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Yayotruco

Globuls vermells en forma de falg o falg.

Especialitat
hematologia

Sindnim

Anemia de cél-lules falciformes. Anémia causada per cél-lules falciformes.

Malaltia de I'nemoglobina SS (HB SS). Malaltia de les cél-lules falciformes.

Avis médic

[edici6 de dades a Wikidata]

Anemia de cel-lules falciformes,nota 1També anomenada malaltia de cél-lules falciformes o anémia de cél-lules
falciformes,és una alteracio de la sang que fa que els globuls vermells es deformin fins que adquireixin I'aparenca

de fal¢ (d'aqui el nom de "eritrocits de cel-lules falciformes"o "cél-lules falciformes"). Aquesta deformitat estructural
dificulta la circulacio sanguinia i provoca obstruccions vasculars, microinfacies en multiples organs i hamolisien el
pacient. Es una anémia cronica i severa que es diagnostica estudiant I'hemoglobina,la molécula que porta oxigen a la
sang.2?

La malaltia té el seu origen en la substitucid, com a resultat d'una mutacié geneética, d'un aminoacid polar (acid
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glutamic)per un no polar (valina)en la sisena posicié de la cadena de globina ?, un dels components de I'hemoglobina
adulta (HbA1)3de tal manera que la unio a I'oxigen disminueix i I'atrofia eritrocit.

index

Terminologia

En la literatura cientifica aquesta alteracié es designa amb mdltiples noms, a més dels esmentats: "malaltia de cél-lules
falciformes" o "hemoglobinopatia homiop S"; altres noms, ja en desus, son: "anémia d'hemoglobina S", "anémia
d'Herrick", "anémia microrepanocitica", "malaltia de I'nemoglobina S" o "meniscocitosi". L'expressio "anémia de cel-lules
falciformes" és inexacta, ja que el que té forma de falg sén els eritrocits, no I'anémia en si.2?4EIl terme siclemia,hibrid

inadequat format a partir de I'anémia anglesa de ceél-lules falciformes, és incorrecte.

Fisiopatologia

A diferencia dels globuls vermells normals, que solen ser biconcaven, en forma de donut, els globuls vermells
falciformes tenen forma de mitja lluna o tenen forma de falg. Aquest canvi en la morfologia del globul vermell es deu a
una mutacio puntual substitutiva d'un residu d'acid glutamic per un residu vali en la sisena posicié de la cadena de
globina ?, que forma part de la molécula d'hemoglobina. La seva preséncia determina alteracions en l'estructura de la
cel-lula. La membrana plasmatica es torna rigida i viscosa. La cél-lula esta deshidratada per la produccié de potassi

i 'entrada de calci. Quan s'exposa a baixes pressions parcials d'oxigen, es formen fibres polimeriques d'hemoglobina S;
gue produeix alteracions en la morfologia de I'eritrOcit, aixi com una menor capacitat de transport d'oxigen.

Aquestes cel-lules modificades tenen una deformabilitat menor, associades al seu torn amb una major expressié de
molécules d'adhesio a la superficie de la membrana plasmatica. Aquestes caracteristiques provoquen |'obstruccio
d'aquests eritrocits en la microcirculacid, donant lloc a una obstruccié del flux sanguini(isquémia)amb la consegiient
disminucié del subministrament d'oxigen al teixit(hipoxia). Aquestes microtémies poden causar crisis doloroses, amb
possibles lesions tissulars i I'alliberament de mediadors proinflamatoris i nociceptius.5?

Etiologia

Gen autosomic recessiu. Mode d'heréncia entre dos portadors d'un gen autosomic recessiu i monogenic.

L'anémia de cél-lules falciformes és una malaltia genética autosomica recessiva.6resultat de la substitucié de la timina
per adenina en el gen beta globina, situat al cromosoma 11,7que condueix a una mutacié de I'acid glutamic per valina
en la posici6 6 de la cadena polipeptidica de la beta globina i a la produccié d'una hemoglobina

funcionalment defectuosa, I'nemoglobina S. L'acid glutamic té una carrega negativa i la valina és hidrofob, per la qual
cosa es formen contactes amb alanina, fenilalanina i leucina,la qual cosa promou polimers creuats que deformen el
globul vermell.

