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RESUMEN

Se analizaron los resultados del programa cubano de prevencion de Anemia
Falciforme en la Isla de la Juventud desde 2008- 2012, con el objetivo de valorar el
comportamiento del mismo y calcular la incidencia de las hemoglobinopatias SS y
SC diagnosticadas prenatalmente. Este programa tiene como propdsito detectar
las parejas de alto riesgo (PAR) para estas enfermedades mediante un pesquisaje
masivo de hemoglobinas (Hb) a las gestantes, brindarles asesoramiento genético
y diagnostico prenatal (DPN). Se tomaron los datos archivados en el Laboratorio
de Genética Bioquimica de la Isla de la Juventud. Durante este periodo 2008-
2012 se estudiaron 4467 gestantes, con una cobertura aproximada del 98.2 %, de
ellas 205 resultaron tener Hb anormales S 6 C (4,6 %); se estudiaron 202
conyuges (98.3 %), se detectaron 12 PAR. Se realizaron 9 DPN a las gestantes de
alto riesgo (95 %); de ellas se diagnosticé prenatalmente 2 fetos afectados por
Hemoglobinopatia SS, los padres de uno de ellos decidieron no interrumpir el
embarazo (50%).En 2 lactantes se diagnosticaron hemoglobinopatias SS. La tasa
de incidencia de estas hemoglobinopatias en nuestro municipio durante estos 5

afos fue de 6.6 por 10 000 nacidos vivos.

De la comparacion de los cinco afios concluyd una tendencia hacia una mayor

eficiencia en alcanzar los objetivos del programa al lograrse en el Ultimo afio que
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se estudiaran el 97.1% de los conyuges de las gestantes portadoras, y que el

95 % de las parejas de alto riesgo detectadas, se realizaran diagnostico prenatal.

Palabras clave: anemia de células falciformes, enfermedad de la hemoglobina SS,
enfermedad de la hemoglobina SC, programas de prevencion, diagndstico

prenatal, pesquisaje, asesoramiento genético, enfermedad genética
SUMMARY

Outcomes in 5 years, 2008-2012, of the Cuban program for prevention of Sickle
Cell Disease (SCD) in Isla de la Juventud, were analyzed in 5 years. This program
is aimed to detect high risk couples for having offspring with SCD and determined
the incident of this pathology in fetus with SCD for offering genetic counseling,
prenatal diagnosis and selective abortion if the fetus is affected?. Data were
gathered from archives of laboratory of genetics- biochemistry in Isla de la
Juventud. It was screened 4467 pregnant women, covering nearly of 98.2%, 205 of
them, have at least, a sickle gene or a hemoglobin C gene(4.6%),202 spouses
were studied(98.3%),12 couples at risk were detected, 9 prenatal diagnosis were
done(95%), and 2 fetuses were positive for SS Hemoglobin(.22.2%). Only one
couple select abortion (50%).Analysis of all the periods concluded a better
efficiency of the programme goals in the last 5 years, consistent with 97.1% of
spouses being evaluated and 95% of the couples at risk have requested prenatal

diagnosis.

Keywords: sickle cell disease, hemoglobin S, hemoglobin C disease, prevention

programs, prenatal diagnosis, screening, genetic counseling, genetic disease
INTRODUCCION

Las Anemias de Células Falciformes (Hb SS) y la Enfermedad de la Hemoglobina
SC (Hb SC) son afecciones hereditarias frecuentes en Cuba, donde se estiman
existen alrededor de 2000 individuos con dichas enfermedades. Ambas son
formas genéticas y clinicas de la Anemia Falciforme o Enfermedad de la
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Hemoglobina S. La frecuencia del rasgo falciforme de la hemoglobina S (Hb AS)
en la poblacion cubana fue reportada en 3 % y la del rasgo para la hemoglobina C
(Hb AC) en 0.7%.% 2

