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RESUMEN

Introduccion: la drepanocitosis es una de las enfermedades monogénicas hereditarias mas
comunes en todo el mundo, es un trastorno genético autosomico recesivo, que se caracteriza
por una mutacién puntual de la hemoglobina.

Objetivo: evaluar las complicaciones materno y fetales de la anemia de células falciformes en
mujeres embarazadas.

Métodos: se realizé una revision bibliografica en el periodo de enero del 2024 a enero del 2025,
se incluyeron articulos de texto completo disponible, de los ultimos cinco afios en idioma inglés
y espafiol. Se procedid a la busqueda de los diferentes articulos cientificos en las bases de datos
Pubmed, Google Scholar, Web of Science (WoS), Scopus, Europe PMC y Scielo.

Desarrollo: entre las complicaciones de la enfermedad, destacan en la madre el sindrome
toracico agudo, la preeclampsia, las crisis vasooclusivas y un riesgo elevado de mortalidad;
mientras que en el feto predominan la restriccion del crecimiento intrauterino, la prematuridad
y la muerte intrauterina. El manejo integral incluye controles prenatales especializados, profilaxis
de infecciones, suplementacién adecuada y terapias como transfusiones de glébulos rojos, ha
demostrado reducir estos riesgos.
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Conclusiones: la anemia de células falciformes durante el embarazo representa un desafio
clinico significativo, asocidandose con un incremento sustancial de complicaciones materno
fetales. Avances como la terapia génica ofrecen perspectivas prometedoras al abordar la causa
genética de la enfermedad. La combinacién de seguimiento médico riguroso, educacion para la
salud e innovacidon terapéutica constituye la piedra angular para el tratamiento de esta
hemoglobinopatia.

Palabras clave: Anemia de Células Falciformes; Complicaciones; Embarazo, Fetal.

ABSTRACT

Introduction: the drepanocitosis is in the entire world one of the illnesses monogenic hereditary
more communes, it is a dysfunction genetic recessive autonomic that characterized by a punctual
mutation of the hemoglobin.

Objective: to evaluate the maternal and fetal complications of sickle cell anemia in pregnant
women.

Methods: it was carried out a bibliographical revision in the period of January from the 2024 to
January of the 2025, articles of available complete text were included, of the last 5 years in
English and Spanish language. You proceeded to the search of the different scientific articles in
the databases Pubmed, Google Scholar, Web of Science (WoS), Scopus, Europe PMC and Scielo.
Development: among the complications of the illness, they highlight in the mother the sharp
thoracic syndrome, the preeclampsia, the crises vasooclusivas and a high risk of mortality; while
in the fetus the restriction of the intra-uterine growth, the prematuridad and the intra-uterine
death prevail. The integral handling includes specialized prenatal controls, prevention of
infections, appropriate suplementaciéon and therapies like transfusions of red globules, it has
demonstrated to reduce these risks.

Conclusion: the anemia of falciform cells during the pregnancy represents a significant clinical
challenge, associating with a fetal maternal substantial increment of complications. Advance as
the therapy génica they offer promising perspectives when approaching the genetic cause of the
illness. The combination of rigorous medical pursuit, education for the health and therapeutic
innovation constitutes the angular stone for the treatment of this hemoglobinopatia.

Keywords: Sickle Cell Anemia; Complications; Pregnancy; Fetal.

RESUMO

Introducgdo: a drepanocitose (anemia falciforme) é uma das doengas monogénicas hereditarias
mais comuns no mundo. Trata-se de uma doenca genética autossdmica recessiva, caracterizada
por uma mutacdo pontual na hemoglobina.

Objetivo: avaliar as complicacbes maternas e fetais da anemia falciforme em mulheres
gestantes.