La transformacié de l'eritrocit es produeix quan no transporta oxigen, ja que amb I'oxihemoglobina la cél-lula sanguinia
té la forma biconcave classica.

Genética

La transmissié genica es deu a un gen d'herencia autosomica recessiva en el cromosoma 11; per tant, els individus
homozigot recessius (SS) només produeixen beta globina amb valina. EI nombre de ceél-lules falciformes arriba a tot el
tracte vends i qualsevol soca podria conduir a la seva mort. Afecta 4 per cada 400 persones de la poblacié
afroamericana.
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Els individus heterozigots (AS) produeixen la meitat de la globina beta amb acid glutamic i I'altra meitat amb valina, de
manera que només una centésima dels seus eritrocits sén ceél-lules falciformes. Poden portar una vida bastant normal,
encara que no és molt recomanable fer grans esforcos. Pateixen una anémia lleu de vegades fins i tot insignificant.
Afecta el 8% de la poblacié afroamericana.

Els estudis mostren que en arees on la malaria era o és un problema, els individus que hereten un sol al-lel
d'hemoglobina S i, per tant, sén portadors del tret de cél-lules falciformes, tenen un avantatge en sobreviure sobre
individus amb gens normals de globina. A mesura que les poblacions migraven d'un lloc a un altre, la transformacié de
la cel-lula falciforme es va estendre a altres zones de la Mediterrania i d'alla a I'Orient Mitja, i finalment a I'hemisferi
occidental (degut, entre altres coses, al mercat d'esclaus negres).

Als Estats Units i altres paisos on la malaria no és un problema, el gen de I'hemoglobina de cél-lules falciformes ja no és
un avantatge per a la supervivencia. En canvi, pot ser una amenaca greu per als fills del portador, ja que poden heretar
dos gens anormals d'hemoglobina de cél-lules falciformes i després desenvolupar anémia de cél-lules falciformes.

Tractament
Les opcions terapeutiques inclouen:

Hidroxiurea

L-glutamina

Transfusio de globuls vermells
Voxelotor (2019)8?
Crizanlizumab (2019)9?

Penicil-lina

Els nens amb anemia de cél-lules falciformes sén més susceptibles a infeccions per bacteris com Streptococcus
pneumoniae (també conegut com a pneumococcus), que pot causar meningitis, pneumonia i sépsia. L'administracio
oral de la penicil-lina V redueix considerablement el risc de malaltia.10S'ha de donar des del naixement fins als cinc
anys o fins i tot prolongat al llarg de la vida si s'ha patit una infeccié pneuumococ greu,

una esplenectomia,un trasplantament de precursors hematopoétics o que té asplenia funcional.11?12?

Trasplantament de progenitors hematopoétics

Un article publicat a la revista "Essence" al setembre de 2011 esmenta un tractament alternatiu per a pacients amb
anémia de cél-lules falciformes basades en cél-lules mare. Es el cas d'una familia on un dels seus fills tenia aquesta
condicié. Els professionals de la salut van optar pel trasplantament de cél-lules mare del cordé umbilical d'un germa que
no era portador de la malaltia. Els metges van extreure cel-lules mare del cordé i el pacient va ser exposat a
quimioterapia, per evitar la reproduccié dels globuls vermells deformats. Després de tres mesos d'insercié intravenosa
de les cél-lules mare, el pacient va ser declarat sa.

El problema més gran és el cost de mantenir aquestes cél-lules mare per fer el trasplantament. Pel que fa a la taxa
d'exit de l'operacié, aquesta és propera al 90% per als nens i disminueix en funcié de I'edat, fins al punt que per als
adults no hi ha gaires possibilitats que 'operacio tingui exit.13?

Veure també

Alteracions dels globuls vermells

Assessorament geneétic

Talassemia

Notes

? Del llati falx, falcis,"en forma de fal¢g" 1?
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En anglés

EMedicina: emerg/26
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Entrez: Enllagos per a AF
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