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RESUMEN

Las hemoglobinopatias son un grupo de trastornos hereditarios que afectan la
produccion, estructura o funcion de la hemoglobina, generando complicaciones como
anemia, hipoxia y disfunciones multiorganicas. Entre las mas comunes se encuentran la
anemia falciforme (HbS) y las talasemias, que presentan una mayor prevalencia en
regiones con historial de endemia de malaria, como Africa, Asia y el Mediterraneo. En
América Latina, particularmente en Panama, estas enfermedades afectan de manera

significativa a las comunidades afrodescendientes.

Este estudio aborda la prevalencia de hemoglobinopatias en estudiantes de la
Universidad Latina de Panama, sede David, utilizando diagndsticos avanzados como la
cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC). Se evaluaron ademas los
conocimientos, actitudes y percepciones de los estudiantes respecto a estas
enfermedades, identificando una brecha considerable en la comprensién de su impacto

y manejo.

Se realiz6 un estudio descriptivo, aplicando pruebas de laboratorio a muestras de sangre
de los participantes para identificar variantes de hemoglobina. Paralelamente, se empled
un cuestionario estructurado para evaluar el nivel de conocimiento sobre las
hemoglobinopatias. Los datos obtenidos fueron analizados estadisticamente para

determinar la prevalencia y tendencias en la muestra estudiada.

En este estudio, se recolectaron y analizaron 50 muestras mediante cromatografia
liquida de alta resolucion (HPLC) para identificar variantes de hemoglobina. Los

resultados mostraron que 1 de los 50 estudiantes evaluados (2 %) fue portador del rasgo
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falciforme, mientras que el resto presentd un perfil de hemoglobina normal. Este hallazgo
resalta la importancia del tamizaje en poblaciones universitarias y sugiere la necesidad
de concienciacion sobre estas condiciones genéticas. Ademas, los resultados de la
encuesta mostraron un nivel bajo de conocimiento sobre estas enfermedades, lo que
subraya la necesidad de implementar programas educativos dirigidos a la concienciacion

y prevencion.

Los datos obtenidos refuerzan la importancia del tamizaje neonatal y la educacién en
salud para reducir la incidencia y el impacto de las hemoglobinopatias. Se recomienda
fortalecer las estrategias de deteccion temprana, mejorar el acceso a tratamientos

adecuados y promover la investigacion continua en esta area.

En conclusion, las hemoglobinopatias constituyen un desafio significativo para la salud
publica, especialmente en comunidades con predisposicidn genética. Este estudio aporta
informacion clave sobre su prevalencia en la poblacién universitaria de Panama y
destaca la necesidad de acciones preventivas y educativas para mejorar el pronostico

de los afectados.

Palabras claves

Hemoglobinopatias, prevalencia, variantes de hemoglobina, Cromatografia Liquida de
Alta Resolucién, anemia falciforme, genética de hemoglobinas, Universidad Latina de

Panama.



ABSTRACT

Hemoglobinopathies are a group of inherited disorders that affect hemoglobin production,
structure or function, leading to complications such as anemia, hypoxia and multiorgan
dysfunction. Among the most common are sickle cell anemia (HbS) and thalassemias,
which are more prevalent in regions with a history of malaria endemics, such as Africa,
Asia and the Mediterranean. In Latin America, particularly in Panama, these diseases

significantly affect Afro-descendant communities.

This study addresses the prevalence of hemoglobinopathies in students of the
Universidad Latina de Panama, David campus, using advanced diagnostics such as high
performance liquid chromatography (HPLC). Knowledge, attitudes and perceptions of
students regarding these diseases were also evaluated, identifying a considerable gap in

the understanding of their impact and management.

A descriptive study was conducted, applying laboratory tests to participants' blood
samples to identify hemoglobin variants. In parallel, a structured questionnaire was used
to assess the level of knowledge about hemoglobinopathies. The data obtained were

statistically analyzed to determine the prevalence and trends in the sample studied.

In this study, 50 samples were collected and analyzed by high performance liquid
chromatography (HPLC) to identify hemoglobin variants. The results showed that 1 of the
50 students screened (2 %) was a carrier of sickle cell trait, while the rest presented a
normal hemoglobin profile. This finding highlights the importance of screening in
university populations and suggests the need for awareness of these genetic conditions.

In addition, the survey results showed a low level of knowledge about these diseases,
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underscoring the need to implement educational programs aimed at awareness and

prevention.

The data obtained reinforce the importance of neonatal screening and health education
to reduce the incidence and impact of hemoglobinopathies. It is recommended to
strengthen early detection strategies, improve access to appropriate treatments, and

promote continued research in this area.

In conclusion, hemoglobinopathies constitute a significant public health challenge,
especially in genetically predisposed communities. This study provides key information
on their prevalence in the university population of Panama and highlights the need for

preventive and educational actions to improve the prognosis of those affected.

Key Words

Hemoglobinopathies, prevalence, hemoglobin variants, High Resolution Liquid
Chromatography, sickle cell anemia, hemoglobin genetics, Universidad Latina de

Panama.
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INTRODUCCION

Las hemoglobinopatias son un grupo de enfermedades genéticas que afectan la
estructura y funcion de la hemoglobina, la proteina encargada del transporte de oxigeno
en la sangre. Estas alteraciones pueden clasificarse en trastornos cualitativos, como la
anemia falciforme, caracterizada por la presencia de hemoglobina S (HbS), y trastornos
cuantitativos, como las talasemias, que implican una reduccién en la producciéon de
cadenas de globina. Estas enfermedades son mas prevalentes en regiones con alta
incidencia de malaria, donde ciertas variantes han mostrado conferir resistencia parcial

a la infeccién por Plasmodium falciparum.

La fisiopatologia de las hemoglobinopatias varia segun el tipo de alteraciéon presente. En
la anemia falciforme, la polimerizacion de la HbS en condiciones de hipoxia provoca
deformaciones eritrocitarias, lo que genera crisis vaso-oclusivas y hemodlisis. En las
talasemias, la sintesis deficiente de globina conduce a una produccion ineficaz de
hemoglobina y a la destruccion prematura de eritrocitos, causando anemia microcitica
cronica y sobrecarga de hierro. Estos procesos fisiopatolégicos pueden desencadenar
manifestaciones clinicas severas que afectan multiples érganos y disminuyen la calidad

de vida de los pacientes.

Desde el punto de vista epidemioldgico, se estima que alrededor del 5% de la poblacidn

mundial es portadora de un alelo de hemoglobinopatia. En Panama, estudios han
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identificado la presencia de HbS y talasemias con una mayor concentracion en
poblaciones afrodescendientes, lo que refleja patrones de herencia y migracion historica.
A pesar de su alta prevalencia, el conocimiento sobre estas enfermedades en la
poblacién general sigue siendo limitado, lo que dificulta la identificacion temprana vy el

acceso a tratamientos oportunos.

El diagnostico de las hemoglobinopatias se basa en pruebas especializadas como la
electroforesis de hemoglobina y la cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC), que
permiten detectar variantes estructurales y cuantitativas de la hemoglobina. En muchos
paises, el tamizaje neonatal ha demostrado ser una herramienta fundamental para la
deteccion temprana de estas enfermedades, facilitando el acceso a intervenciones
médicas adecuadas y mejorando la calidad de vida de los afectados. Sin embargo, en
Panama, los programas de detecciéon aun son limitados, lo que pone en riesgo a una

gran parte de la poblacion susceptible.

Elimpacto de las hemoglobinopatias en la salud publica es significativo, ya que requieren
atencion médica continua, acceso a terapias especializadas y educacion sanitaria para
mejorar la calidad de vida de los pacientes. Las complicaciones asociadas a estas
enfermedades, como infecciones recurrentes, crisis dolorosas y fallos organicos,
aumentan la carga econdémica sobre los sistemas de salud y las familias afectadas. En
este contexto, el conocimiento, las actitudes y las percepciones de la poblacion juegan

un papel fundamental en la prevencion y el tratamiento de estas condiciones.
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Este estudio se centra en analizar la prevalencia de hemoglobinopatias en un grupo
universitario, asi como en evaluar el nivel de informacion existente sobre estas
enfermedades con el fin de generar estrategias de sensibilizacion y prevenciéon. Se
espera que los hallazgos obtenidos contribuyan al disefio de politicas de salud publica
mas efectivas y a la promocion de medidas preventivas que permitan reducir la incidencia

y el impacto de las hemoglobinopatias en Panama y la region.
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1.1 Antecedentes
Las hemoglobinopatias o alteraciones de la hemoglobina son enfermedades
genéticas que impactan la produccion o la estructura de las cadenas de hemoglobina
e incluyen la anemia de células falciformes y las talasemias. Son de las
enfermedades que se presentan con mas frecuentes a nivel global y representan un
significativo problema de salud publica, especialmente en areas con una gran

diversidad étnica y genética, como América Latina (Alvarez, 2023).

En América Latina y el Caribe, la frecuencia de hemoglobinopatias es significativa
debido a la diversidad genética. Investigaciones recientes muestran que el tamizaje
neonatal es un recurso fundamental para la identificacion temprana, facilitando un
adecuado tratamiento y disminuyendo la morbilidad relacionada. Por ejemplo, en
México, se encontraron elevadas tasas de hemoglobina S (HbS) y talasemias
mediante programas de deteccion, subrayando la necesidad de ampliar estos

programas a nivel regional (Congreso Nacional de Genética Humana, 2024).

En Brasil, un estudio nacional revelé que las variaciones mas comunes fueron el
rasgo falciforme y la talasemia menor, predominando en grupos con ancestros
africanos. Estos descubrimientos destacan la importancia de implementar estrategias
de control genético y programas educativos para las comunidades impactadas

(Pesquisa Nacional de Saude, 2019).
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En Panama, aunque existen pocos estudios publicados, se ha reconocido la
necesidad de datos mas precisos sobre la prevalencia y el impacto de las

hemoglobinopatias en diferentes grupos de la poblacién.

1.2 Planteamiento del problema

Las hemoglobinopatias, como la anemia falciforme y las talasemias, son trastornos
genéticos con una importante prevalencia a nivel mundial y con repercusiones
significativas en la salud publica. En América Latina, incluida Panama, estas condiciones
genéticas tienen una prevalencia subestimada debido a la falta de estudios
epidemioldgicos amplios y a la limitada sensibilizacion sobre su impacto. La diversidad
genética de la poblacion panamefia, producto del crisol de razas, sugiere la posible

presencia de variantes de hemoglobina que aun no han sido plenamente caracterizadas.

En el contexto universitario, los estudiantes representan una poblacién clave para
estudios de prevalencia, ya que combinan accesibilidad para el muestreo con la
posibilidad de generar impacto en la sensibilizacion y educacion sobre estas
enfermedades. Sin embargo, en la Universidad Latina de Panam4, sede David, no se
dispone de datos recientes que describan la frecuencia de las hemoglobinopatias o el
nivel de conocimiento de los estudiantes sobre este tema. Esto plantea interrogantes

importantes:

e (Cuales son las variantes de hemoglobina mas comunes en esta poblacion?
e ¢ Qué porcentaje de los estudiantes identificados como portadores conoce su

condicién genética?
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Ademas, el nivel de conocimiento sobre hemoglobinopatias en esta poblacién es

desconocido, lo que plantea la necesidad de responder preguntas como:

e ¢ Qué saben los estudiantes sobre estas condiciones genéticas y su impacto

en la salud?,

e (Qué percepciones erréneas existen entre ellos?

Por ultimo, este estudio busca abordar una necesidad en la region: contar con datos
actualizados que contribuyan a disefar estrategias educativas y de salud publica para
mejorar el conocimiento y prevenir las complicaciones asociadas a estas enfermedades.

Preguntas clave como

e (/COmo podrian los resultados del estudio orientar programas de salud
publica?
e Qué estrategias educativas podrian implementarse para sensibilizar a los

estudiantes y sus familias?