La Hb SS y la Hb SC constituyen un problema de salud en nuestro pais® *, por la
proporcién de parejas de alto riesgo (PAR) que se forman, a partir en primer lugar
de la unién de portadores sanos (heterocigoticos) que tienen alta frecuencia en el
pais; en segundo, el incremento de parejas de riesgo especifico en zonas
geograficas del pais en las que la frecuencia de portadores sanos es mas alta que
la media nacional; y en tercer lugar por la frecuente formacién de parejas a través
de lo que se conoce union avenida, que no es mas que la tendencia de los sujetos
humanos a elegir parejas con las que comparten algunas caracteristicas, entre
ellas, origen étnico, color de la piel y al ser mas frecuente la enfermedad en
personas que descienden de ancestros africanos, existe la elevada probabilidad

de que por esta via formen PAR.> ©

La enfermedad se origina por una mutacién en el sexto codéon del gen de la B-
globina, que codifica la cadena B de la Hb, cuyo locus se encuentra en el brazo
corto del cromosoma 11 (11p 15.5), y se transmite con un patron de herencia

autosémico recesivo.?

La sicklemia es una enfermedad conocida formalmente desde 1910, fecha en que
se describe el cuadro clinico de un paciente de Antigua, en el Caribe Insular,
caracterizado por anemia marcada y episodios recurrentes de dolor. Fue sin
embargo, en 1940 cuando se observé que los glébulos rojos de los individuos
enfermos parecian birrefringentes al observarse al microscopio de luz polarizada,
y que presentaban una forma distorsionada bajo condiciones de desoxigenacion,
en forma de hoz. Pauling, en 1949 analizando la Hb de estos pacientes mediante
electroforesis, demostré que tenian una movilidad diferente al compararla con la

Hb normal (Hb A) y la llamé Hb S (de las inglés sickle: hoz).?
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El Programa Nacional de Diagnostico y Prevencion de Anemia Falciforme, fue
iniciado en el aflo 1983, sus resultados hasta el aflo 1989 fueron publicados en
1991 y los estudios hasta 2005 fueron publicados en 2008.? Este comprende en
esencia la prevencién de Hb SS y la Hb SC. Se basa en el pesquisaje de estas Hb
anormales mediante la indicacion del estudio de electroforesis de Hb a todas las
embarazadas de la atencion primaria de salud entre las 8 y 13 semanas de
gestacion.? Se establecen los procedimientos para la identificacién de PAR, el
ofrecimiento de asesoria genética, la disponibilidad de Diagnéstico Prenatal (DPN)
por estudios moleculares del gen que se le realiza a las gestantes de alto riesgo
de tener un feto afectado para la sicklemia a las 20 semanas de gestacion y la
realizacion de abortos selectivos en los casos de fetos afectados, en el caso de
que la pareja lo solicite. Ello hace posible que las parejas con alto riesgo de tener
hijos afectados con esta enfermedad, dispongan de la informacion, el acceso a los
servicios y los recursos necesarios, que les permite adoptar una conducta
apropiada a sus intereses, tanto en un embarazo en curso como en relacion con la
planificacién de su descendencia. En aquellos casos que se detecten PAR cuyos
miembros tengan el mismo genotipo AC, o sea, portan el gen de la hemoglobina C,
no se les realizan estudios moleculares; pues los pacientes con hemoglobina CC
tienen una anemia ligera que no representa disminucion de su calidad de vida.
Estas parejas son asesoradas y se les indica que le realicen una electroforesis al
nifo cuando cumpla los 7 meses, de ser pacientes con genotipo CC, se les remite
para que sean atendidos con el especialista en hematologia.*

La educacion preventiva a la poblacibn ha formado parte del desarrollo del
programa, tanto por los propios servicios de salud como por la divulgacién a través
de los medios masivos de comunicacion tales como prensa escrita y programas

radiales y televisivos.® ’

Este programa establece que el asesoramiento genético se realice con un enfoque
no directivo. Las gestantes y sus cényuges toman la decisién tras disponer de la
informacion necesaria en las siguientes situaciones: participar o no en el programa

de pesquisaje de portadores, recibir o rechazar el ofrecimiento de asesoramiento
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genético, optar o no por un estudio prenatal de la enfermedad en el feto, e
interrumpir o continuar un embarazo cuando el feto ha sido diagnosticado como

enfermo.!

