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3Qué se sabe del tema que trata este estudio? 3Qué aporta este estudio a lo ya conocido?

La enfermedad de células falciformes (ECF) es una hemoglobino- Describe caracteristicas clinicas y de laboratorio de 51 pacientes con
patia genética definida por presencia de hemoglobina falciforme en ECF del Hospital Roberto del Rio, siendo uno de los estudios con
los eritrocitos. Los pacientes son heterogéneos, presentan multiples mayor poblacién pedidtrica en Chile y destacando que, 75% fueron
comorbilidades y mayor riesgo de hospitalizacién. Por la migra- diagnosticados antes de los 5 afios, la ascendencia mds frecuente fue
ci6n, es una enfermedad emergente en Chile y no se cuentan con haitiana y las complicaciones mds observadas fueron infecciones.

estudios de grandes poblaciones.

Resumen

La enfermedad de células falciformes (ECF) es una hemoglobinopatia genética definida por presencia
de hemoglobina falciforme (HbS) en los eritrocitos. El fenémeno de migraciéon ha transformado la
ECF en una enfermedad emergente en paises en que previamente era desconocida. Objetivo: Descri-
bir las caracteristicas clinicas y de laboratorio de los pacientes con ECF diagnosticados y controlados
en un hospital de Santiago de Chile. Pacientes y Método: Estudio retrospectivo de caracteristicas
clinicas y de laboratorio de 51 pacientes menores de 15 afos con ECF, diagnosticados y controlados
en el Hospital Roberto del Rio (HRR) de Santiago de Chile, desde marzo de 2016 hasta diciembre de
2023. Se recogieron datos epidemioldgicos, manifestaciones clinicas, complicaciones, resultados ana-
liticos y tratamientos recibidos. Resultados: La edad media fue 3,7 anos (75% diagnostico antes de los
5 afos). 67% de los pacientes era sexo masculino. La ascendencia mds frecuente fue haitiana (73%),
seguida de venezolana (14%) y colombiana (8%). El hallazgo mas frecuente fue anemia (hemoglo-
bina media 10,3 g/dL). La electroforesis de hemoglobina estuvo disponible en 49/51 pacientes: 20/49
Rasgo falciforme, 10/49 Homocigotos, 3/49 Falciforme-ftalasemia, 14/49 Falciforme-f+talasemia y
2/49 Falciforme-HbC. Las infecciones fueron las complicaciones mds frecuentes, seguido de crisis
vaso-oclusivas. Cuarenta nifos fueron hospitalizados, el 27,5% requirié UTI/UCIP. El 24% de los pa-
cientes tuvo necesidad de transfusiones y 33% tratamiento con hidroxiurea. Conclusiones: El estudio
reproduce lo descrito en la literatura médica. Con diagndstico, tratamiento preventivo precoz y una
buena asistencia médica la morbilidad puede minimizarse. Dada la creciente incidencia se recomien-
da consejo genético e instauracion de guias terapéuticas.
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Abstract

Sickle cell disease (SCD) is a genetic hemoglobinopathy defined by the presence of sickle hemoglobin
(HbS) in erythrocytes. The migration phenomenon has transformed SCD into an emerging disease
in countries where it was previously unknown. Objective: To describe the clinical and laboratory
characteristics of patients with SCD diagnosed and under follow-up in a hospital in Santiago, Chile.
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Patients and Method: Retrospective study of clinical and laboratory characteristics of 51 patients un-
der 15 years of age with SCD, diagnosed and under follow-up at the Hospital Roberto del Rio (HRR) in
Santiago, Chile, from March 2016 to December 2023. Epidemiological data, clinical manifestations,
complications, analytical results, and treatments received were collected. Results: The mean age was
3.7 years (75% diagnosed before age 5 years). 67% of patients were male. The most common ancestry
was Haitian (73%), followed by Venezuelan (14%) and Colombian (8%). The most frequent finding
was anemia (mean hemoglobin 10.3 gr/dL). Hemoglobin electrophoresis results were available in
49/51 patients (20/49 Sickle cell trait, 10/49 Homozygous, 3/49 Sickle cell-B-thalassemia, 14/49 Sickle
cell-B+thalassemia, and 2/49 HbSC. Infections were the most frequent complications, followed by
vaso-occlusive crises. Forty children were hospitalized and 27.5% required IMCU/PICU admission.
24% of patients needed transfusions and 33% were treated with hydroxyurea. Conclusions: The stu-
dy reproduces what is described in the medical literature. With diagnosis, early preventive treatment,
and good medical care, morbidity can be minimized. Due to the increasing incidence of SCD, genetic
counseling and the establishment of therapeutic guidelines are recommended.
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Introducciéon