1.3 Justificacion e importancia de la investigacion

Las hemoglobinopatias son enfermedades genéticas de alta prevalencia mundial
que, debido a su impacto en la salud, representan un problema significativo para los
sistemas de salud publica. En Panama, la diversidad genética de la poblacion y la
falta de investigaciones especificas en grupos jovenes, hacen necesario estudiar
estas condiciones en contextos locales. Este trabajo busca determinar la prevalencia

de hemoglobinopatias en estudiantes de la Universidad Latina de Panama, sede
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David, una poblacion representativa por su accesibilidad y diversidad genética, y
analizar el nivel de conocimiento sobre estas enfermedades. La importancia de este
estudio radica en su capacidad para generar datos cientificos que permitan clasificar
variantes de hemoglobina presentes en una poblacion universitaria, contribuyendo al
conocimiento de estas enfermedades en el pais. Ademas, los hallazgos podrian
estrategias para el diagnéstico temprano, sensibilizacién y la educacion sobre
hemoglobinopatias, reduciendo el riesgo de complicaciones severas y promoviendo
decisiones informadas en salud reproductiva. Al abordar las percepciones y vacios
educativos sobre estas condiciones, esta investigacion tendrd un impacto
significativo tanto en el &mbito académico como en la planificacién de programas de
salud publica, apoyando la prevencion y manejo de estas enfermedades en Panama

y en regiones con contextos similares.

1.4 Objetivos

1.4.1 Objetivo general

¢ Identificar la presencia de variantes en la hemoglobina en los estudiantes
de Tecnologia médica de la Universidad Latina de Panama, sede David,

2024.

1.4.2 Objetivos especificos

e Clasificar la variante de hemoglobina que esté presente en estudiantes de

la Universidad Latina de Panama, sede David, 2024.
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Estimar el porcentaje de estudiantes con hemoglobinopatias.
Determinar el nivel de conocimiento sobre hemoglobinopatias entre los
estudiantes de la Universidad Latina de Panama, sede David, y su relacion

con factores sociodemograficos.

1.5 Alcances y limitaciones del trabajo de investigacion

151

1.5.2

Alcances

Este estudio se centra en la determinaciébn de la prevalencia de
hemoglobinopatias en estudiantes de la Universidad Latina de Panama4,
sede David, durante el afio 2024. Permitirda identificar las variantes de
hemoglobina presentes en esta poblacion, proporcionando datos relevantes
sobre la frecuencia de estas condiciones. Ademas, evaluara el nivel de
conocimiento que poseen los estudiantes sobre las hemoglobinopatias, lo
gue podria servir como base para disefiar estrategias educativas y de
sensibilizacion dirigidas a la comunidad estudiantil. Los resultados del
estudio también podran ayudar al desarrollo de futuras investigaciones
genéticas y epidemiologicas, asi como orientar programas de salud
enfocados en el diagndstico temprano, asesoramiento genético y prevencion

de complicaciones asociadas a estas enfermedades.

Limitaciones
Entre las limitaciones de esta investigacion se encuentra el enfoque en una

poblacién especifica, lo que podria restringir la generalizacion de los
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resultados a otros grupos. Otro desafio es la disponibilidad de recursos
técnicos y econOmicos para realizar analisis genéticos y pruebas
confirmatorias de hemoglobinopatias, o que podria limitar la clasificacion
detallada de variantes menos comunes. Por ultimo, la evaluacién del nivel
de conocimiento estara sujeta a las respuestas de los participantes, lo que
podria verse influenciado por sesgos de percepcion o falta de sinceridad en

Sus respuestas.

1.6 Proyecciones del estudio

Este estudio tiene el potencial de producir un impacto significativo en diversos
ambitos académicos, sociales y de salud publica. En primer lugar, se espera que los
resultados permitan una identificacidbn precisa de las variantes de hemoglobina
presentes en los estudiantes de la Universidad Latina de Panamd, sede David,
proporcionando datos sobre la prevalencia de hemoglobinopatias en esta poblacion.
Estos hallazgos podran servir como referencia para investigaciones futuras, tanto a
nivel local como regional, fomentando el desarrollo de estudios genéticos y

epidemiolégicos mas amplios en Panama.

En el ambito educativo, la identificacion de vacios en el conocimiento de los
estudiantes sobre hemoglobinopatias permitira el disefio de estrategias de
sensibilizacién. Estos esfuerzos ayudardn a aumentar la conciencia sobre la

importancia del diagnéstico temprano y el asesoramiento genético, especialmente en
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una poblacion joven con potencial de tomar decisiones informadas sobre su salud y

la de sus futuras familias.

En términos de salud publica, los datos obtenidos podran orientar la implementacion
de programas de cribado en poblaciones universitarias y otras comunidades
similares. Ademas, podrian facilitar el desarrollo de politicas dirigidas a la prevencién
y manejo de hemoglobinopatias, como campafias de educacion masiva y programas

de apoyo a personas afectadas o portadoras de estas condiciones.

A largo plazo, se espera que este estudio contribuya a reducir la carga de las
hemoglobinopatias en la poblacion estudiantil, promoviendo una mejor calidad de
vida en las personas afectadas y una mayor comprension de estas enfermedades en
la sociedad. Si bien el alcance inicial se limita a una poblacion universitaria, el impacto
de los resultados podria extenderse a otras instituciones educativas y comunidades
del pais, fortaleciendo el conocimiento y las estrategias de intervencion en torno a las

hemoglobinopatias.

1.7 Hipétesis
H: Se identificaran variantes de hemoglobina, con una prevalencia notable de
hemoglobinopatias en poblaciéon estudiantil de la Universidad Latina de Panama,

sede David.
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HO: No se identificara ninguna variante de hemoglobina significativa en los

estudiantes de la Universidad Latina de Panama, sede David.



CAPITULO I

MARCO TEORICO
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2.1 Hemoglobinopatias

2.1.1 Definicién y clasificacién

Segun la Organizacion Mundial de la Salud (2021), las hemoglobinopatias
constituyen un conjunto de trastornos hereditarios que impactan la creacion,
estructura o funcionamiento de la hemoglobina (Hb), la proteina encargada de
trasladar oxigeno desde los pulmones a los tejidos y el didxido de carbono en
sentido contrario. Estas modificaciones se producen debido a mutaciones o
eliminaciones en los genes que codifican las cadenas de globina, elementos
esenciales de la hemoglobina. Segun la naturaleza del defecto, las

hemoglobinopatias se dividen en dos categorias fundamentales:

a. Trastornos cualitativos (hemoglobinas variantes): Cambios en la
conformacién de la hemoglobina provocados por reemplazos de
aminoacidos en las cadenas de globina. Ejemplos destacados abarcan la
hemoglobina S (HbS), que causa anemia falciforme, y otras formas como
HbC, HbD y HbE.

b. Trastornos cuantitativos (talasemias): Disminucion en la produccion de una
0 mas cadenas de globina, como sucede en las alfa-talasemias y beta-

talasemias.

2..1.2 Tipos de hemoglobinopatias

Las hemoglobinopatias abarcan un amplio rango de desordenes genéticos que
impactan la hemoglobina en cuanto a su composicion o sintesis. Estas

condiciones se dividen principalmente en dos grupos: trastornos cualitativos
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(como las variantes de hemoglobina) y trastornos cuantitativos (como las

talasemias) (Weatherall, 2018).

a. Anemia falciforme

La anemia de células falciformes es la hemoglobinopatia mas comun y
analizada en todo el mundo. Esta afeccion se origina por una mutacion
en el gen HBB que provoca la creacion de hemoglobina S (HbS). En
situaciones de hipoxia, los glébulos rojos portadores de HbS toman una
forma de hoz, lo que incrementa su dureza y su tendencia a obstruir los
vasos sanguineos pequefios. Esto ocasiona episodios de dolor intenso,
anemia hemolitica cronica y complicaciones multisistémicas, como
lesion renal y accidente cerebrovascular. Investigaciones recientes han
sefialado un incremento en la prevalencia mundial de esta enfermedad
a causa del crecimiento demogréfico y la migracion desde areas
endémicas como Africa subsahariana y el Medio Oriente hacia Europa

y América (Grosse et al., 2020).

b. Talasemias

Las talasemias son afecciones cuantitativas provocadas por una
produccion inadecuada de cadenas de globina alfa o beta. Las alfa-
talasemias derivan de la pérdida de uno o varios de los genes HBAl y

HBAZ2, mientras que las beta-talasemias estan vinculadas a mutaciones
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en el gen HBB. La gravedad clinica de estas afecciones esta
relacionada con la cantidad de genes involucrados: desde portadores
sin sintomas hasta formas severas como la enfermedad de Hb Bart o la
beta-talasemia mayor. En areas endémicas como el Mediterraneo, Asia
y el norte de Africa, estas situaciones constituyen el gran reto para la
salud publica debido a la necesidad de tratamientos prolongados como
transfusiones de sangre y terapia de quelacion (Weatherall, 2018;

Galanello & Origa, 2019).

c. Hemoglobinas variantes

Aparte de la hemoglobina S, otras variantes estructurales

importantes son:

« Hemoglobina C (HbC): Una variante frecuente en Africa
occidental, provocada por el reemplazo del acido glutdmico por
lisina en la posicion 6 de la cadena beta. Esta variante se vincula
a una anemia hemolitica leve y a una mayor resistencia contra el
Plasmodium falciparum (Modell & Darlison, 2020).

« Hemoglobina E (HbE): Una de las variaciones mas frecuentes en
el sudeste asiatico, especialmente en Tailandia y Camboya.

Aunque por lo general no presenta sintomas, su union con
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betatalasemia puede producir una enfermedad grave (Galanello

& Origa, 2019).

d. Otras variantes

Se han documentado més de 1,000 variantes de hemoglobina,
aunque la mayoria no tienen relevancia clinica. Algunas variantes
como la hemoglobina D y la hemoglobina O son relevantes en
poblaciones concretas, aunque suelen tener un impacto clinico

menor (Weatherall, 2018).

2.2 Fisiopatologia de las hemoglobinopatias

La fisiopatologia de las hemoglobinopatias se fundamenta en cambios genéticos
que influyen en la estructura o sintesis de la hemoglobina. Estas anomalias, segun
su tipo, pueden ocasionar complicaciones clinicas que difieren en gravedad,
abarcando desde anemia leve hasta afectacién multiorganica. En esta etapa, nos
concentraremos primero en las modificaciones estructurales, que son
consecuencia de mutaciones puntuales en los genes que sintetizan las cadenas

de globina (Weatherall, 2018).
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2.21 Alteraciones estructurales
Las alteraciones estructurales ocurren cuando una mutacién
particular en el ADN provoca una modificacién en la secuencia de
aminoacidos de las cadenas alfa o beta de la globina. Estas
alteraciones influyen en la estabilidad, solubilidad o funcionalidad
de la hemoglobina, provocando la aparicion de variantes
anémalas como la hemoglobina S, C, E, entre otras (Weatherall,

2018).

a. Hemoglobina S (HbS)
La hemoglobina S es la variante estructural mas
frecuentemente vinculada a afecciones clinicas, en
particular a la anemia falciforme. Esta modificacién se
produce por el reemplazo del acido glutamico por valina en
la posicion 6 de la cadena beta. Este cambio reduce la
solubilidad de la desoxihemoglobina, favoreciendo su
polimerizacién en situaciones de hipoxia.
Consecuentemente, los eritrocitos toman una forma de
hoz, lo que disminuye su deformabilidad y eleva su
fragilidad. Esto genera oclusion vascular, hipoxia en los
tejidos, hemdlisis cronica y una cascada inflamatoria que
favorece las complicaciones multisistémicas (Steinberg et

al., 2017).
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b. Hemoglobina C (HbC)
La hemoglobina C se origina de una mutacion en el sitio 6
de la cadena beta, donde el acido glutamico es
reemplazado por lisina. A pesar de que esta variante no
crea polimeros bajo las mismas circunstancias que la HbS,
si modifica la forma de los eritrocitos y acorta su duracion,
ocasionando una anemia hemolitica leve. Asimismo, en
personas heterocigotas compuestas (HbSC), se nota una
mezcla de las complicaciones presentes en la anemia
falciforme, aunque con menor gravedad (Modell &

Darlison, 2020).

c. Hemoglobina E (HbE)
La hemoglobina E constituye una variante estructural
importante, resultante de la sustitucidon del aminoacido
lisina por glutamico en la posicién 26 de la cadena beta.
Aunque en su forma heterocigota es asintomatica, al
combinarse con beta-talasemia puede provocar anemia
grave y complicaciones relacionadas. Esta variante es la
mas comun en el sudeste asiatico, donde el tamizaje
prenatal tiene un papel fundamental en su tratamiento

(Galanello & Origa, 2019).
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d. Hemoglobina D y otras variantes
Variantes menos frecuentes, como la hemoglobina D,
también se vinculan con anemia leve o asintomatica, pero
cobran mas importancia al coexistir con otras alteraciones
como la HbS. A pesar de que estas variantes tienen un
impacto clinico reducido, su identificacion es crucial para
el asesoramiento genético y la prevencion de
enfermedades mas severas en generaciones futuras

(Weatherall, 2018).

