 2004 - 2008 | 146 | 108 | 73.9
2009 - 2013 161 122 75.7
| Total | 704 | 494 701

Fuente: Registros estadisticos del Centro Provincial de Genética Médica.

DISCUSION

Constituye un gran paso de avance la atencidon de la gestante a nivel del
area de salud por asesores genéticos, pues permite conocer los riesgos a
gue esta sometida la futura descendencia y adecuar la atencion médica a
seguir para prevenir o al menos minimizar esos riesgos.?

La anemia por hematies falciformes de reconocida herencia autosdémica
recesiva®*, obliga a la identificacién precoz de sus portadores cuando se
trabaja en su prevencion®®; el primer paso de este programa es la
indicacion de la electroforesis de hemoglobina en el momento de la
captacion del embarazo.>’®

La cobertura es superior en los cuatro primeros quinquenios analizados,
(Tabla 1) solo en el ultimo quinquenio la cobertura es menor pues en
todas las areas de salud se esta trabajando con los registros lineales
donde queda plasmado el genotipo de la paciente y no es nhecesario
estudiarla nuevamente en cada embarazo, de esta forma queda mas
organizado el trabajo del asesor genético.’

En Cuba por la frecuencia de portadores sanos, las hemoglobinopatias SS
y SC constituyen un problema de salud, siendo de 3 % para los
heterocigoticos AS y de 0.7 % para los heterocigoticos AC, como queda
evidenciado en la Tabla 2 la prevalencia de portadoras de anemias por
hematies falciformes en Guantdanamo es de alrededor del 5 9%,
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comportamiento superior a la media nacional, siendo de 5.51 % para las
hemoglobinas AS y de 0.90 % para las hemoglobinas AC.

En un estudio realizado en la poblacion de Ciudad Habana realizado por
el Dr. Martin Ruiz®® el 6.1 % de las gestantes no concluyé el estudio por
faltar el cényuge.

Luego de conocer el resultado de la gestante, localizar al esposo para
realizarle la toma de muestra es un proceso complejo, se necesita de la
intervencion de varios factores para lograr este objetivo, en este proceso
lamentablemente corre el tiempo y cuando se logra tener el resultado ya
no es posible realizar entonces el diagndstico prenatal, por tanto en este
programa es necesario registrar y analizar las causas por las que no se
estudian los conyuges.

Por tal motivo y como se puede observar en la Tabla 4 donde se analiza
la relacién entre parejas de alto riesgo y diagndstico prenatal solo se
logra estudiar al 70 % de ellas. Considerados muy insuficientes los
estudios moleculares que se realizan, lo que hace ineficiente el
programa al no concluir el estudio genotipico en tiempo Gtil*°, es decir
antes de las 22 semanas de gestacién.

Es bueno insistir en el asesoramiento genético a la familia y en Ia
blusqueda de opciones para que el conocimiento sobre este tipo de
enfermedad tan frecuente en esta provincia sea del conocimiento de toda
la poblacién.tt1*

CONCLUSIONES

El anadlisis de los resultados del programa permitié conocer que la
frecuencia de portadoras de hemoglobinas anormales en la poblacion
gestante de Guantanamo es superior a lo reportado para el pais.

Se observa un insuficiente incremento de la eficiencia del programa de
prevencion de anemias falciformes en Guantanamo, al elevar la
cobertura de esposos estudiados, sin embargo aun falta elevar la
proporciéon de estudios moleculares realizados, por tanto se deben
incrementar las acciones de promocién para enriquecer los
conocimientos sobre este tema, principalmente en la poblacion
masculina.

Constituye un reto para los genetistas y asesores genéticos hacer de la
poblacién guantanamera, una poblacién mas culta y menos enferma.
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