La enfermedad de células falciformes (ECF) es
una hemoglobinopatia genética autosémica recesiva
definida por la presencia de hemoglobina falciforme
(HbS) en los eritrocitos. Incluye la anemia de células
falciformes (mutacién homocigota), las talasemias
falciformes-beta, la enfermedad de la hemoglobina SC
y otras'.

Los eritrocitos falciformes interrumpen el flujo
sanguineo dentro de los pequenos vasos, lo que con-
duce a isquemia e inflamacién del tejido distal, con
sintomas agudos, incluidos eventos dolorosos. Las
crisis recurrentes conducen a disfuncién endotelial y
vasculopatia, lo que a su vez resulta en daio orgdnico
crénico con morbilidad sustancial y mortalidad pre-
matura®”.

Este grupo de pacientes es muy heterogéneo, se
caracterizan por presentar multiples comorbilidades,
mayor riesgo de hospitalizacién, sumado a requeri-
mientos de supervisién en salud por multiples espe-
cialidades. El diagnostico se basa en el andlisis de la
hemoglobina mediante electroforesis; sin embargo, el
analisis de DNA se utiliza cada vez mds'?.

La ECF no se conocia en la poblacién chilena, sin
embargo, secundario a una rdpida transicién epide-
mioldgica y demogréfica durante las ultimas décadas
ha aumentado su incidencia. A diciembre 2022, se es-
tima la presencia de 1.625.074 personas extranjeras re-
sidentes (aumento del 295%, respecto al 2014), de los
cuales el 55,9% son de Venezuela, Haiti y Colombia,
paises donde la prevalencia de ECF es mayor®’.
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El objetivo del presente estudio es describir las ca-
racteristicas clinicas y de laboratorio de los pacientes
con ECF diagnosticados y controlados en el Hospital
de nifios Roberto del Rio.

Pacientes y Método

Disefio

Estudio retrospectivo de caracteristicas clinicas y de
laboratorio en menores de 15 afios con ECF.

De un total de 58 pacientes con ECF, se incluyeron
51 menores de 15 afios diagnosticados y controlados
en el Servicio de Onco-Hematologia del HRR, Santia-
go de Chile desde marzo de 2016 hasta diciembre de
2023, con consentimiento y asentimiento informado.
Se excluyeron 7 pacientes, 5 regresaron a su pais de ori-
gen'y 2 se cambiaron de domicilio.

Variables analizadas

Los datos se obtuvieron de las fichas clinicas elec-
trénicas de los pacientes, programa de laboratorio
(Bioslis) y programa de imdgenes (Synapse): se consi-
der6 sexo, edad al diagndstico, ascendencia, motivo de
consulta, sintomas y hallazgos clinicos al diagndstico,
caracteristicas de laboratorio (hemograma, frotis de
sangre periférica, test de metabisulfito, electroforesis
de hemoglobina, perfil bioquimico), caracteristicas de
imégenes (radiografia de térax, ecografia abdominal,
eco Doppler cerebral, densitometria), nimero de con-
sultas, hospitalizaciones por complicaciones agudas
(infecciones, crisis vaso-oclusiva (CVO), crisis hemoli-
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ticas, crisis apldsicas, secuestro esplénico, sindrome to-
récico agudo (STA)), y complicaciones crénicas (des-
nutricién, asplenia, colelitiasis, dolor crénico, neuro-
légicas, respiratorias, osteomielitis). Se revisé también
el numero de hospitalizaciones en cama bésica, UTI/
UCIP y el tratamiento recibido.

