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Resumen 

La anemia falciforme es una hemoglobino-
patía estructural de origen genético que se 
caracteriza por la presencia de una hemog-
lobina falciforme. La hemoglobina anormal 
es inestable, tiende a polimerizarse y pue-
de ocluir la microcirculación produciendo 
manifestaciones multisistémicas tanto agu-
das como crónicas, relacionándose entre 
otras  complicaciones con un  mayor riesgo 
de contraer infecciones.

Presentamos el caso de un escolar masculi-
no de seis años de edad con el antecedente 
de padecer una anemia falciforme diagnos-
ticada a los 18 meses de vida, que desarro-
lló múltiples complicaciones en el curso de 
su enfermedad.

La sospecha diagnóstica es fundamental 
para realizar un manejo precoz, detectar y 
tratar sus complicaciones.

Palabras clave: anemia células falciformes, 
síndrome torácico agudo, crisis vasoclusi-
vas, hemoglobina S

Sickle cell anemia. Complica-
tions. A case report

Abstract

Sickle cell anemia is a structural hemoglo-
binopathy of genetic origin, characterized 
by the presence of sickle hemoglobin. Ab-
normal hemoglobin is unstable, tends to 
polymerize, and can occlude the microcir-
culation, producing both acute and chron-
ic multisystemic manifestations, among 
other complications being related to an in-
creased risk of contracting infections.
We present the case of a 6-year-old male 
schoolboy with a history of sickle cell ane-
mia diagnosed at 18 months of age, who 
developed multiple complications during 
the course of his illness.

Diagnostic suspicion is essential to carry 
out early management, detect and treat its 
complications.

Key Words: sickle cell anemia, acute chest 
syndrome, veno-occlusive crisis, hemoglo-
bin S
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Introducción

En 1910 James Herrick describió un tipo 
de anemia asociada a la alteración de la 
forma del eritrocito (hoz) a la que denomi-
nó anemia falciforme. En 1945, Linus Carl 
Pauling determinó que la enfermedad era 
consecuencia de la alteración en la estruc-
tura de la hemoglobina1. 

La anemia de células falciformes es una 
enfermedad genética de herencia autosó-
mico recesiva caracterizada por la presen-
cia de hemoglobina S, que se produce por 
la sustitución de valina por acido glutámi-
co en la sexta subunidad β de la hemoglo-
bina. Se estima que en el mundo 3,2 millo-
nes de personas viven con la enfermedad 
y 176 mil personas mueren cada año por 
complicaciones relacionadas con esta en-

fermedad2. 

La incidencia en Estados Unidos es de 
1/365 nacidos afroamericanos y 1/16.300 
en la población hispana3. En el Ecuador, el 
Ministerio de Salud estima que la anemia 
de células falciforme afecta al 16% de la 
población de raza  negra. Un estudio de 
cohorte realizado entre los años 2000-
2013 estimó que 1 de cada 12.400 pacien-
tes pediátricos que acudía a la emergen-
cia del Hospital Pediátrico Francisco Icaza 
Bustamante padecía la enfermedad, y el 
56,93 % de los casos correspondía al géne-
ro masculino4.

El glóbulo rojo falciforme contiene HbS 
o HbS en combinación con otros alelos β 
anormales. Ante situaciones de hipoxe-
mia, la hemoglobina polimeriza, defor-
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mándolos y volviéndolos rígidos. Por ello, 
se induce hemólisis, la hemoglobina extra-
celular aumenta la densidad afectando al 
flujo sanguíneo y al endotelio vascular y 
los glóbulos rojos frágiles y rígidos produ-
cen vaso oclusión, hemolisis, isquemia ti-
sular e infarto. Tras la hemólisis se produce 
consumo de óxido nítrico favoreciendo la 
adhesión de células falciformes al endote-
lio vascular2,4.

La anemia falciforme es una enfermedad 
con manifestaciones y complicaciones 
multisistémicas. El paciente puede presen-
tar desde crisis hemolíticas vasooclusivas 
hasta complicaciones graves como síndro-
me torácico agudo, isquemia cerebral, ne-
crosis avascular, retinopatía, lesión renal, 
eventos tromboembólicos o secuestro es-
plénico. 

No se puede predecir las complicaciones 
que los pacientes presentarán a lo largo 
de su vida, por lo que el seguimiento y la 
orientación del médico de familia, el pe-
diatra y el hematólogo son fundamentales 
para evitar complicaciones prevenibles. 

