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RESUMEN

Antecedentes y objetivo: La anemia falciforme provoca una lesion organica progresiva. El objetivo de este
trabajo es describir el rendimiento escolar de pacientes con anemia falciforme y los parametros clinicos
y de calidad de vida que pueden influir. La hipédtesis es que si las alteraciones escolares se presentan sin
otros datos objetivos, factores afiadidos deben concurrir aparte de la propia enfermedad.
Pacientes y métodos: Estudio transversal realizado en noviembre de 2015 considerando variables analiti-
cas, complicaciones e imagenes neurorradiolégicas de nifios con anemia falciforme, y encuesta familiar
sobre rendimiento escolar y calidad de vida.
Resultados: Se incluyeron 60 pacientes. La mediana de edad fue de 6,8 afios, y el 78% se diagnosticaron
al nacimiento. El rendimiento escolar estaba alterado en el 51% y se relaciond con hipoxemia nocturna.
El accidente cerebrovascular se present6 en el 6,7%. La ecografia doppler transcraneal fue patolégica en
el 4% y la resonancia magnética en el 16%. La calidad de vida arrojé resultados patoldgicos en todas las
esferas y aumenté la proporcién con valores bajos a mayor edad. El accidente cerebrovascular afect6 la
esfera fisica-social, y la neumopatia, la fisica-emocional.
Conclusiones: El fracaso escolar como expresién de lesiéon crénica cerebral en la anemia falciforme afecta
a la mitad de los pacientes y se relaciona con hipoxemia nocturna, aunque otros factores de confusiéon
socioculturales pueden influir. La calidad de vida esta alterada en la mayoria de los nifios, independiente-
mente del retraso escolar. La ausencia de una lesién organica objetiva en la neuroimagen o de parametros
de gravedad clinica no implican que la calidad de vida o la escolarizacién sean normales.
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Chronic brain damage in sickle cell disease and its relation with quality of life

ABSTRACT

Background and objective: Sickle cell anaemia causes progressive organ damage. The objective is to des-
cribe school performance of patients with sickle cell anaemia and their clinical parameters and quality of
life that may have an influence. The hypothesis is that if school alterations occur without other objective
data, additional factors must be present besides the disease itself.

Patients and methods: Transversal study performed in November 2015 considering analytical variables,
complications and neuroradiological images of children with sickle cell anaemia, and family survey on
school performance and quality of life.

Results: Median age was 6.8 years and 78% were diagnosed at birth. Sixty patients were included. School
performance was altered in 51% of cases and was related to nocturnal hypoxemia. Acute stroke incidence
was 6.7%. Transcranial ultrasound was abnormal in 4% of cases and magnetic resonance imaging in 16% of

Correo electronico: elena.cela@salud.madrid.org (E. Cela).

http://dx.doi.org/10.1016/j.medcli.2016.07.028

0025-7753/© 2016 Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los derechos reservados.

Cémo citar este articulo: Cela E, et al. Lesién crénica cerebral en anemia falciforme y su relacién con la calidad de vida. Med Clin (Barc).
2016. http://dx.doi.org/10.1016/j.medcli.2016.07.028



dx.doi.org/10.1016/j.medcli.2016.07.028
dx.doi.org/10.1016/j.medcli.2016.07.028
www.elsevier.es/medicinaclinica
mailto:elena.cela@salud.madrid.org
dx.doi.org/10.1016/j.medcli.2016.07.028

G Model
MEDCLI-3742; No.of Pages6

2 E. Cela et al. / Med Clin (Barc). 2016;XXX(XX):XXX—XXX

cases. Quality of life showed pathological findings in all areas and the low values increased proportionally
in older ages. The stroke affected the physical and social sphere, and lung disease affected the physical

and emotional spheres.

Conclusions: Poor school performance affects half of the patients and it is related to nocturnal hypoxemia,
although other socio-cultural factors may have an influence. Quality of life is affected in most of these
cases independently of academic results. The absence of alterations in neuroimaging or the apparent lack
of severe clinical parameters do not mean that quality of life and schooling are normal.

© 2016 Elsevier Espaiia, S.L.U. All rights reserved.

Introduccion

La anemia falciforme (AF) o drepanocitosis es una enfermedad
hereditaria caracterizada por anemia hemolitica crénica y oclu-
siones vasculares, las cuales causan de forma aguda dolor por
isquemia, y de forma crénica, una lesién organica progresiva. La
complicacién mas devastadora es el acute cerebrovascular accident
(ACVA, «infarto cerebral agudo») por afectacién de un gran vaso, y se
realiza prevencién primaria del mismo evaluando su riesgo segtin el
flujo cerebral medido por ecografia doppler transcraneal (EcoDTC).
Existe también alteracidn de la microvasculatura cerebral que, aun-
que en la mayor parte de las ocasiones no produce clinica (son los
llamados infartos silentes), parece estar asociada con un deterioro
de la funcién cognitiva' 3. En conjunto, la enfermedad cerebrovas-
cular produce los mas bajos cocientes de inteligencia si hay ACVA,
valores intermedios si hay infartos silentes, y cifras alrededor de 90
incluso en nifios sin anomalias en la neuroimagen.

