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Concepto 
La drepanocitosis comprende un grupo heterogéneo de anemias hemolíticas hereditarias que se caracterizan fundamentalmente por anemia crónica y oclusión vascular, 
Los diferentes tipos de drepanocitosis son  las anemias hemolíticas congénitas más frecuentes en el mundo. El gen de las cadena  βS tuvo su origen en zonas endémicas de paludismo por Plasmodium falciparum  en África. También  en zonas del Mediterráneo:  Turquía, India y Medio Oriente. A  América llegó con el comercio de esclavos. El gen de la hemoglobina S (Hb S) se ha perpetuado en África debido a que el portador sano (AS) es más resistente al paludismo cerebral. A este fenómeno  se le llama polimorfismo balanceado. La herencia es autosómica recesiva.
Variantes de la drepanocitosis 
En Cuba la variante más frecuente  es la anemia drepanocítica (AD), (SS) y  le siguen en frecuencia la hemoglobinopatía SC (HSC), la Sβ0 talasemia ( Sβ0 tal) y la Sβ+ talasemia. (Sβ+ tal) La AD y la Sβ0 tal tienen un cuadro clínico semejante,  más severo que el de las HSC y la Sβ+  tal.
Etiopatogenia
En la Hb S el ácido glutámico es sustituido por la valina en la posición 6 de la cadena ( y en la Hb C por la lisina en la misma posición. 
Esto trae como consecuencia una anemia hemolítica crónica y la oclusión vascular. Ambas se desencadenan por la formación de polímeros de  Hb S que se producen en condiciones de baja tensión de oxígeno. El glóbulo rojo con Hb S polimerizada forma el drepanocito, que tiene una sobrevida más corta ocasionando la anemia hemolítica. En la oclusión vascular participan la  concentración de hemoglobina corpuscular media (CHCM), el porcentaje de Hb fetal (Hb F) , la deshidratación del hematíe por pérdida de potasio (K) y agua, moléculas de adhesión y alteraciones intrínsecas del endotelio vascular. Influyen también factores de la coagulación y alteraciones cuantitativas y cualitativas de los leucocitos. Se señala que existe un tono vascular anormal que favorece la vasoconstricción; en la que juega un papel importante el consumo de óxido nítrico que es un vasodilatador importante. Además hay una generación considerable de radicales libres que activan la respuesta inflamatoria y llevan al daño crónico de los órganos. El proceso de la oclusión vascular se considera hoy en día, una forma injuria de reperfusión.
Cuadro clínico

El diagnóstico se establece casi siempre después de los 6 meses de edad aunque en nuestro país existe un programa nacional de diagnóstico prenatal que permite conocer si el feto está enfermo y ofrecer a la madre la interrupción del embarazo. 
Las manifestaciones clínicas son el resultado de la hemólisis y de  la oclusión vascular.

La hemólisis causa:  anemia  hemolítica crónica de intensidad variable con palidez e ictericia,  retardo del crecimiento y maduración sexual, 

litiasis vesicular, crisis aplástica debida a la infección por parvovirus B19 que produce un cuadro de anemia aguda.
CRISIS VASOOCLUSIVAS DOLOROSAS 
Las manifestaciones clínicas más frecuentes debidas a la oclusión vascular son las: crisis vasooclusivas dolorosas (CVOD), de duración e intensidad variables localizadas en cualquier sitio del organismo en general sin una causa desencadenante aunque en ocasiones pueden aparecer por frío o deshidratación. Cuando el dolor es abdominal debe investigarse un abdomen agudo. 

 SÏNDROME TORÄCICO AGUDO 

 Se diagnostica por la aparición de nuevos infiltrados en la radiografía de tórax y frecuentemente fiebre, manifestaciones respiratorias agudas , en ocasiones dolor torácico. Puedes ser causado por infección , infarto, o tromboembolismo pulmonar (TEP). En el niño la infección es la causa más frecuente. Los microorganismos más implicados son: el neumococo, el estafilococo, el micoplasma y la clamidia.
CRISIS DE SECUESTRO ESPLÉNICO

 Es un  cuadro de disminución brusca de la Hb de más de 20 g/L sobre el nivel basal, con aumento de tamaño del bazo casi siempre doloroso que se produce en niños pequeños, de menos de 5 años de edad. Su incidencia es alta y es una de las causas frecuentes de muerte si no se transfunde rápidamente.
ACCIDENTE VASCULAR ENCEFÁLIO

Su Incidencia es  de alrededor del 10% y se produce sobre todo, en la primera década de la vida. Cualquier manifestación neurológica puede ocurrir, la más frecuente es la hemiplejia pero también convulsiones, toma de pares craneales y coma. Es una de las complicaciones más graves de la enfermedad porque puede llevar a la muerte o dejar secuelas importantes.  Recurre en el 60 % de los casos.
También pueden ocurrir ataques isquémicos transitorios de corta duración que en general se repiten y desembocan en un accidente vascular encefálico (AVE).
 La enfermedad cerebro- vascular silente no produce manifestaciones neurológicas, Se diagnostica por la presencia de pequeños infartos en la resonancia magnética nuclear pero ocasiona déficits neurocognoscitivos.
OTRAS MANIFESTACIONES
 Priapismo,  necrosis aséptica de la cabeza del fémur,  úlcera maleolar, muy rara en el niño,  hipostenuria y  hematuria.

