Informacion para
portadores sanos
de rasgo falciforme

Basada en la Guia de Practica Clinica en la Enfermedad de Células Falciformes
de la Sociedad Espariola de Hematologia y Oncologia Pediatricas (SEHOP).




Su hijo/a tiene un rasgo falciforme o drepanocitosis heterocigota (estado de
portador) y su vida sera practicamente normal, pero le informamos sobre ciertas
recomendaciones. Léase también la informacion facilitada sobre Portador sano
de rasgo falciforme ¢Queé significa? incluida en este material.

1. No es necesario realizar ningunarestriccion para el ejercicio fisico, aunque el
mantenimiento de una hidratacion adecuada y la reduccion del ejercicio extenuante en
condiciones de calor/humedad excesivos, es una precaucion sensata para cualquier atleta.

2. Anestesia y cirugia: no aumentan las complicaciones, pero no es seguro que esto
seaasien el caso de que se requiera cirugia cardiaca extracorporea. De todos modos, hay
numerosa experiencia de pacientes tratados con cirugia cardiaca sin complicaciones, sin
ni siquiera haber necesitado transfusion.

3. El ambiente hiperbarico al que se exponen los submarinistas probablemente no sea
danino para una persona con rasgo falciforme.

4.Se recomienda asesoramiento genético y estudio de la pareja antes de tener hijos.

5. Algunos de los riesgos que se han asociado en raras ocasiones son:
- Infarto esplénico o dolor vasooclusivo en grandes alturas (alta montafa).
« Alteraciones urinarias (orinas con sangre o rojas, orinas poco concentradas).
» Muerte subita tras ejercicio extenuante (<1:3.000).

- Alteraciones oculares (glaucoma tras sangrado en camara anterior). En caso de traumatismo
en el 0jo, acudir urgentemente a un oftalmologo por riesgo de aumento en presion ocular
y ceguerasino se trata.




Portador sano de rasgo falciforme

¢Qué significa?

¢QUEES LA ENFERMEDAD DE CELULAS
FALCIFORMES O DREPANOCITOSIS?

Esunaenfermedad de los globulos rojos, una anemia.
Enella, los gldbulos rojos en lugar de ser redondeados
(normales) son falciformes (con forma de hoz), lo que
los hace rigidos en lugar de flexibles. Esto se produce
por alteracion de una parte del glébulo rojo, que es la
hemoglobina (Hb).

¢ELPORTADORDE LA ENFERMEDAD DE
CELULAS FALCIFORMES ES UNA PERSONA
ENFERMA?

NO. Ser portador, o lo que es lo mismo, tener el
rasgo de células falciformes, no significa tener la
enfermedad. La persona esta sana aungue porta
elgen de estaenfermedad.

SIUNPORTADORNO ES UN ENFERMO,
ENTONCES ;:POR QUE TAMBIEN SE LE
ESTUDIA LA SANGRE?

Enrealidad, en la prueba del talon se busca alos
enfermos, pero como se detecta alos portadores
sanos, se ha creido conveniente dar lainformacion
alas familias.

¢PUEDE LA PERSONA PORTADORA
DE CELULAS FALCIFORMES LLEGARA
PADECER LA ENFERMEDAD?

NO, NUNCA. Eltipo de hemoglobina de una
personaes suya para todala vida. Eso no cambia.

Una personarecibe o hereda el rasgo de células
falciformes de la misma forma en que se hereda el
color del pelo 01os 0jos, a través de su padre o su
madre.

La persona portadora ha recibido un gen alterado
para tener hemoglobina falciforme (S o C), en lugar
de hemoglobina A de uno de los padres y otro gen
normal, para tener hemoglobina A del otro progenitor.

SIUNA PERSONA ES PORTADORA DE
RASGO FALCIFORME ¢ PUEDE TENERUN
HIJO CON LA ENFERMEDAD?

Si.La persona puede tener un hijo conla Enfermedad
de Células Falciformes, pero solo si su pareja porta
tambien el rasgo falciforme.

¢ QUEESLAHEMOGLOBINA
EXACTAMENTE?

