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MANUAL TECNICO: Atencién integral a personas con drepanocitosis.

1- PRESENTACION

Dada la importancia en salud publica de la drepanocitosis, el presente documento sistematiza la
atencion como un proceso integral que incluye la deteccidén temprana, la atencién interdisciplinaria
y el enfoque de derechos humanos en salud, todo lo cual se enmarca tanto en los principios
filosoficos de la Caja Costarricense de Seguro Social de universalidad, solidaridad, unidad, igualdad,
obligatoriedad, equidad, subsidiaridad, en los valores de dignidad, responsabilidad, honestidad,
lealtad, transparencia, compromiso, excelencia, integridad,empatia, solidaridad, honestidad vy
urbanidad!, como en la Convencion Internacional sobre los Derechos del Nifio? y el Caodigo de la
Nifiez y la adolescencia®.

Es importante destacar que el interés cientifico por las HbS anormales en nuestro pais ha sido objeto
de una actividad investigativa intensa, la cual naci6 en la Universidad de Costa Rica, el Hospital San
Juan de Dios y sus resultados han sido reconocidos tanto dentro del pais como fuera de él. Mas de 60
trabajos publicados desde 1978 reflejan el especial interés por saber y conocer el verdadero impacto
antropoldgico, clinico y genético de estos trastornos innatos en nuestros pacientes desde la nifiez,
adolescenciay adultez +-s-s-7-s,

A raiz de ello, se crea un Centro de Investigaciéon (CIHATA) imbricado en la CCSS (Hospital San
Juan de Dios) y ha recibido el apoyo econémico de CONICIT y la representatividad y auspicio de la
Asociacion Costarricense de Hematologia, como apoyo logistico para reuniones cientificas, siendo
una de las mas representativas el Congreso Iberoamericano sobre Drepanocitosis, celebrado en
nuestro pais en julio del 2009.

Esto junto con la inclusién del tamizaje de hemoglobinas anormales desde el afio 2005 en el tamizaje
neonatal, representan para el pais el momento para sistematizar la atencion en los servicios de salud
considerando los diversos principios de la Caja Costarricense de Seguro Social.

1 Una CCSS RENOVADA HACIA EL 2025. Politicas Institucionales 2007-2012. Planeamiento Estratégico Institucional y Programacion de Inversiones. Pgs. 25-27.

2 Ratificada y Adoptada por Costa Rica en 1990, Ley No. 7184.

3 Ley N° 7739. Publicado en La Gaceta N° 26 del 6 de febrero de 1998.

4 Séenz, G.F,, Arroyo, G., Brilla, E., Gutiérrez, A., Barrenechea, M., Valenciano, E., Jiménez, J. Investigacion de hemoglobinas anormales en poblacién de raza negra
costarricense. Rev. Biol, Trop., 19 (1,2 ) : 251 - 256, 1971.

5 Saenz, G.F., Alvarado, M.A. , Atmetlla, F. , Arroyo, G., Jiménez, R. y Valenciano , E. Investigacion de hemoglobinas anormales en poblacion costarricense del Guanacaste.
Acta Méd. Cost., 16 (2) : 147 - 159, 1973.

6 Saenz, G.F., Alvarado, M.A., Alfaro. , E., Barrenechea., M., Jiménez., J., Montero., G. Diagnostico Neonatal de hemoglobinopatias. Hallazgo en muestras de sangre de
cordén umbilical. Sangre, 22 (3): 339 - 345, 1977.

7 Saenz, G.F, Elizondo., J., Arroyo., G., Jiménez., J., Montero., G., Valenciano., E. Diagndstico de hemoglobinopatias y de trastornos afines. Enfoque poblacional del
problema. Bol. Of. Sanit. Panam., 90 (2): 127 — 143, 1981

8 Saenz, G.F,, Chaves, M., Sanchez, G., Goebel., W., Barrantes., A., Rodriguez., W., Barrenechea., M., Sdenz., R., Jiménez., M., Montero., A.G., Jiménez., J., Caracteristi-

cas hematologicas de la drepanocitosis en raza negra costarricense. Recientes consideraciones diagnésticas y fisiopatologicas en torno a la enfermedad. Rev. Med. Hosp. Nal. Nifios.
24 (1-2):31-48,1989.
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2- JUSTIFICACION

Las hemoglobinopatias hereditarias son las enfermedades monogénicas més frecuentes. Se estima
que el 7 % de la poblacién mundial es portadora de estos trastornos y que nacen cada afio entre 300
000 a 400 000 nifos con formas graves de estas enfermedades.

En 1910, Herrick describio el primer paciente con drepanocitosis, en 1973, el promedio de vida era
de 14 afos, en la actualidad la esperanza de vida de estos pacientes ha alcanzado los 50 afios °.

Actualmente las migraciones de poblacién han dado lugar a una amplia distribucion genética, por lo
gue podemos encontrar esta enfermedad en la mayoria de los paises, aunque su origen es de regiones
tropicales.

En octubre del 2005 se inicia en Costa Rica el Programa de Tamizaje Neonatal para la deteccion de
hemoglobinas anormales en el Hospital Nacional de Nifios.

En el afio 2005 se inicia el tamizaje neonatal para la deteccion de hemoglobinas anormales con el
apoyo de tres entidades: la Caja Costarricense del Seguro Social, el Hospital Nacional de Nifios y la
Asociacion Costarricense para el Tamizaje Neonatal.

De 210 655 neonatos tamizados en el Hospital Nacional de Nifios en los afios 2006, 2007 y 2008,
1.5% (3181 neonatos) presenta alguna variante anormal de la hemoglobina, correspondiendo el 1.4%
a heterocigotos de hemoglobina S (Hb AS), 0.008% a homocigotos de hemoglobina S (HbSS), 0.01%
a doble heterocigoto a hemoglobina S y C (Hb SC) y 0.00001% a doble heterocigoto de hemoglobina
S y talasemia (Hb S-tal)

En Costa Rica aproximadamente 1 de cada 75 tamizados tiene el rasgo de hemoglobina S.

Acerca de la importancia de la drepanocitosis en la Salud Puablica, la Organizacién Mundial de la
Salud en la 59 Asamblea Mundial solicit6 en la resolucion 59.20 a los Estados Miembros:

1) a que elaboren, apliquen y refuercen, de forma sistemdtica, equitativa y eficaz, programas
nacionales integrados amplios de prevencion y gestion de la anemia drepanocitica que
incluyan elementos de vigilancia, difusiéon de informacioén, sensibilizacién, asesoramiento y
deteccion de la enfermedad; esos programas deberan adaptarse al contexto socioeconémico,
sanitario y cultural especifico y tener por objeto la reduccion de la incidencia, la morbilidad
y la mortalidad asociadas a esta enfermedad genética;

2) a que adopten medidas para garantizar que las personas con anemia drepanocitica
dispongan de una atencién de urgencia adecuada, apropiada y accesible;

3) a que desarrollen su capacidad para evaluar la situacion de la anemia drepanocitica y el
impacto de los programas nacionales;

9 Tomado de revisidn realizada por Valverde Mufioz Kathia. Rev. méd. Hosp. Nac. Nifios (Costa Rica) v.39 n.1 San José 2004.
10 http://apps.who.int/gb/ebwhalpdf files/WHA59/A59 R20-sp.pdf. (Novena sesion plenaria, 27 de mayo de 2006 . Comision A, cuarto informe.
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4) a que intensifiquen la formacion de todos los profesionales de la salud y los voluntarios de
la comunidad en las zonas de alta prevalencia;

5) a que establezcan servicios de genética médica y atencion holistica sistematicos, o que los
refuercen, en el marco de los sistemas de atencién primaria de salud existentes, en asociacion
tanto con los organismos estatales de ambito nacional y local como con las organizaciones
no gubernamentales, incluidas las organizaciones de padres y pacientes;

6) a que promuevan la educacién comunitaria pertinente, incluida la orientacion sanitaria
y las cuestiones éticas, juridicas y sociales;

7) a que fomenten una cooperacion internacional eficaz en la lucha contra la anemia
drepanocitica;

8) a que, en colaboracion con las organizaciones internacionales, presten apoyo a las
investigaciones basicas y aplicadas sobre la anemia drepanocitica.

3. OBJETIVOS
3.1 OBJETIVO GENERAL

Favorecer el abordaje interdisciplinario e interniveles de la poblacion con drepanocitosis mediante
una guia de atencidén integral que apoye el quehacer de los diferentes funcionarios de salud de la Caja
Costarricense de Seguro Social desde el momento de su deteccion en la nifez y la adolescencia.

3.2. OBJETIVOS ESPECIFICOS

e Disefar los instrumentos y mecanismos de referencia y contrarreferencia que favorezcan la
atencién integral desde el momento de la deteccidn.

e Delimitar las responsabilidades de los diferentes funcionarios segun disciplina y nivel de
atencion.

e Definir los instrumentos y estrategias necesarias que faciliten el intercambio de informacion
entre los funcionarios de salud: Registro o Carné de seguimiento de las intervenciones, lineas
telefdnicas.

e Mantener actualizado un registro centralizado de casos por servicio de atencién.

e Proponer materiales y estrategias educativas que favorezcan la educacion de las personas con
drepanocitosis: pagina Web, folletos, entre otros.

e Brindar a las personas con drepanocitosis los medios de identificacion personal que le
facilite la atencion en los servicios de salud.
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4. PROCESO DE ELABORACION DEL MANUAL

El Equipo encargado de elaborar el presente documento se conformo en el mes de agosto de 2009 con
diversos profesionales en salud considerando principalmente la interdisciplinaridad, la experiencia
reconocida en el abordaje integral y el manejo de informacién actualizada que favorezca el abordaje
integral en los diferentes niveles de atencién.

Desde esta perspectiva se incluyeron en el equipo (ver Cuadro 1) profesionales reconocidos en
hemalogia pediatrica, farmacia, microbiologia, psicologia y trabajo social, todos con experiencia de
trabajo en equipo en la temética.

Paracompletar lainterdisciplinaridad y el multienfoque, en lavalidacion del documento se incluyeron
pares de las disciplinias ya incluidas en el equip ejecutor, asi como profesionales en trabajo social,
representantes de organizaciones no gubernamentales y expertos reconocidos como lideres en la
atencion de las personas con discapacidad.

En el proceso de validacion se incluyeron también profesionales que trabajan con poblacion
adolescente y adulta con el objetivo de abarcar en lo posible todo el ciclo de vida, participando la
Asociacion Costarricense de Hematologia.

El equipo redactor se reunié una vez cada dos semanas, procediendo en primer lugar a elaborar un
documento base, el cual fue revisado por ultima vez en el mes de enero 2010, posterior a lo cual se
procedi6 a validarlo mediante el envio de dicho documento a los profesionales y miembros de la
sociedad civil escogidos y su revision en una reunion de un dia (Ver Cuadro 2), la cual se llevé a cabo
el dia 31 de agosto 2010 en el auditorio de la Unién Médica Nacional.

CUADRO 1
INTEGRANTES EQUIPO REDACTOR
NOMBRE DISCIPLINA ESTABLECIMIENTO
Dr. Dr. Juan Manuel Carrillo Henchoz Médico Hematoblogo Hosp.Nac. de Nifos
Dra. Marta Navarrete Duran Médica Hematologa Hosp.Nac. de Nifos
Msc. Psicol.Marggie Rojas Herrera Psicologa Psicol.Hosp.Nac. de Nifios
Dra. Guiselle Thuel Aguilar Farmaceéutica Farmacia. Hosp.Nac. de Nifios
Dr. Walter Cartin Sanchez Microbiologo Hosp.Nac. de Ninos
Dra. Maria Gabriela Abarca Mora Microbidloga Tamizaje Hosp.Nac. Nifios
Licda. Ligia Marin Vargas. Trabajadora Social. Trabajo Social. Hosp.Nac. Nifios
Dr. Freddy Ulate Mora. Coordinador Médico Pediatra é;leuadAég{l g?ﬁr:) I:}:%\;?é‘a( AlP).
CUADRO 2
VALIDACION DEL DOCUMENTO ATEN%I(g)lg (I)ls\al'IE)EGGRAL EN DREPANOCITOSIS 31 AGOSTO
NOMBRE CEDULA DISCIPLINA ESTABLECIMIENTO | OBSERVACION
1-Damaris Quirés Vega | 3-193-757 Farmacéutica Hosp. Nac. De Nifos Asistente Taller
2-Graciela Jiménez 1-758-328 Paciente Trabajo Privado Asistente Taller
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3-Gabriela Abarca

Mora 1-601-631 Microbitloga Hosp. Nac. Nifos Asistente Taller
i;,l\r/]\ﬁ:ﬁr Cartin 1-691-939 Microbidlogo Hosp. Nac. De Nifios Asistente Taller
5-Ligia Marin Vargas 2-419-967 | Trabajo Social Hosp. Nac. De Nifos Asistente Taller
6-Guiselle Thuel . . .
Aquilar 2-396-204 | Farmaceéutica Hosp. Nac. De Nifios Asistente Taller
K/—Ere]\l‘:fcl)Trejos 1-515-869 Microbiélogo Laboratorio Tamizaje Asistente Taller
8-lrene Ruiz Artavia 1-551-204 Pediatra Clinica Santa Cruz Asistente Taller
o -aureen Orozco 1-0701-956 | Paciente FUNDREPA Asistente Taller
éor'o'\z/'g'a”e'a Orozco 14 701956 | Paciente FUNDREPA Asistente Taller
L1-Gilberth Montoya 1-0672- Interesado FUNDREPA Asistente Taller
15ty Bustamante | vo%

-Jetty Bustamante 1-05821- L . o .
Hidaleo - 02004 Administradora Laboratorio Tamizaje Asistente Taller
13-Laura Ugalde 1-1342- Asesora Laboratorio Tamizaje Asistente Taller
?A‘?II&\I/InOS N 0862
Du_réﬁrta avarrete 800570185 | Hemato6loga Ped. | Hosp. Nac. Nifnos Asistente Taller
%\]5;\\3::1:; Richmond 1-776-853 Hematologo Hosp.Calder6on Guardia. | Asistente Taller
éi;?ﬁz”a Rodriguez Hematologa Hosp.. San Juan de Dios | Asistente Taller
17-Freddy Ulate Mora | 4-100-618 Pediatra Pediatra. Asistente Taller
iﬁ;::;-?gle Rojas 1733713 Psicéloga Independiente Asistente Taller
19_—Sllv1a Chavarria 1-1011365 Médica C?ln.‘ Del Dolor Hosp..de Asistente Taller
50 ian ™I Carrillo [ 9-0012 Limon

-Juan MI. Carrillo - - , . n .
Henchoz 0651 Hematologo Hosp. Nac. de Nifos Revisa Docum.
21-German Saenz Microb-Hemat. Independiente. Revisa Docum.
BSoRA Ga

- rocioutfien 1-707-552 | Paciente FUNDREPA Revisa Docum.
P s
Sol'animans CTTano 1 1.642-299 | Paciente FUNDREPA Revisa Docum.
éi;t_"cl);men Zapata 155807448525 | Padre de pacte FUNDREPA Revisa Docum.
25- Grettel Peflaranda | 3-414-464 Enfermera FUNDREPA Revisa Docum.
26- Erancml 5-316-625 Madre de pacte FUNDREPA Revisa Docum.
g?lglocega

~0se marcia 5-333-909 | Paciente FUNDREPA Revisa Docum.
S8 ahaa Cope
e OPeE 6-305-635 | Paciente FUNDREPA Revisa Docum.
29-Juan Quesada 1-461-993 | Médico Sub Area Chomez Revisa Docum.
Madrigal . 0
30- Leonora Spencer 7-058-167 Interesada oro Viujeres Revisa Docum.