2.2.1.1 Mecanismos comunes

Sin importar la variante, las modificaciones estructurales presentan
algunos mecanismos fisiopatolégicos comunes, como la
inestabilidad de la hemoglobina, la produccién de cuerpos de Heinz
y el incremento de la vulnerabilidad al estrés oxidativo. Estos
elementos favorecen la hemdlisis cronica y la aparicion de anemia,
ictericia y esplenomegalia, manifestaciones frecuentes en diversas

hemoglobinopatias estructurales (Steinberg et al., 2017).

Alteraciones cuantitativas
Las alteraciones cuantitativas en las hemoglobinopatias se

distinguen por una produccion inadecuada o desbalanceada de las
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cadenas de globina requeridas para constituir hemoglobina
funcional. Estas variaciones se agrupan bajo el término "talasemias"
y generalmente se clasifican en alfa y beta-talasemia, segun la

cadena que esté afectada (Cao & Galanello, 2019).

a. Alfa-talasemia

Segun Cao & Galanello (2019), La alfa-talasemia se origina
debido a deleciones o mutaciones en uno o mas de los cuatro
genes que producen las cadenas alfa de globina (HBA1 y HBA2).
Esta insuficiencia impacta la habilidad de las cadenas beta (o
gamma en la fase fetal) para generar hemoglobina funcional,
provocando la acumulacién de tetrameros inestables como la
hemoglobina H (HbH) o la hemoglobina Bart (Hb Bart).

En situaciones severas, como en la enfermedad de Hb Bart, la
ausencia completa de cadenas alfa puede resultar en hidropesia
fetal y fallecimiento prenatal. En variantes mas leves, como la
alfa-talasemia silenciosa, las personas pueden ser asintomaticas
o mostrar anemia leve. La gravedad esta determinada por la

cantidad de genes involucrados:

« 1 gen afectado: Portador silencioso, sin sintomas clinicos.

e 2 genes afectados: Alfa-talasemia menor, anemia leve.

e 3 genes afectados: Enfermedad de HbH, anemia hemolitica

moderada.
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e 4 genes afectados: Hb Bart, incompatible con la vida.

b. Beta-talasemia
La beta-talasemia se origina debido a mutaciones en el gen HBB,
el cual codifica las cadenas beta de globina. Debido a estas
mutaciones, la produccion de la cadena beta esta disminuida o
totalmente ausente. Los individuos heterocigotos de esta
mutacion presentan beta-talasemia menor, mientras que los
homocigotos o aquellos con mutaciones en ambos alelos sufren
de beta-talasemia mayor, una condicibn severa que se
caracteriza por anemia intensa y que necesita transfusiones
sanguineas periddicas. Las personas que padecen beta-
talasemia mayor muestran un exceso de cadenas alfa, las cuales
no pueden ensamblarse de forma adecuada en hemoglobina,
resultando en la creacion de inclusiones intracelulares y en la

destruccion anticipada de los glébulos rojos (Weatherall, 2018).

2221 Mecanismos fisiopatolégicos comunes en las

talasemias

En las dos variantes de talasemia, los gldbulos rojos suelen ser mas
pequefios de lo habitual (microciticos) y presentan una vida util

reducida debido a su destruccion anticipada en el bazo (hemoalisis).
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Esto provoca una acumulacién de hierro en el organismo, puesto que
los pacientes necesitan transfusiones de sangre frecuentes, lo que
puede causar complicaciones serias como problemas cardiacos,

hepaticos y endocrinos (Weatherall & Clegg, 2017).

Asimismo, una cantidad excesiva de globulos rojos descompuestos
en la sangre puede provocar ictericia y elevar el riesgo de formacion

de calculos biliares (Galanello & Origa, 2019).

2.2.2.2 Hemoglobinas de bajo contenido en oxigeno

En ciertos casos, las variaciones cuantitativas también abarcan la
existencia de hemoglobinas que presentan una afinidad anémala, ya
sea elevada o reducida, por el oxigeno. En situaciones poco
comunes de talasemia, las alteraciones en los genes de globina
producen hemoglobinas que no transfieren correctamente el oxigeno
a los tejidos, lo que genera hipoxia cronica, fatiga severa y otros
signos asociados a la carencia de oxigeno en los tejidos (Weatherall,

2018).

2.2.2.3 Fisiopatologia de las talasemias: efecto de la sobrecarga

de hierro

Uno de los elementos mas fundamentales de la fisiopatologia de las

talasemias es la acumulacion de hierro, que ocurre como resultado
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de las transfusiones de sangre constantes. En individuos con
talasemia mayor, donde la produccibn de hemoglobina es
inadecuada, se llevan a cabo transfusiones de sangre regulares para
aumentar la oxigenacion de los tejidos y rectificar la anemia. No
obstante, cada transfusién aporta hierro extra al cuerpo, lo que
provoca un exceso que no se puede eliminar con facilidad por el
organismo. Este exceso de hierro se deposita en varios 6rganos,
como el corazon, el higado y las glandulas endocrinas, lo que puede
resultar en disfunciones organicas severas, como insuficiencia
cardiaca, diabetes mellitus y cirrosis del higado (Porter & Howells,

2017).

2.2.2.4 Mecanismos subyacentes de la sobrecarga de hierro

El hierro es un componente importante para la sintesis de
hemoglobina, sin embargo, al acumularse en grandes cantidades, se
convierte en un formidable agente pro-oxidante, provocando dafios
a las células y tejidos debido a la generacidén de especies reactivas
de oxigeno. Este dano por oxidacién puede modificar las funciones
celulares en los 6rganos implicados y provocar una serie de efectos

negativos a largo plazo (Porter & Howells, 2017).
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2.2.2.5 Efectos en los eritrocitos y la médula 6sea

En la talasemia, dado que disminuye la produccién de hemoglobina
funcional, la médula 6sea trata de compensar generando una mayor
cantidad de globulos rojos. No obstante, la produccion desmedida de
células jovenes provoca ineficiencia hematopoyética, lo que
ocasiona la acumulacion de precursores de eritrocitos en la médula
Osea. Esta situacion, llamada hematopoyesis extramedular, también
puede resultar en la creacién de tumores de tejido hematopoyético
en organos como el bazo y el higado, un fendbmeno denominado
esplenomegalia y hepatomegalia. A largo plazo, esto podria
ocasionar complicaciones adicionales como la obstruccion del flujo

sanguineo y la hipertensién portal (Cao & Galanello, 2019).

2.2.2.6 Otros efectos fisiopatoldgicos en las talasemias

Aparte de la sobrecarga de hierro y la hematopoyesis extramedular,
los enfermos con talasemia pueden presentar una alteracion en el
funcionamiento del sistema inmunoldgico. Esto se atribuye en parte
a la disfuncién del bazo, un érgano fundamental en la respuesta
inmunitaria, que se ve comprometido por la esplenomegalia y la
hemodlisis. El bazo aumentado de tamano es menos eficaz en filtrar
bacterias y eliminar glébulos rojos viejos, lo que eleva el riesgo de

infecciones. Asimismo, los pacientes con talasemia tienden a
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desarrollar calculos biliares a causa de la hemdlisis cronica y la

liberacion de bilirrubina (Kwiatkowski et al., 2018).

2.2.2.7 Manifestaciones clinicas de las talasemias y su manejo

Los sintomas clinicos de las hemoglobinopatias cuantitativas
dependen de la gravedad de la enfermedad. En la talasemia mayor,
los pacientes pueden mostrar sintomas severos de anemia, como
fatiga intensa, palidez y debilidad. Asimismo, pueden experimentar
complicaciones severas asociadas con el exceso de hierro, como
lesiones en el corazon y el higado. El tratamiento habitual para estas
afecciones incluye transfusiones de sangre frecuentes y quelacién
del hierro para evitar las consecuencias de la acumulacion de hierro
(Cao & Galanello, 2019). Ademas, el manejo de la esplenomegalia y
las complicaciones endocrinas, como la diabetes, son
fundamentales para mejorar la calidad y esperanza de vida de los

pacientes.

2.3 Efectos en la Eritropoyesis y la Oxigenacion tisular
La eritropoyesis es el mecanismo a través del cual se generan los gldbulos
rojos (eritrocitos) en la médula désea. En las hemoglobinopatias, este
mecanismo se ve modificado por las mutaciones genéticas que influyen en

la produccién de hemoglobina funcional. Las mutaciones pueden disminuir la
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produccion de hemoglobina o producir hemoglobina con estructura
defectuosa, lo que influye en la habilidad de los glébulos rojos para
transportar oxigeno eficientemente. Por lo tanto, esto influye de manera
importante en la oxigenacion de los tejidos y en la funcion hematologica en

general (Weatherall, 2018).

2.3.1 Alteracién en la produccién de glébulos rojos
En situaciones como la talasemia y la anemia de células falciformes,
la modificacion estructural o en la cantidad de hemoglobina
disminuye la cantidad de hemoglobina funcional en los glébulos
rojos, provocando hipoxia en los tejidos. En la talasemia, la falta de
hemoglobina funcional lleva a la médula 6sea a generar mas
glébulos rojos para intentar compensar la anemia, lo que conlleva
una eritropoyesis extramedular. Este esfuerzo no es eficaz, ya que
los glébulos rojos generados son insuficientes en cantidad y calidad.
La produccién excesiva de globulos rojos ocasiona un incremento de
los precursores eritroides en la médula ésea, lo que puede resultar
en deformidades dseas y en desnutricion hematoldgica en general

(Weatherall, 2018).

Este fendmeno, llamado ineficiencia eritropoyética, genera una
anemia persistente en los pacientes, puesto que los glébulos rojos

inmaduros no consiguen ingresar a la circulacién de forma efectiva,
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y la mayoria de ellos son eliminados en el bazo. Esta falta de
glébulos rojos completamente desarrollados disminuye la habilidad
del organismo para llevar oxigeno a los tejidos, lo que empeora la

fatiga y otros sintomas clinicos (Galanello & Origa, 2019).

Oxigenacion tisular comprometida

La funcién primordial de los gldbulos rojos es llevar oxigeno desde
los pulmones a los tejidos y regresar diéxido de carbono hacia los
pulmones para su expulsion. En las hemoglobinopatias, las
modificaciones en la hemoglobina influyen en la habilidad de los
glébulos rojos para llevar oxigeno. En la anemia falciforme, la
hemoglobina S tiende a polimerizarse en situaciones de bajo
oxigeno, creando estructuras rigidas en los glébulos rojos que
modifican su forma habitual, convirtiéndolos en células en forma de
hoz. Estas células presentan problemas para cruzar los pequefios
capilares, lo que causa una reduccion en el flujo de sangre
oxigenada, provocando asi isquemia en los tejidos y dolor intenso,

conocido como crisis vaso-oclusiva (Platt, 2017).

En las talasemias, la falta de hemoglobina funcional y el desbalance
en las cadenas de globina (ya sea alfa o beta) generan que los
glébulos rojos no puedan llevar oxigeno de forma eficaz. Esto

provoca una hipoxia cronica en los tejidos y, en numerosas
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ocasiones, la manifestacion de sintomas como cansancio, debilidad,
y problemas para llevar a cabo actividades fisicas, dado que los
organos no obtienen el oxigeno necesario para operar de manera
adecuada. La disminucion en la eficacia de la hemoglobina
igualmente impacta la habilidad de los glébulos rojos para liberar
oxigeno en los capilares, lo que intensifica la hipoxia en los tejidos

(Cao & Galanello, 2019).

