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Resumen

Generalmente, los pacientes con rasgo falciforme sufren pocas manifes-
taciones del espectro de la anemia de células falciformes. El infarto esplé-
nico es raro, pero es una complicacion documentada del rasgo falciforme
y, usualmente, se presenta en condiciones de disminucion de la presién
parcial de oxigeno, como ocurre en grandes alturas. Se presenta el caso
de un joven sin antecedentes, quien presentd dolor subito en hipocondrio
izquierdo luego de viaje a zona de gran altura y en quien se documento
infarto esplénico y posteriormente se confirmd como etiologia del cua-
dro, rasgo falciforme mediante electroforesis de hemoglobina. La mayoria
de los pacientes desconocen su rasgo falciforme, lo que hace desafiante
su enfoque, retrasa el diagndstico y resulta en manejos inadecuados que
pueden aumentar la extensidn del infarto esplénico y requerir finalmente
esplenectomia.

Palabras clave: Rasgo falciforme; Enfermedad de la hemoglobina SC;
Infarto esplénico; Hipoxia.

Abstract

Generally, patients with sickle cell trait have few manifestations of the sickle
cell spectrum. Splenic infarction is rare, but is a documented complication
of sickle cell trait and usually occurs under conditions of decreased partial
pressure of oxygen, such as at high altitudes. We present the case of a
young man with no previous history who presented sudden pain in the left
hypochondrium after traveling to a high-altitude area. Splenic infarction
was documented and sickle cell trait was later confirmed with hemoglo-
bin electrophoresis as the etiology of the condition. Most patients remain
ignorant of their sickle cell trait, which makes their approach challenging,
delays diagnosis, and results in inappropriate management that may in-
crease the extent of splenic infarction and eventually require splenectomy.

Keywords: Sickle cell trait; Hemoglobin SC Disease; Splenic infarct; Hypoxia.

Introduccion

Los pacientes con rasgo falciforme son usualmente asintomaticos, no cur-
san con anemia y no tienen otros rasgos caracteristicos hematoldgicos que
se expresan en la anemia de células falciformes. Aun asi pueden presentarse
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Dado que las principales
causas de infarto esplénico
son la tromboembolia y la
infeccién, con frecuencia se
subestima la posibilidad de
rasgo falciforme como etio-
logia subyacente.

complicaciones especificas que tornan esta condicion no del todo benigna, tales como
embolia pulmonar, proteinuria, enfermedad renal crénica y rabdomiélisis (1). El in-
farto esplénico es otra de las complicaciones descritas y se precipita con la exposicion
a grandes alturas (2).

Aunque el rasgo falciforme es comun en algunas poblaciones, la documentacion
de infarto esplénico secundario a exposicion a grandes alturas se ha restringido a
reportes de caso o pequenas series de casos, posiblemente por subdiagndéstico o
subregistro. Dado que las principales causas de infarto esplénico son la trombo-
embolia y la infeccién, con frecuencia se subestima la posibilidad de rasgo falci-
forme como etiologia subyacente. La mayoria de los casos son de curso benigno,
sin embargo, la esplenectomia continta siendo realizada debido a diagndsticos
imprecisos y tardios (2,3).

Se presenta el caso de un paciente que cursé con infarto esplénico provocado por
exposiciéon a zona de gran altura y sin previo conocimiento de rasgo falciforme ni
antecedente familiar de anemia de células falciformes. El objetivo de este articulo es
dar a conocer las bases fisiopatoldgicas y manifestaciones clinicas de esta enferme-
dad, ya que puede presentarse en distintas poblaciones del pais y de otras regiones,
lo que la hace de interés para el médico general o especialista.

Caso clinico

Un hombre mestizo de 24 anos residente en Medellin (1495 msnm), previamente sano,
experimento dolor subito e incapacitante en hipocondrio izquierdo irradiado a hombro iz-
quierdo. El dolor se presento al ascender al corregimiento de Santa Elena (2200 msnm).
Adicionalmente, presentd diaforesis y tres episodios eméticos y de diarrea que se auto-
limitaron. Neg6 episodios similares previos. Consulté inicialmente a centro de baja
complejidad donde se manejé como gastroenteritis viral, pero ante persistencia del
dolor abdominal intenso focalizado y mala apariencia general se trasladé a centro
de mayor complejidad.

Alli ingresd con discreta ictericia, sin palidez mucocutanea, frecuencia cardiaca
de 95 por minuto, frecuencia respiratoria de 18 por minuto, presion arterial de
110/70 mm/Hg y afebril. En la evaluacién abdominal reportaba intenso dolor en
hipocondrio izquierdo, asi como esplenomegalia, sin claros signos de irritacion
peritoneal.