Métodos: revisdao bibliografica realizada no periodo de janeiro de 2024 a janeiro de 2025,
incluindo artigos disponiveis em texto completo dos ultimos cinco anos, em inglés e espanhol. A
busca foi realizada nas bases PubMed, Google Scholar, Web of Science (WoS), Scopus, Europe
PMC e Scielo.
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Desenvolvimento: entre as complicagdes da doenca, destacam-se na méae o sindrome do peso
toracico agudo (SATA), pré-eclampsia, crises vaso-oclusivas e um aumento do risco de
mortalidade; enquanto no feto predominam restricao do crescimento intrauterino (RCIU),
prematuridade e morte fetal. O manejo integral inclui controle pré-natal especializado, profilaxia
de infecgbes, suplementacdo adequada e terapias como transfusdes de gldbulos vermelhos, que
tém demonstrado reduzir esses riscos.

Conclusoes: a anemia falciforme durante a gravidez representa um desafio clinico significativo,
associando-se a um incremento substancial de complicacdbes materno-fetais. Avangos como a
terapia genética oferecem perspectivas promissoras ao abordar a etiologia genética da doenga.
A combinagdo de acompanhamento médico rigoroso, educacao em salde e inovagao terapéutica
constitui a pedra angular para o manejo desta hemoglobinopatia.

Palavras-chave: Anemia falciforme; Complicagdes; Gravidez; Fetal.

INTRODUCCION

La anemia de células falciformes o drepanocitosis es una de las enfermedades monogénicas
hereditarias mas comunes en todo el mundo. Es un trastorno multisistémico causado por la
mutacion de un solo un gen, caracterizado por la presencia de globulos rojos anormales dafiados
por la hemoglobina S, una variante de la hemoglobina adulta normal.(:2)

Ademas, es un trastorno genético autosémico recesivo, que se caracteriza por una mutacién
puntual de B-globina, secundaria a la sustitucion del acido glutdmico por valina en la sexta
posicion del codon que genera la molécula de hemoglobina S caracteristica de la enfermedad.®
Los genotipos predominantes que dan lugar a la anemia de células falciformes incluyen Hb SS,
Hb SC, Hb SB+-talasemia y Hb SB0-talasemia. Otras formas raras incluyen hemoglobina SD y
hemoglobina SE.*

La Organizaciéon Mundial de la Salud (OMS) considera la drepanocitosis como un problema de
interés en salud publica, hasta tal punto de plantearse la meta de reducirla en un 50 % en el
afio 2025, especialmente en mujeres en edad reproductiva, al considerar un grupo vulnerable.
Alrededor del 5 % de la poblacién mundial y mas del 7 % de las mujeres embarazadas padecen
hemoglobinopatias como la anemia de células falciformes.(®

La enfermedad se caracteriza por polimerizacién de la HbS, la vasoclusion y la anemia hemolitica
cronica que precipitan una cascada de eventos patoldgicos que a su vez conducen a una amplia
gama de complicaciones. Estos procesos incluyen disfuncidn vascular-endotelial, deficiencia de
oxido nitrico, estrés oxidativo, inflamacion, hipercoagulabilidad y activacion plaquetaria. Estos
procesos fisiopatoldgicos generan isquemia en diferentes tejidos y d6rganos corporales, que
ocasiona dolor e insuficiencia organica. Las complicaciones crénicas se dividen en dos grupos
principales: las relacionadas con vasculopatia de grandes vasos (enfermedad cerebrovascular,
hipertensiéon pulmonar y retinopatia) y las causadas por dano isquémico progresivo de érganos
(hiposplenismo, enfermedad désea, dafio hepatico e insuficiencia renal).
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En relacion con el embarazo se ha demostrado que esta hemoglobinopatia se asocia
negativamente con la salud materna y los resultados prenatales. Las complicaciones maternas
son anemia materna, infeccion, crisis vasooclusiva, preclampsia, parto prematuro y mayor riesgo
de cesarea. Las complicaciones fetales son restriccion de crecimiento intrauterino, parto
prematuro, frecuencia cardiaca fetal anormal y muerte fetal intrauterina.(®

