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Hemoglobinopatia S homocigética.
Caracteristicas fisicas y radiologia
6sea en 60 pacientes tanzanianos
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Se hace la descripcion clinicorradiolégica de 60 pacientes homocigéticos con anemia por hematies
falciformes, estudiados en Mwanza, Tanzania. Se comentan los hallazgos mas sobresalientes y se
concluye que aunque ninguna de las lesiones radiolégicas observadas es patognomoénica de la
enfermedad, la combinacion de varias de ellas es altamente sospechosa, sobre todo si se presenta en un
individuo con las caracteristicas fisicas descritas en este tipo de anemia.

INTRODUCCION

En estos ultimos afios, muchos médicos cubanos han trabajado en zonas de
Africa donde se registra la mas alta incidencia mundial de hemoglobina S.
Aunque la enfermedad es conocida en Cuba, su presencia en la poblacion (3,08%
en la poblacién general y 6,2 en la negra y mestiza),1 es mucho menor cuando se
la compara a la de Tanzania (5-40%), Mozambique (1-40%) y Angola (4-35%).2

Existe una abundante literatura en Africa sobre los problemas pediatricos
relativos a la enfermedad, sin embargo, muy poco se ha dicho sobre la
enfermedad del adulto, ya que es frecuente creer que ninguno de estos pacientes
sobrevive a la primera infancia.’

La primera publicacion que notifica pacientes con anemia por hematies
falciformes (AHF) en adultos, en Tanzania, fue hecha recientemente por el autor.*

La elevacion general del nivel sanitario experimentado en la poblacién de los
mencionados paises, que han adoptado una actitud de decidido apoyo a los
servicios sanitarios rurales, es sin duda responsable de esta aparicién de
enfermos adultos.

Por todas las razones expuestas anteriormente, la descripcion clinico-
radiolégica de 60 pacientes homozigéticos con AHF, observados en Mwanza
durante el periodo 1973-1977, puede ser de interés para los médicos cubanos.
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PACIENTES Y METODOS

Todos los pacientes provenian de los distritos vecinos de Shinyanga, Mwanza
y Mara, en donde la distribucion del gen S varia entre 25-40%.° Los 60 enfermos
fueron hospitalizados por lo menos en una ocasién y sometidos a examen clinico
completo. Ello representa una incidencia de 0,5 % de los ingresos en el departamento
de medicina interna.

La mayoria de los pacientes se hallaban comprendidos entre los 12 y los 17
afios; veinte eran mayores de 17 afios.

La hemoglobinopatia SS fue diagnosticada por medio de electrofo- resis de
acetato de celulosa.

Los examenes radiolégicos de rutina fueron los siguientes: radiografia lateral
de craneo, radiografia anteroposterior del térax y radiografia ante- riposterior y de
perfil de la columna lumbar.

Cuando la exploracion clinica mostré alteracion de los huesos largos, se
practicaron también radiografias de las extremidades implicadas. El examen
clinico incluyé la descripcién de los signos somaticos clasicos de la AHF;
abombamiento frontotemporal del craneo, gnatopotia, aspecto de las manos y
biotipologia.

RESULTADOS CLINICOS
La edad de los pacientes oscil6é entre 12-27 afos.

De los 60 enfermos, 24 pertenecian al sexo masculino y 36 al femenino.
La distribucion tribal no fue significativa, dada la preponderancia de la tribu
Sukuma en el area geografica que depende del hospital de Mwanza.

Los signos clinicos se presentan en el cuadro |.

La causa de la elevada fiebre fue determinada en 21/27 pacientes y en todos
se la consider6 como responsable de la crisis dolorosa y anemizan- te, por la que
el enfermo tuvo que ser hospitalizado; en 11, se detectd la presencia de P.
falciparum; en 6 se hallé evidencia clinicorradiolégica de osteomielitis en los
huesos largos (de entre los cuales se aisl6 la especie

CUADRO |
Signos clinicos % No. casos
Hepatomegalia 63 38
Ictericia 51 31
Fiebre 45 27
Esplenomegalia 38 23
Ulceras crénicas en piernas 13 8
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Salmonella en 3). Tres pacientes fueron ingresados por bronconeumonia y uno

presento poliartritis séptica por estafilococo.

La hemoglobina oscil6 entre los 2,5 g/100 mi y los 8 g/100 mi.

Todos los enfermos presentaron poliartralgias y dolores toracico y abdominal

intermitentes y migratorios.

El aspecto somatico se presenta en el cuadro Il.

En el cuadro |ll se muestran los hallazgos radioldgicos.

