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Introducción 
 

• La enfermedad de células falciformes (ECF) o drepanocitosis es una enfermedad 
multisistémica debida a la isquemia tisular y disfunción orgánica producida por hemolisis y 
oclusión vascular 
 

• Enfermedad genética autosómica recesiva debida a una mutación en el gen beta de la 
hemoglobina (Hb) que condiciona la presencia de hemoglobina S (HbS) 
 

• La HbS cuando está desoxigenada forma polímeros intraeritrocitarios que producen la 
falciformación del hematíe  
 

• Los hematíes falciformes son rígidos por lo que se destruyen con facilidad causando hemólisis 
y forman agregados que obstruyen la circulación produciendo isquemia (vasooclusión)  



1. Heterocigotos o portadores de HbS (AS): “rasgo falciforme”, benigna y asintomática  
 

2. Homocigotos o heterocigotos compuestos, enfermedad sintomática  
 
              5 fenotipos posibles: 
• Anemia falciforme (HbSS) 

• Enfermedad falciforme-Hemoglobina C (HbSC)  

• Enfermedad falciforme-Talasemia: 

 - HbSβ+talasemia  

 - HbSβºtalasemia 

• Enfermedad falciforme-Otras hemoglobinopatías 
 

HbSS 

(75%) 

HbSC 

(25%) 

HbSβtal 

(<1%) 

Otras 

Fenotipos 

+ afectación 

+ afectación 



 

 Enfermedad infradiagnosticada  

 500.000 nacimientos al año (OMS) 

 En España aumento de incidencia por la inmigración 

 Problema emergente que implica conocer sus complicaciones 

 
 

 

Incidencia y distribución 

6.400.000 



Diagnóstico 

No manifestaciones 
clínicas al nacimiento 

Susceptible de cribado 
en el recién nacido 

Pueden prevenirse y 
disminuirse sus 

secuelas 

• Beneficios: profilaxis antibiótica, inmunización, educación sanitaria y diagnostico precoz de 

complicaciones graves, detección de portadores sanos y consejo genético precoz  
 

• No es diagnóstico, se deben realizar otras pruebas de confirmación  
 
• ECF: 

• Cribado: detección de la enfermedad en una fase presintomática para instaurar un tratamiento 
temprano, con el fin de reducir la morbi-mortalidad 

2012 



Cribado 



Tratamiento 
habitual 

Profilaxis antibiótica 

Otras profilaxis 

Hidroxiurea 

Educación sanitaria Hemoterapia 

Inmunoprofilaxis 



Penicilina  

<3 anos: 125 mg/12 h  
3-5 anos: 250 mg/12 h  
>6 anos: 400mg/12 h 

Amoxicilina 

20mg/Kg/24h 
Mejor cumplimiento 

• A partir de los 2 meses de vida 

• Indefinidamente  

•  - No suspenderse si: esplenectomía quirúrgica o antecedentes de enfermedad 

neumocócica invasiva o trasplante de progenitores 

 - En SC valorar suspender a los 5 años 

Profilaxis antibiótica 



Vitamina D 

 800 UI al día 

 Controles cada 6-12 meses para ajuste de 

dosis 

 Prevención de 

 

Ácido fólico 

 No sistemática 

 Dieta variada rica en verdura y fruta fresca 

 Si deficiencia: 5 mg/día, 1 mes cada 3 meses 

Otras profilaxis 

La patología ósea aguda y crónica confiere mayor riesgo de disminución de masa ósea 



Vacunas recomendadas además de las del calendario habitual 

Otras profilaxis: vacunación 



• Citostático inhibidor de la ribonucleótido reductasa 

 

• Éritrocitos más grandes, redondos, flexibles siendo más difícil la falciformación 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

• Tradicionalmente indicado en pacientes con complicaciones graves, pero en la actualidad 

en todo paciente con fenotipo HbSS o HbSβ0 desde los 9 (12) meses de edad 

 

• Tratamiento crónico 

 

Hidroxiurea 

Disminuye la polimerización de la HbS 

Vasodilatador potente 

Reduce su interacción con el endotelio 
Reduce la adhesión de los hematíes al mismo 



Hidroxiurea 
• Iniciar a 15-20 mg/Kg/dia 

• En >3-5 años, aumento 5 mg/Kg/d cada 8 semanas 

• Controles con hemograma cada 4 semanas 

 

Dosis máxima (30-35 mg/Kg/dia)  

Toxicidad 

Dosis: 