Consecuencias de la hipoxia cronica

La hipoxia cronica en individuos con hemoglobinopatias presenta
diversos efectos negativos. A nivel de los 6rganos, la carencia de
oxigeno puede provocar adaptaciones patologicas. En el corazon, la
hipoxia puede provocar un incremento en la carga cardiovascular, lo
que puede resultar en insuficiencia cardiaca en los casos mas
severos, especialmente cuando los pacientes no reciben un
tratamiento adecuado para manejar la anemia y la sobrecarga de
hierro. En el cerebro, la falta de oxigeno puede afectar la funcion
cognitiva, y se han registrado alteraciones neuroldogicas en
individuos con hemoglobinas andémalas. Asimismo, la hipoxia
prolongada puede resultar en una compensacion del cuerpo a través
de la generacién de un mayor numero de glébulos rojos (policitemia
secundaria), lo que incrementa la viscosidad de la sangre y favorece

la creacién de coagulos (Feng & Ross, 2018).
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2.3.4 Tratamiento de la hipoxia y la alteracion de la eritropoyesis
La terapia para optimizar la oxigenacién de los tejidos en pacientes
con hemoglobinopatias abarca transfusiones sanguineas para
incrementar la cantidad de hemoglobina activa en la circulacion y, en
el caso de la talasemia, quelacion del hierro para prevenir la
acumulacion de este mineral. Asimismo, en ciertos pacientes con
anemia falciforme, se podria evaluar el uso de hidroxiurea, un
farmaco que disminuye la ocurrencia de crisis vaso-oclusivas y eleva
la produccion de hemoglobina fetal, que no presenta las
complicaciones de polimerizacion de la hemoglobina S (Charache et

al., 2017).

2.4 Epidemiologia de las hemoglobinopatias
Las hemoglobinopatias constituyen un desafio de la salud publica a nivel
mundial debido a su elevada prevalencia en distintas partes del planetay a
su notable influencia en la calidad de vida de los pacientes afectados. Estas
caracteristicas genéticas son mas frecuentes en regiones donde la malaria
ha sido endémica, puesto que las alteraciones que dan lugar a hemoglobinas
anomalas ofrecen cierta defensa contra el parasito Plasmodium falciparum

(Williams et al., 2019).

2.4.1 Prevalencia Global
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Se calcula que cerca del 5% de la poblacion global lleva un gen que
aumenta el riesgo de sufrir alguna hemoglobinopatia, lo que
representa a mas de 400 millones de individuos. Entre estas, las
talasemias y la anemia de células falciformes son las mas comunes.
De acuerdo con informacién de la Organizacion Mundial de la Salud
(OMS), cada afo nacen aproximadamente 300,000 infantes con
trastornos clinicamente relevantes vinculados a la hemoglobina,
siendo mas del 70% de estos casos provenientes de areas de Africa
subsahariana, el sudeste asiatico y la region mediterranea (WHO,

2020).

Distribuciéon Regional

En el Africa subsahariana, la anemia falciforme presenta una
prevalencia notablemente alta, con porcentajes de portadores que
llegan al 25-30% en ciertas comunidades. Esto implica que cerca de
200,000 infantes nacen anualmente con anemia falciforme en esta
area (Piel et al., 2017). En el sudeste de Asia, las talasemias son las
mas frecuentes, con porcentajes de portadores que oscilan entre el
3y el 15%, segun el pais. En el Mediterraneo, la beta-talasemia es
comun, mientras que en India, tanto la beta-talasemia como la alfa-

talasemia son frecuentes (Weatherall, 2018).
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En América, especialmente en areas como el Caribe y Brasil, las
hemoglobinopatias son comunes por la herencia africana de las
poblaciones. Se calcula que, en Brasil, aproximadamente el 4% de
la poblacion tiene hemoglobina S, mientras que mas de 25,000

personas sufren de anemia falciforme (Silva et al., 2020).

Prevalencia en América Latina

En América Latina, la frecuencia de las hemoglobinopatias varia,
segun la composicion étnica y la historia migratoria de cada nacion.
Regiones como Brasil, el Caribe y ciertas zonas de Centroamérica
tienen una carga mas alta de estas enfermedades a causa de su
pasado de colonizacion, trafico de esclavos y la fusion de
poblaciones indigenas, africanas y europeas (Panamerican Health

Organization [PAHO], 2020).

En Brasil, las hemoglobinopatias representan una importante
cuestion de salud publica. Se calcula que alrededor del 4% de la
poblacién presenta hemoglobina S, lo que representa mas de 8
millones de individuos. En el Caribe, por la gran cantidad de
poblacién de origen africano, la incidencia de anemia falciforme y
otras variantes como la hemoglobina C es alta, llegando hasta un

10-15% en algunas localidades (Silva et al., 2020).
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México y las naciones andinas presentan una menor frecuencia de
hemoglobinopatias en relacién con Brasil y el Caribe. No obstante,
en ciertos lugares, sobre todo donde hay comunidades
afrodescendientes, estas situaciones no son raras. En términos
generales, se estima que mas del 3% de la poblacion
latinoamericana tiene alguna variante genética de hemoglobina,
aunque la mayoria de los casos clinicamente relevantes se localizan

en las regiones costeras y tropicales (Piel et al., 2017).

Prevalencia en Panama

En Panam4, las hemoglobinopatias son un problema creciente,
sobre todo en comunidades afrodescendientes y mestizas, que
forman una parte importante de la poblacion. Investigaciones
recientes muestran que las variantes mas frecuentes comprenden la
hemoglobina S y las talasemias. En sitios como la provincia de Colén
y la region de Darién, donde hay una gran cantidad de poblacion
afrodescendiente, la prevalencia de hemoglobina S puede llegar al

8-10% (Ruiz et al., 2021).

En la poblacién en general, se calcula que alrededor del 3-5% de los
panamenos tienen alguna variante de hemoglobina, aunque los
casos de enfermedades clinicamente relevantes, como la anemia

falciforme, son menos comunes. Esto se debe en parte a la escasa
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capacidad de deteccion y al subregistro en zonas rurales y de dificil
acceso. Asimismo, los programas de deteccion neonatal no se han
aplicado de forma uniforme en todo el pais, lo que complica la

identificacion temprana de casos (Guerra et al., 2022).

Factores de impacto Epidemiolégico

La epidemiologia de las hemoglobinopatias esta altamente
determinada por factores genéticos y ambientales. Las alteraciones
asociadas a estas condiciones son mas frecuentes en regiones
donde la malaria ha sido endémica, ya que la existencia de variantes
como la hemoglobina S brinda una ventaja selectiva frente a la
infeccion por Plasmodium falciparum. No obstante, esta defensa
implica un incremento en la carga de enfermedades genéticas

(Modell & Darlison, 2021).

El efecto global de las hemoglobinopatias se agrava igualmente por
las desigualdades en el acceso a los servicios de diagndstico y
tratamiento. En numerosos paises en desarrollo, los programas de
tamizaje neonatal y los tratamientos avanzados, como las
transfusiones y la terapia de hidroxiurea, son de dificil acceso. Esto
da como resultado una elevada mortalidad infantil y una menor
esperanza de vida para las personas afectadas (Piel & Steinberg,

2018).
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2.4.6 Cambios en la Epidemiologia Global

En las ultimas décadas, la globalizacion y la migracién han
provocado un cambio importante en el panorama epidemioldgico de
las hemoglobinopatias. En naciones como Estados Unidos y
Canada, donde estas enfermedades solian ser inusuales, ahora son
mas frecuentes debido a la llegada de grupos de Africa, Asia y el
Mediterraneo. Esto ha creado la necesidad de expandir los
programas de deteccion neonatal y los servicios especializados para

asistir a estas comunidades (CDC, 2021).

2.5 Deteccion y Diagnostico de las hemoglobinopatias

Segun Piel et al., (2020), el diagnéstico de las hemoglobinopatias es esencial

para el tratamiento adecuado de estas condiciones y la prevencion de sus

complicaciones. Los progresos tecnoldgicos y la ejecucidon de programas de

deteccion han facilitado una identificacion mas precoz, especialmente en

neonatos, lo que ha mejorado notablemente los resultados clinicos.

2.5.1

Importancia del Tamizaje Neonatal

El cribado neonatal es una herramienta crucial para detectar
hemoglobinopatias severas, como la anemia de células falciformes
y las talasemias mayores, antes de que aparezcan clinicamente.
Este método ha mostrado disminuir la mortalidad infantil vinculada a

estas circunstancias al facilitar intervenciones precoces, como la



2.5.2

48

instauracion de profilaxis con antibidticos, inmunizaciones

especificas y orientacion para los padres (Piel et al., 2020).

Se han puesto en marcha programas de tamizaje neonatal en
diversos paises de América y Europa, aunque en muchas areas de
bajos ingresos, estas iniciativas todavia son restringidas por

limitaciones econdmicas y de infraestructura (WHO, 2021).

Métodos de Diagndstico para hemoglobinopatias

En el laboratorio es comunmente utilizado, se trata de un método de
laboratorio muy empleado para identificar y caracterizar variantes de
hemoglobina. Este procedimiento discrimina las hemoglobinas
normales de las anormales segun sus caracteristicas de carga y
tamano, lo que facilita la identificacion de variantes comunes como

la hemoglobina S, C y E, ademas de talasemias (Khera et al., 2020).

25.21 Cromatografia Liquida de Alta Resolucion
El HPLC se considera el estandar oro para el diagndstico
de hemoglobinopatias. Este procedimiento es muy
sensible y especifico, o que permite la cuantificacion
exacta de las fracciones de hemoglobina que estan

presentes. Su relevancia es fundamental en la
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identificacion de portadores y situaciones complicadas de

talasemia y mezclas de variantes (Khera et al., 2020).

2.5.2.2 Pruebas Moleculares
Las pruebas de biologia molecular, tales como la reaccién
en cadena de la polimerasa (PCR) y la secuenciacion
genética, son técnicas sofisticadas para detectar
mutaciones particulares en los genes de la globina. Estas
metodologias son fundamentales en situaciones donde el
diagnostico no puede determinarse por procedimientos
tradicionales, sobre todo en raras variantes de

hemoglobina (Weatherall, 2018).

2.5.2.3 Frotis de Sangre Periférica
El frotis de sangre periférica es una técnica auxiliar que
posibilita examinar la morfologia de los glébulos rojos. En
la anemia de células falciformes, se pueden distinguir
células con forma de hoz, mientras que en las talasemias
se notan microcitosis y anisopoiquilocitosis (Piel et al.,

2020).

2524 Ensayos de Solubilidad y Prueba de

drepanocitosis
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En zonas de escasos recursos, la evaluacion de
solubilidad de la hemoglobina S y la prueba de
drepanocitosis son técnicas rapidas y de bajo costo para
identificar la hemoglobina S. No obstante, su sensibilidad
es inferior en relacidén con técnicas mas sofisticadas (Piel

et al., 2020).

2.6 Impacto en la Salud Publica

Las hemoglobinopatias no solo influyen en el bienestar de quienes las sufren,

sino que también conllevan consecuencias genéticas, familiares y sociales

que afectan de manera notable a los sistemas de salud publica. Entender

estos factores es fundamental para crear estrategias eficaces de prevencion,

diagndstico y tratamiento (Modell et al., 2018).

2.6.1

Implicaciones Genéticas y Familiares

Los trastornos de la hemoglobina, como la anemia de células
falciformes y la talasemia, son enfermedades hereditarias causadas
por cambios en los genes responsables de la produccion de
hemoglobina. Estas mutaciones se heredan de forma autosémica
recesiva, lo que significa que ambos padres deben ser portadores
de la enfermedad para que su hijo la desarrolle. Este factor genético

resalta la importancia de las pruebas de deteccion para identificar a
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los portadores, especialmente para las parejas que desean tener

hijos (Modell et al., 2018).

En el ambito familiar, estas circunstancias pueden producir una
carga emocional y economica considerable. Las familias se
enfrentan a retos vinculados al control de los sintomas cronicos, la
obtencion de atencion médica especializada y la necesidad de
formacion continua sobre la enfermedad. Asimismo, en diversas
culturas, la deteccion de portadores puede provocar estigmatizacion
social, lo que resalta la relevancia de programas de asesoria

genética que sean culturalmente pertinentes (Weatherall, 2020).