CUADRO Il
Aspecto exterior % No. casos
Retraso pondostatural 51 31
Aracnodactilia 50 30
Biotipo longilineo 46 28
Abombamiento frontotemporal 43 26
Gnatopatia 41 25

CUADRO Il HALLAZGOS RADIOLOGICOS

Craneo % No. casos
Osteoporosis granular 48 29
Craneo "en cepillo” 16 10
Ensanchamiento del diploe 20 12

Columna lumbar
Aumento de la trabeculacién y escasa
minerallzacion 60 36
Vértebra en forma de pez 35 21
Fractura/compresion 5 3

Huesos largos
Infarto 13 8
Osteomielitis 1 7
Necrosis aséptica de la cabeza femoral 5 3
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DISCUSION

El predominio del sexo femenino (60% de los pacientes) en nuestra serie nos
parece significativo, en un hospital donde por cada paciente del sexo femenino se
admiten 1,5 del sexo masculino. Es importante sefalar la correlacion: longevidad-
nivel econémico en nuestra serle. Los 6 pacientes que integran el grupo de mayor
edad (entre 22-26 afios) provenian todos de hogares con construccién “sélida” y
cuyo cabeza de familia, aportaba un salario mensual. Durante el periodo 1973-
1977, tres de las dieciséis pacientes en edad reproductiva parieron. En los tres
casos se trataba de nifios de bajo peso. Con toda probabilidad ello es el resultado
del estado materno de anemia cronica.’ EI mismo autor sefiala una mortalidad de
120/1 000 partos en madres homocigéticas.

En 13% de nuestros pacientes se comprobd la presencia de ulceras crénicas
en el tercio distal de las extremidades inferiores. Diggs.1 en E.U., estima la
frecuencia de este signo en 75% de los jovenes y adultos con AHF. Elamin® y
Akinyanjo,9 en Zambia y Nigeria respectivamente, obtienen porcentajes de 6 y
5,4% en pacientes del mismo grupo de edad. Cuando se considera que el africano
deambula generalmente descalzo y en un medio ambiente hostil (humedad,
malezas, parasitos, etc.), las diferencias resefiadas respecto a los pacientes
norteamericanos, son ciertamente llamativas y dificiles de explicar.

Aun cuando Jellife’® describe una desproporcidon entre el tronco corto y las
extremidades alargadas de estos pacientes, solamente una de las referencias
clinicas consultadas'! establece como una caracteristica clinica de la enfermedad,
la presencia de manos graciles y alargadas, que recuerdan las de la
aracnodactilia. En nuestro caso, las hallamos en un 50% de los pacientes y lo
consideramos como un elemento de probabilidad diagndstica importante.

En nuestra serie, el abombamiento frontotemporal del craneo disminuy6 en
frecuencia en relacién con la edad del paciente: 72% en el grupo de 12- 16 afios,
50% en el grupo de 17-21 y 16% en el grupo de 22-26.

Idéntica correlacion se comprobé con la gnatopatia (prominencia del maxilar
superior acompafiada de distorsion dentaria): 44% en el grupo de 12-16 afios,
37% en el grupo de 17-21 afios y 33% en el grupo de ed;d entre los 22-26 afios.

Estas dos Ultimas observaciones concuerdan con los datos de Konotey
Ahulu'® en Africa Oriental.

En lo que respecta al estudio radiolégico, aun cuando los libros de texto
suelen presentarnos la espectacular imagen del "craneo en cepillo”, ésta suele
representar un bajo porcentaje de las alteraciones craneanas: 5%,13 1,3%,14 0%,15
segun diferentes autores. En nuestra serie, la cifra de 16% puede considerarse
pues, como francamente elevada.

La lesion mas frecuente en nuestros enfermos (48%) es la osteoporosis
granular (figura 1). Este aumento no homogéneo o granular de la translu-
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Figura 1.

Crdneo en cepillo. Osteoporosis granular.

cidez 6sea es también el dato prominente en otras series consultadas: 25%,1:i
46%." En algunos casos se encontré areas de aparente esclerosis en el craneo
(figura 2), que constituyen zonas residuales de hiperplasia de la médula dsea y
que no deben confundirse con zonas de infarto 6seo.”

En 60% de nuestros pacientes observamos la presencia de un aumento de la
trabeculacién 6sea y osteoporosis. Esta lesion del cuerpo vertebral es de nuevo
debida a la hiperplasia de la médula 6sea. Esta alteracién ésea es frecuente en la
talasemia mayor, pero rara en la hemoglobinopatia S/f3 talasemia.’’ La presencia
de dicha desmineralizacion y de placas de esclerosis, es considerada como
patognomonica de la AHF." Aunque esta combinacion de signos radioldgicos se
presenta también en la enfermedad de Paget, ésta es sumamente rara en la raza
negra. En nuestra serie, la combinaciéon osteoporosis-esclerosis en el cuerpo
vertebral se present6 tan sélo en 2 pacientes.

En un 5% se comprobé la presencia de fractura-compresion del cuerpo
vertebral (figura 3). Esta complicacion es considerada como relativamente
frecuente en Africa Oriental,17 aunque no existen datos en cuanto a su incidencia.
La biconcavidad del cuerpo vertebral, que confiere a éste la forma de pez, fue
observada en 35% de nuestros pacientes, en 40% de los enfermos jamaicanos15 y
en 43% en los estadounidenses. La lesion es el producto de una isquemia
prolongada.18

En 13% de nuestros enfermos pudimos comprobar la presencia de infartos

0seos en los huesos largos. Coincidimos con la observacion de Bohrer,16 quien
afirma que la presencia de un infarto aislado es rara y que
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Figura 2.