EL diagndstico se basé en presencia de hemoglo-
bina S (HbS) en la electroforesis de hemoglobina y/o
formacién de drepanocitos (glébulos rojos en forma
de hoz) en test de metabisulfito de sodio.

De acuerdo al resultado de la electroforesis de he-
moglobina, se realizé diagnéstico sindromadtico y feno-
tipo en cada paciente relacionando resultados de HbA,
HbS, HbF, HbA2, HbC, % de Hb y VCM.

Definiciones

Rasgo falciforme (clinicamente sanos), Homocigo-
tos (fenotipo severo), Falciforme—ftalasemia (fenotipo
severo), Falciforme—f3*talasemia (severidad leve a inter-
media) y Falciforme-HbC (severidad intermedia)'.

Aspectos Eticos

Se obtuvo la aprobacién de la Direccién del Hospi-
tal de niflos Roberto del Rio (HRR) y del Comité Etico
Cientifico del Servicio de Salud Metropolitano Norte.
Se solicit6 consentimiento informado al representante
legal y asentimiento informado, asegurando el anoni-
mato del paciente.

Anilisis Estadistico

Para cada variable en estudio, se estim6 la fre-
cuencia y el porcentaje cuando se traté de una varia-
ble categérica, y se calculé la mediana (Me) y el ran-
go intercuartil (RIQ) cuando se traté de una variable
cuantitativa. La informacién se presenté mediante el
uso de tablas. Para el manejo de los datos se utilizaron
los programas informéticos Excel y Stata.

Resultados

Caracteristicas generales

De 51 pacientes con ECF, 6/51(11,8%) se diagnos-
ticé antes de marzo de 2018. Los datos demogréficos y
clinicos se incluyen en la tabla 1. El 67% sexo masculi-
no y 33% femenino. La media de edad fue 3,65 anos, el
75% eran menores de 5 anos al diagnéstico.

El 73% de los nifios tenia ascendencia haitiana,
14% venezolana, 8% colombiana, 4% dominicana;
sin embargo, también encontramos 1 paciente chileno
(2%).

El 69% de los pacientes fue derivado a hematolo-
gia desde atencién primaria y 31% desde interconsulta
interna. Al momento del diagnéstico el 82,4% de los
pacientes referian estar asintomdticos y de los sinto-
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maticos las manifestaciones clinicas mas frecuentes se
muestran en la tabla 1.

Caracteristicas de laboratorio e imagen al
diagnéstico

La anemia fue un hallazgo frecuente, con una me-
diana de hemoglobina de 10,3 g/dL. En los frotis de los
pacientes con ACF se encontré drepanocitos en 22%
(100% con fenotipo severo) otros hallazgos fueron:
codocitos 20%.

El test de metabisulfito (falciformacién) fue positi-
vo en 61% de los pacientes, en 37% no fue realizado y
2% fue negativo sin embargo 1 de ellos con Hb S 46,7%
en la electroforesis de hemoglobina. 2/51 pacientes
no tenfan resultado de electroforesis de hemoglobina
(ambos con test de metabisulfito positivo). Para los pa-
cientes con resultado disponible, la mediana de Hb S
fue de 37,7 y de Hb fetal 9,3.

Los pardmetros més alterados del perfil bioquimico
fueron LDH (RIQ 248 y 574 UI/L) y bilirrubina total
(RIQ 0,19 y 1,37 mg/dL).

La electroforesis de hemoglobina se obtuvo en
49/51 pacientes de los cuales se encontraron: (20) con
rasgo falciforme, (10) Homocigotos, (3) Falciforme—
B°talasemia, (14) Falciforme—B*talasemia y (2) Falci-
forme-HbC.