Complicaciones Asociadas con las Hemoglobinopatias
Las hemoglobinopatias pueden provocar una variedad de
complicaciones de salud, que abarcan:
a. Infecciones recurrentes: Los pacientes que padecen
anemia falciforme son especialmente vulnerables a
infecciones severas por la disfuncién del bazo. En
zonas con escasos recursos, estas infecciones
constituyen una causa significativa de mortalidad en la
infancia (WHO, 2022).
b. Crisis vasooclusivas: Estas crisis, tipicas de la anemia

falciforme, generan un dolor intenso, lesién de tejidos
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e incluso problemas en el funcionamiento de los
organos (WHO, 2022).

c. Problemas cardiovasculares: Las talasemias severas
pueden provocar acumulacion de hierro, lo que puede
dar lugar a miocardiopatias y otras complicaciones en
el corazén (Taher et al., 2021).

d. Retrasos en el crecimiento y desarrollo: Estas
circunstancias, si no se gestionan correctamente,
impactan el crecimiento fisico y mental, sobre todo en
los nifios (Taher et al., 2021).

e. Las complicaciones afectan de manera directa a los
sistemas de salud publica, ya que exigen
hospitalizaciones continuas, transfusiones de sangre

periodicas y tratamientos onerosos (Taher et al., 2021).

2.6.3 Importancia de la Educacion y Concienciacion
Las complicaciones influyen directamente en los sistemas de salud.
La educacion y la sensibilizacién son elementos clave para tratar las
hemoglobinopatias a nivel poblacional. La ausencia de informacion
acerca de estas enfermedades en las comunidades afectadas y
entre los profesionales de salud provoca un diagndéstico tardio y un

tratamiento inadecuado (Pandey et al., 2019).
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La puesta en marcha de iniciativas educativas orientadas a la
poblacién en general puede contribuir a disminuir el estigma
relacionado con estas condiciones y promover la participacion en
programas de deteccion y asesoramiento genético. Del mismo
modo, la formacion de los profesionales de la salud en la
identificacion y tratamiento de hemoglobinopatias es crucial para
optimizar los resultados de los pacientes y disminuir la presion en los

sistemas de salud (Origa et al., 2020).

2.7 Conocimientos, Actitudes y Percepciones sobre las hemoglobinopatias
El conocimiento, las creencias y las percepciones de las personas sobre las
hemoglobinopatias son fundamentales para el diagndstico temprano, el
adecuado tratamiento y la mitigacion del efecto en la familia y la comunidad
en general. Examinar estos elementos brinda un fundamento firme para el
desarrollo de enfoques educativos y campafias de sensibilizacién que eleven
la calidad de vida de los pacientes y sus seres queridos (Carvalho et al.,

2018).

2.7.1 Conocimientos sobre las hemoglobinopatias
Varios estudios han destacado una notable falta de conocimiento
sobre las hemoglobinopatias, incluso en comunidades donde estas
condiciones son muy comunes. Un estudio llevado a cabo en Brasil

informé que menos del 30% de los participantes pudo identificar
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adecuadamente los sintomas y las causas de la anemia falciforme,
subrayando la necesidad de potenciar las iniciativas educativas

(Carvalho et al., 2018).

La carencia de informacién acerca de estas enfermedades impacta
de manera directa la busqueda de atencion médica y la participacion
en programas de deteccién precoz. Esto también se aplica a los
profesionales de la salud, donde diversas investigaciones han
indicado la urgencia de formacion especializada para asegurar
diagndsticos correctos y un manejo apropiado (Modell & Darlison,

2021).

2.7.2 Actitudes hacia las hemoglobinopatias
Las posturas frente a las hemoglobinopatias estan condicionadas
por aspectos culturales, sociales y econdmicos. En numerosas
ocasiones, las percepciones desfavorables y el estigma relacionado
con estas afecciones resultan en una negacién del diagndstico o en
la ausencia de atencion médica. En ciertos paises, las parejas evitan
someterse a pruebas genéticas por temor a la discriminacion, lo que

pone en peligro a las generaciones futuras (Weatherall, 2020).

No obstante, en areas donde se han llevado a cabo campanas de

sensibilizacién, se ha notado un cambio favorable en las
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percepciones acerca de estas enfermedades. Por ejemplo, en
naciones como ltalia y Grecia, la implementaciéon de programas de
deteccién genética ha promovido una disposicion mas receptiva

hacia el diagnostico y la prevencion (Cao et al., 2019).

Percepciones sobre las Hemoglobinopatias

Las creencias comunes acerca de las hemoglobinopatias a menudo
estdn cargadas de confusiones. Algunos piensan que estas
condiciones son contagiosas o vinculadas al estilo de vida, lo que
puede demorar el diagnostico y la terapia. En una investigacion
llevada a cabo en Nigeria, el 40% de los participantes consideraba
que las hemoglobinopatias eran provocadas por una maldicién o un
castigo divino, lo que llevd a muchos a recurrir a métodos
tradicionales en lugar de atenciéon médica profesional (Adejumo et

al., 2020).

Importancia de Abordar el Conocimiento, Actitudes vy
Percepciones

Comprender cémo las comunidades ven y responden a las
hemoglobinopatias es crucial para crear estrategias de intervencion
efectivas. La puesta en marcha de programas educativos y la
formacion de los profesionales de salud no solo disminuyen las

diferencias en el conocimiento, sino que también promueven
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actitudes favorables hacia el diagnostico y la terapia (Carvalho et al.,

2018).

2.8 Antecedentes Familiares y su Relacion con las Hemoglobinopatias
Los antecedentes familiares son cruciales para la comprension, el
diagnostico y el tratamiento de las hemoglobinopatias. Estas condiciones, al
tener un origen genético, se transmiten segun patrones mendelianos que
implican uno o ambos alelos del gen de la hemoglobina. Entender la historia
familiar puede ofrecer datos importantes para reconocer portadores
asintomaticos, estimar el riesgo de transmision y disefar estrategias de

intervencion (Weatherall, 2020).

2.8.1 La Herencia Genética y su Papel en las Hemoglobinopatias
Las hemoglobinopatias son el resultado de mutaciones o pérdidas
en los genes que producen hemoglobina. Estas modificaciones se
heredan de una generacion a otra, tipicamente siguiendo un patrén
autosodmico recesivo. Esto implica que, para que un individuo
desarrolle una afeccion severa como la anemia falciforme o una
talasemia mayor, es necesario que reciba una copia anoémala del gen

de cada uno de sus padres (Weatherall, 2020).

En el caso de los portadores, que tienen unicamente una copia del

gen alterado, los sintomas suelen ser leves o inexistentes, lo que
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complica su deteccién sin pruebas concretas. Los antecedentes
familiares minuciosos son cruciales para hallar posibles portadores
en la linea genética, sobre todo en areas donde estas enfermedades

son prevalentes (Cao et al., 2019).

Impacto de los Antecedentes Familiares en el Diagnéstico y la
Prevencién

Investigaciones han evidenciado que las familias que conocen casos
anteriores de hemoglobinopatias tienen mas posibilidades de
involucrarse en programas de deteccion temprana y de hacer
elecciones informadas sobre planificacién familiar. En Italia y Grecia,
los programas de deteccion neonatal y la asesoria genética han
conseguido disminuir notablemente la frecuencia de estas
enfermedades al identificar a parejas con un alto riesgo de pasar la

condicién a sus descendientes (Modell & Darlison, 2021).

No obstante, en numerosas comunidades, la ausencia de registros
familiares minuciosos o0 la ignorancia sobre la situacién en
generaciones pasadas restringe el acceso a estos servicios. Esto
resulta particularmente alarmante en naciones en desarrollo, donde
los recursos para realizar diagnésticos son limitados (Adejumo et al.,

2020).
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El Estigma y su Influencia en el Reconocimiento de los
Antecedentes Familiares

En diversas culturas, el vinculo de las hemoglobinopatias con
elementos sociales o mitolégicos ha llevado a que las familias
encubran antecedentes ligados a estas condiciones. El estigma
puede crear obstaculos importantes para la deteccion temprana de
los portadores y para acceder a servicios de salud (Carvalho et al.,

2018).

Herramientas para Evaluar los Antecedentes Familiares

El estudio genealdgico y las pruebas de ADN son instrumentos
fundamentales para trazar la historia familiar y identificar riesgos
hereditarios. Investigaciones han indicado que la aplicacion de
tecnologias como la secuenciacién genética de nueva generacion
(NGS, en inglés) facilita la identificacién de variantes genéticas en
familias con antecedentes incompletos o desconocidos (Weatherall,

2020).

Asimismo, la asesoria genética brinda a las familias la posibilidad de
entender mejor las consecuencias de estas condiciones y de tomar
decisiones fundamentadas sobre pruebas prenatales, tratamientos y

alternativas reproductivas (Cao et al., 2019).



CAPITULO I

MARCO METODOLOGICO
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3.1 Tipo y disefo de estudio

Segun Hernandez Sampieri et al., (2019) el tipo y disefio de esta investigacion es

cuantitativa, experimental y transversal

Cuantitativa: La investigacion es cuantitativa porque se enfoca en la recoleccion
de datos numéricos que permiten medir y analizar variables especificas, como la
prevalencia de hemoglobinopatias, la distribucion por edad, género, y
conocimiento previo entre los participantes. Ademas, las respuestas obtenidas a
través de las encuestas, como las percepciones sobre las hemoglobinopatias o
los sintomas reportados, se pueden analizar estadisticamente para obtener
resultados representativos.

Experimental: Involucra la recoleccibn de muestras biologicas (sangre) y su
analisis mediante un método técnico y especifico, como lo es la HPLC, para
identificar variantes de hemoglobina. El uso de HPLC para analizar las muestras
de los estudiantes permite observar y medir variables relacionadas con la
prevalencia de hemoglobinopatias de manera controlada.

Transversal: Porque se realiza en un solo momento en el tiempo, es decir, en el
afo 2024. El disefo transversal permite capturar datos de diferentes grupos de
estudiantes en una sola instancia para observar la prevalencia de

hemoglobinopatias y las percepciones relacionadas.
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3.2 Fuente de la informacién

La fuente de informacion de esta investigacion esta basada en la poblacion estudiantil
de la Universidad Latina de Panama, sede David, durante el afio 2024. Los datos fueron
recopilados mediante encuestas disefiadas para evaluar el nivel de conocimiento sobre
hemoglobinopatias y a través de analisis de laboratorio realizados en muestras de sangre
obtenidas de los participantes, los cuales permitiran identificar variantes de hemoglobina

presentes en esta poblacion.

3.3 Poblacion

La poblacion de estudio incluyé a 50 estudiantes matriculados en la Universidad Latina
de Panamd, sede David, durante el mes de octubre del afio 2024, que aceptaron
participar voluntariamente en el estudio mediante analisis de laboratorio y encuestas de

conocimiento.

3.4 Muestra

La muestra fue seleccionada a partir de la poblacion estudiantil durante el afio 2024. Los

participantes fueron incluidos de manera voluntaria y al azar.

Las muestras biologicas se obtuvieron mediante extraccion de sangre venosa para el

analisis de variantes de hemoglobina mediante HPLC.
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3.5Tipo de muestra

3.6 Variables

Sangre venosa

3.6.1 Variable independiente

Estas variables permiten analizar los factores que podrian influir en la

prevalencia de hemoglobinopatias, asi como en el conocimiento y

percepcion sobre estas condiciones entre la poblacion estudiada.

Edad: Esta variable podria influr en la prevalencia de
hemoglobinopatias, dado que ciertas condiciones genéticas podrian
manifestarse en diferentes etapas de la vida.

Sexo: Clasificacion de los participantes como hombres o mujeres.
Algunas condiciones relacionadas con la sangre o hemoglobinas
pueden tener diferencias sutiles en incidencia por sexo, aunque la
mayoria de las hemoglobinopatias suelen ser autosémicas.

Carrera o rol dentro de la universidad: Esta variable puede
relacionarse con el conocimiento previo sobre hemoglobinopatias
debido a la formacién académica o el acceso a informacion.
Conocimiento previo sobre hemoglobinopatias: Indica si los
participantes tienen o no conocimiento previo sobre qué son las

hemoglobinopatias, sus causas y sus implicaciones. Este factor
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podria influir en la percepcién de importancia de estas condiciones y
en la disposicion a realizarse pruebas.