Afrocaribefas

31-Jorge Elizondo
Cerdas

Microb-Hemat.

Independiente

Revisa docum.
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5. IMPLEMENTACION (MONITOREO - ACTUALIZACION) DEL MANUAL

El presente documento sera presentado a representantes de los servicios de salud de los tres niveles
de atencion y distribuido en todos los establecimientos de salud de la CCSS. Junto con lo anterior se
llevara a cabo un proceso de actualizacion del conocimiento tanto en el manejo clinico medico como
en el psicoldgico y las estrategias educativas necesarias.

El monitoreo de la aplicacion se hara mediante solicitud de informacion que se pide a los centros
donde los pacientes se atiendan. Este monitoreo sera hecho con informacion solicitada tanto a los
servicios de atencion como a los pacientes atendidos y sus familiares.

El contenido debera ser actualizado cada 4-5 anos a partir del momento de su oficializacion. El objetivo
es hacer los cambios necesarios que permitan poner al dia con la evidencia tanto las estrategias
generales como los manejos propios desde cada disciplina (hematologia, microbiologia, psicologia,
trabajo social, farmacia).

6. POBLACION META

Personas de todo el pais portadoras o con la enfermedad de Drepanocitosis que son atendidas en los
servicios de salud de la Caja Costarricense de Seguro Social.

7. USUARIOS META
Funcionarios de salud de la Caja Costarricense de Seguro Social (medicina, enfermeria, psicologia,

trabajo social, microbidlogos, farmacéuticos) que se relacionan con la atencion integral de nifos,
nifas, adolescentes y adultos con drepanocitosis.

8. ASPECTOS CONCEPTUALES Y DE ATENCION
8.1 ASPECTOS GENETICOS DE LA DREPANOSITOSIS
El término de enfermedad de células falciformes o drepanocitosis, describe un grupo de trastornos
presencia de hemoglobina S (HbS) en los globulos rojos.
Laaparicion del gen de la drepanocitosis (Hb S) es debido a una mutacion espontanea en el cromosoma

11, donde se da la sustitucion de un acido glutamico por una valina en posicion 6 de la cadena beta de
la globina (GAG cambia a GTG) .

11 Vichinsky E, Hurst D, Earles A, Kleman K, Lubin B. Newborn screening for sickle cell disease: effect on mortality. Pediatrics. 1988;81:749-755

12 Vichinsky EP. Comprehensive care in sickle cell disease: its impact on morbidity and mortality. Semin Hematol. 1991;28:220-226

13 Wong WY, Powars DR, Chan L, Hiti A, Johnson C, Overturf G. Polysaccharide encapsulated bacterial infection in sickle cell anemia: a thirty year epidemiologic experience.
Am J Hematol. 1992;39:176-182

14 Lee A, Thomas P, Cupidore L, Serjeant B, Serjeant G. Improved survival in homozygous sickle cell disease: lessons from a cohort study. BMJ. 1995;311:1600-1602

15 Lane PA. Sickle cell disease. Pediatr Clin North Am. 1996;43:639-664 9)

16 Tomado de revisidn realizada por Valverde Mufioz Kathia. Rev. méd. Hosp. Nac. Nifios (Costa Rica) v.39 n.1 San José 2004.
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Este cambio produce una alteracion en la forma de la molécula de la hemoglobina, en especial en
situaciones de desoxigenacion. La modificacion de la carga superficial de la hemoglobina disminuye
la solubilidad de la hemoglobina, especialmente en el estado reducido (deoxi-hemoglobina) y facilita
la formacion de agregados fibrilares que distorsionan totalmente la estructura del eritrocito y su
morfologia, aumentando su rigidez.

Este fendmeno se conoce como polimerizacién y produce una deformacion de la molécula de
hemoglobina hasta que el glébulo rojo adquiere su caracteristica forma de media luna.

La transmision de la drepanocitosis se da por medio de un rasgo incompleto autosémico dominante.
La forma homocigota (dos genes anormales) no sintetiza hemoglobina A (Hb A), y los globulos rojos
contienen Hemoglobina S en un 90 a 100%. Las formas heterocigotas (un gen anormal), tienen
glébulos rojos con 20 a 40% de Hb S. Los portadores Hb AS sintomaticos van a ser aquellos que
ademas de tener la mutacion para hemoglobina S (Hb S) presentan otra mutacién como por ejemplo
portador S mas beta talasemia, o portador S mas esferocitosis hereditaria, por lo que estos casos
requieren seguimiento.

Los genes que producen sindromes drepanociticos son comunes en personas del Africa, Mediterraneo,
India, y principalmente en afrodescendientes del Caribe y América.

En resumen la hemoglobina S se polimeriza con la desoxigenacion; esto altera su solubilidad
distorsionando el eritocito, que se hace rigido, adoptando una forma de hoz (falciformacion), lo que
impide su circulacion por la red microvascular (vaso-oclusion) y favoreciendo su destruccion (amenia
hemolitica).

La sobrevida de los globulos rojos con Hb SS es de 10 a 15 dias comparada con los 120 dias de
sobrevida que tienen los globulos con una hemoglobina normal. Un aumento en la hemoglobina fetal
(HbF) disminuye la polimerizacion de la Hb S, debido a la afinidad de la Hb F por el oxigeno, lo que
disminuye la posibilidad de polimerizacion®.

Al ser la hemoglobina S (Hb S) una hemoglobina inestable, el deposito de la hemoglobina
desnaturalizada dafia la membrana del eritrocito, afecta las bombas celulares de iones, y esto a su
vez favorece la deshidratacion celular, aumentando la adherencia del eritrocito al endotelio y la
viscosidad sanguinea. El dafio endotelial activa la coagulacién sanguinea y favorece la hiperplasia
intimal, contribuyendo a la vaso-oclusion.

La hemoglobinopatia S puede existir bajo 4 formas diferentes:

1. FORMA HETEROCIGOTA O RASGO FALCIFORME (Hb AS): aparece cuando la mutacion
afecta a uno solo de los alelos que codifican para la cadena beta (B*/B®). La forma heterocigota
es llamada también rasgo drepanocitico o portador heterocigoto de hemoglobina S. Esta forma
de hemoglobinopatia S raras veces produce sintomatologia o alteraciones en el hemograma, a
menos que las condiciones ambientales sean extremas (hipoxia, deshidratacion). Se observa en
portadores de Hb S (AS) alteraciones a nivel renal, por lo que puede encontrarse hipostenuria

17 Tomado de revisidn realizada por Valverde Mufioz Kathia. Rev. méd. Hosp. Nac. Nifios (Costa Rica) v.39 n.1 San José 2004.
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o hematuria indolora. Se han descrito casos de rabdomibolisis tras el ejercicio intenso. El rasgo
drepanocitico no requiere tratamiento.

2. FORMA HOMOCIGOTA O ANEMIA FALCIFORME (Hb-SS): Aparece cuando la mutacion
afecta a los dos alelos del gen correspondiente a la cadena beta (Bs/B®). En estos casos 75%
a 95% es hemoglobina S (HbS), siendo el resto (5%-15%) F (HbF). Presenta graves sintomas
clinicos.

3. FORMA DOBLE HETEROCIGOTA HbS-BETA TALASEMIA, HbS-ALFA-TALASEMIA:
aparece cuando en el mismo paciente coexisten dos alelos anormales, uno para la hemoglobina
S y otra para talasemia. Si la sintesis a nivel del gen talasemico es nula (B° —tal), la cantidad
de hemoglobina S (HbS) sera practicamente la misma que en el estado homocigoto (70% a
90%). Si por el contrario, solo presenta una disminucién en el gen talasemico (B*-tal) , se
observa la coexistencia de hemoglobina A (HbA) (10%-30%), Hb S (60-85%) y una pequena
proporcion de Hb F (5%). Esta tltima forma no es tan grave como la forma homocitgoto
(HbSS) y predomina en areas del mediterraneo.

4. FORMA DOBLE HETEROCIGOTA Hb-SC: Se debe a la coexistencia de dos alelos anormales.
Un alelo codifica la sintesis de Hb Sy el otro, la sintesis de Hb C (BS/BC). En este caso no existe
hemoglobina a (HbA) y se observa igual cantidad de Hb S y Hb C. La expresion clinica suele
ser menos severa.

El crecimiento y desarrollo sexual son normales, la anemia es leve y las crisis vaso-oclusivas escasas,
puede palparse esplenomegalia de pequefio tamario, pero la afectacion de la retina es mucho més
grave que en la hemoglobinopatia SS. Son frecuentes en estos pacientes retinopatia proliferativa,
hemorragias en el vitreo y accidentes trombaticos.

No es facil explicar la gama compleja de manifestaciones clinicas de la drepanocitosis, en donde
contribuyen los factores ambientales ( presencia de malaria, tipo de nutricién, disponibilidad de
servicios médicos), como también propiedades anormales del eritrocito (concentraciones de
hemoglobina fetal, herencia conjunta de genes alfa talasémicos o de otras hemoglobinas anormales
de tipos silencioso; las concentraciones de 2,3 difosfoglicerato) y particularmente la expresion de los
diversos polimorfismos de gen BS.

Estos polimorfirmos BS. tienen especial importancia al asociarse su expresion con la gravedad clinica
de la enfermedad homocigotica, de tal manera que el principal beneficio se explica en términos de su
relacion directa con la produccién de hemoglobina F (HbF).

La funcion de éstos polimorfismos es la de modificar la proporcion de las cadenas y® y y* de la
hemoglobina fetal, de tal manera que en el adulto drepanocitico; se encuentren elevadas y mantengan
una relacion y¢/y” paralela como se observaria en neonatos sanos.

En Africa se han identificado secuencias polimoérficas muy especificas dando origen a los siguientes
haplotipos: 1.- Haplotipo Sen que prevalece en el Africa del litoral Atlantico. 2.- haplotipo Ben se
localiza predominantemente en el occidente centroafricano; 3.- haplotipo Car predomina en el Africa
central y 4.- el fragmento polimoérfico Cam que esta circunscrito a una zona limitada de Camerun.
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En Costa Rica predominina el haplotipo Ben en la costa del Caribe (provincia de Limén) mientras
que en la costa Pacifica (provincia de Guanacaste) el haplotipo Car es el mas frecuente.

Las repercusiones clinicas de la herencia de estas secuencias polimoérficas de ADN se pueden resumir
de la siguiente manera:

a.

b.

Herencia de un cromosoma Car como minimo esta ligada a cuadros drepanociticos mas graves
que los relacionados con la presencia del haplotipo Ben.

El haplotipo Ben se asocia a trastornos mas graves que los haplotipos Sen o arabe-Indio.

Un paciente drepanocitico que herede un cromosoma Car presentard algun tipo de dafio
permanente en por lo menos uno de sus érganos vitales durante los primeros 40 afios de vida.

El haplotipo Ben se asocia con un menor numero de episodios drepanociticos, como el
sindrome toraxico agudo, el infarto esplénico y el infarto 6seo.

Al igual que se asocia a un menor riesgo de priapismo, necrosis papilar renal, enfermedad
pulmonar croénica y glomerulonecrosis, ulceraciones, crisis de secuestro esplénico, infarto
0seo y dactilitis. Este curso clinico menos severo se ha observado también en pacientes que
heredan haplotipos arabe-Indio o asiatico.

El haplotipo Cam es menos comun el las Américas, la repercusion sistémica en pacientes
drepanociticos no esta bien definida.

Como ya se ha expuesto las caracteristicas genéticas determinan la gravedad de la evolucidn clinica,
sin embargo el valor prondéstico puede variar en cada individuo de acuerdo a:

1.- Niveles de hemoglobina fetal: Los diferentes Haplotipos del gen de hemoglobina S
(Hb S) tiene la capacidad de estimular una mayor o menor sintesis de hemoglobina fetal (Hb
F), entre mayor sea el nivel, mas favorable es la enfermedad ya que la Hb F tiene caracter
antifalciforme porque no copolimeriza con la hemoglobina S (HbS) por lo que se torna mas
soluble.

2.- Concomitancia de alfa talasemia: La presencia simultdnea del rasgo alfa talasemico
junto con alguno de los haplotipos BS atenta la enfermedad. Parece indicar que los genes alfa
talasemicos ejercen un efecto protector contra dafio tisular irreversible, mecanismo que esta
presente cuando se hereda simultdneamente un cromosoma Sen o Ben. La presencia de un
cromosoma Car por el contrario parece aumentar el riesgo del trastorno.

Cuando el paciente HbSS heredala combinacion Sen /Ben se aumenta el riesgo de osteonecrosis,
Este riesgopuede disminuir si los haplotiposasociados son: Car/Ben o Ben/Ben.

La enfermedad falciforme asociada a los Haplotipos Senegal y Arabe-Indio es una mutaciéon
mas benigna que los Haplotipos Benin, Bantti y Camertn.

El Haplotipo Bantu puede ser mas grave que el Haplotipo Benin debido a la menor sintesis de
hemoglobina fetal.
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3.- Haplotipos asociados a los genes de la Hb S: Hay ciertos Haplotipos del gen de
hemoglobina S (Hb S) que tiene la capacidad de estimular genéticamente una mayor o menor
sintesis de hemoglobina fetal (Hb F), ademas de que modifican la proporciéon de cadenas
gamma G y gamma A.

Existen otros desérdenes relacionados que ocurren cuando un gen Beta Talasemia se combina
con un gen anormal o mutante produciéndose clinica semejante a la drepanocitica:

Hb S/ Beta* Tal (Hemoglobina S y Beta* Talasemia)
Hb C/ Beta* Tal (Hemoglobina C y Beta* Talasemia)
Hb E/ Beta* Tal (Hemoglobina E y Beta* Talasemia)

Otra variante de la hemoglobina es la hemoglobina C, que se produce por la sustitucion de un
acido glutamico por lisina en posicion 6 de la cadena beta. En estado homocigoto se caracteriza
por una ligera anemia hemolitica crénica con esplenomegalia. El estado heterocigoto (AC) no
produce trastorno alguno, aunque la Hb C tiende a cristalizar en condiciones de hipoxia, no
produce crisis vaso-oclusivas como la hemoglobina S.

8.2. EL TAMIZAJE NEONATAL 18-19-20_21_22_23_24_25_26_27_28_29_30_31_32

El elemento inicial del proceso de atencién en drepanocitosis es la deteccion por medio del tamizaje
neonatal de hemoglobinopatias, siendo el proposito primario la identificacion temprana con el
objetivo de prevenir dicha enfermedad, reducir la morbi-mortalidad y por ende mejorar la calidad
de vida.