La AF se caracteriza por la presencia de la hemoglobina S (HbS),
resultado de la sustitucién de valina por acido glutdmico en la posi-
cién 6 del aminoacido de la cadena B de globina. La presencia de
HbS hace que se produzca un tetramero de Hb (alfa2/betaS2) que
es insoluble cuando se desoxigena, lo que ocasiona la deformacién
del hematie hasta adquirir una forma de hoz y la disminucién de la
elasticidad del mismo. La enfermedad puede ponerse de manifiesto
ante la presencia homocigota de la HbS (SS) o su combinacién en
heterocigosis con otra mutacién de la cadena [3 de la globina (HbS-
beta talasemia, HbSC)*-6. El gen de la HbS esta distribuido en todo
el mundo, con mayor frecuencia en Africa subsahariana y Amé-
rica Central y del Sur. Esta alta prevalencia en ciertas regiones del
mundo parece reflejar el efecto protector de la mutacién frente al
Plasmodium falciparum. Es la hemoglobinopatia mas frecuente en
Estados Unidos, con una incidencia de un caso por cada 625 naci-
dos vivos. En Espafia la prevalencia ha aumentado en las 2 tltimas
décadas por el incremento de la inmigracién, y en algunas comu-
nidades se ha registrado una incidencia de un caso por cada 5.000
neonatos’.

En el cribado neonatal se puede diagnosticar por cromatografia
gracias ala prueba del talén, o a edades mas tardias, cuando aparece
la clinica®. El cribado neonatal universal se implanté en la Comuni-
dad de Madrid en 2003, en Euskadi en 2011, en Valencia en 2012,
y en el resto de las regiones espafiolas de forma progresiva a partir
de 2015.

El tratamiento se basa en la educacién sanitaria para el reconoci-
miento de los sintomas de alarma, la vacunacién frente a gérmenes
encapsulados, la profilaxis con penicilina, las transfusiones en
situaciones seleccionadas, los estimuladores de la produccién de
Hb fetal y, en casos seleccionados, el trasplante de progenitores
hematopoyéticos de hermano compatible®.

Los infartos silentes son una grave manifestaciéon de la vas-
culopatia cerebral de estos pacientes, que alteran la funcién
neurocognitiva'. Se detectan en la resonancia magnética (RM) uti-
lizando las secuencias potenciadas en T1, T2 y FLAIR, y se incluyen
las lesiones de leucoencefalopatia, infarto y encefalomalacia'®. Son
el resultado de la oclusién de pequefios vasos, y suelen aparecer
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Figura 1. Seleccion de pacientes.

en las zonas limitrofes arteriales. Por ello la terminologia utilizada
es equivoca, ya que, aunque alude a su diagnéstico por imagen
sin una clinica neurolégica evidente, sus manifestaciones en la
alteraciéon de los test neurocognitivos pueden ser notables, y la aso-
ciacién con unictus franco posterior parece clara'!. Las alteraciones
neurocognitivas y un pobre rendimiento escolar pueden ser mul-
tifactoriales, incluyendo lesiones cerebrales objetivas y distintos
factores psicosociales'2, ya que también se ha detectado deterioro
en nifios pequeios en los que la gravedad de la enfermedad no era
atin determinante!3. En Estados Unidos, el nivel socioeconémico
y el ambiente familiar con dificultades se asocia a un bajo nivel
académico.

El objetivo del presente trabajo es describir el rendimiento esco-
lar en nuestro medio de un grupo de nifios con AF que puede
asociarse a lesién crénica cerebral, reflejada en parametros clini-
cos, analiticos, alteraciones en la neuroimagen o socioculturales, y
evaluando ademas la calidad de vida. La hipétesis es que si las alte-
raciones escolares y de calidad de vida se presentan precozmente,
antes de que se detecten en las pruebas objetivas de imagen o clini-
cas, otros factores deben concurrir, aparte de la propia enfermedad.

Pacientes y métodos

Estudio transversal realizado en noviembre de 2015 en un inico
centro hospitalario universitario. Los pacientes incluidos fueron
una cohorte de nifios con AF seguidos desde su diagnéstico en
la Unidad de Hemoglobinopatias Pediatrica que cumplieran los
siguientes criterios en el momento de corte del estudio: edad entre
2 y 18 afios, haber acudido al menos una vez a consulta en el
altimo afio, estar vivo, consentimiento informado de los padres y
que aceptaran contestar a una encuesta. El estudio fue aprobado
por el Comité de Etica del centro.

De un total de 201 pacientes diagnosticados con AF, cumplieron
criterios de inclusién 60 nifios (fig. 1). Los excluidos fueron por
fallecimiento, no cumplir los criterios de edad o no haberse podido
localizar a las familias (54%). De ellos, un 15% habian regresado a
sus paises de origen y el resto no respondieron a las llamadas. No
se encontraron diferencias entre estos Gltimos y los seleccionados
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