Lahemoglobina es una proteina que esta dentro de
los glébulos rojos y les ayuda a transportar el oxigeno
delaire de los pulmones a todas las partes del cuerpo.

¢QUE ESREALMENTE ELRASGO
FALCIFORME?

Las personas normales tienen una hemoglobina
tipicacondos cadenas A, cada una heredada de un
progenitor,denominada hemoglobina AA (HDAA).

Las personas con rasgo falciforme o portadoras
delaenfermedad enlugar de laHbAA tienen otra
hemoglobina, la hemoglobina AS (HDAS). Estas letras
no tienen nada que ver con los grupos sanguineos.

Elrasgo falciforme es muy comun en personas
de Africay Centroameérica. También es comun en
personas del Mediterraneo, Oriente Medio e India.

En Espana, comienza a ser cada dia mas frecuente.

¢(PORQUEES LAHEMOGLOBINAS (HbS)
ESPECIAL?

Porque hace que los globulos rojos se deformeny
sean masrigidos, con lo que se gastan antes de

lo normal, causando anemiay obstruyen la circulacion
enlos pequenos vasos sanguineos, causando dolor

y otros problemas.

¢HAY ALGO QUE LA PERSONA PORTADORA
DE RASGO FALCIFORME PUEDA HACER?

Si.si planifica su descendencia, puede pedir que su
pareja sea examinada. Todos tenemos dos genes
paralahemoglobina. Elbebé recibe un gen de cada
progenitor. Asi podremos conocer las posibilidades
tedricas de tener un hijo conla enfermedad.




Patron de herencia parael estado de portador

de la anemia de células falciformes o drepanocitosis

1. Cuando solo uno de los padres tiene el rasgo falciforme, es decir, porta el gen pero no es
unenfermo, las posibilidades tedricas de la herencia para los hijos son:

PADRES PADRES
PADRE PORTADOR MADRE SANA PADRE SANO MADRE PORTADORA
NO AFECTADO NO AFECTADA

&

A S/C
NORMAL NORMAL PORTADOR PORTADOR NORMAL NORMAL PORTADOR PORTADOR
FA FA FAS,FAC FAS,FAC FA FAS,FAC FA FAS,FAC

Eneste caso, el 50 % de los hijos de la pareja tiene probabilidades de ser portador de la enfermedad
(NO de padecerla). Esta probabilidad es igual tanto si porta el gen el padre como la madre.

2. Cuando ambos padres tienen el rasgo falciforme, es decir, portan el gen pero no son enfermos,
estas son las posibilidades tedricas de herencia para los hijos:

PADRES
PADRE PORTADOR MADRE PORTADORA
NO AFECTADO NO AFECTADA
A % S/C
HIJOS

()

NORMAL PORTADOR PORTADOR ENFERMO
FA FAS,FAC FAS,FAC FS,FC,FSC

Eneste caso, el 50 % de los hijos de la pareja teéricamente sera portador de la enfermedad

(sin padecerla), un 25 % de los hijos no heredara el gen nidel padre nide la madre por lo que sera sano
no portador, pero un 25 % sera un nino enfermo al haber heredado los dos genes de la enfermedad.
Por ello es tanimportante el consejo genético.

Fenotipo de hemoglobina por HPLC (cromatografia liquida de alta eficacia) en el neonato: FA: normalidad (en adulto HbAA); FAC: portador de hemoglobina C (en adulto HbAC);
FAS: portador de rasgo falciforme (en adulto HoAS); FC: enfermedad de la hemoglobina C (en adulto: HOCC); FS: anemia falciforme (en adulto HbSS); FSC: enfermedad de la anemia
falciforme C (enadulto HbSC).



Bibliografia:
Sociedad Espariola de Hematologia y Oncologia Pediatricas. Enfermedad de Células Falciformes - Guia de Préactica Clinica. SEHOP 2019.
Disponible en: http:/www.sehop.org/wp-content/uploads/2019/03/Gu%C3%ADa-SEHOP-Falciforme-2019.pdf. Ultimo acceso: diciembre de 2020.

ES2012174455

), NOVARTIS