El programa esta insertado en todos los niveles de atencién de la salud. En los
consultorios del médico de la familia, participan los meédicos y personal de
enfermeria de esa instancia, que explican a las gestantes el motivo del pesquisaje,
hacen la indicacién del analisis y toman nota del genotipo materno si ya se conoce
este dato desde un embarazo anterior, informando y remitiendo los resultados a
las consultas de asesoramiento genético a aquellas gestantes que son positivas al

pesquisaje, manteniendo el vinculo con la pareja.®

El asesoramiento genético se realizo en todas las etapas del proceso por médicos
y otros profesionales entrenados al efecto. La obtencion de las muestras para el
estudio molecular prenatal (amniocentesis) se realizaron en el departamento de
genética por médicos especialistas en obstetricia a todas las embarazadas con 20
semanas que requirieron este proceder. Las muestras para el pesquisaje de Hb
anormales se procesaron en el laboratorio de Genética Bioquimica del Centro
Nacional de Genética Médica (CNGM) en Ciudad de la Habana y a partir del 2011
Se comenzaron a procesar en nuestro centro utilizando un equipo de electroforesis
semiautomatizado de alta tecnologia de marca Hydrasys proveniente de Panama.
El diagnostico molecular se realiz6 en el laboratorio de Biologia Molecular del
CNGM.

En este trabajo se realiz6 una descripcion y un andlisis del comportamiento de
este programa en el periodo comprendido 2008-2012, considerando cada una de
las tareas: el pesquisaje en gestantes, la deteccion de parejas de alto riesgo, el
diagnéstico molecular fetal e interrupciones realizadas a solicitud de las parejas, y
a partir de estos datos se determina la proporcién de parejas de alto riesgo en
relacion con las parejas estudiadas, y la frecuencia de gestantes que resultan
positivas al pesquisaje. Todo esto para dar cumplimiento al objetivo general de

este trabajo que se expone a continuacion:
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Objetivo general

Valorar el comportamiento de los indicadores del programa cubano de prevencion
y diagndéstico de Anemias por Hematies Falciformes en la Isla de la Juventud en el

periodo comprendido entre el 2008 y el 2012.
Objetivo especifico

Estimar la incidencia de las hemoglobinopatias SS diagnosticadas prenatalmente

en la Isla de la Juventud.
MATERIAL Y METODO

Se realiz6 un estudio retrospectivo de tipo descriptivo, donde la poblaciéon
seleccionada para el estudio fueron todas las embarazadas de los ultimos 5 afios
entre las 8 y 13 semanas de gestacion, y de ellas la muestra seleccionada para el
andlisis de los diferentes indicadores fueron las gestantes portadoras de las
hemoglobinopatias AS y AC. Los datos fueron tomados de los archivos del
Laboratorio de Genética Bioquimica de la Isla de la Juventud, cuantificando los
casos para cada tarea del programa, correspondientes al periodo 2008-2012. Las
variables analizadas fueron: NUumero de gestantes pesquisadas, numero de
gestantes positivas al pesquisaje por tener Hb AS o Hb AC, o la presencia de otros
genotipos. Los indicadores analizados en términos de proporciones y medidas en

porcentajes fueron:

1. Cobertura estimada del pesquisaje, dado por el namero de gestantes

pesquisadas en relacion con los nifios nacidos vivos
2. Gestantes portadoras de Hb SS y SC del total de gestantes captadas por afio

3. Cényuges de las gestantes positivas al pesquisaje, que fueron estudiados en

relacion con las gestantes pesquisadas

4. Diagnosticos prenatales realizados en relacidon con las PAR detectadas
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5. Abortos selectivos realizados en relacion con los fetos afectados detectados

Para comparar los resultados del comportamiento de los diferentes indicadores
por etapas se hizo el andlisis de los ultimos cinco afios. Se utilizaron métodos
estadisticos descriptivos para el analisis de los datos en test de diferencias de

proporciones.