El tamizaje de hemoglobinas debe detectar la mayoria de subtipos de hemoglobinas anormales, sin
embargo no identifica la beta talasemia menor. Ante la sospecha de una beta talasemia menor, el
médico deberé realizar el estudio cuando el paciente tenga un afio y medio de edad e incluir el estudio
de los padres. Las talasemias mayores si pueden ser diagnosticadas por tamizaje.

18 Abarca, G. Navarreta, M., Trejos, R., De Céspedes, C & Saborio, M. Hemoglobinas Anormales en la poblacién neonatal de Costa Rica.

19 Bunn, H.F. Pathogenesis and treatment of sickle cell disease. New England Journal of Medicine, 1997,337:762-769.

20 CDC. NIH Consensus Developmment Program Consensus Development Conference Reports . MMWR. 2000; 49(32);729-731.

21 Cervera, A; Cela de Julién, E. Anemia falciforme. Manejo en Atencion Primaria. Rev Pediatr Aten Primaria. 2007; 9:649-668.

22 Guidelines for the control of haemoglobin disorders. Report of the VI th Annual Meeting of the Who Working Group on Haemoglobinopathies, Cagliari, Sardinia, 8-9 April,
1989. Geneva, World Health Organization, 1989.

23 Laird, L, Dezateux, C., Anionwu, E. Neonatal screening for sickle cell disorders: what about the carrier infants?. B.M.J..1996; (11) 313-407.

24 Lopez, C. protocol de anemia de células falciformes o drepanocitosis. Bol. S. Vasco-Nav Pediatr, 2005; 38: 20-38.

25 Paiva e Silva, R.B., Ramalho, A.S. Riscoss r beneficios de triagem genética: O traco falciforme como modelo de estudo em uma populacao brasileira. Cadernos Saude
Publica, Rio de Janeiro. 1997: 1049-1057.

26 Pereira, F., Saenz, |. hemoglobinopatias en nifios. Colombia Med. 1996; 146-149.

27 Rodriguez, W., Senz,G.,chaves, M. haplotipos de la hemoglobina S: importancia epidemioldgica, antropolégica y clinica. Rev. Panam salud Publica.1998: (3) vol 1.

28 Steinberg M. Disorders of hemoglobin. New York. Cambrige University Press,2001.

29 Talasemia y otras hemoglobinopatias. Informe de la secretaria. World Health Organization. 2006.

30 Vives, J.L. Anemias por defectos congénitos de la hemoglobina. Hemoglobinopatias estructurales y talasemias. Medicine. 2001; (8) 51, 2684-2693

31 Weatherall, D.J., Clegg, J.B. Inherited Haemoglobin disorders: an increasing global health problem. Bulletin of The World Health Organization, 2001,(8) 79.

32 Weatherall, D.J., Clegg, J.B. The Thalassaemia Syndromes. Oxford, Blackwell Science, 2001.
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En general el tamizaje para hemoglobinopatias no es afectado por la edad de la recoleccion de la
muestra, sin embargo es importante recordar que las transfusiones sanguineas pueden producir
resultados falsos negativos, por lo que debe obtenerse siempre una muestra anterior a la transfusion,
o bien dos meses después de transfundido.

La primera muestra positiva por tamizaje no hace un diagnostico definitivo, solo indica que es
sospechoso de padecer la enfermedad, por lo que todos los resultados anormales deben de ser
confirmados con una segunda muestra del neonato y de sus padres.

8.2.1. INTERPRETACION DELOSRESULTADOSENVIADOSENLOSREPORTESDE TAMIZAJE
PARA LA TECNICA DE ISOELECTROENFOQUE EN HEMOGLOBINAS ANORMALES.

En los siguientes cuadros se muestran la interpretacion que se da de acuerdo a los hallazgos de
hemoglobinas:

PATRON NORMAL ESPERADO: FA HEMOGLOBINA FETAL MAYOR QUE LA
HEMOGLOBINA A

ga | Hemoglobina fetal mayor que la hemoglobina de adulto
Normal en neonatos menores de 3 semanas

Hemoglobina adulta mayor que la hemoglobina fetal _ _
AF | Patron normal en neonatos mayores o iguales a 3 semanas que no hasido transfundido
en ocho semanas y no se sospeche de anemia

TRANSFUNDIDO O TRANSFUSION DESCONOCIDA

Hemoglobina adulta mayor que la fetal o igual cantidad de adulta y fetal.
A>F | . ., .
A=F Si se transfunfilo el nifio debe_ (,1e recolectarse una segunda muestra 8 semanas (dos

meses) despues de la transfusion.

SOLAMENTE HAY HEMOGLOBINA F
E Indica nifio prematuro, persistencia hereditaria de hemoglobina fetal o beta talasemia
mayor.
Patrén para enfermedad
CC Homocigoto para hemoglobina C
EE Homocigoto para hemoglobina E
EE+Bart’s | Homocigoto para hemoglobina E con posible alfa talasemia.
?ai;s%r?l,i[aa Heterocigoto para hemoglobina S y beta talasemia.
SC Heterocigoto para hemoglobina S y C. -Doble heterocigoto-
SS Homocigoto para hemoglobina SS
SS+Bart’s | Homocigoto para SS con posible alfa talasemia
VvV Homocigoto de una variable desconocida con o sin significado clinico
PATRON PARA PORTADORES (RASGO)

AS Heterocigoto para hemoglobina S
AC Heterocigoto para hemoglobina C
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AV Heterocigoto para variante desconocida con o sin significado clinico.
AE Heterocigoto para rasgo E.
AD Heterocigoto para rasgo D-

FA+Bart’'s | Podria indicar alfa talasemia
AS+Bart’s | Heterocigoto con rasgo s y posible alfa talasemia
AE+Bart’s | Heterocigoto con rasgo E con posible alfa talasemia

8.2.2 CONSIDERACIONES EN LA OBTENCION DE UNA SEGUNDA MUESTRA EN EL
TAMIZAJE NEONATAL

A- COMUNICACION CON LOS PADRES

Cuando en el tamizaje neonatal es necesaria la toma de una segunda muestra por las condiciones
de la primera, se debe localizar a los padres de familia. Para esto la comunicacion por teléfono es
fundamental para explicar el motivo.

En la llamada por teléfono es indispensable considerar el momento emocional por el que los padres
de familia pasan, para lo cual se ha confeccionado un guién que se debe seguir con los padres en
la llamada por telefono para comunicar la necesidad de tomar una segunda muestra en caso de
dificultades de la primera (ANEXO 1)

B- TOMAY MANEJO DE LA SEGUNDA MUESTRA

1.- Es importante que todas las segundas muestras para tamizaje neonatal sean tomadas sobre el
papel de filtro especial que esta en las boletas exclusivas de tamizaje neonatal, segiin indicaciones
al reverso de la boleta y del talén del bebé. En el caso de los padres o hermanos mayores de 1 afio se
pueden tomar del dedo pulgar de la mano derecha o izquierda y deben ser marcadas como muestra
del padre o muestra de la madre segun corresponda.

2.- Todas estas boletas deben de enviarse en un sobre aparte del paquete de primeras muestras y de
forma urgente al Laboratorio de Tamizaje en el Hospital Nacional de Nifios.

3- Se recomienda que cada centro de recoleccién mantenga una lista de los nifos a los cuales se les
toma segunda muestra por hemoglobinas anormales de tal manera que cuando se envie la notificacion
con el resultado puedan llevar un control; de esta manera si no les ha llegado alguna de éstas puedan
solicitar al Laboratorio de Tamizaje neonatal que les envien por FAX (22582516) lo que no les ha
llegado.

4.- Es indispensable que las boletas de los nifios se llenen por completo igual que la primera muestra.
Las muestras de los padres para el caso de hemoglobinas anormales deben llevar solamente el nombre
completo del nifio y los nombres completos de los padres, cédula, direccion y namero telefénico por
si se deben de localizar posteriormente y fecha de toma de muestra. Ademas de indicar el parentesco
con el nifio (padre, madre o hermano).

5.-Las tres boletas deben ir pegadas con grapa para que no se confundan con alguna otra.
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6.-Si el padre o la madre esta ausente y quiere tomarse luego la muestra lo puede hacer pero debe
indicarse bien que se trata del padre o de la madre, y la boleta debe traer el nombre del nifio.

7.-Si el padre esta ausente de la familia solo indicar que no se tomara la muestra por dicha razon.

8.-Las personas que soliciten la segunda muestra para hemoglobinas, deben de explicarle a los
padres, la posibilidad de que su hijo sea, solo un portador de hemoglobinas anormales, al igual que
uno de ellos, por lo que no deben pensar en enfermedad.

9.- Se debe explicar la importancia de ser portador tanto a los padres como al nifio, cuando éste se
encuentre, en la etapa reproductiva.

10.-La Unica prevencion en la drepanocitosis y sus sindromes, es el consejo genético, por esto es muy
importante que el centro de recolecciéon entregue resultado final a los padres.

11.- Recuerde que, las hemoglobinas anormales son padecimientos hereditarios por lo que para
estudiarlos y obtener un buen diagndstico se requiere de la toma de sangre de ambos padres por lo
gue es importante que los padres, conozcan las razones del porgue se hace asi.

12.- En casos de que la segunda muestra del nifio y los padres indique alguna alteracion, el personal
del Laboratorio Nacional de Tamizaje localizara directamente a los padres para indicarles el dia y
hora que sera atendido en el servicio de hematologia del Hospital Nacional de Ninos.

13.- Sielresultado dela segunda muestra define al nifio como portador de una variante de hemoglobina,
se procedera a enviar al centro de recoleccion la notificacion correspondiente para que sea desde alli
donde se localice de nuevo a los padres para que se le de el consejo genético correspondiente.

14.-El area de salud designara al personal que se encargue de la toma de muestras de tamizaje y
coordinara con los médicos de su &rea para darles a los padres el resultado de la segunda muestra
del nifio y las de los padres.

8.2.3 FLUJOGRAMA DEL TAMIZAJE PARA HEMOGLOBINAS ANORMALES Y
PORTADORES

El tamizaje neonatal se le realiza a todos los neonatos nacidos en Costa Rica dentro del 4 a 7 dias de
nacidos. La muestra es enviada con caracter de urgencia al Laboratorio Nacional de Tamizaje. Las
Muestras procesadas para hemoglobinas anormales que presenten alguna sospecha son pedidas al
centro de recoleccion por segunda vez acompafadas de las muestras de sangre del dedo pulgar de los
padres en las mismas boletas de tamizaje. Después de procesada la muestra el resultado de dichas
pruebas es enviado al centro de recoleccion que tomo la mustra por segunda vez, con el fin de que
se cite de nuevo a la familiay se le explique dicho resultado y se le de el consejo genético pertinente.
Se recomienda que la notificacion enviada se guarde dentro del expediente del nifio (Ver siguiente
flujograma).
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Centros de recoleccion

Toma muestra 4-7 dias de edad Envio de muestras
Ebais/Clinicas/Hospitales/Centros en boleta de tamizaje
privados

LABORATORIO NACIONAL DE TAMIZAJE /\

Muestra Muestra
inadecuada adecuada
|

|
. l
Pedir Il I \ Resultados |

muestra a

centros de
recoleccion e

Posibilidad Sano /Hb AA
Portador/Enfermo

Portador / Consejo genético

Reporte a Clinicas / Areas de salud / EBAIS
Il Muestra /

Padres + Hijo \ Enfermo / Seguimiento y Tratamiento

Servicio Hematologia Hospital Nacional
de Nifos

En el cuarto caso cuando uno de los progenitores es enfermo de anemia drepanocitica (HbSS) y el otro
progenitor tiene hemoglobina normal (HbAA), la probabilidad es generar 100% nifos portadores.

El quinto caso si ambos padres son enfermos de anemia drepanocitica (HbSS) solo generaran nifios
drepanociticos (HbSS).

Los servicios de salud deben designar a los responsables en dar el consejo genético de acuerdo a
sus recursos, siendo siempre necesaria la capacitacion, la cual sera impartida por los funcionarios
designados al respecto, de acuerdo con los respectivos programas.

8.3- CONSIDERACIONES SOBRE EL CONSEJO GENETICO

El consejo genético tiene un gran impacto en la vida de las personas. Tiene implicaciones educativas
al aportar conocimiento acerca de la drepanocitosis y presenta implicaciones preventivas al
colaborar en la toma de decisiones de los futuros padres de familia respecto al nacimiento de hijos
con drepanocitosis, reduciendo con esto la incidencia de la enfermedad. Las personas que presentan
riesgo de generar nifios con enfermedades falciformes tienen derecho a ser informadas a través
de consejo genético con respecto a los aspectos hereditarios y demas connotaciones clinicas de la
enfermedad.
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El objetivo basico del consejo genético es permitir a la familia o al individuo tomar decisiones
conscientes y equilibradas con respecto a la procreacion. Se debe hacer énfasis en aspectos de riesgo
genético, tratamiento disponible y eficacia de éste, grado de sufrimiento fisico, mental y social
impuesto por la enfermedad.

Ademés se debe hablar del prondstico de la enfermedad y la importancia del diagnostico precoz
entre otros aspectos. Como apoyo al consejo genético, en el ANEXO 2 se presentan las preguntas
mas frecuentes que se realizan y sus respuestas en forma sencilla.

Se debe aclarar la diferencia entre anemia falciforme y el estado de portador. El siguiente cuadro
establece las probabilidades de que nazcan nifios sanos, portadores o enfermos dependiendo de la
genética de sus padres.

CASO 1

0 25% normal (AA)
50% portador falciforme (AS)
25% anemia falciforme (5S)
CASO 2
50% portador falciforme (AS)
50% anemia falciforme (SS)
CASO 3
a 50% normal (AA)
qp 50% portador falciforme (AS)
CASO 4
@ @ 100% portador falciforme (AS)

CASO 5
* * * * 100% anemia falciforme (SS)
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En el primer caso si ambos padres son portadores de hemoglobina S (HbAS) la probabilidad de
tener nifios sanos es de un 25 %, la probabilidad de generar nifios portadores es de un 50 % y la
probabilidad de generar nifios con anemia falciforme es de un 25%.

En el segundo caso siuno delos padres es enfermo de anemia drepanocitica (HbSS) y el otro progenitor
un portador de hemoglobina S (HbAS), la probabilidad es de 50% de generar nifios portadores y 50%
enfermos (HbSS).

En el tercer caso si un progenitor tiene hemoglobinas normales HbAA y el otro es portador de
hemoglobina S (HbAS), la probabilidad es de generar 50% nifos sanos (HbAA) y 50% nifios
portadores (HbAS).