La prevalencia de anemia de células falciformes en la poblacion negra de América Latina varia,
para el caso de Cuba es 6,1 %, Brasil de 6,2 %, Costa Rica 8, 1 %, Honduras 10 %. México
11,2 %, Colombia 11,9 % y Panama 16 %. En un mismo pais hay diferencias étnicas y esto se
relaciona con la procedencia de las migraciones, algunos grupos humanos procedian de lugares
donde existia una alta prevalencia del haplotipo o, en caso contrario, una baja prevalencia, por
lo que se establecian diferencias en cuanto a la prevalencia de hemoglobina S, por la
migracion.(”)

En Ecuador la prevalencia de anemia drepanocitica estimada desde el afio 2000 al 2013 fue de
aproximadamente 1 de cada 12400 pacientes que acuden a emergencia ya sea casos recientes
o multiples ingresos.® Todo lo antes expuesto condujo a la realizacidn de la presente revision,
la cual tuvo por objetivo evaluar las complicaciones materno y fetales de la anemia de células
falciformes en mujeres embarazadas.

METODOS

Se realizé una revisidn bibliografica en el periodo de enero del 2024 a enero del 2025, donde se
incluyeron articulos de texto completo disponible, de los Gltimos cinco afios en idioma inglés y
espafol. Se procedié a la busqueda de los diferentes articulos cientificos en las bases de datos
Pubmed, Google Scholar, Web of Science (WoS), Scopus, Europe PMC y Scielo. Las palabras
clave y booleanos utilizados en el rastreo han sido los siguientes: («sickle cell anemia» OR «sickle
cell disease» OR « sickle cell disease anemia» OR « sickle cell disorder») AND («prevalence» OR
« prevalence rates» OR «mortality and morbidity» OR «mortality» OR «natality» OR «birth
rates»). Asimismo, se han definido los criterios de inclusién y exclusion con el fin de establecer
una acotacién y seleccionar los articulos mas actuales y con mayor grado de evidencia cientifica
posible. Se consideraron trabajos disponibles a texto completo. Se procedié al analisis entre los
investigadores de la informacion recabada, considerando los sesgos y la validez interna de cada
uno de los estudios.

DESARROLLO

El estudio de las complicaciones materno-fetales de la anemia de células falciformes en las
mujeres embarazadas proyecta varios hallazgos que merecen ser tomados en consideracion.
Esta enfermedad subestimada, tiene un profundo impacto en el resultado materno y fetal, revela
importantes complicaciones que afectan notablemente a su salud. Los resultados sugieren que
la complicacion materna mas significativa es el sindrome toracico agudo siendo un factor
importante que influye en esta enfermedad, es 14 veces mayor que en mujeres embarazadas
sin anemia de células falciformes, la placenta retenida es 10,2 veces mayor, asi como la infeccién
del tracto urinario es 9,2 veces mayor.®)
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Otras complicaciones encontradas son: muerte materna 7,2 veces mayor, hipertension inducida
por el embarazo es 4,8 veces mayor, Eclampsia es 3,8 veces mayor, Cesarea del segmento
inferior es 3,7 veces mayor, prematuridad es 3,4 veces mayor, hemorragia post parto es 3,2
veces mayor, abortos espontdneos es 2,9 veces mayor, mientras que en las complicaciones con
menor riesgo de presentarse es preeclampsia.(10.11)

Con respecto a los resultados de las complicaciones fetales, la mas significativa es: restriccion
de crecimiento intrauterino afectando 7,3 veces mas que en gestantes sin esta
hemoglobinopatia, seguido de muerte fetal intrauterina 5,4 veces mayor, mortalidad perinatal
es 3,3 veces mayor que en hijos de mujeres sin la enfermedad, el sufrimiento fetal sucede 3,2
veces mas, muertes neonatales son 2,9 veces mayor, por ultimo, las complicaciones con menor
riesgo de presentarse son bajo peso al nacer, y el Apgar Score en cinco minutos <7.(10.11)