Como hallazgos significativos en los examenes paraclinicos se obtuvo deshidrogenasa
lactica (LDH) elevada, trombocitopenia leve y discreta hiperbilirrubinemia indirecta,
sin anemia importante ni hallazgos de hemdlisis intravascular, esquistocitos o esfe-
rocitos (cuadro 1).

La ecografia abdominal reveld discreta esplenomegalia con alteracion de su ecoge-
nicidad que sugeria infartos subcapsulares esplénicos. Estos hallazgos se confir-
maron con tomografia (figuras 1y 2). Se descarté endocarditis infecciosa, trombosis
venosa esplénica, microangiopatia trombdtica, cardioembolia, trombofilia heredada,
neoplasia y malignidad hematoldégica.
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La ecografia abdominal re-
veld discreta esplenome-
galia con alteracion de su
ecogenicidad que sugeria
infartos subcapsulares es-
plénicos. Estos hallazgos se
confirmaron con tomografia.

Cuadro 1. Exdmenes de laboratorio

Parametros Dia 1 Dia 3 2 meses 4 meses Valor Referencia
Leucocitos Leucocitos Leucocitos Leucocitos
6700/mL 6490/mL 6590/mL 6210/mL 4500-11000/mL
Neutrofilos Neutrofilos Neutrofilos Neutrofilos
3900/mL 1620/mL 5280/mL 4740/mL 1400-6500/mL
Hemoglobina  Hemoglobina Hemoglobina Hemoglobina B
Hemograma 12,3 g/dL 12,1 g/dL 14,1 g/dL 15,6 g/dL 135-18 g/dL
Hematocrito Hematocrito Hematocrito Hematocrito 40-54 %
37.4 % 34 % 40,1 % 44,2 % 0
Plaguetas Plaguetas Plaquetas Plaguetas B
125000/mL 187000/mL 170000/mL 233000/mL 150000-450000
Extendido
de sangre Normal Normal Normal Normal Normal
periférica
Fosfatasa 96.7 U/L 112 UL 40-129 U/L
alcalina
LDH 557 U/L 433 U/L 210 U/L 135-225 U/L
z’:’a'{"b’"a 226mg/dL 086mg/dL 1,10 mg/dL 0,00-1,00 mg/dl
Bilirrubina 063mg/dL  032mg/dL 0,62 mg/dL 0,00-0,2 mg/dl
directa ' 9 ' 9 ' g , 2 mg
Bilirrubina 163mg/dL  054mg/dL 0,48 mg/dL 0,00-0,87 mg/dl
indirecta
Serologia VIH Negativo Negativo
Antigeno
superficie Negativo Negativo
hepatitis B
Hep.atms ¢ Negativo Negativo
anticuerpos

Figuras 1-2. Tomografia axial computarizada. La flecha blanca indica area que

corresponde a infarto esplénico.

Posteriormente, y ante una clara asociacién de la aparicion de dolor con la exposicidon
a zona de gran altura, se solicitd electroforesis de hemoglobina con técnica capilar, la
cual reportd 39,3 % de hemoglobina S, 57,7 % de hemoglobina A1y 3 % de hemoglobi-
na A2, compatible con patrén electroforético de rasgo falciforme y este como etiologia
del infarto esplénico. El paciente fue tratado con suplencia de oxigeno, hidratacién
endovenosay modulacién del dolor. Se logré respuesta clinica y paraclinica favorable.
Fue dado de alta con analgesia e instrucciones para evitar viajes a sitios de alturas
mayores a 2000 msnm, ejercicio extenuante, limitar condiciones que lo expusieran
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El rasgo falciforme esta
presente en uno de cada 12
afroamericanos y en apro-
ximadamente 300 millones
de personas en el mundo. En
Colombia, se describen pre-
valencias variables, como
8,09 % en la regién andina,
2,4 % en Cali, 4,8 % en Bue-
naventura y 3,63 % en Me-
dellin. Aunque la mayoria de
los casos han sido reporta-
dos en hombres, no se trata
de una condicién exclusiva
del sexo masculino; tampoco
de poblacién de raza negra,
pues hay una cantidad im-
portante de caucasicos afec-
tados, incluso sin ascenden-
cia africana.

a hipoxia y asegurar una adecuada hidratacion. En meses posteriores se observo el
paciente sin evidencia de nuevos eventos vaso-oclusivos u otras complicaciones y
con examenes de laboratorio sin anormalidades significativas.