Tolerancia: 
Efectos tóxicos 

Mielosupresión 

Molestias digestivas 

Alopecia 

Úlceras maleolares 

Otras: infertilidad, teratogenicidad, 
mutagénesis 

Monitorización clinica y analitica recomendable cada 3 meses 

Reversible 

– Neutrofilos <1.500/mm3 

– Plaquetas <80.000/mm3, 

– Reticulocitos <100.000/ mm3 

– Molestias gastro-intestinales graves 

– Erupcion cutánea grave 

– Úlceras maleolares 

No interrumpir si ingreso 

Reanudar reduciendo 5 mg/Kg/día 

con aumento progresivo 
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                         Mejorar el grado de anemia  

         Tratar o prevenir complicaciones:  

Objetivo transfusional: (Hb deseada- Hb actual) x Kg de peso x 3 

Velocidad de infusión:  
• 5 cc/Kg/hora 
• más rapida si anemia grave o hipovolemia con signos de shock 
• 2 cc/Kg/h si comienzo subagudo con anemias graves 

Complicaciones: 

• Hiperviscosidad  (vasooclusión)  no sobrepasar 10-11 g/dL de Hb  

• Aloinmunización  (disparidad antigénica racial)  reacciones transfusionales hemoliticas tardías 

• Sindrome hiperhemolítico (hiperhemólisis postransfusional) 

• Sobrecarga ferrica, infecciones 



Hemoterapia 
No está clara la recomendación de transfundir si la anemia es asintomática, 
y se contraindica, salvo si compromiso orgánico o estenosis de arterias cerebrales 

Requisitos: 
 
 Realizar fenotipo eritrocitario amplio junto con la determinación del grupo sanguíneo antes 

de la primera transfusión 
 

 Seleccionar unidades que sean al menos compatibles para los grupos ABO, Rh y Kell 
(disminuye el riesgo de aloinmunización) 
 

 Realizar serologías 
          *Al inicio 
          *De forma seriada en casos de transfusión crónica 



Indicaciones de transfusión 

Hemoterapia 





Hemoterapia: TPH 

 

Objetivos: 
 Eritropoyesis derivada del donante 
       (completa o parcial) estable  
 
 Detener la progresión  

 
 Toxicidad mínima 
 

Indicación: en reconsideración 

Potencial gravedad futura  

 

Resultados: mejores a menor edad y menores complicaciones previas al procedimiento 

El trasplante de medula ósea (TMO) es el único tratamiento potencialmente curativo 



Reacciones transfusionales Síndrome hiperhemolítico (SHH) 
Rreaccion hemolítica transfusional tardía (RHTT) 

Crisis vasooclusiva (CVO), osteomielitis, necrosis avascular cabeza femoral 

Complicaciones agudas 

Accidente cerebrovascular (ACV) 

CVO, secuestro esplénico o hepático, colelitiasis…  

Síndrome (Sd) febril: meningitis, bacteriemia… 

Crisis aplásica 

Síndrome torácico agudo (STA) 
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Osteomusculares: 
 
Abdominales: 
 
Hematológicas 
 
Pulmonares: 
 
Neurológicas: 
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Osteomusculares 
 

Hipoxia sinusoides 
MO 

Falciformación-
Vasooclusión Infarto óseo Dolor 

Hemólisis Mediadores 
inflamatorios 

Estímulo de 
nociceptores Dolor 

Crisis vasooclusiva (CVO) 

• Enfermedad endotelial vasculopática 
 
 
 
 
 
 

 
• De las causas más frecuente de visitas a un hospital en la ECF 

 
 

• Localización en cualquier hueso 
 
 
 

• Factores precipitantes: frío, deshidratación, infecciones intercurrentes, ejercicio,  
• hipoxia, tabaco, estrés, menstruación… 

 
 

Columba vertebral, pelvis y huesos largos (tibia y fémur) 
 

Dactilitis o síndrome “mano-pie”  edema dorso de 
manos y pies con extensión a dedos. Lactantes <2 años 



Osteomielitis 
• Difícil diferenciación  con CVO  
  Clínica y forma de presentación similar 
  No características específicas salvo 
 
• Nos pueden orientar: 
  - Clínicos: > duración del dolor, inflamación del miembro afecto, > nº sitios dolorosos 
 - Laboratorio: > cifra de leucocitos y PCR 
 - Imagen:  
 
 
 
 
 

 
 
• OM<<<CVO  50 veces 

 
• Si fiebre, tratar CVO y valorar tratamiento de OM si evolución tórpida o confirmación microbiológica 