La mediana de consultas ambulatorias para todos
los pacientes fue 4 (RIQ 2 a 7). El detalle de las consul-
tas se describe en la tabla 2. De los 49 pacientes (81,6%)
se hospitalizaron por complicaciones agudas y desa-
rrollo de complicaciones crénicas (tabla 2.) El 78,4%
de los pacientes tuvo necesidad de hospitalizacién en
el transcurso de su vida y de estos el 27,5% necesit6
ingreso UTI/UCIP (tabla 3).

El 24% de los pacientes fue transfundido, y todas
las transfusiones indicadas fueron simples, y 2/51 pa-
cientes recibian transfusién crénica. El 51% recibi6
profilaxis antibiética con amoxicilina, 33% tratamien-
to con hidroxiurea, 78% suplementacién con vitamina
D y 57% con 4cido félico (tabla 4). Al control de elec-
troforesis de hemoglobina posterior al tratamiento con
hidroxiurea, 35,2% elevé niveles de hemoglobina fetal
(HbF) sobre 20%.

Ademds, a la totalidad de los pacientes se les ajustd
el esquema de vacunas para proteccion contra patoge-
nos encapsulados.

Discusion

La ECF es reconocida por la Organizacién Mundial
de la Salud (OMS) como un problema de salud publi-
ca®'®!! El diagndstico se realiza por electroforesis de
hemoglobina, frotis de sangre periférica y test de me-
tabisulfito®!2.
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Tabla 1. Caracteristicas demograficas, clinicas, de laboratorio e imagen

N =51
Caracteristicas Demograficas y Clinicas
Sexo F 17 (33%)
M 34 (67 %)
Edad al diagnéstico <5 38 (75%)
5-10 11 (22%)
> 10 2 (4%)
Ascendencia Chile 1(2%)
Colombia 4 (8%)
Haiti 37 (73%)
Rep. Dominicana 2 (4%)
Venezuela 7 (14%)
Motivo de consulta Inter. interna 16 (31%)
Inter. externa 35 (69%)
Sintomético al diagndstico No 43 (82,4%)
Si 9(17,6%)
Hallazgos clinicos al diagndstico Palidez 3(5,9%)
Ictericia 3(5,9%)
Esplenomegalia 3(5,9%)
Hepatomegalia 3(5,9%)
Infeccion 3(5,9%)
Dolor extremidad 1(1.9%)
Dactilitis 1(1,9%)
Caracteristicas de laboratorio
Hemograma Hemoglobina (g/dl) 10.3 (9-11.2)

Frotis Sangre Periférica

Test de Metabisulfito

Electroforesis de Hemoglobina

Perfil bioguimico
Caracteristicas de Imagen

Radiografia de térax

Ecograffa abdominal

Ecografia Doppler cerebral

Densitometria 6sea

VCM (fL)
Plaquetas (mm?)
Reticulocitos (%)

Normal

Codocitos

Drepanocitos
Codocitos+Drepanocitos
Otro*

Positivo
Negativo
No realizado

HbS (%)
HbF (%)
HbA (%)
HbA2, C, E (%)

LDH (UI/L)
Bilirrubina total (mg/dl)

Normal
Alterada
No realizado

Normal

Esplenomegalia
Hepato-esplenomegalia
Esplenomegalia + microinfartos esplenicos
No realizado

Normal

Alterado

No realizado

Normal

Alterado

No realizado

70.8 (66.2-75.7)
362.500 (249.000-431.000)
1,7 (1,2-4,4)

3 (6%)

10 (20%)

3 (6%)

8 (16%)

27 (53%)

31 (61%)
1(2%)

19 (37%)

37,7 (33,4-59,7)
9,3 (4,2-20,5)
55,4 (1,5-57,9)
2,8(1,8-3,4)
346 (248-574)
0,41(0,19-1,37)

24 (47 %)
20 (39%)
7 (14%)