8.4- ASPECTOS FISIOPATOLOGICOS Y CLINICOS

RESUMEN SOBRE CAUSA DE DREPANOCITOSIS: La drepanocitosis, esuna enfermedad hereditaria
caracterizada por anemia de origen hemolitico, una serie de trastornos clinicos complejos (crisis) e
infecciones severas con dafio tisular cronico a diversos 6érganos que pueden ponen en peligro la vida

33_34_35_36_37

A manera de resumen , tal como se nombro6 antes, la anemia drepanocitica se identifica por la
presencia de hemoglobina S en los eritrocitos, la cual se produce debido al cambio de un solo par de
bases, timina por adenina en el sexto codon del gen B-globina. Este cambio codifica una valina en
lugar de una glutamina en la sexta posicion de la cadena {3 de la globina.

Las variantes clinico-genéticas mas comunes de la drepanocitosis son la anemia drepanocitica
homocigota (Hb SS), doble heterocigoto de hemoglobina S y C (Hb SC) y doble heterocigoto
hemoglobina Sy talasemia (Hb S-tal, ya sea S/B*tal o S/B°tal).

Las formas mas graves de la enfermedad son la Hb SS y Hb S/B*tal, mientras que la HB SCy Hb S/
B°tal presentan un curso mucho mas leve.

8.4.1 FISIOPATOLOGIA. Resumen.

La consecuencia de la presencia de hemoglobina S en los eritrocitos, es su polimerizacion en
condiciones de hipoxia, lo que produce tactoides o cristales que deforman y vuelven rigidos a los
eritrocitos. Estos cambios producen un eritrocito en forma semilunar (falciforme) no deformabile,
gue bloquea la microvasculatura, aumenta la viscosidad sanguinea y aumenta su adherencia al
endotelio vascular, llevando a las crisis de vaso- oclusidn, activacion del proceso de coagulaciony al
acortamiento de la sobrevida eritrocitaria, lo que genera el proceso hemolitico.

Por otro lado, la leucocitosis encontrada en la mayoria de estos pacientes, resulta en la produccion
de cytokinas injuriosas.

33 Vichinsky E, Hurst D, Earles A, Kleman K, Lubin B. Newborn screening for sickle cell disease: effect on mortality. Pediatrics. 1988;81:749-755

34 Vichinsky EP. Comprehensive care in sickle cell disease: its impact on morbidity and mortality. Semin Hematol. 1991;28:220-226

35 Wong WY, Powars DR, Chan L, Hiti A, Johnson C, Overturf G. Polysaccharide encapsulated bacterial infection in sickle cell anemia: a thirty year epidemiologic experience.
Am J Hematol. 1992;39:176-182

36 Lee A, Thomas P, Cupidore L, Serjeant B, Serjeant G. Improved survival in homozygous sickle cell disease: lessons from a cohort study. BMJ. 1995;311:1600-1602
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Los pacientes con anemia drepanocitica (Hb SS) no sintetizan la hemoglobina A normal (Hb AA),
por lo que sus glébulos rojos contienen hemoglobina S en un 90 a 100%. En la forma heterocigota
(Hb AS) los globulos rojos tiene de 20 a 40% de Hb S.

8.4.2- CLINICA

Los signos y sintomas que se observan en la anemia drepanocitica, estan relacionados a tres eventos
patol6gicos fundamentales provocados por el eritrocito falciforme, estos son, la anemia hemolitica
cronica, la isquemia tisular causada por las crisis vaso-oclusivas a repeticion, y la asplenia funcional
gue se genera por las crisis constantes de vaso-oclusion en el tejido esplénico, que conduce a una
aumentada susceptibilidad a la infeccion.

Anemia hemolitica

En la drepanocitosis, ocurre un estado de hemalisis crénica, lo que provoca anemia de diferentes
grados de magnitud, usualmente iniciAandose después de los 6-7 meses de edad, que conduce a
palidez, cansancio, ictericia, esplenomegalia y predisposicion al desarrollo de litiasis.

Usualmente no se presenta ningln sintoma antes de los 3-4 meses de edad, debido a los altos niveles
de hemoglobina fetal (Hb F) presentes en el primer semestre de la vida, la cual tiene un efecto
antipolimerizante.

Los nifios con anemia drepanocitica suelen estar asintomaticos al nacimiento, porque a esa edad la
mayor parte de la hemoglobina presente es fetal (Hb F). La sintomatologia comienza a partir de los
4-6 meses, cuando los niveles de esta Hb F disminuyen normalmente para alcanzar su nivel usual.

Crisis vaso-oclusivas.

Son episodios de isquemia tisular a repeticion que pueden ocurrir en practicamente cualquier tejido
u 6rgano del organismo, y causando gran cantidad de signos y sintomas que acompafian a diferentes
problemas agudos y crénicos.

Las enfermedades intercurrentes que causan fiebre, hipoxia, acidosis y deshidrataciéon, asi como
el enfriamiento prolongado, favorecen la desoxigenacion de la hemoglobina S, lo cual puede
desencadenar episodios o crisis dolorosas; sin embargo, éstas pueden aparecer sin ningin evento
precipitante evidente.

Dactilitis o sindrome mano-pie es uno de los sintomas iniciales mas comun de la enfermedad,
ocurriendo en el 30% de los nifios antes de los 3 afios de edad.

Episodios recurrentes de dolor isquémico ocurren particularmente en el sistema musculo-esquelético
y el abdomen, siendo este tipo de crisis la mas comun y la primer causa de hospitalizacion.

El sindrome de térax agudo esta caracterizado por fiebre, dolor toracico, hipoxemia e infiltrados
pulmonares y es causado por infecciéon pulmonar, infartos o embolismo graso.
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Entre los agentes infecciosos mas involucrados en este sindrome estan Chlamydia pneumoniae,
Micoplasma pneumoniae, virus respiratorio sincicial, Staphylococcus aureus y Streptococcus
pneumoniae.

Es relevante recordar que un alto porcentaje de nifios que desarrollan el sindrome de térax agudo son
admitidos al hospital por otra razon, principalmente crisis dolorosa en diferentes territorios.

Algunos pacientes pueden presentar repetidos episodios del sindrome de térax agudo, lo que puede
llevar con el tiempo a una neumopatia cronica restrictiva. El sindrome de térax agudo es una
complicacién severa que amerita un tratamiento rapido y efectivo, ya que junto con los procesos
infecciosos constituyen la primera causa de muerte y la segunda causa de hospitalizacion en el nifio
drepanocitico.

Las crisis cerebrovasculares tales como infarto cerebral o hemorragias son comunes en el nifio,
con una alta tendencia a la recurrencia. Este tipo de complicacion puede ser catastrofica y es una
causa frecuente de hemiplejia. Un 10% de pacientes drepanociticos presentan una crisis cerebral
sintomatico y un 20% adicional tienen evidencia de infarto cerebral asintomético, demostrable en un
estudio de resonancia magnética cerebral.

Elaumento de la velocidad del flujo sanguineo cerebral obserbado en el Doppler transcraneal, permite
predecir el mayor riesgo de crisis cerebrovasculares, por lo que identifica pacientes susceptibles de
tratamiento preventivo.

Los episodios de secuestro esplénico agudo, producen acumulo rapidamente de gran cantidad de
sangre en el bazo, que puede provocar colapso circulatorio.

Las complicaciones renales y genitourinarias incluyen priapismo, hematuria, hipostenuria, enuresis.

Otros eventos observados en el nifio con drepanocitosis crisis aplasticas, necrosis avascular de la
cabeza del féemur y el himero, colelitiasis y colecistitis y la retinopatia drepanocitica.

Infecciéon

La intensa congestion del bazo por la presencia de eritrocitos falciformes, causa esplenomegalia en el
nifio pequefo, ademas, presentan una asplenia funcional tan temprano como a los 6 meses de edad,
debido a las crisis de isquemia a repeticion.

Hacia los 5 afios de edad, un 95% de ninos con anemia drepanocitica tienen asplenia funcional. Esta
asplenia, condicionaen el paciente un alto riesgo de infecciones abrumadoras, tales como septicemia,
meningitis y otras infecciones graves, con bacterias encapsuladas, particularmente Streptococcus
pneumoniae y Haemophilus influenzae tipo b.
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Hallazgos en laboratorio

El nifio con drepanocitosis nuestra un hemograma con una condicion basal caracterizada por una
anemia normocitica normocrémica con una hemoglobina de 5 a 9 g/dL, reticulocitosis (5 a 15%) vy
leucocitosis (12.000 a 20.000/mm3); se observa discreto aumento de las bilirrubinas a expensas de
la fraccion indirecta.

El frotis de la sangre periférica muestra eritrocitos drepanociticos (semilunares, falciformes),
aumento de la basofilia difusa (reticulocitos) y células en tiro al blanco.

Los pacientes con de Hb S[3° generalmente presentan microcitosis con hipocromia y aquellos con Hb
SPB* tienden a presentar anemia y hemolisis méas leve. Nifios con Hb SC tienen menos drepanocitos
y células en tiro al blanco en el frotis, y el nivel de hemoglobina puede ser normal o discretamente
disminuido asi como el grado de hemolisis.

Aungue el diagnostico de drepanocitosis puede sospecharse por clinica o por el hemograma, es
necesario establecer el diagnostico definitivo mediante una electroforesis de hemoglobina. Siempre
deben estudiarse el padre y la madre del paciente, asi como todos sus hermanos/as.

Tratamiento

La busqueda sistematica de hemoglobinopatias en todo nifio recién nacido, como ya se realiza desde
hace 5 afios en nuestro hospital, tiene gran importancia clinica- prondéstica, al permitir implementar
medidas profilacticas que previenen la morbi-mortalidad inmediata y facilitan un plan de tratamiento
alargo plazo.

El nifio con drepanocitosis debe recibir un tratamiento integral, donde destaca en primer lugar la
educacion del paciente y su nucleo familiar, basado en el apoyo profesional especializado en medicina,
genética, laboratorio, psicologia, trabajo social y banco de sangre.

A partir de los 2 meses se debe iniciar profilaxis con penicilina V oral a la dosis de 125 mg dos veces
dia hasta los tres afios de edad, de ahi en adelante la dosis se aumenta a 250 mg dos veces al dia.
Todos los pacientes con drepanocitosis deben recibir el esquemade vacunacion completoy actualizado
de la CCSS, ademas, las cuatro dosis de vacuna conjugada heptavalente contra el pneumococo antes
de los 2 afios de edad (2, 4, 6 y 15 meses), y anualmente la vacuna contra la influenza.

El tratamiento de las crisis vaso-oclusivas dolorosas, debe incluir analgésicos opiodes intravenosos
si el nifio esta hospitalizado, mantener una buena hidratacion con suero glucosado al 5% (no
sobrehidratacion), correccion de acidosis si estd presente, mantener una adecuada saturacion de
oxigeno y el tratamiento enérgico de cualquier foco infeccioso.

Todos los episodios febriles deben recibir pronta valoracién, con la toma de hemocultivos y otros
examenes pertinentes, asi como el inicio inmediato de cefotaxime intravenoso.
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Ante la presencia de un evento de sindrome de térax agudo, el nifio debe recibir todas las medidas
empleadas en una crisis vaso-oclusiva, emplear una terapia con antibiéticos que incluya cefotaxime
y claritromicina y trasfundir con glébulos rojos empacados si lo amerita. Si se presenta recurrencia,
esta indicado un programa de transfusion crénica.

El nifio que se presenta con una crisis cerebrovascular, se trata con las medidas convencionales de las
crisis vaso-oclusiva, y considerar el uso de anticonvulsivantes, exanguinotransfusion y transfusion
con globulos rojos. Ademas iniciar un programa de transfusiéon con glébulos rojos mensual, con el fin
de disminuir el nivel de hemoglobina S a menos de 30%.

La hidroxiurea es un agente quimioterapico que induce la sintesis de la hemoglobina fetal, la cual
inhibe la polimerizacion de la hemoglobina S, aumenta la hidratacion del eritrocito y disminuye la
tendencia de los eritrocitos a adherirse al endotelio vascular.

Los efecto benéficos que produce la hidroxiurea en nifios drepanociticos, se relacionan con una
reduccion en el nUmero y severidad de las crisis, disminucion en las necesidades transfusionalesy un
menor namero de hospitalizaciones.

Las indicaciones para usar hidroxiurea son precisas, su prescripcion y seguimiento necesitan el
concurso del médico especialista.

El Unico tratamiento curativo en la actualidad para la drepanocitisis es el trasplante alogénico de
médula 6sea de un hermano donante HLA idéntico. Este tipo de tratamiento es esperanzador para
esta poblacion de pacientes, pero deber realizarse en nifios a corta edad que no han desarrollado
dafio cronico significativo de los 6rganos blancos. Sin embargo, los criterios de seleccion para realizar
el trasplante de médula 6sea en estos pacientes no estan atin bien definidos.

Las principales causas de muerte son la infeccidén severay el sindrome de térax agudo. En el siguiente
cuadro (Cuadro 3) se describen las principales manifestaciones clinicas durante la nifiez y la
adolescencia.

CUADRO 3
MANIFESTACIONES CLINICAS MAS FRECUENTES EN NINOS Y ADOLESCENTES 2%
AGUDAS CRONICAS
Sepsis bacteriana*® Anemia
Meningitis* Ictericia
Hematuria(necrosis papilar). Esplenomegalia
Secuestro esplénico* Asplenia funcional
Crisis aplastica* Cardiacos: cardiomegalia, soplos funcionales.
Sindrome de térax agudo* Urinarios: enuresis, proteinuria,hipostenuria.
Accidente cerebrovascular® Colelitiasis
L. Crecimiento y desarrollo lento.
Priapismo . : -
Enfermedad restrictiva pulmonar*, hipertension pulmonar*.
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Necrosis avascular

Dolor recurrente vaso-oclusivo* (dactilitis, Retinopatia proliferativa
musculoesquelético, dolor abdominal. Ulceras en miembros inferiores

Hemosiderosis transfusional®

* Causa potencial de muerte.

8.4.3- ABORDAJE INTEGRAL DEL DOLOR

En dolor en drepanocitosis, es probablemente el motivo que produce més angustia en los pacientes,
lo que significa que en los servicios de atencién se debe contar con la actitud, los conocimientos y los
recursos suficientes para su abordaje. Al respecto nuestra institucion cuenta con la experiencia de las
Unidades de Cuidado Paliativo y las Clinicas del dolor, con las cuales se pueden implementar Guias
de Préctica Clinica que ayuden a brindar la atencion integral oportuna a los pacientes.

Se han identificado cinco retos en el manejo del dolor en drepanocitosis® :

- Valoracién y manejo inadecuado del dolor
-Desconocimiento naturaleza del dolor
-Evaluacién insuficiente intensidad
-Prejuicios

-Temor por el desarrollo de adicciones

Sobre todos aspectos se deben desarrollar estrategias de educacién y capacitacion tanto en los
servicios de salud como en los pacientes con drepanocitosis.

8.4.4- ACCIONES EN EL ABORDAJE INTEGRAL EN LA CONSULTA DE HEMATOLOGIA DE
LOS PACIENTES EN EDAD PEDIATRICA CON DREPANOCITOSIS

Se describe a continuacion las diferentes acciones que se llevan a cabo actualmente en el Servicio de
Hematologia del Hospital de Nifos, las cuales, describen diversas acciones que incluyen el enfoque
biomético y psicosocial. Se considera que la creacién de una Clinica de Drepanocitosis puede brindar
mayores beneficiones en la atencion integral de estos pacientes, pues contarian con los recursos
interdisciplinarios necesarios, lo cual ya se ha demostrado con los pacientes de hematooncologia.