RM: El hallazgo mas específico de osteomielitis es el defecto cortical con comunicacion del realce entre la 
cavidad medular y las alteraciones inflamatorias paraostales 
Gammagrafía:  
- Ósea con tecnecio (si precoz, posteriormente mayor captación en ambos procesos), galio o leucocitos 

marcados 
- Medular ósea con sulfuro coloidal (captación disminuida en CVO, normal en OM) 

Hemocultivo 
Coprocultivo (Salmonella) 
Cultivo de aspirado de lesión 

Rx, eco 

Confirmación 

Salmonella (70%), S. aureus (10%), Neumococo, H. influenzae, Meningococo 



• Paracetamol: 10-15 mg/Kg/dosis cada 4-6 h  

• Alternar con Ibuprofeno: 10 mg/Kg cada 8 h 

Alternativa al Ibuprofeno: 
 • Metamizol: 20 mg/Kg/4-6 horas. Dosis máxima 2 gr/dosis 
 
 • Ketorolaco: (>6 años, máximo 2-3 dias): 1-2 mg/Kg/día  en 3-4 
dosis; máximo 40 mg/día 

Tratamiento oral domiciliario de crisis leve Algoritmo del manejo del dolor en Urgencias 



 
Abdominales 
 

     Dolor abdominal  
• Motivo de consulta muy frecuente  

• Suele deberse a crisis vasooclusivas abdominales 

• Puede ser indistinguible del producido por otras patologías intrabdominales con riesgo vital 

pueden cursar con fiebre y semejar una infección 
intraabdominal. El tratamiento es de soporte y dieta absoluta 
 

por hiperbilirrubinemia crónica por hemólisis  
 



Enseñar a las familias a 
palpar el bazo y advertir 

de la urgencia de 
consultar en caso de 

decaimiento, fiebre y/o 
esplenomegalia 

instauracion brusca de decaimiento, dolor abdominal y esplenomegalia 

Atrapamiento 
de sangre en el 

bazo 

Esplenomegalia 

Dolor 
abdominal 

Distensión 
abdominal 

Descenso de 
Hb al menos 

2g/dl 

Palidez 

Riesgo de 
shock 

hipovolémico 
Manejo agudo:  

• Transfusión urgente. Expansión con SSF hasta disponibilidad. Obejtivo: Hb> o igual 8 g/dl 

• Esplenectomía urgente si no mejoría 

• Tratamiento de la posible infección asociada   

+/- fiebre 

¡Descartar malaria en recién llegados de áreas endémicas!



• La mayoría de los pacientes tienen anemia crónica, pero el valor basal de Hb puede variar 
mucho, dependiendo del genotipo del paciente y el tratamiento que recibe (6-11 g/dl) 
 

• Importante conocer el estado basal de la Hb 
 
 
 

• Pueden presentar agudización de su anemia basal: 
 - Descenso de 2 g/dl o más  
 - Diferentes causas:  
 

 
 

Hematológicas 

Seguimiento 
 
Manejo de las complicaciones agudas 

Crisis aplásicas 
Reaccion transfusional hemolítica tardía o crisis hiperhemolitica 
Aumento de hemolisis basal: infecciones, crisis de dolor, 
deficiencia de glucosa 6P deshidrogenasa tras fármaco inductor... 
Secuestro esplénico 
Pérdida sanguínea 



• Generalmente asociadas a infección por parvovirus B19 

• Debido a que estos pacientes requieren de una eritropoyesis aumentada para compensar 

su hemólisis crónica, se produce una anemia aguda grave reticulocitopénica que suele 

precisar transfusión 

• Puede persistir de 7-14 días 

• Inicio gradual 

• Síntomas atribuibles a la viremia y la anemia: fatiga, fiebre… 
 

Crisis aplásica o eritroblastopenia secundaria 



Pruebas complementarias 
• Hemograma con reticulocitos: descenso importante de Hb (3-6 g/dl), reticulocitos 

reducidos +/- trombopenia 

• Determinacion de fólico 

• Estudio de síndrome febril: serología de parvovirus y PCR, cultivos. Ampliación de estudio 

si fiebre prolongada 
 
Tratamiento 
• Fluidoterapia o ingesta oral para mantener las necesidades basales 

• Transfusión de hematíes en caso de anemia sintomática o anemización mayor de 2 g/dl 

• Aislamiento  por el riesgo de complicaciones ante un contagio 

• Control analítico al alta en 7-10 dias 

Crisis aplásica o eritroblastopenia secundaria 



Pulmonares 

• Causa mas frecuente en la poblacion pediátrica es la infecciosa: Chlamydophila pneumoniae, 
Mycoplasma pneumoniae, virus, Staphylococcus aureus y Streptococcus pneumoniae.  