22 (43%)
5(10%)
3(6%)
1(2%)
20 (39%)
28 (55%)
2 (4%)
21 (41%)
3(6%)
0(0%)
48 (94%)

F: femenino, M: masculino, VCM: volumen corpuscular medio, Hb: Hemoglobina, LDH: deshidrogenasa lactica. *Incluye: Aniso-

citosis, poiquilocitosis, microcitosis, esquistocitos,
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Tabla 2. Relacion entre diagnoéstico sindromatico y fenotipo, con nimero de consultas, hospitalizaciones por complicaciones

agudas y desarrollo de complicaciones crénicas

Total Rasgo Homocigoto Falciforme-p°®  Falciforme-  Falciforme-
falciforme (severo) talasemia B*talasemia HbC
(clinicamente (severo) (severidad  (severidad
sano) leve a intermedia)
moderada)
N =49 N =20 N=10 N=3 N=14 N=2
NUmero de consultas a urgencia (Me, RIQ) 4 (2-7) 2 (1-4) 6 (3-14) 6 (5-7) 3 (2-6) 5.5 (5-6)
Hospitalizaciones Infecciones No 7 (55%) 3 (65%) 5 (50%) 1 (33%) 7 (50%) 1 (50%)
N =40 Si 2 (45%) 7 (35%) 5 (50%) 2 (67%) 7 (50%) 1 (50%)
Crisis vaso-oclusiva No 6 (73%) 20 (100%) 2 (20%) 1 (33%) 13 (93%) 0 (0%)
Si 3 (27%) 0 (0%) 8 (80%) 2 (67%) 1 (7%) 2 (100%)
Crisis hemoliticas No 40 (82%) 20 (100%) 3(30%) 2 (67%) 13 (93%) 2 (100%)
Si 9 (18%) 0 (0%) 7 (70%) 1 (33%) 1 (7%) 0 (0%)
Crisis aplasicas No 49 (100%) 20 (0%) 0(100% 3 (100%) 14 (100%) 2 (100%)
Si 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
Secuestro esplénico No 46 (94%) 20 (100%) 8 (80%) 3 (100%) 14 (100%) 1 (50%)
Si 3 (6%) 0 (0%) 2 (20%) 0 (0%) 0 (0%) 1 (50%)
Sindrome toracico agudo No 48 (98%) 20 (100%) 9 (90%) 3(100%) 14 (100%) 2 (100%)
Si 1(2%) 0 (0%) 1(10%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
Complicaciones Desnutricion 1(2%) 1(5%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
crénicas Asplenia/esplenectomia 1(2%) 0 (0%) 1(10%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
Colelitiasis 1(2%) 0 (0%) 1(10%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
Dolor crénico 1(2%) 0 (0%) 0 (0%) 1(33%) 0 (0%) 0 (0%)
Neuroldgico 4 (8%) 3(15%) 1(10%) 0(0%) 0 (0%) 0 (0%)
SBOR/Asma 2 (4%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 2 (14%) 0 (0%)
Osteomielitis 1(2%) 0 (0%) 0 (0%) 1(33%) 0 (0%) 0 (0%)
Ninguna 38(77 %) 6(10%) 7 (20%) 1 (33%) 12(85%) 2 (100%)
SBOR : Sindrome Bronquial Obstructivo Recidivante.
Martinez et al. publicé predominio el sexo mascu- Tabla 3. Distribucion del total de hospitalizaciones
lino, similar a lo observado en nuestro estudio, 42/74 N % Total
vs 34/51. Ademés, la alteracion morfol(’)glca mas ob- Hospitalizados N = 40 UTI/ UCIP 11 27,5% 78,4%
servad.a en el frotis de sarltgre periférica f.uer(?n l.os dre- Cama bésica 40 100,0%
panocitos 35,1% vs 22%'". En este trabajo, similar a lo
No hospitalizados 11 21,6%

observado por Greppi et al., ningtin paciente presentd
alteracién plaquetaria cuantitativa.”