La presentación de este caso tiene como 
objetivo reconocer  algunas de las com-
plicaciones que los pacientes pueden pre-
sentar en el curso de la enfermedad.

Caso clínico

Escolar masculino de seis años de edad, 
obtenido por parto eutócico a las 39 se-
manas de gestación. Segundo hijo de una 
pareja de raza negra no consanguínea, con 
el antecedente de anemia de células falci-
forme en la línea materna. 

Diagnosticado a los 18 meses de edad al 
ser admitido en el contexto de un cuadro 
anémico, se le realizó la prueba de induc-
ción drepanocítica que resultó positiva. 
Fue corroborado mediante electroforesis 
de hemoglobina (HbA 5,5 %, HbF 10%, HbS 
81%, HbA2 2,4 %).  Se inició tratamiento 
con hidroxiurea a razón de 25 mg/kg/día, 
que abandonó al cabo de un año al ser 
diagnosticado de tuberculosis pulmonar 
sin confirmación bacteriológica.
 
Dos años después del diagnóstico y tras 
múltiples ingresos por crisis vasooclusi-
vas/hemolíticas con altos requerimientos 
transfusionales, reinició el tratamiento 

con hidroxiurea y un quelante del hierro 
por hiperferritinemia (1.893 ng/ml). Pa-
ciente con mala adhesión al tratamiento, 
continuó con altos requerimientos trans-
fusionales.

Tres  años  después  del  diagnóstico,  fue 
admitido por crisis vasooclusivas/hemo-
líticas con una hemoglobina de 7 mg/dl. 
Durante su internación presentó ostealgia 
que requirió manejo con opioides. Se evi-
denció formación de un absceso en el dor-
so de pie izquierdo por lo que se instauró 
tratamiento antibiótico empírico. Tras un 
resultado de hemocultivo positivo para 
aeromona, se estableció tratamiento an-
timicrobiano dirigido con levofloxacino y 
vancomicina. Además, presentó dolor os-
teomuscular en los miembros superiores 
e inferiores (escala visual analógica EVA 
8/10). Los estudios de imagen revelaron 
signos de osteomielitis (figura 1). La biop-
sia de tejido óseo en el radio distal derecho 
reveló una osteomielitis aguda y crónica 
severa sin cambios neoplásicos, por lo que 
se estableció el diagnóstico de osteomie-
litis aséptica. Durante su evolución tuvo 
una fractura patológica del radio derecho 
(figura 2) y tras 43 días de hospitalización 
se egresó al paciente.

Al cuarto año del diagnóstico, fue admi-
tido por dolor abdominal, crisis vasoo-
clusiva/hemolítica y una hemoglobina de 
6,5 g/dl. Paciente con mala respuesta al 
tratamiento convencional, desarrolló un 
síndrome torácico agudo, insuficiencia 
respiratoria aguda (figura 3), hiperten-
sión pulmonar (51 mmHg) y miocardio-
patía dilatada. Fue admitido en la Unidad 
de Cuidados Intensivos Pediátricos, per-
maneciendo en asistencia respiratoria 
mecánica durante 18 días. Después de la 
extubación programada presentó hiper-
tensión refractaria a antihipertensivos, 
acompañada de hiperreflexia e hiperto-
nía, clonus bilateral y anisocoria, ameri-
tando un manejo avanzado de la vía aé-
rea. Los estudios de neuroimagen  revela-
ron una hemorragia intraparenquimatosa 
parietoccipital derecha (figura 4), que fue 
drenada mediante craniectomía descom-
presiva presentando, además, convulsio-
nes secundarias. El electroencefalograma 
en vigilia reportó signos de disfunción ce-
rebral difusa generalizada y un paroxismo 
no epileptiforme occipital y temporal iz-
quierdo.
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Figura 1. 1a. Rx de huesos largos, reacción perióstica del tercio inferior del fémur izquierdo. 1b. Resonancia mag-
nética nuclear. Abscesos de las metáfisis femoral distal izquierda y tibial derecha con un absceso subperióstico, el 
cual presenta realce periférico después de la administración de contraste

Figura 2. 2a. Rx lateral de antebrazo derecho. Se evidencia una fractura patológica de radio, además de una re-
acción perióstica en radio y cubito. 2b. Resonancia magnética nuclear. Lesión hiperintensa en tercio inferior del 
radio y el cubito derechos
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Figura 3. Rx anteroposterior de tórax. Se evidencia un infiltrado alveolar difuso bilateral y una gran cardiomegalia

Figura 4. Tomografía simple craneal. Hemorragia intraparenquimatosa parieto-occipital derecha
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En el curso de su internación, padeció una 
alteración renal caracterizada por albumi-
nuria y elevación transitoria de azoados, 
con datos de lesión renal crónica demos-
trada por ecografía, con signos de conges-
tión y aumento de la velocidad de flujo en 
las arterias arcuatas.