Antecedentes familiares de hemoglobinopatias: Determina si el
participante tiene conocimiento de familiares que padezcan alguna
hemoglobinopatia. Esto podria influir en la predisposicion genética y
la percepcion del participante sobre la importancia de estas
condiciones.

Sintomas reportados en los Ultimos 6 meses: Incluye sintomas como
fatiga, palidez, dificultad para respirar, dolor en las articulaciones,
dolor abdominal, o ictericia. Estos sintomas podrian estar
relacionados con hemoglobinopatias y servir como una base para
identificar posibles casos.

Interés en recibir informacion sobre hemoglobinopatias: Nivel de
interés en obtener informacién sobre estas condiciones y sus
implicaciones genéticas. Esto puede estar relacionado con el
conocimiento general y la disposicion a participar en programas de
prevencion o diagnaostico.

Consulta médica previa por sintomas: Indica si el participante ha
consultado a un médico por sintomas que podrian estar relacionados
con hemoglobinopatias.

Disposicion a participar en servicios de tamizaje: Mide si los

participantes estuvieran dispuestos a someterse a pruebas de
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tamizaje ofrecidas en la universidad. Esta variable refleja el nivel de
interés en la deteccion temprana y la prevencion.

Antecedentes personales sobre variantes de hemoglobina:
Determina si el participante sabe si tiene alguna variante de

hemoglobina detectada previamente.

3.6.2 Variable dependiente

Las variables dependientes son aquellas que se ven afectadas o influyen

directamente por las variables independientes que mencionamos antes.

Estas variables estan relacionadas con los resultados y hallazgos que

buscas medir en el estudio

Prevalencia de hemoglobinopatias: Porcentaje de estudiantes que
presentan variantes de hemoglobina identificadas mediante el
analisis por HPLC. Este es el principal resultado de la investigacion
y se ve influido por factores como antecedentes familiares, edad, y
otros.

Nivel de conocimiento sobre hemoglobinopatias: Grado de
comprensiébn que tienen los participantes sobre las
hemoglobinopatias, sus causas, manifestaciones clinicas, y su
impacto en la salud. Este conocimiento puede medirse a partir de las

respuestas de las encuestas.
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e Percepcion sobre la importancia de las hemoglobinopatias: Opinion
de los participantes sobre la relevancia de las hemoglobinopatias en
la salud personal y familiar, asi como su percepcién de la necesidad
de diagndstico temprano y educacion al respecto.

e Disposicion a participar en programas de tamizaje: Porcentaje de
participantes que estarian dispuestos a someterse a pruebas de
tamizaje en la universidad para la deteccién de hemoglobinopatias.

e Relacion de los sintomas con condiciones de la sangre:
Determinacion de cuantos participantes, de aquellos que reportaron
sintomas en los ultimos 6 meses, identificaron correctamente que
estos podrian estar relacionados con condiciones sanguineas o
especificamente con hemoglobinopatias.

e Impacto percibido en la salud familiar: Nivel de importancia que los
participantes atribuyen a la informacion sobre hemoglobinopatias en
relacion con la salud de sus familiares.

e Antecedentes familiares de hemoglobinopatias: Proporcion de
participantes que conocen antecedentes familiares de estas
condiciones y cdmo esta informacién se asocia con los niveles de

preocupacion o interés en el tema.

3.7 Recoleccion de lainformacién

3.7.1 Métodos utilizados
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Encuestas estructuradas: Se disefiaron cuestionarios con preguntas
cerradas y estructuradas para recolectar informacion
sociodemogréfica (edad, sexo, carrera), nivel de conocimiento sobre
hemoglobinopatias, percepcidn sobre la importancia de su deteccion
y diagndstico, antecedentes familiares, sintomas experimentados, y
disposicion a participar en programas de tamizaje.

Muestras bioldgicas: Se obtuvieron muestras de sangre venosa de
los participantes para su posterior analisis en el laboratorio utilizando
HPLC (Cromatografia Liquida de Alta Resolucién) con el objetivo de

identificar variantes de hemoglobina.

3.7.2 Procedimiento para la aplicacion de las encuestas

Las encuestas se realizaron de manera presencial dentro del campus

universitario. Los participantes completaron el cuestionario después de

firmar un consentimiento informado que explicaba los objetivos del estudio

y garantizaba la confidencialidad de la informacion.

3.7.3 Obtencidon de las muestras biolégicas

Uso de agujas estériles y tubos de recoleccién al vacio.
Personal capacitado para la toma de muestra y manejo de los

participantes.
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e Conservacion de las muestras en condiciones adecuadas

(refrigeracion) hasta su analisis.

3.7.4 Anélisis de laboratorio

Las muestras de sangre se analizaron mediante HPLC para detectar
variantes de hemoglobina y clasificar la presencia o ausencia de
hemoglobinopatias en los participantes. Este método permite una alta
precision en la identificacion de condiciones como anemia de células

falciformes, talasemias y otras variantes hemoglobinicas.

3.7.5 Aspectos éticos

e Se garantizo6 la participacion voluntaria de los estudiantes mediante
la firma del consentimiento informado.
e Se mantuvo la confidencialidad de los datos recolectados y las

muestras se utilizaron exclusivamente con fines de investigacion.



CAPITULO IV

ANALISIS E INTERPRETACION

DE LOS RESULTADOS
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4.1 Analisis e interpretacion de datos recolectados en encuestas para el estudio

de hemoglobinopatias realizadas a participantes.

Para el andlisis de datos, se utilizé una muestra de 50 estudiantes, quienes participaron
voluntariamente en el estudio y respondieron una serie de 15 preguntas relacionadas al
conocimiento sobre las hemoglobinopatias. Los datos fueron procesados y analizados
empleando métodos descriptivos para calcular las frecuencias y porcentajes. Ademas,
se realizo un analisis comparativo para evaluar el nivel de conocimiento en relacién con
las caracteristicas sociodemograficas de los participantes. Todas las etapas se realizaron

garantizando la confidencialidad y el manejo ético de la informacion.

Grafica 1. Porcentaje de acuerdo con la edad de pacientes atendidos, Universidad
Latina, sede David 2024.

EDAD

70%

62% (31)
60%
50%
40%
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En la grafica de distribuciéon por edad, basada en una muestra de 50 personas, se

observa que el 62% corresponde al rango de 18-22 afios, lo que equivale a 31 personas.
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El 24% pertenece al rango de 23-26 afios, es decir, 12 personas. En el rango de 27-31
afios se encuentra el 6%, correspondiente a 3 personas. No hubo participantes en el
rango de 32-39 afios, representando un 0%. Finalmente, el 8% de los participantes se

encuentra en el rango de 40-49 afos, lo que representa a 4 personas.

Estos datos evidencian una mayor concentracion de individuos en los grupos de edad
mas jovenes, especialmente entre 18 y 22 afios. Comparando estos resultados con
estudios similares, se observa un patrén consistente. Segun un estudio publicado en
2019 por la Sociedad Espafiola de Hematologia y Oncologia Pediatricas (SEHOP), la
enfermedad de células falciformes se manifiesta predominantemente en la infancia y
adolescencia, con una alta prevalencia en individuos menores de 20 afos. Este hallazgo
coincide con la distribucién observada en nuestra muestra, donde la mayoria de los

participantes pertenecen a grupos etarios jévenes.
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Grafica 2. Distribucion por género de los participantes, Universidad Latina de
Panama, sede David (2024).
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En la muestra estudiada, se observé una mayor representacion de mujeres, quienes
constituyeron el 64% del total de participantes, es decir, 32 personas, en contraste con

los hombres, que representaron el 36%, equivalente a 18 personas

Esta distribucion refleja una predominancia femenina, que podria estar relacionada con
la mayor participacion de mujeres en carreras de la salud o areas afines, como lo es el
contexto de este estudio. También podria ser indicativo de una mayor disposicién de las
mujeres a participar en investigaciones académicas, aunque este aspecto podria requerir

mayor analisis en futuros estudios.

En cuanto a estudios previos, algunos estudios sobre la prevalencia de
hemoglobinopatias en poblaciones diferentes pueden incluir distribuciones similares de

género, ya que la proporcion de hombres y mujeres puede variar dependiendo de la
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poblacion estudiada. La diferencia de prevalencia entre géneros en hemoglobinopatias
no es necesariamente significativa en todas las investigaciones, pero los estudios

genéticos podrian identificar ciertas tendencias segun el contexto.

Segun Rodriguez (2019), en un estudio en Costa Rica, se encontré que el 6% de las
mujeres examinadas presentaban variantes de hemoglobina, siendo la hemoglobina S la

mas prevalente.
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Grafica 3. Porcentaje de participantes con conocimiento previo a las
hemoglobinopatias

Nivel de conocimiento previo

No
30% (15)

En la muestra analizada, el 70% de los participantes (35 personas) indicd que tenia
conocimiento previo sobre las hemoglobinopatias, mientras que el 30% (15 personas)
manifestd no tener conocimiento previo al respecto.

Este resultado destaca que, aunque una mayoria significativa posee algun grado de
familiaridad con el tema, todavia existe una proporcién considerable de personas (30%)
que carece de conocimiento previo, lo cual puede ser relevante para disefiar estrategias

educativas dirigidas a sensibilizar sobre estas condiciones genéticas.

Segun Morales (2020), el nivel de conocimiento sobre hemoglobinopatias puede variar
considerablemente segun la poblacion estudiada, y en muchos estudios de prevalencia,
se observa que un porcentaje significativo de la poblacion no tiene conciencia o

informacion sobre estas condiciones, especialmente en poblaciones no seleccionadas
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para pruebas genéticas o informacién sobre enfermedades heredadas. Esto puede ser
indicativo de la necesidad de programas de educacion y sensibilizacion.

Un estudio llevado a cabo en Chile resalta la relevancia de la detecciéon temprana de
hemoglobinopatias. Ademas, sugiere que es fundamental proporcionar mas informacion
y capacitacion a médicos generales y pediatras para facilitar un diagnostico mas

temprano (Morales, 2020).
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Grafica 4. Percepcién general sobre las hemoglobinopatias
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Al analizar las percepciones de los participantes acerca de las hemoglobinopatias, se
encontrd que la mayoria, un 62% (31 personas) reconocia correctamente que estas son
condiciones genéticas hereditarias. Sin embargo, un 2% (1 persona) de los participantes
pensaba errbneamente que se trataban de enfermedades infecciosas, mientras que un
18% (9 personas) las atribuia a problemas de estilo de vida, lo cual también es incorrecto.
Por otro lado, un 18%, es decir, 9 personas, de los participantes indicé que no sabia qué
eran las hemoglobinopatias, lo que refleja una falta de conocimiento sobre estas

condiciones en un segmento de la muestra.

Estos resultados subrayan la necesidad de campanas educativas que aborden los
conceptos basicos de las hemoglobinopatias, no solo para aumentar el nivel de
conocimiento general, sino también para corregir percepciones erroneas que podrian
impactar en la comprension de su naturaleza genética y las implicaciones familiares

asociadas.
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Segun la Organizacion Mundial de la Salud (2016), ha sefalado que las
hemoglobinopatias, como la talasemia y la anemia drepanocitica, son trastornos
hereditarios que afectan a una proporcion significativa de la poblacién mundial. La OMS
enfatiza la necesidad de programas de educacion y concienciacién para reducir la

incidencia y mejorar el manejo de estas enfermedades.

Estos estudios resaltan la necesidad de programas educativos y de concienciacion para
mejorar el conocimiento sobre las hemoglobinopatias en la poblacién general, o que
podria conducir a una deteccion mas temprana y a un manejo mas efectivo de estas

condiciones.
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Grafica 5. Conocimiento del impacto de las hemoglobinopatias en la salud
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En cuanto al conocimiento sobre el impacto de las hemoglobinopatias en la salud, el 60%
(30 personas) de los participantes indicé que si sabian que estas condiciones podian
tener un efecto sobre la salud. Sin embargo, un 40%, es decir, 20 personas, de los

encuestados manifesté no estar seguro acerca de esta relacion.