La falciformación crónica y constante en el bazo produce desde muy temprano en la vida una asplenia al comienzo funcional y luego orgánica que predispone a las infecciones. Con el tiempo se produce un daño crónico de todos los órganos . En el riñón lleva a la insuficiencia renal crónica al 20% de los pacientes.
Diagnóstico de la enfermedad

El diagnóstico se sospecha por los datos clínicos: niño de la raza negra o mestiza con palidez cutáneo mucosa, ictericia, esplenomegalia  y la aparición de dolores osteoarticulares o abdominales. La  electroforesis (EF) de hemoglobina  muestra solo las bandas correspondientes a la Hb S, Hb F y Hb A2  sin Hb A. La  prueba de solubilidad es positiva y la Hb  oscila entre 60-80 g/L, los reticulocitos están aumentados de manera variable (>6%), la bilirrubina aumentada a expensas de la indirecta, existen drepanocitos en la lámina de sangre periférica. En la hemoglobinopatía SC se observan en la EF de Hb las bandas de la Hb S y C, en la la Sβ0 talasemia solo existe la banda correspondiente a la Hb S  y en  la Sβ+ talasemia .la banda de la Hb S y alrededor de un 20 % de Hb A.
Diagnóstico diferencial 
El diagnóstico diferencial se realiza con el resto de los procesos hemolíticos crónicos pero la presencia de los drepanocitos en el examen de la lámina de sangre periférica hace el diagnóstico además de las pruebas antes señaladas.

Tratamiento 

El paciente con drepanocitosis debe ser atendido en una consulta especializada por un equipo multidisciplinario integrado por hematólogos, ortopédicos, psicólogos y pedagogos. Se debe atender al régimen higiénico dietético y a evitar los ejercicios f´ísicos excesivos.
Además debe enseñarse a la familia y posteriormente al niño a medida que vaya creciendo a conocer su enfermedad y las complicaciones que pueden presentarse. 

Como en toda anemia hemolítica se debe administrar un  suplemento de acido fólico, el hierro está contraindicado. 
Tratamiento de las diferentes complicaciones: CVOD: hidratación y analgésicos
Síndrome torácico agudo: oxigenación, antibióticos, transfusión simple de eritrocitos si la Hb es menor de 8 g/dl y si el cuadro es grave, exanguinotransfusión 
AVE: exanguinotransfusión inmediata y posteriormente régimen de hipertransfusión por 1 año con hidroxiurea a 25 mg/Kg/día y luego hidroxiurea sola hasta los 18 años.
Crisis de secuestro esplénico: transfusión inmediata. Si se repite  esplenectomía. parcial en el niño mayor de 2 años.
Priapismo:  si es de menos de 2 horas de duración abundantes líquidos, ejercicios y tratar de orinar; si dura entre 2 y 2 4 h hidratación parenteral , analgésicos intravenosos y aspiración de los cuerpos cavernosos e instilación de epinefrina en una solución al 1:1000000 en agua destilada. Si este procedimiento fracasa se puede realizar exanguinotransfusión aunque cuando el priapismo dura más de 24 h es conveniente realizar tratamiento quirúrgico.

En pacientes con más de 2 CVOD severas al año o más de un STA al año 2 años seguidos, como profilaxis primaria del AVE ( cuando la velocidad en el ultrasonido Doppler transcraneal es mayor de 170 cm/ s). se indica HU a 25 mg/k/día.
En los niños con microalbuminuria se utilizan los convertidores de la angiotensina  a las dosis habituales por tiempo indefinido.
Prevención 

En Cuba se realiza diagnóstico prenatal desde 1986. Si la madre se niega a la interrupción del embarazo el niño es enviado a una consulta de hematología desde los primeros meses de nacido. 
Prevención de las complicaciones
En las últimas décadas se ha implementado un plan de atención integral que ha disminuido de manera muy significativa la morbiletalidad. El plan consiste en:
Administración de penicilina oral profiláctica desde los tres meses de edad hasta los cinco años. 
Instrucción a la familia y el médico de la comunidad para que sepan palpar el bazo y conozcan el tamaño habitual de este órgano en el niño pequeño para detectar de forma inmediata un aumento brusco y poder evitar la muerte por una crisis aguda de secuestro esplénico.
Tratamiento rápido de la crisis aplástica

Tratamiento rápido y eficaz del STA
 Evitar los ejercicios físicos intensos. 
Apoyo en su comunidad para su escolarización y la orientación vocacional .
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