En cuanto a las complicaciones maternas por trimestre de embarazo, se conoce que existe un
riesgo mayor de crisis vasooclusivas agudas durante el embarazo con una tasa de incidencia
acumulada del 14,3 % al final del 1er trimestre y aumentando al 35,4 %. Las tasas de incidencia
acumulada de sindrome coronario agudo aumentan del 1,7 % al final del 2do trimestre e inicios
del 3er trimestre aumentando ain mds en el momento del parto al 4,2 %. La incidencia
acumulada de sepsis en el ler trimestre es del 0,5 % y aumenta al final del periodo posparto al
3,4 %. Mientras que la incidencia acumulada de tromboembolismo venoso aumenté del 0,3 %
al final del segundo trimestre y al final del periodo posparto al 2,1 %.(1)

Ademas, es fundamental considerar que el control adecuado de la anemia falciforme en el
embarazo mejora la salud de la madre y del feto, reduciendo complicaciones como el sindrome
toracico agudo, placenta retenida, infecciones urinarias y muerte materna, restriccién de
crecimiento intrauterino y muerte fetal intrauterino.(2

La drepanocitosis, resulta en gldbulos rojos deformes, hemdlisis y obstruccion de los vasos
sanguineos, con dafio organico progresivo. En la actualidad se ha considerado el uso de la terapia
génica para tratar esta enfermedad, con el propdsito de reemplazar la hemoglobina adulta por
hemoglobina fetal, que ofrece mayor proteccidon contra las complicaciones de la enfermedad. La
terapia génica es una modalidad de tratamiento médico en ascenso, se define como el uso de
uno o mas genes para tratar, prevenir o curar enfermedades, mediante la insercidon de copias
nuevas de un gen defectuoso o ausente en las células del paciente, utilizando vectores virales
para transportar el material genético. Esta técnica ha demostrado utilidad tanto en
enfermedades genéticas hereditarias como en trastornos adquiridos.(*

Sin embargo, a pesar de las prometedoras perspectivas de la terapia génica en el tratamiento
de la anemia de células falciformes, persisten desafios importantes, incluidos aspectos genéticos,
investigativos y bioéticos. Es fundamental abordar dilemas éticos potenciales, como Ila
discriminacion por caracteristicas genéticas, la accesibilidad a los tratamientos y la
implementacién equitativa de estas terapias.('¥) La terapia génica conduce a una mejoria
significativa en la calidad de vida y reduce el sufrimiento de los pacientes, su valor ético y
beneficio potencial son innegables.(*>

Segun el analisis sistematico del Global Burden of Disease Study, 3,2 millones de personas viven
con anemia de células falciformes, 43 millones de personas tienen el rasgo drepanocitico (es
decir, son portadores de la mutacién) y 176,000 mueren al afio por complicaciones relacionadas.
Estos pacientes tienen gastos muy altos en atencion médica, mas de mil millones de délares al
afio solo en Estados Unidos y la esperanza de vida tiene una mediana de entre 45 y 58 afos, en
comparacion con la esperanza de vida general en Estados Unidos de 78,2 afios.(16)
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El dolor es el sintoma mas frecuente y el que mas costos al sistema de salud genera, por sus
consultas a Urgencias y las hospitalizaciones. Estas crisis de dolor son de duracién variable y
pueden manifestarse en diferentes sitios del cuerpo, pero con mayor frecuencia en los huesos;
de la columna vertebral, los miembros inferiores en los adultos y en forma de dactilitis en los
lactantes o recién nacidos. Las crisis agudas se pueden desencadenar por estimulos como el aire
o agua fria, la baja humedad en el ambiente, la deshidratacion, el estrés, consumo de alcohol y
la menstruacién en mujeres, y pueden durar dias o semanas. El dolor crénico es de caracter
silente y constante debido a la sensibilizacion del sistema nervioso. El paciente en el periodo sin
crisis puede tener palidez, ictericia, esplenomegalia, bajo peso y descenso en las concentraciones
de hemoglobina.®?”)