La tasa de incidencia de las hemoglobinopatias SS diagnosticadas prenatalmente
en la Isla de la Juventud, en el periodo comprendido de 2008 a 2012, segun los
datos obtenidos por el registro consultado, fue calculada mediante la siguiente

formula;  1©

NVA + PF +IG / NV +PF +IG x 10 000 nacidos vivos

Donde:

NVA: numeros de nacidos vivos afectados

PF: nimeros de perdidas fetales de fetos afectados

IG: nimeros de interrupciones de gestacion de fetos afectados
NV: nimeros de nacidos vivos

RESULTADOS

En el periodo de 2008 a 2012 se estudiaron un total de 4467 gestantes, y los
nacidos vivos fueron 4545, por lo que el estimado de la cobertura del programa a
nivel municipal, fue del 98,2 % (Tabla No. 1). Este resultado pareciera que se
acerca a una cobertura casi total de la poblacién objeto de ser estudiado. No
obstante queremos aclarar que la variable analizada esta sujeta a un gran sesgo
debido a que existen gestantes pesquisadas que se estudiaron en mas de una

ocasion.
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En el afio 2008 se observa una diferencia apreciable entre la cantidad de
gestantes pesquisadas y el numero de nacidos vivos, esto se debe a diferentes
motivos entre los que podemos mencionar: el traslado de domicilio de las
gestantes a otras provincias, algunas de las pacientes abortaron por diferentes
causas, otras fueron estudiadas en mas de una ocasion ese mismo afio debido a
que los registros con que se cuentan no estan digitalizados y en el caso de
algunas pacientes no aparece la constancia en los consultorios del médico de la
familia, por lo que vuelven entonces a ser estudiadas. De la cantidad de pacientes
gue se corresponden con las dos primeras causas no contamos con el total real de
gestantes; pero podemos decir que mas del 60% se encuentran entre las que se
estudian en mas de una ocasion. Sin embargo, en los afios del 2009 al 2011 se
dejaron de estudiar 206 gestantes porque ya se conocia el genotipo de estas

pacientes de embarazos anteriores.

Tabla No. 1. Cobertura del programa cubano de prevencion de anemia

falciforme por afio. Isla de la Juventud 2008-2012.

Afo Nifios nacidos Gestantes Cobertura municipal
pesquisadas
vivos (miles) Del programa %
(miles)
2008 700 827 118,1
2009 1042 993 95,2
2010 1035 846 81,7
2011 1028 1020 99,2
2012 740 781 105,5
Total 4545 4467 98,2

Fuente: Registros Laboratorio de Genética-Bioquimica. CMGM.
Porcentaje de gestantes portadoras de Hb S y C por afo.

El total de gestantes portadoras de hemoglobinopatias (Hb S y C) fue de 205, que
representan el 4.6% del total de estudiadas (Tabla No. 2), donde podemos
apreciar que el comportamiento de este indicador fluctu6 desde un valor de 3.7 a
5.3% por lo que el comportamiento de manera general se ha mantenido por

encima de la media nacional.' ?
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Tabla No. 2. Porcentaje de gestantes portadoras de anemia falciforme por
afno. Isla de la Juventud. 2008-2012

Afio Total de Gestantes Gestantes portadoras de
gestantes positivas al hemoglobinopatias Sy C
pesquisadas pesquisaje en %.
(miles) (miles)
2008 827 31 3.7
2009 993 48 4.8
2010 846 45 5.3
2011 1020 46 4.5
2012 781 35 4.5
Total 4467 205 4.6

Fuente: Registros Laboratorio de Genética-Bioquimica. CMGM.

Proporcion de conyuges de las gestantes positivas al pesquisaje, que fueron

estudiados en relacion con el nimero de gestantes pesquisadas.

Corresponde a las parejas con posible riesgo de tener un nifio con siklemia u otra
afectacion de la hemoglobina, en que el cényuge de la gestante fue estudiado y es
la fuente de informacion que permite detectar a las PAR, debido a que el patron de
herencia de esta enfermedad es autosomico recesivo. Se estudiaron 202

conyuges que representan el 98.3% de esposos estudiados. (Tabla No. 3)

En el comportamiento de este indicador, se aprecia que hubo una fluctuacion pues
los primeros 3 afios se logré que se estudiaran el 100% de los cényuges de
gestantes portadoras; sin embargo en el 2011 se aprecia una disminucién del
4.3 % de este indicador tan importante para la posible deteccién de PAR y por
ende de la deteccién de nifios con siklemia, ya en el 2012 se aprecia que hubo
una recuperacion pues se logré pasar del 95.6 al 97.1%, con una tendencia a un

crecimiento importante.