La mediana de consultas ambulatorias observada
por Martinez et al. fue similar a lo observado, 3 consul-
tas con RIQ de 1-9, vs 4 consultas con RIQ 2-7 respec-
tivamente. Asimismo, el 97,2% de los pacientes habia
sido hospitalizado por complicaciones de la ECF du-
rante el periodo de estudio, andlogo al 81,6% de nues-
tro estudio'.

Muiltiples autores senalan que pacientes con rasgo
falciforme no tienen manifestaciones clinicas®' esto se
ratificd, ya que los pacientes con rasgo falciforme de
este trabajo fueron asintomaticos y los eventos infec-
ciosos que ocasionaron hospitalizacién fueron compa-
rables a lo que ocurre en la poblacién infantil general.

Los pacientes con ECF experimentan una gama de
eventos agudos y crénicos™'*. En los fenotipos severos,
la presentacién clinica y la frecuencia de las manifes-

UTI: Unidad de tratamiento intermedio. UCIP: Unidad de cuidados
intensivos pediatricos.

Tabla 4. Tratamiento recibido

Total N = 51
Transfusiones No 9 (76%)
Si 2 (24%)
Acido félico No 2 (43%)
Si 9 (57%)
Amoxicilina No 5 (49%)
Si 6 (51%)
Hidroxiurea No 4 (67 %)
Si 7 (33%)
Vitamina D No 11 (22%)
Si 40 (78%)
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taciones fueron similares a las descritas en la literatura
médica: las infecciones fueron mds frecuentes, segui-
das de CVO vy episodios de anemia hemolitica'®***4,
El secuestro esplénico es considerado un marcador de
gravedad®, el 6% de los pacientes de nuestro estudio
present6 dicha manifestacion.

Autores sefialan que la dactilitis es una manifesta-
ci6én temprana directamente atribuible a ECF siendo
mas frecuente en lactantes®® (en nuestro estudio tu-
vimos 1 caso de un paciente de 2 afos con fenotipo
severo), mientras que las CVO en nifios mayores la
afectacién es mds frecuente en huesos largos, térax, ab-
domen y espalda’ lo que también se evidenci6 en este
trabajo.

En cuanto a las infecciones, su espectro y curso
pueden modificarse por el fenotipo de la enfermedad,
disponibilidad profilaxis y tratamiento, incluido trans-
fusiones de sangre seguras®'>'¢.

Reparaz et al. observé en su trabajo que el 71,8%
de los pacientes recibi6 profilaxis antibiética con pe-
nicilina, en nuestro estudio, se administré amoxicilina
en el 51% de los casos; ademas 67,1% se encontraban
en tratamiento con dcido félico vs 57% de nuestro
estudio'. A todos los pacientes de este estudio se les
solicité completar esquema de vacunacién contra mi-
croorganismos encapsulados.

El STA es mas comun en individuos con ECF ho-
mocigota (HbSS), es la segunda causa mds comun de
hospitalizacién en pacientes con ECF y la principal
causa de ingreso a unidad de cuidados intensivos>'’.
Estas afirmaciones se correlaciona a lo observado en
nuestro estudio.

Klein, et al. sugieren que los nifos con anemia fal-
ciforme tienen mayor riesgo de desnutricién debido a
una ingesta caldrica insuficiente. * Sin embargo, sélo
el 2% de nuestros pacientes (1 paciente con rasgo fal-
ciforme) presentd dicha complicacion, esto podria ex-
plicarse por la gran variabilidad clinica que tienen los
pacientes con ECF'>!8,

Pequefios estudios de casos y controles han sugeri-
do que el asma ocurre con mayor frecuencia entre las
personas con ECF en comparacién con en la pobla-
cién general®", en este trabajo, observamos esta com-
plicacién crénica en el 4% (2 pacientes Falciforme—
B*talasemia), no podemos atribuir dicha complicacién
directamente a la ECF ya que estudios de cohortes de
investigaciéon mds amplios no han demostrado de ma-
nera concluyente que este sea el caso"".