1- El paciente detectado positivo para hemoglobina S-C o talasemia en el Programa de
Tamizaje Neonatal es referido de este programa a la consulta externa de Hematologia del
Hospital Nacional de Nifios.

2- Se le da cita en la consulta de Hematologia General antes de los dos meses de edad. En esta
primera consulta se desarrollan las siguientes acciones:

-Promover la participacion activa de los padres, madres y encargados en su cuidado
y tratamiento brindando informacion y educacion a los padres y/o encargados de los
pacientes asi como consejo genético.

38 FUNDREPA. Presentado en Validacion 31 agosto. 2010.
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-Explicar a los padres o encargados en forma sencilla acerca de la drepanocitosis, las
complicaciones o crisis que se pueden presentar, como detectarlas y donde acudir si se

presentaran.

-Algunas formas de explicar sobre drepanocitosis:

¢(Qué es la drepanocitosis?: A la
drepanocitosis también se le Illama
enfermedad de células falciformes.
Es principalmente un problema de la
hemoglobina que se encuentra en los
glébulos rojos.

La hemoglobina tiene una serie de
alteraciones que hacen que el glébulo rojo
altere su forma y estructura, haciendo que
en lugar de ser esférico tenga forma de
media luna..

Las hemoglobinas anormales mas comunes
son la SS, SC, S/B*tal, S/BCtal.

Los globulos rojos normales solo tienen
hemoglobina A, ésta hace que los glébulos
rojos sean redondos y ayuda a que se
transporten facilmente por los vasos
sanguineos y asi transportan el oxigeno por
todo el cuerpo.

Cuando las personas tienen mezclada la
hemoglobina anormal con una normal
se llaman portadores o heterocigotos o
personas con el rasgo de drepanocitosis,
cuando tienen dos hemoglobinas anormales
padecen la enfermedad y son llamados
también homocigotos.

Las personas con el rasgo de hemoglobina S
tienen un poco mas de hemoglobina A que
de S y generalmente no tiene problemas
con el transporte de oxigeno, solamente en
situaciones extremas.

La enfermedad de células falciformes o
drepanocitosis son enfermedades cronicas
que dificultan el transporte de oxigeno por
el cuerpo por parte de los glébulos rojos.

Pueden causar dolor y provocar problemas
graves de salud como infecciones, anemias
agudas, accidentes vascular cerebral,
problemas pulmonares agudos, 0 cronicos,
etc. y hasta la muerte

La personas con anemia de células
falciformes o drepanocitosis tiene
glébulos rojos que contienen
mayormente hemoglobina
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S, y bajo ciertas circunstancias
los globulos rojos se endurecen
dificultando el paso de estas células
a través de los vasos sanguineos y el
transporte de oxigeno a algunas partes
del cuerpo pudiendo provocar dolor y
dafio celular.

La drepanocitosis tiene diversas
complicaciones, las cuales debemos
aprender a detectarlas y brindar el
tratamiento correspondiente.

Dos de las complicaciones mas
frecuentes son el dolory las infecciones
y para ambas es importante
recibir educacién que nos permita
comprenderlas.

Para prevenir infecciones se dan a los
pacientes antibidticos (tratamiento
profilactico).

Explicar laimportancia de las vacunas.

Solicitar la vacuna neumocécica
heptavalente para la siguiente cita.

Brindar educacion nutricional.

Dar informacion sobre el control del
nifio en el EBAIS, Hospital Nacional
de Nifios (HNN) y Hospitales de
Provincia.

Revisar 'y anotar informacion
correspondiente en el Carnet de
desarrollo del Nifio y se le llena por
primera vez el Carnet especifico
para personas con drepanocitosis,
explicando su uso y cuidados.
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3- El control posterior a la primera cita, se realiza cada mes o dos meses 0 cuando sea necesario, se
refuerza la atencion mediante la aplicacion de vacunas y la educacion: consejo genético, herencia de
la enfermedad. En cada consulta se realizan las siguientes acciones:

- Solicitar e interpretar un hemograma completo con reticulocitos.

- Hacerexamen fisicocompleto, vigilar sihay crecimiento del abdomen (hepato-esplenomegalia),
fiebre, irritabilidad, dolor o aumento de volumen en alguna parte del cuerpo, cambio de
coloracion en las conjuntivas oculares, palidez, convulsiones, deshidratacion, hipoxemia,
acidosis y lesiones por exposicion al frio.

- Valoracion una vez al afio por oftalmologia y Cardiologia.

- Medicamentos a utilizar de rutina: acido félico 1 mg por dia via oral, antibi6ticos profilacticos
(amoxicilina una vez por dia) por tiempo indefinido (ideal seria penicilina VO), algunos
pacientes recibirdn hidroxi urea vez por dia VO, necesitando hacer controles de pruebas de
funcion hepética y renal cada dos meses, junto con el hemograma completo para la valoracion
de la dosis y/o toxicidad.

- Brindar educacion sobre la importancia de dar liquidos y tener una buena alimentacion.

- Si el paciente tiene el antecedente de haber presentado crisis vaso-oclusiva (CVO) cerebral,
secuestro pulmonar, priaprismo debera seguir régimen de transfusion con glébulos rojos
empacados cada mes y valorar el uso de agente quelante via oral.

- Cuando es necesario un procedimiento quirdrgico comentar en sesion de cirugia para su
programacion. Se deben tomar en cuenta las siguientes indicaciones:

= La hemoglobina aceptable para cualquier intervencion quirargica es de 10gr/
dL,

» El paciente a ser intervenido debe ser valorado por Cardiologia, Anestesiélogiay
Neumologia.

8.5- ABORDAJE INTEGRAL EN PSICOLOGIA

El abordaje interdisciplinario que toma en cuenta todas las necesidades de los pacientes, es aporta
maés calidad de vida en particular en patologias como la drepanocitosis, representan un reto durante
toda la vida. Al respecto el abordaje psicologia es una de las tareas que junto con el abordaje médico,
es necesariay por lo tanto el sistema de salud debe tener opciones que le permitan al paciente reforzar
sus esperanzas. Las siguientes son opciones en el abordaje psicoldgicoque se deben dar en el proceso
de atencion a pacientes con drepanocitosis.
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8.5.1-PAUTASPARALASSESIONESDESEGUIMIENTOPSICOLOGICO DEPACIENTES
EN EDAD PEDIATRICA CON DIAGNOSTICO DE DREPANOCITOS|S39 40-41.42.43._44

Esta guia estd disefiada para el seguimiento e intervencion de pacientes que se encuentran en
seguimiento médico por drepanocitosis. Los siguientes son los elementos que integran la atencién
en psicologia.

Inmediatamente después de brindar la noticia diagnostica sobre drepanocitosis del bebé, el médico
envia a los padres a consulta de Psicologia.

Primera sesion: se aborda el tema del diagndstico, se brinda contencion e intervencion en casos
de crisis emocional. Se entrega material informativo (VER ANEXO 4) y se deja cita en Psicologia a
los padres.

Segunda sesion: se efectia con ambos padres o cuidadores, o con uno de ellos. Se toman los
datos respecto a historia familiar, redes de apoyo, recursos emocionales, relacion de pareja y otros
aspectos de tipo psicoldgico y psiquiatrico de la familia del paciente (VER ANEXO 5). Esto le permite
al profesional discriminar aquellos temas a considerar en el abordaje posterior con la familia del
paciente, lo cual permite lograr calidad de vida, adherencia a tratamiento, cuidados basicos, manejo
de crisis en el hogar, manejo por parte de los padres, hermanos, etc., toma de decisiones respecto a
las interconsultas o referencias que esta familia pueda necesitar. Hay que conocer si los hermanos
son portadores (AS) de la enfermedad, saber si el portador es hijo de un paciente, o de otro portador
e invitarlos a las sesiones de grupo para ninos portadores (AS). Se deja proxima cita en Psicologia
donde se puede incluir a otros familiares cercanos al paciente y padres.

Tercera sesion: se incluye a otros miembros de la familia. Se efectia intervencion psico-educativa
se trabaja aspectos importantes del diagnostico y cuidados para el paciente. Abordaje de los miedos,
preocupaciones, culpa, enojos, etc. que pueden surgir en los diferentes miembros cercanos al
paciente Esta sesidn el Psicélogo la puede hacer en forma conjunta con uno de los médicos tratantes.
Se entrega cita para Psicologia.

39 Adaptada de Protocolo elaborado por Rojas Herrera, Marggie. Hosp.Nacional de Nifios.Dr. Carlos Sdenz Herrera, Servicio de Psicologia y Psiquiatria. 2009
40 Adaptada de Protocolo elaborado por Rojas Herrera, Marggie. Hosp.Nacional de Nifios.Dr. Carlos Saenz Herrera, Servicio de Psicologia y Psiquiatria. 2009.
41 -Cognitive limitation present in children with drepanocytemia without a neurologic affection history Lic. Radl Martinez Triana'; Dra. Eva Svarch y Dra. Andrea Menéndez

Veitia Instituto de Hematologia e Inmunologia. Ciudad de La Habana, Cuba. La evaluacién neurocognitiva periddica debe formar parte del plan de atencion integral de la Anemia
Drepanocitica.

42 Anemia Falciforme. Manejo de atencién primaria. A Cervera Bravo, Cela de Julian. Hospital Universitario Gregorio Marafién. Servicio Madrilefio de Salud. Revista
Pediatrica Atencion Primaria. 2007; 9-649-68. Volumen IX Nimero 36. Octubre-diciembre 2007

43 Instituto de Hematologia e Inmunologia Ciudad de La Habana, Cuba La anemia drepanocitica en Cuba. Experiencia de 30 afios Dr. Edgardo Espinosa Martinez, Dra. Eva
Svarch, Dra. Gisela Martinez Antufia y Dr. Porfirio Hernandez Ramirez En sus estudios se ha encontrado enuresis en nifios., tendencia a una disminucién de la talla a partir de los 7
afios en el sexo femenino y de los 9 en el masculino Se comprob6 también un retraso en la maduracién sexual y ésea. En 84 adultos con AD el rendimiento intelectual fue normal. Sin
embargo, el 70 % repitié cursos escolares y el 26 % no estaba vinculado a actividades laborales. El perfil de personalidad mostré que eran reservados, emotivos, socialmente timidos,
inseguros y dependientes. El estudio de la estabilidad psiquica revelé una combinacién de rasgos de personalidad propios de los neuréticos. El perfil psicopatolégico es el clasico de
la depresion, al igual que ocurre en otras enfermedades cronicas.

44 Goldman L, Ausiello D. Cecil Textbook of Medicine. 22nd ed. Philadelphia, Pa: WB Saunders; 2004:1030-1039 y Hoffman R, Benz Jr. EJ, Shattil SJ, et al., eds. Hematol-
ogy: Basic Principles and Practice. 4th ed. Philladelphia, Pa: Churchill Livingston; 2005:591-634. Describen como sintomas: Visién deficiente/ceguera.
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Cuarta sesion: En esta sesion es importante brindar a los padres o cuidadores herramientas para
el cuido del paciente en el hogar, especificamente en cuanto a crisis de dolor se refiere y la relacion
fiebre-infeccion grave con mortalidad en la infancia. La literatura ha documentado esto, como uno
de los sintomas méas importantes para este grupo de pacientes.

Como parte de la labor psico-educativa los padres o cuidadores deben recibir entrenamiento respecto
a qué hacer en el hogar cuando se presenta una crisis de dolor en el paciente o cuando se trata de
una urgencia médica. Se deja cita de seguimiento a los padres segun lo considere el profesional en
Psicologia.

Las sesiones con los padres o cuidadores deben extenderse a lo largo de los afios de vida del paciente,
especialmente por la presencia de sentimientos de culpa que pueden surgir, manejo de la transmision
genética, adherencia a tratamiento, retroalimentacion de la informacion con los padres, miedo,
control de dolor, manejo de escolarizacion, informacion a docentes, etc..

ASPECTOS GENERALES-Si el paciente se encuentra acudiendo a una instituciéon educativa se
debe enviar un documento escrito con informacion sobre drepanocitosis. (VER ANEXO 6).
- Si el paciente presenta dificultades académicas es necesario aplicar pruebas psicométricas y
enviar cuestionario al docente.

- Siel paciente presenta sintomas depresivos es necesario hacer valoracion.

- En caso de que el paciente no cuente con boleta de recoleccion de datos familiares, se debe
incluir esta como parte de la consulta.

- En caso de que el paciente no cuente con el folleto de informacion sobre drepanocitosis, se le
debe facilitar en esta sesion.

- Con pacientes adolescentes se deben efectuar sesiones individuales para conocer conductas
de riesgo relacionadas con abuso de drogas, conductas sexuales, personalidad, adherencia a
tratamiento, imagen corporal, relaciones interpersonales, etc. Dependiendo de la valoracion
se brinda seguimiento o se refiere al especialista respectivo.

8.5.2. TALLER PSICO-EDUCATIVO PARA PADRES Y DOCENTES:

Como parte de la labor psico-educativa los padres o cuidadores deben recibir informacion para el
manejo de las diferentes situaciones que se viven con el paciente, tales como: ingreso al curso lectivo,
manejo de crisis por enfermedad dentro de institucion educativa, ausencias a curso lectivo por
hospitalizaciones, cuidados basicos, manejo de los pacientes adolescentes, control del dolor, calidad
de vida, temores, miedos, socializacion vinculo con amigos, manejo del diagndstico con compafieros
y amigos, embarazo, genética, etc.

El curso permite a los participantes obtener informacion de los diferentes profesionales que brindan
seguimiento a los pacientes con drepanocitosis. Se debe incluir temas como:

- Aspectos médicos y cuidados basicos en el hogar.
- Aspectos emocionales.
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- Aspectos socio-econémicos.
- Coordinacion y apoyo educativo.
- Manejo durante las crisis de dolor.
- Cuidados para el adolescente.
- Urgencias médicas
Estos talleres deben efectuarse dos veces al afio, con una duracion de tres sesiones en total, cada uno,

tres horas de duracion. Uno de los talleres es exclusivo para pacientes en edades comprendidas entre
los 6 afios y los 11 afos, el segundo taller para pacientes con edades superiores a los 12 afios.

Taller educativo parahermanos de pacientes (SS), incluye a hermanos portadores (AS) yno portadores.
Se incluyen tema como: conceptos basicos de la enfermedad, crisis de dolor, hospitalizaciones, etc.

8.5.3. VALORACION PSICOMETRICA

Como parte del abordaje psicoldgico estos pacientes requieren del empleo de pruebas psicométricas,
tengan o no historia de afectacion neuroldgica. Importante emplear escalas Wechsler e informes
escritos sobre rendimiento académico por parte del docente a cargo.