Tabla No. 3. Proporcion de conyuges de las gestantes positivas al

pesquisaje, que fueron estudiados. Isla de la Juventud. 2008-2012
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Afio Gestantes Esposos de Coényuges
positivas al gestantes
pesquisaje estudiados (miles) estudiados %
(miles)
2008 31 31 100
2009 48 48 100
2010 45 45 100
2011 46 44 95.7
2012 35 34 97.1
Total 205 202 98.3

Fuente: Registros Laboratorio de Genética-Bioquimica. CMGM.

Proporcion de diagnosticos prenatales realizados en relacibn con las PAR

detectadas.

Hubo un incremento de este indicador desde un 75% en el afio 2008 hasta un
100% logrado en los 4 afios siguientes (Tabla No. 4). En el caso de los resultados
del 2008 en que no se realizdé uno de los diagndsticos prenatales, la causa recae
en que la paciente al llegar a nuestro centro tenia una edad gestacional muy
avanzada que imposibilitaba realizar el proceder; y es que la posibilidad de ofrecer

y realizar un estudio de DPN depende de la edad gestacional.

El haber alcanzado el 95% de estudios prenatales realizados en el periodo 2008-
2012 es considerado una respuesta positiva a la generalizacién en los ultimos
cuatro afios; asi como la indicacion temprana, el papel desempefiado por los
asesores genéticos en la atencion primaria y la extension y desarrollo de los

servicios de asesoramiento genético en la comunidad.

Tabla No. 4. Proporcion de los diagnosticos prenatales realizados para las

parejas detectadas de alto riesgo. Isla de la Juventud 2008-2012

Afo Parejas de alto riesgo Diagndstico Diagndésticos moleculares
detectadas para la prenatal para realizados en parejas de alto

sicklemia la sicklemia riesgo para la sicklemia %

2008 4 3 75

2009 3 3 100

2010 1 1 100

2011 1 1 100

2012 1 1 100

total 10 9 95
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Fuente: Registros Laboratorio de Genética-Bioquimica. CMGM.

Proporcion de abortos selectivos realizados en relacién con los fetos afectados

detectados.

Se diagnosticaron 12 PAR, de ellas resultaron 2 PAR con genotipo AC ambos
conyuges que no necesitan realizarse estudios moleculares y una pareja que no
se realizd el DPN por avanzada edad gestacional; solo al 95% de ellas se les
realiz6 DPN. A través del estudio realizado por técnicas de biologia molecular, se
diagnosticaron 2 fetos afectados (22.2%). En el 2009 se interrumpio el Gnico feto
con DPN positivo; mientras que en el 2011 se detecté también un feto afectado

pero los padres decidieron continuar con el embarazo (Gréfico No. 1).

Gréafico No. 1. Proporcién de abortos selectivos en parejas con un feto
afectado. Isla de la Juventud 2008-2012.

Continuacidn
Gestacidn 505%

Fuente: Registros Laboratorio de Genética-Bioquimica. CMGM.

La proporcién de parejas que optd por no continuar el embarazo fue del (50%), la
pareja que se nego a realizar el aborto se debié fundamentalmente a creencias
religiosas. En nuestra experiencia esta razén es la que resulta méas frecuente de
manera general para la no realizacion de las interrupciones en fetos con

enfermedades de causa genética.

Tasa de incidencia de hemoglobinopatias SS y SC diagnosticadas prenatalmente.
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Teniendo en cuenta que solo se interrumpié uno de los dos fetos afectados y que
en 2 recién nacidos vivos se diagnosticaron hemoglobinopatias SS, la tasa de
incidencia de esta enfermedad en la Isla de la Juventud durante el periodo

estudiado fue de 6.6 por 10 000 nacidos vivos.
DISCUSION

Los resultados sobre la cobertura del Programa Nacional de pesquisaje de
portadores de HbS y HbC a nivel nacional y especificamente en los ultimos 5 afios
exhiben un comportamiento similar a los resultados obtenidos en la Isla de la

Juventud.’