Las complicaciones mas comunes asociadas con la anemia de células falciformes son la necrosis
avascular, cominmente en la cadera y en el fémur, aumento del riesgo de infecciones por
microorganismos capsulados como Streptococcus pneumoniae y Haemophillus influenzae
secundarias a la asplenia funcional. Respecto a las complicaciones pulmonares, se encontré que
el 93,5 % de los pacientes incluidos tuvieron anormalidades en las imagenes de térax, y entre
las alteraciones mas comunes el sindrome toracico agudo.(*®

Ademas de ser la manifestacion clinica mas frecuente de la anemia de células falciformes, las
crisis vasooclusivas son la principal causa de mortalidad y hospitalizacion en estos pacientes y
uno de los predictores de muerte mas comunes. Por lo general, el dolor agudo provocado por
las crisis vasooclusivas se ubica en la regién lumbar o extremidades, aunque también puede
aparecer en el torax, el abdomen e incluso ser migratorio. Este dolor se clasifica en: agudo o
crénico, somatico o visceral, unilateral o bilateral, localizado o difuso y puede variar de leve,
moderado a severo.!®) En lo que respecta al manejo preoperatorio de estos pacientes, se ha
recomendado realizar procedimientos quirdrgicos solo cuando los pacientes tengan niveles de
hemoglobina entre 10 y 11g/dL.%

Uno de los pilares del tratamiento son las transfusiones de glébulos rojos, por lo que el 90 % de
los adultos que padecen esta condicidon recibirdn al menos una transfusion en su vida. La
utilidad de la terapia transfusional es explicada, en parte, porque mejora el flujo sanguineo
disminuyendo el nimero de células falciformes, ademas de estar asociada con una disminucion
de la lesidén endotelial y el dafio inflamatorio.(2%:22)

Sin embargo, la transfusiéon de glébulos rojos conlleva riesgos de eventos adversos como la
aloinmunizacién, las reacciones hemoliticas, la hiperhemdlisis aguda y la sobrecarga de
hierro. Ademas, al igual que con cualquier hemoderivado, existen riesgos de anafilaxia,
reacciones alérgicas menores y complicaciones pulmonares, como la lesion pulmonar aguda
relacionada con transfusién (TRA-LI, por sus siglas en inglés) o la sobrecarga circulatoria
(TACO, por sus siglas en inglés), asi como sepsis asociada a la transfusion.(23:24)

Los resultados de este analisis sefialan la importancia de un enfoque integral para abordar las
complicaciones materno-fetales en las gestantes que padecen la anemia de células falciformes.
El manejo adecuado como la atencion prenatal regular y especializada, vacunacion,
suplementacion necesaria, habitos alimentarios correctos, apoyo emocional y educaciéon, puede
mejorar significativamente la salud de la madre y del bebé, ayudando a la gestante que padece
esta hemoglobinopatia a sobrellevar su embarazo.
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CONCLUSIONES

La anemia de células falciformes durante el embarazo representa un desafio clinico significativo,
asociandose con un incremento sustancial de complicaciones materno fetales. En la madre,
destacan el sindrome toracico agudo, la preeclampsia, las crisis vasooclusivas y un riesgo
elevado de mortalidad; mientras que en el feto predominan la restriccion del crecimiento
intrauterino, la prematuridad y la muerte intrauterina. El manejo integral incluye controles
prenatales especializados, profilaxis de infecciones, suplementacién adecuada y terapias como
transfusiones de globulos rojos, ha demostrado reducir estos riesgos. Aunque avances como la
terapia génica ofrecen perspectivas prometedoras al abordar la causa genética de la enfermedad.
La combinaciéon de seguimiento médico riguroso, educacidn para la salud e innovacién
terapéutica constituye la piedra angular para el tratamiento de esta hemoglobinopatia.
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