-Escala Wechsler, uso exclusivo de Psicologia (nifios referir al HNN y adultos a HCG).
-Cuestionario de recoleccion datos para docentes (VER ANEXO 7).

8.5.4. FOLLETOS ESCRITOS EDUCATIVOS E INFORMATIVOS

Estos deben incluir informacion sobre la enfermedad, cuidados generales, consejo genético,
planificacion familiar, embarazo y tratamiento, consultas de urgencia, control del dolor, apoyo
emocional, etc.

8.5.5. TRASLADOS A OTROS CENTROS HOSPITALARIOS

(Ver Apartado 17)

Los profesionales de la salud mental deben velar por el estado animico de los pacientes, especialmente
cuando se presenta el momento del traslado a otro centro hospitalario.

Se deben ejecutar los siguientes pasos:

-Todo paciente que va a ser traslado a otro centro hospitalario debe ser referido a Psicologia.
-Incluir referencia con resumen de las intervenciones y hallazgos en el Servicio de Psicologia.
-Incluir recomendaciones para el seguimiento en el centro hospitalario de referencia.
-Entrega de un certificado de conclusion de tratamiento en el Hospital Nacional de Nifios.
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PAUTAS PARA LAS SESIONES DE SEGUIMIENTO PSICOLOGICO DE PACIENTES
EN HOSPITAL DE ADULTOS CON DIAGNOSTICO DE DREPANOCITOSIS s

Esta guia esta disefiada para el seguimiento e intervencion de pacientes que se encuentran en
seguimiento médico por drepanocitosis. Los siguientes son los elementos que integran la atencion

en psicologia:

A). Todo paciente que es trasladado a un centro hospitalario para adultos debe ser referido a la
consulta de Psicologia, especialmente para el abordaje de la etapa de acomodacion del paciente al
nuevo centro sanitario que brindara el seguimiento integral. Se inicia con PASO UNO.

Cuando se trata de pacientes adultos ya establecidos en el centro hospitalario para ellos, se debe
enviar al Servicio de Psicologia para que reciba atencién y seguimiento como parte de su tratamiento

integral. Se inicia con PASO DOS.

PASO UNO: Primera sesion con pacientes recién enviados a centros hospitalarios para
adultos: se aborda el tema del traslado hospitalario, sus primeras impresiones en la consulta
médica. Serevisan conceptos basicos sobre la enfermedad, se brinda contencion e intervencion

en casos de crisis emocional. Se deja cita en Psicologia.

PASO DOS: Segunda sesion con pacientes recién enviados o primera sesion para pacientes
establecidos en el centro hospitalario para adultos: se indagan aspectos basicos sobre la
enfermedad y se toman datos del paciente respecto a historia familiar, redes de apoyo, recursos
emocionales, relacion de parejay otros aspectos de tipo psicoldgico y psiquiatrico de la familia
del paciente y suyas propias. Manejo del dolor, temores, adherencia a tratamiento, trabajo,
estudio, proyecto actual y futuro, sexualidad, autoestima. (VER ANEXO 8). Esto le permite al
profesional discriminar aquellos temas a considerar en el abordaje posterior con el paciente,
lo cual permite lograr calidad de vida, adherencia a tratamiento, cuidados basicos, manejo
de crisis en el hogar, etc., toma de decisiones respecto a las interconsultas o referencias que
este paciente pueda necesitar. Se deja proxima cita en Psicologia, en caso necesario se puede

incluir a las redes de apoyo del paciente.

Tercerasesion: se brinda seguimiento a criterio del profesional. En caso necesario se puede incluir
a las redes de apoyo del paciente. Las siguientes sesiones dependen de la percepcién del profesional
respecto al abordaje de las situaciones propias del paciente y la distancia entre una sesion y otra.

ASPECTOS GENERALES: Es necesario que el profesional en psicologia cuente con una valoracion
completa del paciente.

- Todo paciente sin importar su edad, debe tener valoracién con prueba Wechsler.
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- Con pacientes adolescentes y adultos se deben efectuar sesiones individuales para conocer
conductas de riesgo relacionadas con abuso de drogas, conductas sexuales, personalidad,
adherenciaatratamiento, imagen corporal, relaciones interpersonales, ideas suicidas, proyecto
de vida, esperanza de vida, temores y miedos futuros, trabajo, estudio, etc. Dependiendo de la

valoracion se brinda seguimiento o se refiere al especialista respectivo.

B). Sesiones grupales para pacientes adultos

e Como parte de la labor psicolégica se debe hacer abordaje de cuatro grupos principalmente:
adolescentes, adultos y adultos con pareja (a las sesiones grupales debe presentarse la pareja),
hijos de pacientes.

e Grupo adolescentes/adultos: Consejo genético, Proyecto de vida, temores, control de dolor,
autoestima, estigma social, relaciones interpersonales, sexualidad, embarazo, menstruacion,
menopausia, pareja, grupos de pares, estudio, dificultades académicas, ideas suicidas,
hospitalizaciones, medicamentos, adherencia a tratamiento, calidad de vida, embarazo,
genética, etc.

e Grupo: ADULTOS CON PAREJA: Consejo genético, Proyecto de vida, temores, control
de dolor, autoestima, estigma social, relaciones interpersonales, sexualidad, embarazo,
menstruacion, menopausia, pareja, grupos de pares, estudio, dificultades académicas,
ideas suicidas, hospitalizaciones, medicamentos, adherencia a tratamiento, calidad de vida,
embarazo, genética, etc.

e Grupo: HIJOS DE PACIENTES: Percepcion de la dinamica familiar, relaciones con el miembro
enfermo, manejo de autoridad en casa, roles, etc.

Estas sesiones deben efectuarse una vez al mes, con una duracién de una hora'y media. Cuando se
requiera se puede incluir a otros profesionales del equipo para brindar soporte a la informacion que
se desea que conozcan los participantes. Se inician en febrero de cada afio y finalizan en noviembre.

C). Valoracion psicométrica

Como parte del abordaje psicolégico estos pacientes requieren del empleo de pruebas psicométricas,
tengan o no historia de afectacion neurolégica. Importante emplear escalas Wechsler e informes

escritos sobre rendimiento académico por parte de profesores a cargo.
-Escala Wechsler, uso exclusivo de Psicologia

D). Folletos escritos educativos e informativos

Estos deben incluir informacién sobre la enfermedad, cuidados generales, consejo genético,
planificacion familiar, embarazo y tratamiento, consultas de urgencia, control del dolor, apoyo
emocional, etc.

E). Convivios para pacientes

Es importante crear redes de apoyo a lo interno del grupo de pacientes adultos, por esto es necesario
gue unavez al afo se consigan los recursos necesarios para organizar, en un sitio agradable y relajado,
un convivio para los pacientes de cada centro hospitalario en forma conjunta. Cada paciente puede
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llevar su merienda o algo para compartir con los demaés, llevar musica y organizar juegos. Se trata de
un dia para compartir, reirse y conocer a otras personas de diferente edad con distintas condiciones

respecto a la enfermedad.

8.6- ABORDAJE INTEGRAL EN TRABAJO SOCIAL

Ante los requerimientos de la actual politica de atencion en salud, el Codigo de la Nifiez y la
Adolescencia, asi mismo el interés institucional, surge la necesidad de formular el Protocolo de
Atencidon Social a personas menores de edad con drepanocitosis.

La definicién delos criterios del Area de Trabajo Social, permite clarificar y uniformar el tratamiento
social para el mejoramiento de la calidad de vida de las personas menores de edad.

La comunidad cientifica reconoce los cambios profundos que en los ultimos 50 afios han sucedido
en materia de salud en el mundo. La mejoria en las condiciones de vida de las personas, los avances
cientificos y la organizacion de la atenciéon de salud, han permitido disminuir la mortalidad materna e
infantil, y porlo tanto prolongarla vida. Esto nos ha conducido a un cambio en el perfil epidemiolégico,
en el que las enfermedades cronicas tienen un papel protagonico en la planificacién de politicas en
salud.

Pese a estos logros, y segun UNICEF, 13 millones de nifios mueren anualmente antes de cumplir los
5 afios de edad*®-46-47-48-49.50 " En el mundo en desarrollo, y muchos otros presentan discapacidades
o un retardo en su desarrollo psicomotor. Ademas, se ha observado un nimero creciente de nifios y
adolescentes con enfermedades crénicas (EC) en las ultimas dos décadas.

Particularmente, el perfil epidemiologico de Costa Rica, manifiesta cambios que denotan un
predominio de Enfermedades Croénicas. Estas se caracterizan por ser dificilmente prevenibles, por
requerir de alta tecnologia para su curacion y proceso de rehabilitacion y por su elevado costo de
tratamiento.

Esto a su vez, representa implicaciones a nivel econémico y social, puesto que requiere de personal
especializado, equipo sofisticado, mayor cantidad de recurso humano, mayor estancia hospitalaria,
multiplicidad de internamientos, mayores demandas a nivel familiar y comunal, entre otras.

Para este protocolo se entiende la Enfermedad Crénica en personas menores de edad® como una
situacién de pérdida de salud que va mas alla de la afectacion fisica, sino que trasciende a un deterioro
de funcionalidad en la persona, sostenida en el tiempo, y que puede desencadenar en una condicién
de vida limitada.

45 Enfermedades cronicas en la infancia. Primer Encuentro Nacional. Santiago, Chile, 23 de septiembre 1989. Editor: N. Vargas - UNICEF.

46 Enfermedades cronicas en la infancia. Clin Pediatr Nort Am Vol.1, 1984.

47 Newacheck W.P., Halfen N. and Budetti P.P. Prevalence of activity limiting chronic conditions among children based on household interviews. J.Chronic Dis 39(2): 63-71,
1986.

48 Cadman D., Boyle M. et al. Chronic illness, disability and mental and social well-being: Findings at the Ontario child health study. Pediatrics 79: 805-813, 1987.

49 Pless I.B., Cripps H.A. et al. Chronic physical illness in childhood: psychological and social effects in adolescence and adult life. Dev Med Child Neuroly 31: 746-755, 1989
50 Enfermedades crénicas en la infancia. Chile 1990. Elementos para una cuantificacion del problema. Sociedad Chilena de Pediatria. Comité de Enfermedades Cronicas.

Santiago-Chile.

51 Perrin C.,Ellen et al. Issues involved in the definition and classification of chronic health conditions. Pediatrics 91 (4): 787-793, 1993.
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De la tabla adjunta®? se desprende que el elemento basico para juzgar la cronicidad es la duracion
del dafo a la salud. Sin embargo, en términos de prevencion, rehabilitacion y costos, interesa la
enfermedad, el compromiso funcional y la presencia de multiples dafios

Tabla 1. Diversas definiciones de enfermedad
cronica del nino

- Estudio N.C.H.S. (USA - 1981), se define enfermo croni-
co a aquel que tiene una condicién de mas de tres meses
de duracién, que limita las funciones normales del nifio,
o bien aquel que por su condicién crénica ha sido hospi-
talizado por mas de un mes. Se incluye en la definicion a
ninos con enfermedades consideradas cronicas, como el
asma bronquial.

- Plessy cols (Gran Bretaia 1989), cualquier condicion de
salud de tres o mas meses de duracién y que no tenga
solucién.

- 0O.C.H.S. (Canada 1986), cualquier nifio que tenga una
condicion de salud que limite sus actividades al menos
por seis meses.

- 0.M.S. (1981), define grados de discapacidad: deficiencia,
incapacidad y minusvalidez.

Por lo tanto, la atencion social debe
enfocarse hacia la promocion de
autocuidado de la salud, asi como
también en la promocién de estilos
de vida saludables, para garantizar
la adherencia al tratamiento,
utilizando entre otras estrategias
la identificacion , movilizacion y
articulacion de redes de apoyo
familiares, comunales , significativas
para las personas menores de
edad.

OBJETIVO GENERAL DE LA
ATENCION SOCIAL. Brindar
atencion integral a las personas
menores de edad portadoras de
Drepanocitosis, para coadyuvar al
mejoramiento de su calidad de vida
y el de las familias.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

] Valorar condiciones

sociofamiliares y ambientales de las personas menores de edad referidos a fin de determinar

factores protectores y de riesgo.

» Brindar intervencién en crisis al paciente y su familia ante la situacion que se genera al
momento del diagndstico y en la evolucion de la enfermedad.
* Dar acompanamiento a las familias a fin de disminuir el riesgo de abandono y claudicacion

familiar.

= Desarrollar estrategias socioeducativas dirigidas a las personas menores de edad y sus familias.
= Promover la adherencia al tratamiento de las personas menores de edad portadoras de

enfermedades cronicas.

» Sensibilizar a personas afectadas, familia y potencializar redes de apoyo (familiar, comunal e

institucional) sobre el diagnostico.
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INSTRUMENTOS
PROCESO DE DESCRIPCION DE ACTIVIDADES DE PRODUCTOS ESPERADOS
INTERVENCION REGISTRO
1. Recepcion de Interconsulta médica
2. Registro en el control de casos
3. Revision de antecedentes sociales.
4. Citaa padres, encargados y paciente®.
5.  Entrevista a padres, encargados
6. Incorporacion de informacion.
7. Revision de expediente de salud.
8.  Incorporacion preeliminar de informacion a *Personas menores de edad y sus
la Base de Datos © . familias con atencion oportunay
- . . Expediente de salud.
Valoracion social 9. Consulta Social . - eficaz.
- Expediente social®.
10. Notas al expediente de salud.
NI - - Control de casos. Qe . .
11.  Coordinacion con equipo de salud tratante intra Situaciones sociales con factores de
- PR Base de datos. . . .
o interinstitucional. riesgo y protectores identificados y
12. Sesion con el paciente. con plan de tratamiento definido.
13.  Sesion con otros familiares que puedan brindar
informacién
14. Supervision Técnica
15. Valoracion domiciliaria
16. Completar registro en la Base de Datos.
17. Definicion de plan de tratamiento.”
1. Coordinaciones interinstitucionales.
2. Sesy’)nes con prggemtores o responsables. *Personas menores de edad y
3. Sesién con Equipo Tratante. S
. . P sus familias, informadas sobre la
4. Sesiones socio-terapéuticas. : . .
. . . . importancia de la adherencia al
5.  Sesiones socioeducativas. Expediente de salud. tratamiento
Tratamiento 6. Identificacion y movilizacion de redes de Expediente social. '
apoyo familiar, comunal e institucional. Base de datos.
7. !Elaboram_qn de instrumentos de devolucién de *Familias capacitadas, fortalecidas
informacién. - L.
PSR y organizadas para la atencién y
8. Supervision Técnica. cuidado del o la paciente
9. Referencias e Informes Sociales. P ’
S . Expediente de salud *Personas menores de edad y
1-  Coordinacion con los niveles locales de salud. . . A
L . . L Expediente social sus familias, informadas sobre la
2-  Coordinaciones intra e interinstitucionales. : . -
. Iy ] Base de datos importancia de la adherencia al
Seguimiento 3-  Notas de evolucion en expediente de salud. .
s g tratamiento.
4-  Supervision Técnica.
5 Se51gqes de equipo 1_nterdlsc1pl'1r{ar1o. *Familias capacitadas, fortalecidas
6- Participacion en sesiones de clinica. - iy
- y organizadas para la atencion y
7-  Informes de evolucion. . -
cuidado del o la paciente.
*Personas menores de edad que
L s Expediente Social muestran una adecuada adherencia
Evaluacion 1. Supervision Técnica. . .
. N Expediente de Salud al tratamiento.
2. Informe Social de cierre
Base de datos
>En aquellos casos en los que no se observa respuesta positiva de las familias, se enviara Referencia Social a Ia Oficina Local del Patronato
Nacional de la Infancia correspondiente para que se dicten las medidas de proteccion pertinentes. En estos casos, se brindara apoyo a dicha
institucion en lo que corresponde al monitoreo de la evolucion de la situacién familiar y del / la paciente.