Discusion

El rasgo falciforme es un desorden hematolégico heterocigoto caracterizado por una
mutacion en uno de los alelos del gen de la hemoglobina S que es consecuencia de la
sustitucion aminoacidica y que altera la constitucion de la beta globina. Normalmente,
tiene comportamiento benigno, en contraste con la expresion homocigota conocida
como anemia de células falciformes. Sin embargo, bajo ciertas condiciones especi-
ficas, puede tener manifestaciones clinicas significativas (4,5).

Segun datos del sistema de registro y vigilancia de hemoglobinopatias del Centro
de Control de Enfermedades (CDC, por sus siglas en inglés), se estima que el rasgo
falciforme esta presente en uno de cada 12 afroamericanos y en aproximadamente
300 millones de personas en el mundo (6). En Colombia, se describen prevalencias
variables, como 8,09 % en la regién andina, 2,4 % en Cali, 4,8 % en Buenaventura y
3,53 % en Medellin (7-9).

La mayoria de los casos han sido reportados en hombres, pero no se trata de una
condicién exclusiva del sexo masculino; tampoco de poblacién de raza negra, pues hay
una cantidad importante de caucasicos afectados, incluso sin ascendencia africana
con una razon incluso de 1.4:1 (10). Tanto paciente negros y caucasicos desconocian
tener rasgo falciforme en 44 % y 85 % respectivamente en algunos reportes (11).

La hemoglobina normal se compone de dos subunidades de globina: alfa y beta.
La hemoglobina S (HbS) es la consecuencia de una mutacion del gen que codifica
para la beta-globina y esta dada por la sustitucion de valina por glutamato en la
posicion 6, que produce un tetramero de hemoglobina que aumenta la superficie
hidrofébica y disminuye su solubilidad cuando esta desoxigenada. La polimerizacién
de HbS desoxigenada resulta en distorsion estructural y pérdida de la capacidad de
deformacién del eritrocito que ademas se deshidrata y se torna mas fragil. La fre-
cuencia y magnitud de la polimerizacién dependera del grado de desoxigenacion y
concentracién de HbS. Dicho fendmeno puede culminar en crisis vaso-oclusivas que
desencadenan trombosis, hemolisis e infartos, especialmente de lechos capilares
del bazo, rinones, pulmones y sistema nervioso central (12,13).

La anatomia vascular esplénica y condiciones fisioldgicas de la médula renal hacen
gue sean lechos propicios para oclusion vascular bajo condiciones de hipoxia, como
grandes alturas sobre el nivel del mar o ejercicio extenuante, lo que desencadena
complicaciones renales como hematuria e hipostenuria. A nivel pulmonar puede
desencadenar eventos tromboembodlicos e infartos. La ruptura esplénica con indica-
cidén quirdrgica emergente es infrecuente (14).

Los primeros reportes de infarto esplénico se describieron en pacientes que habian
viajado en aviones presurizados y no presurizados, lo cual ha soportado la hipotesis
del cambio de la presidn parcial de oxigeno que desencadena las manifestaciones
clinicas (15,16).

No esta determinada con precision la altitud en la cual se presenta polimerizacion
de HbS, aunque segun reportes de caso, se estima que varia entre 1117 y 5000
msnm (17,18). Aun asi, en escenarios controlados se ha tratado de estimar el grado
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La presencia del rasgo fal-
ciforme se establece al en-
contrar tanto hemoglobina A
(HbA) como HbS en la elec-
troforesis de hemoglobina,
con mayor porcentaje de
HbA que de HbS.

de deformacion reversible de los eritrocitos durante ejercicio extenuante en militares
con rasgo falciforme, encontrando que alrededor de 1200 msnm se logra un 2 %
de deformidad del total de hematies en comparacién a un 8,5 % a 4000 msnm, y se
deduce que no solo la hipoxia y las altas altitudes condicionan dicho fenédmeno, sino
también el grado deshidratacion, temperatura e intensidad del esfuerzo fisico (5,19).

Debe tenerse en cuenta los diagndésticos diferenciales de infarto esplénico tales como
malignidad hematolégica, trombofilia heredada, eventos cardioembdlicos, endocar-
ditis infecciosa y trauma cerrado de abdomen, antes de pensar en rasgo falciforme
como etiologia (20).

La manifestacién tipica de infarto esplénico es el dolor abdominal agudo que inicia
sUbitamente luego de viajes a sitios de gran altitud, predomina en epigastrio e hipo-
condrio izquierdo y podria cursar incluso con caracteristicas de abdomen agudo qui-
rurgico. Puede haber irritacién subdiafragmatica, dolor pleuritico y derrame pleural
ipsilateral (14,21).