       Las bacterias atípicas son más frecuentes por debajo de los 5 años 
 

• Aunque su incidencia ha disminuido desde la introducción de la vacunación antineumocócica, es el 
segundo motivo de hospitalización después de las crisis de dolor óseo 
 

• Se recomienda ingreso hospitalario   

Sídrome torácico agudo 

- Sospechar e iniciar tratamiento aunque la radiografía inicial sea normal 
- Si es necesario, repetir a las 48-72 horas 



Neurológicas 

• Desarrollo agudo de síntomas y/o signos neurológicos focales, aunque no es infrecuente la 
presencia de convulsiones, cefalea o alteracion del nivel de conciencia  
 

• Se incluyen el accidente isquemico transitorio (AIT), el infarto isquémico y el infarto 
hemorragico  
 

• ACVA de tipo isquémico son más frecuentes en la población pediátrica 
 

• La causa mas frecuente de infarto cerebral es la obstruccion de las arterias carótida 
interna y cerebral media Detección precoz en EcoDTC (velocidad de la sangre es inversa al 
diámetro arterial) 
 
• Se recomienda el ingreso en Unidades de Cuidados Intensivos en todos los casos 

 
• No se recomiendan agentes trombolítico ni anticoagulantes de rutina 



 
Infecciosas 

  
• Disminución la capacidad funcional del bazo 

• Infecciones, principalmente por bacterias encapsuladas  
 

• El aislamiento de un virus no debería cambiar la actitud inicial o retrasar el inicio de 
antibioterapia, si esta indicada  se recomienda en los primeros 60 minutos 
 

• Las infecciones pueden ser fulminantes y son la principal causa de mortalidad por debajo de 
los 5 años de edad 
 

• La profilaxis antibiótica diaria y el calendario vacunal ampliado reducen el riesgo de infección 
grave, aunque sigue siendo más alto que en la población general  

• La gran cantidad de hematíes dañados sobrepasan su capacidad de filtrado 

Asplenia funcional 

• Fibrosis secundaria a infartos recurrentes por vasooclusión 

Autoesplenectomía 



● Clínica y evolución del episodio actual: duración de la fiebre, Tª máxima, síntomas 
asociados, dolor (intensidad y localización)… 

● Ambiente epidemiológico: posibilidad de infección viral. Viajes recientes: 
especialmente a áreas tropicales. La malaria en estos niños puede desarrollar formas 
clínicas muy graves 

● Transfusiones previas: especialmente en países de riesgo de transmisión de 
enfermedades por hemoterapia 

● Adherencia a la profilaxis antibiótica. Vacunación adecuada: especialmente frente a 
S. pneumoniae y H. influenzae b 

● Cateter venoso central (CVC): fecha de canalización, tipo, manipulación reciente 
● Esplenectomía y en qué momento se realizó 
● Historia previa de sepsis u otras infecciones bacterianas graves 
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Complicaciones que se acompañan de fiebre en ECF 

Crisis  
Vasooclusiva  

(CVO) 

Bacteriemia 

Síndrome 
torácico agudo 

Osteomielitis 

Reacción 
hemolítica 

transfusional 
tardía 

Crisis aplásica 

Secuestro 
esplénico 
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Sd febril: tratamiento 



Sd febril: indicaciones de ingreso  



Revisión de datos HGUA Dr. Balmis 



Revisión de datos HGUA Dr. Balmis 

• Nº total de ingresos:      

• Nº total de pacientes ingresados:  

• Nº pacientes que reingresan: 9 

• Edad media de ingreso: 6,84 
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Revisión de datos HGUA Dr. Balmis 
Últimos 10 años 
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Revisión de datos HGUA Dr. Balmis 
Últimos 10 años 
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Revisión de datos HGUA Dr. Balmis 
Últimos 10 años 
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Revisión de datos HGUA Dr. Balmis 
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Revisión de datos HGUA Dr. Balmis 
Últimos 10 años 
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Conclusiones 

● La drepanocitosis es una enfermedad crónica y multisistémica con numerosas complicaciones que 

pueden suponer un riesgo vital para el paciente  

 

● Está incluida en el cribado neonatal desde el año 2012, lo que permite un diagnóstico precoz y con 

ello instaurar medidas preventivas 

 

● Las familias juegan un papel fundamental en la detección precoz de signos y síntomas de alarma, 

de ahí la importancia de la educación sanitaria tras el diagnóstico 

 

● El pediatra debe reconocer las complicaciones y su manejo para establecer un tratamiento precoz 
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