8.7- PROCESO DE TRANSICION DE SERVICIOS NINO-ADOLESCENTE-ADULTO

Cuando por motivos de edad, el paciente debe continuar la atencién en otros establecimientos de
salud, debe cuidarse con mucho detalle que el paciente y los servicios receptores estén preparados
para que la calidad de atencion no se afecte. Al respecto, en el Programa de Transicion de la atencién
nifios-adolescentes-adultos del Hospital Nacional de Ninos, se han elaborado los lineamientos que
deben cumplirse. En el apartado 15E algunos aspectos a considerar en el proceso de transicion.
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8.8- EL CARNE DE ATENCION INTEGRAL DE PACIENTES CON DREPANOCITOSIS

El concepto de atencion integral incluye el favorecer la coordinacion real entre los diferentes servicios
de salud.

Para favorecer la atencion de los pacientes con drepanocitosis, se contard con un Carné que sirva
de comunicacion entre los servicios y favorezca el que cada uno de ellos esté informado de las
intervenciones realizadas.

Dicho carne debe tener el siguiente contenido (Ver Anexo 8):
1- Identificacion:

2- Diagnostico

3- Recomendaciones

4- Registro de tratamiento.

8.9. REGISTRO DE PACIENTES CON DREPANOCITOSIS

Uno de los aspectos fundamentales que se debe implementar con el objetivo de sistematizar
la informacién de los pacientes con drepanocitosis es contar con un sistema de registro de los
pacientes (nifios, adolescentes, adultos) que se atienden en todo el pais. Este sistema se debe crear
con la colaboracién tanto de los servicios de atencion de nifios-as como de adultos en todos los
establecimientos de la Caja Costarricense de Seguro Social. La base de datos deben incluir tanto a las
personas con la enfermedad como en el rasgo y entre la informacion que se requiere esta: fecha de
actualizacion de informacion, nombre, nUmero de cédula, diagndstico (rasgo, tipo de drepanocitosis),
teléfonos (habitacion, celular, vecinos, etc), correo electronico, direccion de residencia, EBAIS de
pertenencia, centro educativo, condicion clinica al momento (presencia de secuelas entre otros),
hospital donde reciben atencion, tipo de atencion recibida (médica, psicologica, rehabilitacion, etc.)
entre otros.

Esta base de datos se complementara con la informacion que provenga de los pacientes detectados
en otros hospitales y servicios de atencion.

Este registro sera de uso exclusivo del equipo correspondiente, el cual velaré por cumplir con la
proteccion de la confidencialidad.
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ANEXO 1

GUION PARA PARA SEGUIR CON LOS PADRES EN LA LLAMADA POR
TELEFONO PARA COMUNICAR LA NECESIDAD DE TOMAR UNA SEGUNDA
MUESTRA EN CASO DE DIFICULTADES DE LA PRIMERA.

-Buenos (dias, tardes) le habla... (dar el nombre y la funcion del funcionario) del laboratorio de
tamizaje,

-¢Hablo con alguno de los padres del bebé?
(anotar la hora, la fecha y el nombre de la

persona con la que se habla),

-Le llamo porque hace un tiempo le practicaron a su bebé la prueba de tamizaje, conocida como la
prueba del talon, resulta que la muestra que fue enviada al laboratorio no es suficiente y se requiere
de mas sangre, no solo del bebé sino de ustedes también.

El propésito de la llamada no es alarmarlos, sino que el examen de su bebé pueda ser realizado en
su totalidad, ast que nos gustaria poder concertar una cita para volver a repetir la prueba..

Esta quedaria para el dia
Luego de que se hagan estas pruebas se les informara sobre su resultado en este momento no
contamos con la informacién completa ya que lo que nos interesa es repetir el examen. Muchas
gracias y estamos para servirle.

Cualquier otra informacién puede llamar al teléfono

En caso de que los padres se alarmen y pregunten que si algo salié mal con la prueba anterior, la
persona que esta haciendo la llamada con voz muy pausada responde lo siguiente:

Que pena senor (seftora) eso no lo sé, yo soy solamente la persona encargada de llamar y coordinar
la nueva cita, sin embargo una vez que el examen nuevo tenga resultados, el microbiélogo
encargado les hara la llamada en caso de existir alguna alteracion o se les asignara cita con un
médico pediatra, pero esto solo en caso de existir algiin hallazgo que lo amerite.

Muchas gracias.
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ANEXO 2
PREGUNTAS FRECUENTES SOBRE DREPANOCITOSIS

¢QUE ES LA HEMOGLOBINA?

Es una proteina dentro de los globulos rojos. Da el color rojo a la sangre y lleva oxigeno a todas las
partes del cuerpo. Hay muchos tipos. El mas comun es la hemoglobina A. Este tipo permite que los
glébulos rojos funcionen normalmente Los tipos de hemoglobina se pasan de padres a hijos en los
genes. Los genes son particulas diminutas con informacion que se encuentran en el esperma del
padrey el 6vulo de la madre. Juntos, estos genes forman un patron para una vida nueva. La mayoria
de las personas tiene dos genes de hemoglobina A. Obtuvieron un gen de hemoglobina A de cada
padre.

¢ CUAL ES LA HEMOGLOBINA NORMAL?

La hemoglobina normal es la denominada AA. Que se obtiene al heredar un gen A materno y un gen
A paterno.

¢(QUE ES LA HEMOGLOBINA S ?

La hemoglobina S es la hemoglobina de células falciformes que tiene una estructura diferente a la
hemoglobina A. La hemoglobina S se encuentra con mayor frecuencia en personas cuyas familias
vinieron de Africa, México, América Central, India Medio Oriente y partes de Europa y Asia. Sin
embargo cualquiera puede tener hemoglobina S en la sangre.

¢QUE SIGNIFICA SER PORTADOR O TENER EL RASGO DE UNA HEMOGLOBINA ANORMAL
(AS O AC)?

El portador tiene dos tipos de globulos rojos, uno normal con hemoglobina A de uno de los padres y
el otro un gen de hemoglobina S del otro padre. El bebé nunca tendra la enfermedad de anemia
por células falciformes o anemia drepanocitica, solo llevara el rasgo y lo heredara a sus siguientes
generaciones. El ser portador no afecta la posibilidad de que el bebé tenga una vida saludable ya que
NO esta enfermo. Las personas portadoras o con rasgo tienen suficiente hemoglobina A como para
que los globulos rojos funcionen normalmente. Hay otros rasgos conumes de hemoglobina como el
rasgo C (AC) y rasgo de beta talasemia.

¢CUALES LAIMPORTANCIADE CONOCER SI SE ESPORTADOR DE UNAHEMOGLOBINAANORMAL?
La importancia de conocer si se es portador o no le permite a una pareja asegurarse que sus futuros
bebés seran sanos o portadores pero no enfermos por anemia falciforme o anemia drepanocitica.

Si un padre es portador (AS) y el otro padre tiene hemoglobina normal (AA).
Para cada gestacion existe un 50% de probabilidad de heredar el estado de portador (AS) y 50% de
heredar un estado normal (AA). Los nifios resultantes seran sanos o portadores pero nunca enfermos.
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¢QUE SUCEDE SI AMBOS PADRES SON PORTADORES?

Si ambos padres son portadores (AS), por cada gestacion existe un 25% de probabilidad de tener
una hemoglobina normal (AA), un 25% de tener la enfermedad (SS) y un 50% de heredar el estado
de portador.

En estos casos el bebé obtiene un gen de hemolobina S de uno de los padres y un gen para S, C, o beta
talasemia del otro padre. Esta enfermedad puede causar problemas serios a largo plazo.

¢S1 M1 BEBE ES PORTADOR REQUIERE TRATAMIENTO?

No. El estado de portador no es contagioso y nunca puede convertirse en una enfermedad de
anemia por células falciformes o anemia drepanocitica.

¢SI Ml BEBE ES ENFERMO REQUIERE TRATAMIENTO?

Si. El nifio presentara sintomas después de cuarto mes de vida. Esta enfermedad cambia la forma
de las células rojas de la sangre. Estas células toman formas alargadas (drepanocitos) que pueden
causar bloqueos sanguineos que obstruyen la oxigenacion de tejidos en ciertas partes del cuerpo.
El buen cuidado médico, la educacion de los padres y la familia que rodea al bebé, los antibioticos
y la vacunacion temprana pueden disminuir las complicaciones de vida o muerte de nifios con
drepanocitosis al igual que el tratamiento y el seguimiento médico de la enfermedad a lo largo de la
vida.

¢CUANTOS TIPOS DE ENFERMEDAD DE CALULAS FALCIFORMES HAY?

Hay muchos tipos. Los dos mas comunes son enfermedad por SS y enfermedad por SC. También
existe enfermedad por Sbeta talasemia pero es menos comun. Algunas personas con enfermedad
de células falciformes tienen menos problemas que otras porque los sintomas varian de persona a
persona.

¢COMO SE TRATA LA ENFERMEDAD?

La enfermedad de células falciformes es algo que dura toda la vida.

Requiere atencién médica continua.

Las infecciones son un problema serio para el bebé.

Los tratamientos nuevos pueden mejorar la calidad y duracion de la vida.

Los trasplantes de médula 6sea y de sangre de cordon umbilical pueden curar a algunos nifios
con una forma grave de la enfermedad. Sin embargo, estos tratamientos tienen ciertos riesgos
médicos.

47



MANUAL TECNICO: Atencién integral a personas con drepanocitosis.

ANEXO 3
INFORMACION PARA PADRES Y MADRES DE FAMILIA SOBRE DREPANOCITOSIS

Estimados padres de familia, es posible que en este momento usted y su familia se encuentren
confundidos respecto a la noticia que recibieron de que su bebé es portador del rasgo de drepanocitosis
0 que padece esta enfermedad.

Como sabemos que es muy dificil comprender en forma inmediata todo lo relacionado con el tema,
hemos preparado este folleto informativo que sirva de guiay de respuesta a algunas de las multiples
preguntas que usted y los suyos tengan.

Lo ideal es que, después de leerlo, usted pueda informarse directamente con el médico a cargo.
¢QUE SIGNIFICA TENER EL RASGO DE DREPANOCITOSIS?

Todos los seres humanos tenemos en sangre los globulos rojos y en estos una sustancia llamada
hemoglobina. En el rasgo de drepanocitosis ademas de la hemoglobina normal, se tiene una
hemoglobina de un tipo diferente.

Es importante saber que la hemoglobina es una parte de los glébulos rojos de la sangre que hace
que ésta se vea rojay su funcidn es la del transporte oxigeno desde los pulmones a todas las otras
partes del cuerpo.

Este rasgo no hace a la persona diferente de los demés. De todas formas, cada ser humano es de por
si un ser unico e individual, con caracteristicas propias: orejas pequefas o grandes, nariz grande o
pequefia, etc.

Hay que tener claro que el tipo de hemoglobina se hereda de la misma forma que el color de ojos o
el color de cabello.

Una persona con el rasgo de drepanocitosis ha heredado el rasgo de uno de sus padres, es un
portador pero no padece la enfermedad.

Por lo tanto tener el rasgo de drepanocitosis no es peligroso para la salud fisica o emocional.
Posiblemente hay en el mundo personas que desconocen que poseen esto en su sangre.

Actualmente los exdmenes modernos permite que los laboratorios de Tamizaje puedan detectar la

presencia de este rasgo desde recién nacisos, también lo pueden averiguar para individuos adultos,
pero hay que hacer el examen para saberlo.

48



MANUAL TECNICO: Atencién integral a personas con drepanocitosis.

CUIDADOS PARA EL PORTADOR DE EL RASGO DE DREPANOCITOSIS

El rasgo de drepanocitosis rara vez causa algun problema médico, pero hay que tomar en cuenta dos
situaciones:

1.- Una persona con rasgo de drepanocitosis puede sufrir episodios de dolor cuando esta
expuesta a una presién baja de oxigeno, cuando viajan en avion o van a sitios muy altos (como
Quito en Ecuador, Monte Everest, etc).

2.- Las personas que tienen el rasgo de drepanocitosis pueden ocasionalmente tener
cantidades microscopicas de sangre en la orina. Esta condicion generalmente no es peligrosa.

Es importante que su hijo/a conozca que su sangre tiene el rasgo de drepanocitosis. Los padres son
las personas indicadas, junto con el médico para ayudar al nifio a comprender el significado de esta
condicion, ademas de explicarles que es hereditariay que puede ser transmitida a sus hijos.

Un bebé con rasgo de drepanocitosis es un portador de la enfermedad pero no la padece por lo
gue no necesita tratamiento. EIl estado de portador no es contagioso y nunca puede convertirse
en drepanocitosis, 10 Unico que puede suceder es transmitirla a sus hijos y por esto es importante
solicitar consejo genético.
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ANEXO 4
BOLETA PARA LA RECOLECCION DE DATOS EN FAMILIAS Y PACIENTES CON
DIAGNOSTICO DE DREPANOCITOSIS

FECHA DE PRIMER CONTACTO EN PSICOLOGIA:

Quien envia el caso?

Psicologo que atiende el caso:

Nombre del paciente:

Fecha nacimiento: Expediente

Sexo: Religion: Nacionalidad:

Fecha de diagnostico por anemia drepanocitica:

Quien informo el diagndéstico?

Resumen de lo que los padres comprenden del diagnéstico:

Tratamiento médico actual en el paciente:

Existen dificultades para la ingesta del medicamento?
Explique

Direccion hogar:

Teléfonos:

Nombre padre:

Lugar de trabajo:

Nombre madre:

Lugar de trabajo:

NUmero de personas que viven con el paciente (nombre y edad):

Anotar si ambos padres viven juntos, de no ser asi
explicar:
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DATOS SOBRE EL PACIENTE:

Escolaridad:

Ha repetido grados? Porqué?

Anotar si existen problemas académicos en la actualidad o si esta con adecuacion
curricular:

Alguna vez ha sido valorado por Psicologia con pruebas psicométricas? Cuando y
porqué?

Resultado de pruebas psicométricas:

Cl Gobal:

Cl Verbal:

Cl Ejecucion:

Nombre instituciéon educativa:

Nombre del docente:

Teléfono institucién educativa:

Describir las crisis de dolor:

Qué hacen en casa cuando se presentan las crisis de
dolor:

El paciente presenta enuresis (anote edad actual):
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Anotar talla, peso, vision y audicion anualmente:

ANo:

TALLA

PESO

VISION

AUDICION

ADOLESCENCIA:

Relacion del paciente con jovenes de su edad?