En el caso reportado, el paciente desarrollé un cuadro similar a lo anteriormente des-
crito, lo que orientd la sospecha clinica después de haber descartado otras causas
mas frecuentes de infarto esplénico. Mas que las caracteristicas étnicas y demogra-
ficas, la sospecha diagndstica debe enfocarse segun el contexto clinico, ya que esta
entidad no es exclusiva de pacientes de raza o ascendencia negra, y estas condiciones
cada vez son mas frecuentes dado el aumento de las corrientes migratorias. Si la
circunstancia clinica y hallazgos paraclinicos lo sugieren esta condicion debe tenerse
dentro del diagnostico diferencial (10,22).

Puede encontrarse hiperbilirrubinemia indirecta, elevacion de LDH, reticulocitosis y
anemia como expresién de un proceso hemolitico y vaso-oclusivo, hallazgos presentes
en el caso presentado (14,21,23). En la mayoria de los casos reportados hay ausencia
de drepanocitos en el extendido de sangre periférica del paciente con rasgo falciforme,
explicado por un menor grado de severidad en la polimerizacion de hemoglobina en
comparacion con la expresiéon homocigota de la enfermedad. La deformacién de los
eritrocitos, cuando se presenta, generalmente es reversible pues al momento de la
valoracién clinica, ha cesado el desencadenante que condujo a la deformacién de los
hematies (3,5).

La presencia del rasgo falciforme se establece al encontrar tanto hemoglobina A (HbA)
como HbS en la electroforesis de hemoglobina, con mayor porcentaje de HbA que de
HbS. Tipicamente, los individuos afectados tienen valores de HbA entre 50 % y 60 % vy
HbS entre 35 % y 40 % (4,17,23). Existen pruebas rapidas utilizadas especialmente en
zonas de bajos recursos econdémicos, pero gue no superan la informacion brindada
por la electroforesis de hemoglobina, por lo que en la actualidad se sugiere su reali-
zacion para establecer con certeza la presencia del rasgo (4).

Usualmente, el manejo del infarto esplénico en contexto de anemia de células fal-
ciformes es la esplenectomia. Si se presenta en el escenario de rasgo falciforme,
el manejo conservador ha demostrado ser efectivo y los pacientes responden sin
complicaciones. Lo mas importante es evitar condiciones de hipoxia, exposicién a
grandes alturas, ejercicio extenuante y precauciones al viajar. Solo en circunstancias
puntuales como hemorragia, formacion de abscesos, pseudoquistes o sepsis, se op-
tara por abordaje quirtrgico (14).
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El manejo del infarto esplé-
nico en contexto de anemia
de células falciformes es la
esplenectomia. Si se pre-
senta en el escenario de
rasgo falciforme, el manejo
conservador ha demostrado
ser efectivo y los pacientes
responden sin complicacio-
nes. Solo en circunstancias
puntuales como hemorra-
gia, formacion de abscesos,
pseudoquistes o sepsis, se
optarad por el abordaje qui-
rurgico.

En general, la salud y la expectativa de vida de las personas con rasgo falciforme
no se ven afectadas, pero debe reconocerse que no es un estado del todo benigno.

Llama la atencion que en muchos reportes de caso se han realizado laparotomias
y laparoscopias exploratorias innecesarias, y es reiterativa la expresion de algunos
autores diciendo que pudiesen haberse evitado dichos procedimientos con un buen
interrogatorioy un apropiado umbral de sospecha. El desconocimiento de esta entidad
y su presentacion clinica es el principal obstaculo para el diagndstico oportuno (2).

Aplicaciones futuras

En algunos paises se han desarrollado programas de tamizacién neonatal para rasgo
falciforme y asesoramiento genético con el fin de identificar de forma tempranay fa-
cilitar la institucion de medidas. Aunque el rasgo falciforme tiene un curso benigno,
se reconoce como un problema de salud publica por sus implicaciones en cuanto a
salud sexual y reproductiva. Se han implementado programas de asesoramiento pre
y post concepcion para disminuir la prevalencia de anemia de células falciformes
mediante fertilizacién in vitro (24).

Conclusion

El infarto esplénico secundario a rasgo falciforme debe sospecharse en pacientes
gue se presenten con dolor agudo en hipocondrio izquierdo posterior a exposicion
a moderadas o grandes alturas, no importa su etnia u origen. El reconocimiento de
esta entidad evita estudios y procedimientos invasivos innecesarios que no mejoraran
el prondstico del paciente, ya que con solo buena hidratacién y modulacion del dolor
es suficiente para un buen desenlace clinico.

Aspectos éticos
El reporte de este caso tuvo en cuenta las pautas CIOMS 2016 (25) y se contd con
autorizacion del Comité de Investigacién de la Clinica CES.
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