Sin embargo, dados los problemas del registro; sobre todo en la duplicacion de
casos, no puede afirmarse en relacion a la cobertura, que esta sea casi total en los
cinco afos analizados. A pesar que se ha hecho, lo posible por una asimilacién
mayor de la poblacion de la necesidad de realizarse estos estudios lo mas
tempranamente posible y de la labor educativa y preventiva de los médicos y
enfermeras de la familia. En el futuro, para realizar analisis certero se hace
necesario estimar la cobertura, registrar con precision los datos genotipicos de las
parejas, tanto de los que lo conocen como de aquellas parejas que se estudian por
primera vez. Asi como tener un control de aquellas parejas que son de alto riesgo;
pero el programa no las incluye en la realizacion de los diagnésticos prenatales.™
En estos casos es de trascendental importancia el asesoramiento genético y que
los padres comprendan las responsabilidades que tienen en el cuidado de nifios
con hemoglobina CC.” Por todo esto, el equipo de trabajo considera que se
mejoraria creando una base de datos digital donde se registraran los resultados de
los estudios en los pacientes y que propiciaran que una gestante ya estudiada no

tuviera que volverse a estudiar si sale embarazada posteriormente.

El indicador de esposos de gestantes estudiados, presentd un cambio importante
en los Ultimos 5 afios, pues se alcanzo6 el 98.3%. En este indicador tiene mucha

influencia el comportamiento humano y social. Aunque es conocido que la
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estancia fuera de sus lugares de residencias, las relaciones inestables de las
parejas y la negacién de paternidad, son motivos frecuentes por las cuales los
esposos de embarazadas portadoras no acuden a estudiarse, es probablemente la
no percepcion de las implicaciones de su conducta en los descendientes, la
principal causa que contribuye a ello.> Un avance en este sentido, estar4 en
dependencia de la educacion que reciba la poblacion y que a mediano y largo
plazo contribuya a modificar estas actitudes, lo que suele ocurrir lentamente. Si es
muy importante que las gestantes se estudien lo mas tempranamente posible y
esto se ha logrado en los ultimos dos afios; no es menos cierto que en los dos
ultimos afios se presentaron mas dificultades para que se estudiaran el ciento por
ciento de los esposos de gestantes portadoras. Pensamos entonces que hay que
realizar mas que una labor educativa y preventiva con la embarazada, lo que se
necesita es que a esto se sume la pareja y desde un enfoque mas abarcador

lograr persuadir sobre la importancia de que el conyuge también se estudie.

Consideramos que el estudio preconcepcional del riesgo en la pareja, pueda
contribuir a elevar aiun mas la cobertura del programa y garantizar el estudio
completo de la pareja, dado que permite informarse mejor, sopesar el riesgo y
elevar la responsabilidad social, tal como refieren Martin Ruiz y colaboradores en

su estudio.®

La deteccion temprana de la condicion de la PAR, ofrece la ventaja de encontrar el
momento mas apropiado para hacer la toma de la muestra (DPN); asi como lograr
gue una mayor proporcion de parejas se pueda realizar este proceder invasivo,
gue representa el uno por ciento de posibilidad de aborto espontaneo, para lo cual

se tiene siempre en cuenta el estado de salud de la gestante *2.

El comportamiento de las PAR frente a la opcion de DPN de sicklemia en nuestro
estudio no difiere de lo que se reporta por autores que han hecho andlisis
similares en nuestro pais y en paises como Turquia; pues de las 10 PAR, solo 1
no se realizo el estudio molecular por avanzada edad gestacional al igual que en

los estudios realizados por Leyva y colaboradores.** 3
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Tal incremento coincide con el notable acercamiento de los servicios de Genética
Médica a la atencion primaria de salud en nuestro municipio con un incremento en