Este resultado pone de manifiesto que, aunque una mayoria reconoce la importancia de
las hemoglobinopatias en términos de salud, existe una proporcion significativa de
participantes con dudas al respecto. Esto podria indicar una falta de informacién clara o
una necesidad de mayor profundizacion en el tema, especialmente en el contexto

educativo.
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Estos hallazgos sugieren la relevancia de promover actividades informativas que resalten
los efectos de las hemoglobinopatias y su impacto en la calidad de vida, de manera que

se logre reducir la incertidumbre entre los participantes.

Segun la Fundacion Humans (2022), publicé el documento "Humanizacion de la atencidn
a la persona con drepanocitosis”. Este informe destaca el desconocimiento generalizado
de la enfermedad tanto en la sociedad como entre los profesionales de la salud, lo que
conlleva diagnosticos tardios y una atencion médica inadecuada para muchos afectados.
Ademas, se subraya la necesidad de implementar acciones que promuevan el
conocimiento, la deteccion y el manejo adecuado de la drepanocitosis, enfatizando la

importancia de un enfoque humanizado en la atencién sanitaria.
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Grafica 6. Relevancia de la informaciéon sobre hemoglobinopatias para la salud de
familiares

Relevancia de tener informacion sobre
las hemoglobinopatias

La gran mayoria de los participantes, un 94% (47 personas), consideré que contar con
informacion sobre hemoglobinopatias es relevante para la salud de sus familiares,
destacando una percepcion clara de la importancia de estas condiciones en el contexto

familiar y genético.

En contraste, un 6% (3 personas) de los encuestados expresé que no creia que esta
informacion fuera relevante, lo cual podria estar relacionado con una falta de

conocimiento sobre las implicaciones hereditarias de las hemoglobinopatias.

Estos resultados subrayan la necesidad de continuar educando a la poblacion sobre el

impacto de las hemoglobinopatias, no solo en la salud individual, sino también en la
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planificacion familiar y la prevencion de futuras complicaciones genéticas en las
siguientes generaciones.

La percepcion publica sobre la importancia de estar informado acerca de las
hemoglobinopatias es fundamental para la deteccién temprana y el manejo adecuado de
estas enfermedades. Un estudio realizado en Lanzarote, Espafia, analizé la prevalencia
de hemoglobinopatias en 2,436 mujeres gestantes y destaco la necesidad de programas
de deteccidn y asesoramiento genético, especialmente en poblaciones con alta

incidencia de estas condiciones

Segun Chung (2024), el 72% de las personas a las que se les presentod la propuesta para
participar en este estudio respondieron de manera afirmativa. Asimismo, la mayoria de
los participantes, concretamente un 90,6%, estuvieron de acuerdo en incluir trastornos

del neurodesarrollo de forma opcional.
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Grafica 7. Conocimiento individual sobre la presencia de hemoglobinopatias.
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En la encuesta realizada, solo un 6% (3 personas) de los participantes indicd que sabia
que tenia alguna variante de hemoglobina, mientras que un 54% (27 personas) afirmé
que no tenia variantes conocidas. Sin embargo, un 40% (20 personas) manifestd no estar
seguro sobre esta condicion.

Este resultado resalta un nivel significativo de incertidumbre entre los participantes, ya
que casi la mitad de ellos desconoce si presenta alguna variante de hemoglobina. Esto
podria reflejar la falta de acceso a pruebas especificas o el limitado conocimiento sobre

la importancia de identificar estas condiciones genéticas.

Estos datos sugieren la relevancia de fomentar la realizacién de pruebas diagnédsticas y
campafas informativas que permitan a la poblacion universitaria conocer su estado

genético y tomar decisiones informadas relacionadas con su salud y la de sus familias.
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Segun Adewoyin (2015), en su investigacion realizada en regiones de Africa
subsahariana mostré que menos del 10% de los participantes sabia con certeza si tenia
variantes de hemoglobina, lo que dificultaba la planificacién familiar y el manejo

preventivo de enfermedades relacionadas.

Este articulo destaca el conocimiento limitado que las personas tienen sobre las
hemoglobinopatias, incluyendo la anemia de células falciformes, y aborda la necesidad

de programas educativos para mejorar la deteccién y el manejo de estas condiciones.
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Grafica 8. Conocimiento sobre antecedentes familiares de hemoglobinopatias
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Con relacion a los antecedentes familiares de hemoglobinopatias, solo un 8% (4
personas) de los participantes indico que si tenia antecedentes familiares de estas
condiciones. Por otro lado, el 42%, es decir, 21 personas manifestaron que no tenia
antecedentes familiares, mientras que un 50% (25 personas) expres6 no estar seguro
sobre la existencia de tales antecedentes.

Este resultado refleja una considerable incertidumbre acerca de los antecedentes
familiares en la muestra estudiada, lo que podria indicar falta de conocimiento o

desconocimiento sobre el historial médico familiar en relacién con las hemoglobinopatias.

La alta proporcién de participantes que no esta segura podria sugerir la necesidad de
mayor educacioén sobre la importancia de conocer y comunicar este tipo de antecedentes

familiares para el diagnoéstico temprano y la prevencion de enfermedades genéticas.
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Segun Gonzales (2014), en su estudio realizado en Espafia sobre la repercusion clinica
de la alfa-talasemia encontré que el 22% de los pacientes tenian antecedentes familiares

de esta condicion.

Estos resultados sugieren que, en comparacion con la poblacidn espafiola estudiada, el
conocimiento sobre antecedentes familiares de hemoglobinopatias es menor en la
muestra actual, o que podria indicar una falta de conciencia o acceso limitado a

informacion genética en esta poblacion.
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Grafica 9. Sintomas que han experimentado los ultimos 6 meses
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En cuanto a los sintomas reportados en los ultimos 6 meses, el 36% (18 personas) de
los participantes indicé haber experimentado fatiga, uno de los sintomas mas comunes
asociados a las hemoglobinopatias. Otros sintomas, como palidez en la piel y mucosas,
fueron mencionados por un 4% (2 personas), mientras que un 10% (5 personas) reportd

dificultad para respirar.

Ademas, el 8% (4 personas) de los participantes senaldé haber sufrido dolor en las
articulaciones o en los huesos, y un 2% (1 persona) experimenté dolor abdominal. El 2%
(1 persona) también reporté haber tenido ictericia, un sintoma caracteristico de ciertas

hemoglobinopatias.

Sin embargo, el 38% (19 personas) de los participantes afirmé no haber experimentado

ningun sintoma en los ultimos 6 meses.
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Estos resultados reflejan la diversidad de sintomas que pueden presentarse en personas
con hemoglobinopatias, y destacan la importancia de estar atento a sefales que podrian
indicar la presencia de estas condiciones. Ademas, la presencia de sintomas como la
fatiga y dificultad para respirar, comunes en estas enfermedades, subraya la necesidad

de realizar diagndsticos adecuados y oportunos para evitar complicaciones graves.

Segun Osunkwo (2020), en su estudio realizado en el Reino Unido sobre la anemia
falciforme identific6 que el 40% de los pacientes reportaron fatiga como el sintoma
predominante, seguido por dolor éseo (35%) y dificultad respiratoria (20%). Estos datos
son comparables a los obtenidos en este analisis, aunque las frecuencias varian
ligeramente, lo que podria atribuirse a diferencias en las poblaciones estudiadas o la

severidad de las condiciones diagnosticadas.



Grafica 10. Consultas médicas por sintomas presentados

Consulta médica

En cuanto a la consulta médica por los sintomas presentados, un 94% (47 personas) de
los participantes indico que no ha consultado a un médico por los sintomas mencionados,
como fatiga, dificultad para respirar, o dolor en articulaciones. Solo un 6% (3 personas)

afirmé haber consultado a un médico debido a estos sintomas.

Este resultado podria indicar una falta de conciencia o de gravedad percibida sobre los
sintomas por parte de la mayoria de los participantes. La falta de consulta médica puede
reflejar la tendencia a subestimar la importancia de estos sintomas, o la falta de acceso
a atencion médica. Ademas, puede resaltar la necesidad de promover la consulta
temprana con profesionales de la salud para evitar complicaciones graves,

especialmente en casos de hemoglobinopatias.

Segun Ballas (2018), en un estudio realizado en Estados Unidos sobre anemia de células

falciformes encontré que aproximadamente el 80% de los pacientes con sintomas leves
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a moderados no buscan atencién médica inmediata, mientras que solo un 20% acude a
consulta médica por sintomas severos. Esto muestra una tendencia global hacia la
subestimacion o la normalizacibn de los sintomas relacionados con las

hemoglobinopatias.
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Grafica 11. Analisis e interpretacion de datos recolectados en resultados de
laboratorio para el estudio de hemoglobinopatias realizadas a participantes.
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La gran mayoria de los participantes (98%) no presenta alteraciones relacionadas con
hemoglobinopatias, lo que indica una baja prevalencia de variantes en esta muestra
especifica. Sin embargo, la identificacién de un caso de portador de anemia falciforme
(2%) resalta la importancia de los examenes genéticos para identificar portadores

asintomaticos, quienes pueden transmitir la condicién a su descendencia.

Segun Adorno (2017), en su estudio realizado en Brasil, se encontré que
aproximadamente el 4% de la poblacion general era portadora de variantes relacionadas
con hemoglobinopatias, incluidas la anemia falciforme y la talasemia. Esto indica que la
prevalencia en la muestra estudiada es menor que la reportada en paises con mayor

diversidad genética y poblacion de alto riesgo.
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Grafica12. Correlacién entre diagnéstico por HPLC y percepcion sobre
hemoglobinopatias
Grafico de Dispersidon: Diagnéstico HPLC vs Sintomas
Piel Palida - 1

Dificultad Respiratoria [ 1

Fatiga - X

Sintomas Reportados

Sin Sintomas [ 49

O O 1

qo v .
G\ oostt® oostV®

] i
?O(T.ado ?a\so (,a\":o

o0©®

Diagnostico Real

El grafico de dispersion ilustra la relacion entre el diagndstico obtenido mediante HPLC
y los sintomas reportados por los participantes en los ultimos seis meses. Se observa
que:

e 49 estudiantes fueron diagnosticados como sanos.

e 1 estudiante, identificado como portador de anemia falciforme, indicé haber
experimentado fatiga, un sintoma comun en personas con hemoglobinopatias.

o 2 estudiantes reportaron tener una hemoglobinopatia en la encuesta, pero sus
resultados por HPLC fueron normales (falsos positivos). Ambos presentaron
sintomas inespecificos:

o 1 estudiante refiri6 dificultad respiratoria.

o 1 estudiante menciono palidez en la piel y mucosas.
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Este analisis resalta la discrepancia entre la percepcion de los sintomas y los resultados
del diagndstico confirmatorio, lo que subraya la importancia de realizar pruebas

especificas como el HPLC para una evaluacion precisa de las hemoglobinopatias.



CAPITULO V

CONSIDERACIONES FINALES
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5.1 CONCLUSIONES

De las 50 personas evaluadas mediante analisis de HPLC, se identifico que 49
estudiantes no presentaban alteraciones significativas en la hemoglobina,
mientras que una persona fue identificada como portadora del rasgo de anemia
falciforme (genotipo AS). Esto sugiere una baja prevalencia de hemoglobinopatias
en la poblacion estudiada, aunque destaca la importancia de continuar con
estudios poblacionales mas amplios para confirmar estos hallazgos.

Los resultados de las encuestas indicaron que un porcentaje considerable de los
participantes no tenia conocimientos sélidos sobre las hemoglobinopatias: el 30%
desconocia totalmente el tema y el 40% no estaba seguro sobre el impacto de
estas condiciones en la salud. Sin embargo, un 70% reconocié que las
hemoglobinopatias son condiciones genéticas hereditarias, lo que evidencia una
mezcla de informacion parcial y lagunas en el conocimiento.

A pesar de que el 36% reporté fatiga y otros sintomas asociados, como dificultad
para respirar (10%) y dolor articular (8%), el 94% no consulté a un médico por
estas afecciones. Esto sugiere una baja percepcion de la importancia de estos
sintomas como posibles indicadores de condiciones subyacentes, incluida la

posibilidad de hemoglobinopatias.