Crédneo en cepillo. Zonas de esclerosis. Nétese la gnatopatla.

Figura 3.

Aumento de la translucidez o6sea y
engrosamiento trabecular. Frac-
tura/comprension de L.
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el hallazgo comun es el de la presencia de diversos infartos en el area situada
entre la metéfisis y el tercio medio del hueso (figura 4).

Ennis et al.” hallan infartos seos en 21% de sus pacientes: sin embargo, hay
que tener en cuenta que tal como dicen los autores, esta lesidon se halla con
mayor frecuencia en el grupo de edad por encima de los 20 afios y éste es en
Jamaica, considerablemente superior al de Africa.

La presencia de osteomielitis en la literatura norteamericana es considerada
como un hecho poco frecuente: 4% y 0%%. En nuestra serie la frecuencia fue
del orden del 11% y en Kenya: Mwangemi21 la hall6 en 15% de sus pacientes.
Ello refleja sin duda las adversas condiciones del medio ambiente africano en
relacion con el de los Estados Unidos.

Una necrosis avascular de la cabeza femoral similar a la que se presenta en
la enfermedad de Perthes, fue observada en el 5% de nuestros enfermos.
Mwangemi,‘-1 en una serie que incluye pacientes en edad pediatrica, la sefiala en
12% en Kenya. Sorprendentemente, Cockshot® no la observa en ninguno de sus
120 enfermos en Africa del Oeste.

En resumen, podemos afirmar que aunque ninguna de las lesiones ra-
dioldgicas citadas es patognomonica per se de la AHF, la combinaciéon de varias
de ellas es altamente sospechosa, sobre todo si se presenta en un individuo con
las caracteristicas fisicas descritas anteriormente. Las le-

Figura 4.

Infartos “en rodilla.”" Zona media
y parametafisaria femoral.
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siones provocadas por hiperplasia medular (craneo en cepillo, aumento de la
translucidez de! cuerpo vertebral), son muy frecuentes en Tanzania. La presencia
de otros factores anemizantes, tales como el parasitismo intestinal y los déficits
nutriclonales, contribuyen ciertamente a producir estas imagenes en numero
elevado.

La osteomielitis es también una lesién frecuente cuando se la compara con
series de pacientes fuera del contexto africano, donde el medio ambiente es
ciertamente propicio para la diseminacion de los procesos infecciosos.

SUMMARY

Corachan, M. Homozygous hemoglobinopathy S. Physical characteristics and bone radio- logy in 60
tanzanian patients. Rev Cub Med 21: 5, 1982.

Clinical and radiological description is made of 60 homozygous patients with anemia due to falciform
erythrocytes studied at Mwanza, Tanzania. The most outstanding findings are commented, and it is
concluded that although none of the radiological lesions found is pathognomonic of the disease, their
various combination is highly suspicious, moreover if it occurred in a patient with those physical
characteristics described for this type of anemia.

RESUME

Corachan, M. Hémoglobinopathie S. homozygote. Caractéristiques physiques et radiologie osseuse chez
60 patients tanzaniens. Rev Cub Med 21: 5, 1982.

L’auteur fait la description clinico-radiologique de 60 patients homozygotes porteurs d'anémie a hématies
falciformes, étudiés en Mwanza, Tanzanie. Les trouvailles les plus remarquables sont commentées et i
Iconclut que quoique aucune des lésions radiologiques observées soit pathognomonique de la maladie, la
combinaison de plusieurs d’entre elles est hautement suspecte, notamment s'il s’agit d'un individu ayant
les caractéristiques physiques décrites pour ce type d’anémie.

PE3KME

Kopagqan, M. rOMO3EireTHgecKafl roMorvioOnHonaTELa, (pja3HqecKne

xapaKTepHCTFIKH o KOCTHan pafliiojioraa y 60 Tap3aHCKax namieH-
TOB. Rer Cub Med 21* 5. 1982.

B HacTonmei paioTe jjae ch KjmHMKO-pa“ojiorH”eiiKoe onncamie - 60
POMO3nreTHMecKHx na\neHTOB c aHemeS, BU3BaHHoii hematies
falciformes , o6cjie;uoBjHHHX b MBaH3e, TaH3aHM. O0d6cyswaioTCH-
Haadojiee 3HanHTejilLHHe ~amme a jtejiaioTCH bhbojui, tto, HeceMOT— pn~Ha
to, qTO hh OfIHf A3 oOHapyseHHHx paOTOJiorHqecKHx nopaxe. HHii He
HBJLfle'rcH naTri-eHHHM npa stom 3atiojieBaHM, co”eTaHae - H6CKOJIBKHX
H3 3THX Uopameifflia JiBJIHeTCH BHCOKO n0,H03pilTe. JIBHHM, h npeame
Bcero, o6Hapy&nBaeTCH y HHfIHBHjiyyivia ¢ SH3HHec
KHMH xapaKTepHCTiiKaMfl, onacaHHHMH npn STOM THHH aHeMo.
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