el nimero de parejas de alto riesgo que se realizan DPN.*

Sin embargo, al analizar el indicador de abortos selectivos nos damos cuenta que
el 50 % de las parejas a las que se le diagnosticé un feto afectado aln sabiendo
las consecuencias y las complicaciones de la enfermedad decidieron continuar
con el embarazo. Este indicador depende de las decisiones de la pareja y de la no
autorizacién de la interrupcién del embarazo. Las decisiones de la pareja estan
determinadas por concepciones éticas acerca del aborto, la percepcion de la
severidad de la enfermedad y de la calidad de vida futura del nifio, el temor a los
procederes obstétricos, entre otros.> En nuestra experiencia, otro factor que influye
en este indicador, es que a mayor edad gestacional en el momento del diagndstico,
generalmente es mayor la tendencia a decidir por la continuacion del embarazo
cuando el feto esta afectado y las creencias religiosas influyen notablemente pues
solamente se interrumpid 1 de los dos fetos afectados y esta fue la causa de
mayor peso; lo que conllevdé a que la tasa de incidencia de esta patologia en
nuestro municipio fuera de 6.6 por 10 000 nacidos vivos. La decisién de solicitar y
realizar un aborto selectivo es inherente a la pareja y depende de su decision. El
indicador no se relaciona con la eficiencia del programa; solo es una expresion de
la capacidad de las parejas para tomar decisiones, una vez que reciben un

asesoramiento genético no directivo.?

El por ciento de portadoras de hemoglobinopatias en la Isla de la Juventud se ha
mantenido alrededor de un 4,5 a 4,8%, pues el resultado obtenido en nuestro
estudio 4.6% nos ubica, al igual que las provincias de Guantanamo (5,75%) y
Santiago de Cuba (9,43%), por encima de la media nacional para este indicador
tan importante.’*!® Esto nos compromete ain mas a seguir luchando por
mantener los resultados alcanzados y mejorar el trabajo desde la atencién

primaria de salud para captar todas las embarazadas a tiempo.
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Los resultados muestran una tendencia hacia una mayor eficiencia en el objetivo
de lograr que todas las parejas de alto riesgo sean captadas tempranamente,
reciban asesoramiento genético, puedan optar por un DPN y tengan la opcién de
decidir sobre la continuacién o no del embarazo si el feto esta afectado. Cuando la
decision de la pareja es continuar el embarazo existen garantias para asegurar la
atencién médica de estos pacientes, y estan creadas las condiciones para elevar

la calidad y esperanza de vida de los mismos.

En nuestro criterio, la descentralizacion de las consultas de asesoramiento
genético a las areas de salud en la comunidad y la creacion del CMGM a finales
del afio 2007 a contribuido al desarrollo de la Genética Médica, incluyendo la
incorporacion de nuevos asesores genéticos, a partir del afio 2002, fueron

elementos decisivos para lograr una mayor eficiencia del programa.?

Consideramos que el programa ha tenido un impacto positivo en el manejo de esta
enfermedad como problema de salud, ya que ha contribuido a elevar la calidad y
esperanza de vida de los afectados mediante el diagndstico precoz, la atenciéon
médica y la educacion de los pacientes y familiares acerca de la enfermedad.
También ha contribuido a que las parejas de alto riesgo detectadas hayan tenido

la oportunidad de decidir su conducta reproductiva.

Los reportes de la literatura muestran coincidencia en el desarrollo de programas
de amplia cobertura poblacional para las enfermedades genéticas, de acuerdo a
los problemas especificos de cada pais, basados en el pesquisaje y realizacién del
DPN, ayudaran a disminuir el nimero de personas afectadas.’**® En el caso de

las hemoglobinopatias es posible hacerlo.

Los resultados del programa cubano de prevencion de la Hb SS y Hb SC son
alentadores en cuanto a esta disminucién, sin obviar que los esfuerzos en nuestro
pais en la prevencion secundaria han contribuido a lograr una mayor calidad y

esperanza de vida para los que padecen la enfermedad.
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CONCLUSIONES

Hay un avance de caracter positivo en la eficiencia del programa en el periodo
2008-2012 en la Isla de la Juventud. La incidencia de las hemoglobinopatias SS
diagnosticadas prenatalmente en la Isla de la Juventud es de 6.6 por 10 000
nacidos vivos. Es necesario continuar trabajando en el fortalecimiento de la

prevencion y educacion en la poblacién en cuanto al conocimiento de la siklemia.
RECOMENDACIONES

- Crear una base de datos digital donde se registren los datos de los pacientes

diagnosticados de sicklemia.

- Estudiar a todos los nifios con mas de 7 meses de edad cuyo padre no se
halla estudiado, siendo la madre portadora de sicklemia y presente

sintomatologia consistente con hemoglobinopatias.
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