La prevencién primaria de los accidentes cerebro-
vasculares isquémicos en ninos (una de las principa-
les causas de discapacidad) se puede lograr median-
te el estudio con Doppler transcraneal>'#'>"2!. En
nuestro estudio, se realizé ecografia Doppler trans-
craneal a 30/51 pacientes, resultando alterado en 2/30
pacientes.
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El tratamiento con hidroxiurea (aprobado por la
FDA en mayores de 2 anos), estimula la produccién
de la hemoglobina fetal (HbF) a niveles por encima
del 20% inhibiendo la polimerizacién de la desoxi-
hemoglobina S, induciendo cambios en la membrana
del eritrocito y reduciendo la adhesién a las células del
endotelio'>*?, disminuyendo la frecuencia de crisis do-
lorosas y la necesidad de transfusiones, ademds, es el
unico tratamiento aprobado y disponible en muchas
regiones®>!7%,

Martinez et al. publicaron que el 68,9%de sus pa-
cientes recibieron tratamiento con hidroxiurea'’, Re-
paraz et al. en el 41,4%"* y en nuestro trabajo se ad-
ministré en el 33% de los pacientes, observando en el
control de electroforesis de hemoglobina un aumento
de la HbF sobre el 20% en el 35,2% de los casos, un
valor menor a lo observado por Gémez et al., donde en
su trabajo el 67% de los pacientes elevé niveles de HbF
sobre 20%"2.

Uno de los pilares del tratamiento, son las trans-
fusiones y pueden administrarse de manera aguda o
crénica (transfusion simple, intercambios manuales o
automatizados), segtn las pautas de la Sociedad Ame-
ricana de Hematologia?»**%. Martinez et al., describen
transfusiones en el 19% de sus pacientes', Greppi et al.
en el 53%'3, mientras en nuestro estudio 24% habian
sido transfundidos (transfusion simple en todos, 2 pa-
cientes recibieron transfusion crénica).

Existen pocos estudios que analicen las caracteris-
ticas de nifios con ECF que requieren ingreso a UCIP.
Reparaz et al. informé que 12,6% de sus pacientes tuvo
necesidad de ingreso™, en este trabajo fue el 27,5%. La
mortalidad de los nifios con ECF que precisan ingreso
en la UCIP es muy baja'**. No se registr6 fallecimiento
de pacientes en el periodo de estudio. Un diagndstico
precoz permite instaurar medidas para disminuir la
morbimortalidad'*'*. A pesar de un tratamiento 6pti-
mo, las personas con ECF tienen una esperanza de vida
30 afios menor que la poblacién general®*.

Este es uno de los estudios realizado en Chile con
mayor nimero de casos donde se describen las ca-
racteristicas de la ECF. Las limitaciones de nuestro
estudio derivan de su cardcter retrospectivo, similar
a lo observado por Reparaz et al., las caracteristicas
de esta poblacién (frecuentes cambios de domicilio,
baja conciencia de enfermedad) pueden generar una
infraestimacion de las complicaciones reales con con-
sultas e ingresos en otros centros y pérdidas de segui-
miento'.

En conclusion, este estudio reproduce lo descrito
en la literatura médica. Con diagndstico, tratamiento
preventivo precoz y una buena asistencia médica la
morbilidad puede minimizarse. Dada la creciente in-
cidencia se recomienda realizar estudios prondsticos,
consejo genético e instauracién de guias terapéuticas.
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Responsabilidades Eticas

Proteccion de personas y animales: Los autores decla-
ran que los procedimientos seguidos se conformaron
a las normas éticas del comité de experimentacion hu-
mana responsable y de acuerdo con la Asociacién Mé-
dica Mundial y la Declaracién de Helsinki.

Confidencialidad de los datos: Los autores declaran
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Derecho a la privacidad y consentimiento informa-
do: Los autores han obtenido el consentimiento in-

correspondencia.

que han seguido los protocolos de su centro de trabajo

sobre la publicacion de datos de pacientes.
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