El paciente mantuvo una mala respues-
ta respiratoria permaneciendo con asis-
tencia respiratoria mecánica durante 45 
días. Tras la extubación requirió soporte 
de oxigeno permanente por una fibrosis 
pulmonar. 

Discusión

La anemia de células falciformes y sus va-
riantes son trastornos genéticos que re-
sultan de la presencia de una mutación 
en una cadena que conforma a la hemog-
lobina (Beta globina) que da como resul-
tado la Hb S. La forma más común de esta 
enfermedad en América del Norte es la 
enfermedad Hb S homocigoto1.  

Esta enfermedad causa morbilidad y mor-
talidad significativas, sobre todo en per-
sonas de origen africano y de ascenden-
cia mediterránea. La morbilidad, frecuen-
cia de las crisis, el grado de anemia, y los 
sistemas de órganos involucrados varían 
considerablemente de un individuo a 
otro5.

La anemia de células falciformes predo-
mina, pero no es exclusiva de la raza ne-
gra, encontrándose con mayor frecuencia 
en el África subsahariana donde se estima 
que afecta al 40 % de la población y en 
descendientes afroamericanos en el 8 % 
de la población. Existen núcleos medite-
rráneos en Grecia, Italia, Turquía y el nor-
te de África en donde el gen se encuentra 
hasta en un 40 % de la población. Los afri-
canos y sus descendientes afroamerica-
nos presentan una forma más severa de 
la enfermedad en comparación con las 
personas asiáticas o del Mediterráneo6.

Al nacimiento, los pacientes son asinto-
máticos por la persistencia de la Hb fetal. 
Las primeras manifestaciones clínicas apa-
recen entre los cuatro y los seis meses de 
vida cuando sus niveles disminuyen. Las 
manifestaciones clínicas son el resultado 
de la vaso-oclusión y de la hemólisis que 
conducen a isquemia e infartos tisulares 

con manifestaciones agudas y crónicas. Es 
una enfermedad de presentación variable 
de un individuo a otro, con afectación de 
múltiples órganos pulmones, cerebro, ri-
ñón, bazo, huesos. Se caracteriza por pe-
riodos de crisis repetidas o ausencia de 
síntomas por tiempo prolongado3,6.

El diagnóstico debe ser sospechado ante 
la presencia de ciertos hallazgos en el he-
mograma como anemia hemolítica, reti-
culocitosis, volumen corpuscular medio 
normal o disminuido, la clínica del pa-
ciente y los antecedentes, que se deben 
completar con frotis de sangre periférica, 
inducción drepanocítica y la electrofore-
sis de hemoglobina que nos permite de-
tectar los niveles de hemoglobina anor-
males5. 

Las complicaciones severas asociadas a la 
anemia falciforme involucran la expresión 
alterada de las moléculas de adhesión y la 
misma deformidad de los hematíes que 
desencadenan la promoción de la unión 
de los glóbulos rojos al endotelio. Estas ac-
ciones comprenden hipertensión pulmo-
nar, priapismo, enfermedad cerebrovascu-
lar, ulceración de los miembros inferiores, 
crisis dolorosas, dolor torácico agudo, ne-
crosis avascular ósea, necrosis de la papila 
renal y anemia hemolítica severa7.

Conclusiones

La anemia de células falciformes es la he-
moglobinopatía más frecuente. Su diag-
nóstico temprano es raro, en especial, 
en lugares donde no se realiza cribado 
neonatal para esta enfermedad, por lo 
que el diagnóstico suele hacerse después 
de los seis meses de edad en el contex-
to de un cuadro de anemia hemolítica. El 
pronóstico depende de un diagnóstico y 
tratamiento precoz, pues las complicacio-
nes más graves de la enfermedad suelen 
presentarse en pacientes que reciben un 
diagnóstico tardío y que tienen una mala 
adhesión al tratamiento. Estos pacientes 
requieren un tratamiento multidisciplina-
rio. 
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