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Diagndstico de hemoglobinopatia C en paciente con anemia hemolitica:
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Luis Guerra-Gonzalez!, Javiera Reyes-Garrido2, Matias Flamm-Zamorano3, Carol Molina-Ferrada4

1. Becado Medicina Interna, Universidad Mayor, 2. Becada Medicina Interna, Universidad Mayor, 3. Medico Internista, Hematdlogo, Hospital Félix Bulnes
Cerda, 4. Enfermera de la Unidad de Hematologia, Hospital Félix Bulnes Cerda

Introduccion Las hemoglobinopatias son trastornos genéticos de la hemoglobina y representan una de las enfermedades hereditarias mas
prevalentes a nivel mundial. Se estima que el 7% de la poblacién es portadora, con alta carga en Africa, Asia y el Mediterraneo. La migracion ha
aumentado su frecuencia en regiones no endémicas, volviéndose un desafio diagndstico. Se dividen en sindromes talasémicos y variantes
estructurales, dentro de las ultimas destaca la drepanocitosis (HbS) y la hemoglobina C (HbC). Caso clinico Paciente masculino de 21 afios,
colombiano, con antecedente de hipertension y un evento hemolitico tratado como microangiopatia trombdtica en Panam@, consulta por dolor
abdominal, sindrome hipertensivo y anemia sintomatica. Al ingreso destaca anemia microcitica normocrémica (Hb 7,2 g/dL), sin sangrado
aparente. Los examenes revelan hemdlisis no inmune: LDH elevada (2668 U/L), bilirrubina indirecta alta, Coombs negativo y reticulocitos bajos
para el grado de anemia (indice corregido 0,6). Se pesquis6 ademas leve déficit de vitamina B12 (225 pg/mL). El frotis mostré anisocitosis,
esquistocitos, codocitos y presencia de drepanocitos, lo que motivéd estudio etioldégico. Se descartaron causas inmunes, infecciosas y carenciales.
Dado el antecedente de crisis previas y los hallazgos morfolégicos, se solicité electroforesis de hemoglobina, la cual evidencié hemoglobinopatia
C. Discusién La hemoglobina C se produce por una mutacién puntual en el gen beta de la globina, donde se reemplaza acido glutamico por lisina.
Su forma homocigota causa anemia hemolitica leve a moderada, esplenomegalia e hiperviscosidad, con posible riesgo de trombosis. Aunque
menos grave que la drepanocitosis, puede confundirse clinicamente, especialmente en crisis o infecciones. Este caso resalta la importancia de
considerar hemoglobinopatias estructurales en pacientes con anemia hemolitica no explicada, especialmente en migrantes. El diagnéstico se
sospecha por historia clinica, morfologia eritrocitaria y se confirma por electroforesis. El tratamiento es principalmente sintomatico, sin indicacion
rutinaria de hidroxiurea como en la HbS, salvo en formas mixtas o crisis frecuentes. El seguimiento debe incluir control oftalmolégico, renal y
educacion al paciente.