Ciclos menstruales:

Satisfaccion con aspecto personal?

Otrasconductas:

Queé conoce el paciente sobre su
enfermedad?

Queé piensa el paciente sobre su futuro relacionado con la
enfermedad?

Describir al paciente en cuanto a su conducta 'y
personalidad:
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Anotar si alguno de los items esté presente en el paciente y la fecha en que se hace el hallazgo:

FECHAS:

Planificacién
familiar (tipo de
anticonceptivos)

Actividad sexual
(cuando inici6?)

Uso drogas
(alcohol,
fumado, otro)

Problemas
dentales

Cicatrices

Ictericia

Retraso puberal
(anote edad y
tipo de retraso
encontrado)

DATOS FAMILIARES:

Describir relacion del paciente con sus padres:

Describir relacion del paciente con sus hermanos:

Quien funge como cuidador/es principal/es del paciente en casa y durante
hospitalizaciones?

Pruebas psicodiagnosticas:

Referencias a psiquiatria:

53



MANUAL TECNICO: Atencién integral a personas con drepanocitosis.

ANEXO 5
INFORMACION PARA LA INSTITUCION EDUCATIVA DONDE ASISTE EL PACIENTE CON
DREPANOCITOSIS®®

Sirva la presente para saludarlos e informarlos respecto al estado de salud del
paciente : diagnosticado el
como portador de DREPANOCITOSIS. Actualmente se encuentra en control
médico en el Servicio de Hematologia del Hospital Nacional de Nifios. Este documento es de uso exclusivo,
para informar a la Institucion Educativa sobre el estado de salud del paciente. No debe ser empleado para
ningun otro tipo de tramite.

La DREPANOCITOSIS es una enfermedad que se transmite de padres a hijos, en la cual los
glébulos rojos presentan una forma semilunar anormal (los globulos rojos normalmente tienen
una forma de disco). Estas células fragiles en forma semilunar llevan menos oxigeno a los tejidos
corporales e igualmente se pueden atorar mas facilmente en pequefios vasos sanguineos y romperse
en pedazos que interrumpen el flujo sanguineo. La disminucién de la oxigenacion de los tejidos y la
obstruccion de los vasos sanguineos puede producir crisis dolorosas, infecciones bacterianas
graves y necrosis (la necrosis es la muerte de un conjunto de células o de cualquier tejido del
organismo, provocada por un agente nocivo que causa una lesion tan grave que no se puede reparar
o curar.).

Por lo descrito con anterioridad es importante que ustedes conozcan que estos pacientes
suelen ausentarse de lecciones debido a:

e crisis por dolor que ameritan hospitalizacién para su manejo y control

e hospitalizaciéon o manejo en el hogar por infecciones producidas por bacterias.

e hospitalizaciones para manejo de lesiones graves que provoquen necrosis (muerte de células)
en algun sitio del cuerpo del paciente.

Por esta razon, el paciente y sus padres, amparados en la Ley General de Salud donde se lee
en su articulo 13, “Todo nifo tiene derecho a que sus padres y el estado velen por su salud y por su
desarrollo fisico y psicologico normal” y en su articulo 14 “Es obligacion de los padres cumplir con
las instrucciones y controles médicos que se les imponga para velar por la salud de los menores a
su cargo” estan en obligacion de traer al paciente a las consultas de control, asi como en aquellos
momentos de urgencia.

Para efectos de la Institucién Educativa es importante retomar el articulo 18 de la Ley 7600
donde sefala que “Las personas con necesidades educativas especiales podran recibir su educacion
en el Sistema Educativo Regular, con los servicios de apoyo requeridos. Los estudiantes que no
puedan satisfacer sus necesidades en las aulas regulares, contaran con servicio apropiado, que
garanticen su desarrollo y bienestar, incluyendo los brindados en los centros de ensefianza especial.
La educacion de las personas con discapacidad debera ser de igual calidad. Impartirse durante
los mismos horarios, preferentemente en el centro educativo mas cercano al lugar de residencia

53 Tomado del modelo seguido en el Servicio de Hematologia. Hospital Nacionald de Nifios. Dr.Carlos
Séenz Herrera.
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y basarse en las normas y aspiraciones que orientan los niveles del sistema educativo” . También
es necesario retomar el Articulo 21 donde “El Ministerio de Educacion Publica garantizara que los
estudiantes que, por causa de hospitalizacién o convalecencia, se encuentren imposibilitados para
asistir temporalmente a un centro educativo, cuenten con las opciones necesarias para continuar
con su programa de estudios durante ese periodo. Estos estudios tendran el reconocimiento oficial”.
Lo anterior ampara al paciente y sus padres para obtener los apoyos necesarios que le permitan
continuar con su educacion formal.

Es importante informarles que el Hospital Nacional de Nifios cuenta con un Docente que
brinda atencion a los pacientes con DREPANOCITOSIS durante sus periodos de hospitalizacion, el
cual toma en cuenta siempre su estado de salud y posibilidad para realizar actividades educativas.
El equipo interdisciplinario que trabaja y atiende a estos pacientes ofrece cada afio un Curso para
padresy docentes el cual permite a los participantes obtener informacién directa de los profesionales
gue brindan seguimiento a los pacientes con drepanocitosis. El curso se lleva a cabo en el auditorio
del Hospital Nacional de Nifios ubicado en el primer piso del Edificio de Tamizaje el primer lunes del
mes de

Como trabajo conjunto para esta poblacion se cuenta con un profesional en Psicologia y uno
en Trabajo Social usted los puede contactar al teléfono 22 22 01 22 ext y

Agradecemos todo el apoyo que su institucién pueda brindar a este paciente.

Este documento es de uso exclusivo, para informar a la Institucién Educativa sobre el estado
de salud del paciente. No debe ser empleado para ningun otro tipo de tramite.
Cordialmente,

Servicio de Hematologia Hospital Nacional de Nifnos
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ANEXO 6

CUESTIONARIO PARA DOCENTES DE PACIENTES CON DREPANOCITOSIS .

Para el equipo tratante es muy importante obtener informacién sobre el funcionamiento del
paciente en clase. Le agradecemos su colaboracion.

Nombredelpaciente:

Fecha nacimiento: Fecha en que recibe el cuestionario:

Nombre instituciéon educativa:

Nombre del docente:

Tiempo que tiene el docente de conocer al paciente: (se solicita que el docente que lo llene tenga
mas de 6 meses de conocer al paciente)

Teléfono institucién educativa:

Escolaridad del paciente:

El paciente ha repetido grados? Porqué?

Anotar si existen problemas académicos en la actualidad o si esta con adecuacion
curricular:

Alguna vez ha sido valorado por Psicologia con pruebas psicomeétricas, para conocer
funcionamiento intelectual (Cl)? Cuandoy porqué?

Describa el comportamiento disciplinario del paciente en el aula:

Materias en las que presenta dificultad:

Materias en las que presenta habilidad:

Describa el funcionamiento durante la clase (muestra interés por la materia, por participar, es
responsable con sus trabajos, etc)
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Desempefio en matematica: (marque la que més describe al nifio)
a) muy por debajo del grupo,
b) por debajo del grupo,
¢) al mismo nivel que el grupo,
d) por encima del grupo
e) muy por encima del grupo.
Desempenfio en espafiol: (marque la que mas describe al nifio)
a) muy por debajo del grupo,
b) por debajo del grupo,
¢) al mismo nivel que el grupo,
d) por encima del grupo

e) muy por encima del grupo.

A continuacion se le presenta una lista, marque con X aquellas opciones que describen al paciente
en clase:

() () () ()
timido cooperador interesado participativo
() () () ()
desobediente inquieto intolerancia a la frustracion retraido
() () () ()
afectuoso desordenado olvida las cosas enojado
() () () ()
distraido mentiroso temeroso no sigue instrucciones

Fecha en que usted envio el cuestionario hacia el hospital:

Muchas gracias!
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ANEXO 7
BOLETA PARA LA RECOLECCION DE DATOS EN PACIENTES ADULTOS CON
DIAGNOSTICO DE DREPANOCITOSIS

FECHA DE PRIMER CONTACTO EN PSICOLOGIA:

Quien envia el caso?

Razones de envié?

Psicdlogo que llena la boleta:

Nombre del paciente:

Fecha nacimiento: Expediente

Sexo: Religion: Nacionalidad:

Direccion hogar:

Teléfonos:

Correoelectronico:

Fecha de diagndstico por anemia drepanocitica:

Quien informo el diagnostico?

Durante la infancia quien le explico sobre la enfermedad?

Anotar si durante la infancia recibio seguimiento psicologico o psiquiatrico: (explique razones)

Resumen de lo que el paciente comprende del diagndstico:

Tratamiento médico actual en el paciente:

Existen dificultades para la ingesta del medicamento? Explique

Nombre de personas que viven con el paciente y edades:

Anotar condicion civil del paciente:
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DATOS SOBRE EL PACIENTE:

Escolaridad:

Ha repetido grados? Porqué?

Anotar si existen problemas académicos en la actualidad o si esta con adecuacion curricular:

Alguna vez ha sido valorado por Psicologia con pruebas psicométricas? Cuando y porqué?

Resultado de pruebas psicométricas:

Cl Gobal:

ClVerbal:

Cl Ejecucion:

Describir las crisis de dolor:

Qué hace cuando se presentan las crisis de
dolor:
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Anotar talla, peso, vision y audicion anualmente:

ARNo:

TALLA

PESO

VISION

AUDICION

ADOLESCENCIA:

Relacion del paciente con jovenes de su edad?

Ciclos menstruales:

Satisfaccion con aspecto personal?

Otras conductas:

En caso de ser vardn, preguntar por crisis de priapismo (erecciones producto de crisis de dolor)?

Dificultades con retraso de crecimiento, manejo en su hogar?

Qué conoce el paciente sobre su enfermedad?

Qué piensa el paciente sobre su futuro relacionado con la enfermedad?

Describir al paciente en cuanto a su conducta y
personalidad:
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Anotar si alguno de los items esté presente en el paciente y la fecha en que se hace el hallazgo:

FECHAS:

Planificacion
familiar (tipo de
anticonceptivos)

Actividad sexual
(cuando inici?)

Uso drogas (alcohol,
fumado, otro)

Problemas dentales

Cicatrices

[ctericia

Retraso puberal (anote
edad y tipo de retraso
encontrado)

Ulcera sicklemicas
(Ulceras en tobillos)

Desgaste de humero
y fémur (hombro y
cadera)

Indagar sobre insomnio:

Indagar sobre ideas suicidas:
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DATOS FAMILIARES Y DE PAREJA:

Describir relacién del paciente con su pareja, amigos, compafieros o padres:

Describir relacion del paciente con sus
hermanos:

Quien ayuda al paciente durante hospitalizaciones o periodos de crisis? Anote teléfonos y nombres y
relacion:

Pruebas psicodiagnosticas:

Referencias a psiquiatria:

SUGERENCIAS:

Es muy importante que los profesionales no hematdlogos reciban entrenamiento por parte de estos sobre aspectos basicos
de la enfermedad, evolucidn, crisis de dolor, implicaciones, etc. Para que todos puedan conocer el lenguaje médico de la
enfermedad y paso a paso lo que esta pueda ocasionarle al paciente, asi cada profesional sabiendo todo esto, sabe de que
forma debe intervenir y hacia donde guiar sus acciones.
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CAJA COSTARRICENSE DE SEGURO SOCIAL
GERENCIA MEDICA
DIRECCION DESARROLLO SERVICIOS DE SALUD
AREA ATENCION INTEGRAL

ANEXO 8
CARNE DE ATENCION INTEGRAL DE PACIENTES CON
DREPANOCITOSIS

NOMBRE::

CEDULA :

Costa Rica
San José.
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2.

Al portador de este carnet se le ha diagnosticado drepanocitosis (anotar tipo). De

acuerdo a esto y por las implicaciones que tiene en su salud, debe considerarse una prioridad su
atencién y en particular el registro en forma resumida de los procedimientos que se llevan a cabo en
los diversos servicios de salud.

El Carné pretende servir como medio de comunicacién entre los servicios y profesionales de salud,
lo cual favorece el intercambio de informacién de cada una de las intervenciones realizadas, siempre
debe ser portado por las personas con el diagndstico de Drepanocitosis y en los servicios de salud debe
ser solicitado cuando es atendido y se deben llenar los espacios correspondientes.
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-3-

IDENTIFICACION

Nombre completo:

No identificacién:

Teléfonos (habitacién, celular, otros):

Direccidn precisa de residencia:

Correo Electrénico:
Grupo y Rh:

FOTOGRAFIAS
(anotar edad)

Huella digital dedo indice derecho:
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RECOMENDACIONES

LO QUE SE DEBE EVITAR HACER
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5-

CONTROL DE CONSULTAS Y RECOMENDACIONES

FECHA

SITIO

NOMBRE DE
FUNCIONARIO

DX

TX DADO

RECOMENDACIONES
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-6-

CONTROL DE CONSULTAS Y RECOMENDACIONES

FECHA

SITIO

NOMBRE DE
FUNCIONARIO

DX

TX DADO

RECOMENDACIONES
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-7-

CONTROL DE CONSULTAS Y RECOMENDACIONES

FECHA

SITIO

NOMBRE DE
FUNCIONARIO

DX

TX DADO

RECOMENDACIONES
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-8-

CONTROL DE CONSULTAS Y RECOMENDACIONES

FECHA

SITIO

NOMBRE DE
FUNCIONARIO

DX

TX DADO

RECOMENDACIONES
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TELEFONOS DONDE LLAMAR EN CASO DE DUDA

HEMATOLOGIA HOSPITAL NACIONAL DE NINOS:
LABORATORIO TAMIZAJE NEONATAL:
PSICOLOGIA HOSPITAL NACIONAL DE NINOS:
TRABAJO SOCIAL HOSPITAL NACIONAL DE NINOS:

FARMACIA HOSPITAL NACIONAL DE NINOS:
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-10-

DERECHOS DE LOS PERSONAS CON DREPANOCITOSIS

-Derecho a atencién inmediata.

-Cumplir sus derechos humanos como persona de acuerdo a sus necesidades especificas.
-Derecho a la confidencialidad.

-Derecho a la informacién.

-Derecho a que se respete su opinién.

-Derecho a la integridad y al honor.

-Derecho a la atencién integral con calidad y seguridad.

-Derecho a la no discriminacién por ninguna circunstancia.

-Derecho a recibir atencién integral interdiscplinaria.

RESPONSABILIDADES DE LAS PERSONAS CON DREPANOCITOSIS

-Tomar en cuenta las recomendaciones que se dan en los servicios de salud.
-Cumplir con los tratamientos indicados.
-Portar y cuidar el carnet.

-Compartir los conocimientos sobre drepanocitosis con la familia, la comunidad y otras
personas con la misma enfermedad.
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