Un 94% de los participantes reconocié la importancia de tener informacion sobre
las hemoglobinopatias, destacando una clara disposicion para adquirir
conocimientos. Este hallazgo subraya la necesidad de implementar campanas
educativas que aborden no solo el conocimiento general, sino también las

implicaciones genéticas y familiares de estas condiciones.
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El estudio evidencié que un 8% de los encuestados conocia antecedentes
familiares de hemoglobinopatias, mientras que un 50% no estaba seguro. Esto
refuerza la relevancia de realizar un andlisis detallado de los antecedentes
familiares y de incluir la consejeria genética como parte de los servicios de salud,
especialmente en areas con poblaciones en riesgo.

El analisis de la correlacion entre los sintomas reportados y los resultados del
HPLC evidencia que la percepcién de los participantes no siempre coincide con el
diagndstico real. Aunque un estudiante con anemia falciforme experimento fatiga,
otros dos estudiantes que creian tener una hemoglobinopatia presentaron
sintomas inespecificos (dificultad respiratoria y palidez), sin que el HPLC
confirmara una alteracion en su hemoglobina.

Estos hallazgos subrayan la importancia de utilizar métodos diagndsticos
precisos, como el HPLC, para la identificacion de hemoglobinopatias, ya que los
sintomas por si solos pueden ser inespecificos y atribuibles a otras condiciones
de salud. Ademas, reflejan la necesidad de mejorar la educacién sobre estas
enfermedades para evitar percepciones erréneas y fomentar un mejor

conocimiento entre la poblacion estudiantil.
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5.2 RECOMENDACIONES

Fortalecer los programas de tamizaje neonatal y prenatal para la deteccion
temprana de hemoglobinopatias, permitiendo intervenciones oportunas que
prevengan complicaciones graves.

Facilitar el acceso a pruebas diagndsticas y consejeria genética en hospitales y
centros de salud, especialmente para familias con antecedentes de
hemoglobinopatias.

Capacitar al personal de salud en la identificaciébn, manejo y orientacién de
pacientes con hemoglobinopatias, garantizando un enfoque integral y actualizado.
Desarrollar estrategias de educacion comunitaria enfocadas en la poblacion en
edad reproductiva, resaltando la importancia de |la deteccion temprana y el control
médico ante sintomas como fatiga crénica o dolor articular.

Promover la educacion en enfermedades genéticas a través de charlas,
seminarios y material informativo que refuercen la importancia de la deteccién y
prevencion de hemoglobinopatias.

Fomentar la participacion en campanas de salud donde los estudiantes puedan
acceder a pruebas de deteccidén gratuitas y recibir orientacién sobre su perfil
genético.

Integrar la consejeria genética en la formacién de estudiantes de ciencias de la
salud, brindandoles herramientas para educar a la poblacion y apoyar el

diagndstico temprano.
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Implementar programas de concienciacion sobre enfermedades genéticas
mediante actividades académicas y extracurriculares que ayuden a los
estudiantes a comprender su impacto en la salud publica.

Fomentar la investigacion en hemoglobinopatias, impulsando proyectos que
aporten datos sobre la prevalencia en la poblacion estudiantil y contribuyan a la
generacion de nuevo conocimiento.

Establecer alianzas con instituciones de salud para facilitar el acceso de los
estudiantes a pruebas de tamizaje y servicios de consejeria genética.

Incluir temas de genética y enfermedades hereditarias en la formacion académica,
garantizando que los futuros profesionales de la salud estén mejor preparados

para abordar estos temas.
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Yo, Damneth Gabriela Montes Ramirez, con cédula de identidad No. d2 3::3
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1. TEMA:

Prev. i h lobinopatias en estudiantes de la Universs Latina de
ma, sede David, 20

1.1. Problemas a Investigar:

AY el _nivel conocimiento e los estudiantes re las

1.2. Razones por la que escoge este tema:

Las hemoglobinopatias, son trastornos genéticos significativos que afectan a una
proporcién considerable de la poblacion mundial. Conocer la prevalencia de
hemoglobinopatias entre los estudiantes puede llevar a la implementacion de
programas de salud especificos dentro de la universidad, como campafas de
concienciacién, pruebas de deteccion y apoyo psicolégico y médico para los
estudiantes afectados. Esto no solo mejora la salud de los estudiantes, sino que
también crea un ambiente universitario mas informado y sensibilizado.

La deteccién temprana y el manejo adecuado de las hemoglobinopatias pueden
prevenir complicaciones graves y mejorar la calidad de vida de las personas
afectadas. Este estudio puede servir como base para la creacién de programas
educativos dentro de la universidad, aumentando la conciencia sobre la importancia
de la genética y la herencia en la salud,

En Panama, la informacion sobre la prevalencia de hemoglobinopatias es limitada.
Realizar este estudio en la Universidad Latina de Panama, sede David, ofrece una
oportunidad Unica para llenar este vacio de conocimiento y contribuir al
entendimiento de la distribucién de estas enfermedades en el pais.

La eleccién de este tema no solo aborda un problema de salud importante y poco
estudiado en el contexto local, sino que también tiene el potencial de generar

beneficios significativos tanto para la comunidad universitaria como para la sociedad
en general.




2. OBJETIVOS:

21, Objetivo general:

Identificar la presencia de hemoglobinopatias en los estudiantes de |a
Universidad Latina de Panama, sede David, 2024.

2.2, Objetivos especificos:

o Clasificar las variantes de hemoglobina que estén presentes en
estudiantes de la Universidad Latina de Panama. )

o Analizar la influencia de factores ambientales en la prevalencia de
hemoglobinopatias entre los estudiantes de la Universidad Latina de
Panama.

o Evaluar el nivel de conocimiento y percepcion sobre

hemoglobinopatias entre los estudiantes de fa Universidad Latina de
Panama.

3. APORTES:

Proveer datos actualizados sobre la prevalencia de hemoglobinopatias en la
poblacién estudiantil de la Universidad Latina de Panamd, sede David, lo que puede
ser fundamental para planificar intervenciones de salud piblica y educativa.

Analizar las barreras para el acceso a pruebas de deteccion y servicios de salud, ¥
proponer soluciones para mejorar la equidad en el acceso a estos servicios.
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15 de febrero de 2025

Sefiores
Facultad de Ciencias de la Salud Dr. William C. Gorgas
Universidad Latina de Panama

Respetados sefiores:

Certifico que he realizado una exhaustiva revision y correccion del proyecto
final de graduacion titulado Prevalencia de hemoglobinopatias en estudiantes
de la Universidad Latina de Panama, sede David, 2024, presentado por Damneth
G. Montes R. con C.|.P. 4-804-2331; dicha correccion se llevo a cabo de acuerdo
con los estandares linglisticos y gramaticales establecidos, asi como con las
Mormas Apa.

Durante el proceso de correccion, se han identificado y comregido errores
ortograficos, gramaticales y de puntuacion, con el fin de mejorar la claridad,
coherencia vy precision del contenido. Asimismo, se han realizado ajustes para
garantizar la consistencia en el estilo y la estructura del documento.

Ademas de la comeccidn de erores superficiales, se han realizado
sugerencias para mejorar la fluidez del texto y la crganizacion de las ideas, con el
ocbjetivo de facilitar la comprension y el impacto del mensaje gue se desea

comunicar.
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Magister Ada Chavez
Registro 08005
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ICARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

Yo, con cédula de identidad personal
manifiesio que he recibido y comprendide la informacion
proporcionada sobre los proyectos de investigaciones titulados:

1. “Prevalencia de hemoglobinopatias en estudiantes de la universidad Latina, sede
de David 2024."

2. “La apolipoproteina B como nueva herramienta para el diagnostico temprano de la
hiperlipidemia.”

3. “"Evaluacion de la cistatina C como marcador temprano de disfuncion renal en
estudiantes de la universidad Latina de Panama, sede David, 2024."

4. “"Creatinina y Nitrdgeno de Urea Sérica relacionado con la Tasa de filtracion
Glomerular como marcador predictivo de insuficiencia renal aguda en los
estudiantes de la Universidad Latina de Panama sede de David en el afio 2024."

5. “Determinacion de anticuerpes 1gG para Toxoplasma gondi en estudiantes de
Tecnologia Médica de la Universidad Latina, sede de David, 2024.7

He tenido Ia oporiunidad de hacer las preguntas que surgiercn respecto al proyecto y he
recibido respuestas satisfactorias. Entiendo que mi participacion en este estudio es
completamente voluntaria. Presto mi libre y voluntario consentimiento para participar en los
proyectos antes mencionados. Ademas, he sido informado de que mis datos personales
seran tratados confidencialmente y protegidos segun lo estipulado por el comite de bicética
correspondiente. Se me ha informado que la muestra a obtener serd a través de una
puncién venosa para la obtencion de sangre, 1a cual sera tomada en un tubo de hematologia
(EDTA) v tres tubos de quimica con gel (tubos amarillos).

Considerando lo anterior firmo de manera LIBRE y RESPONSABLE y OTORGO MI
CONSENTIMIENTO para la realizacion de este proyecto.

Firma
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Encuesta para el Estudio de Hemoglobinopatias en Estudiantes

Instrucclones: Responde a las siguientes preguntas seleccionando la opcion que
mejor describa tu situacion o conocimiento.

1. Datos Demogrificos

1. Edad:
2. Sexo:

O Femenino
O Masculing

3. Carrera que estudia:

2. Conocimiento sobre Hemoglobinopatias

4. ;Has escuchado previamente el término "hemoglobinopatias”?
O si
O No

5. Situ respuesta fue "S07, ;jqué tan bien crees conocer el tema?
I Muy bien
L1 Bien
O Regular
O Poco

6. iConsideras gue las hemoglobinopatias son:
O Condiciones genéficas hereditarias
O Enfermedades infecciosas
U Problemas de estilo de vida
O Mo sé&

T. iSabes sialguna variante de hemoglobina puede tener efectos en la salud?

O si



O No
O Mo estoy segurafa

3. Percepciones y Actitudes

8. ¢Consideras importante la deteccidn temprana de hemoglobinopatias en

personas jdvenes?
O Muy importante
O Importante
O Poco importante

O Mo es impaortante

9. iCrees que tener informacidn scbre hemoglobinopatias podria ser relevante

para la salud de familiares?
O si
O No
4. Anmtecedentes Personales y Familiares

10. ; Sabes si tienes alguna varante de hemaoglobina?
O si
O No
O Mo estoy segurofa

11. i Hay antecedentes de hemoglobinopatias en tu familia?
O si
O No
O Mo estoy segurofa

5. Interéds en Informacién y Seguimiento

12. ¢ Te gustaria recibir mas informacidn sobre las hemoglobinopatias y sus

implicaciones genéticas?

O si



O Mo

13.5i =e ofrecieran servicios de tamizaje para hemoglobinopatias en la
universidad, ; te interesaria participar?

s
O Mo
6. Sintomas Relacionados

14. j Has experimentado alguno de los siguientes sintomas en los ditimos &
meses? (Marca todos los que apliguen)

O Fatiga o cansancio constante
O Palidez en la piel o mucosas
1 Dificultad para respirar durante actividades leves
O Dolor en las articulaciones o en los huesos
1 Epizcdios frecuentes de dolor abdominal
O Coloracidn amarillenta en los ojos o piel (ictericia)
O Mingumo de los anteriores
15. ¢ Has consultado a un médico por alguno de estos sintomas?
O Si
O Mo

16. En caso de haber tenido alguno de estos sintomas, § fue determinado si
estaban relacionados con una condicidn de la sangre?

0 Si
O Mo

O Mo =e determind
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CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

Yo, , con cédula de identidad personal
, manifiesto que he recbido v comprendido la informacikon
proporcionada sobre los provectos de investigaciones tiulados:

1. “Prevalencia de hemoglobinopatias en estudiantes de la universidad Latina, sede
de David 2024.°

2. “La apolipoproteina B como nueva herramienta para el diagnéstico temprano de la
hiperipidernia.”

3. “Evaluacidn de la cistatina C come marcador temprano de disfuncidn renal en
estudiantes de la universidad Latina de Panamd, sede David, 2024."

4. “Creatinina y Mitrdgeno de Urea Sérica relacionado con la Tasa de filtracion
Glomerular come marcador predictive de insuficiencia renal aguda en los
estudiantes de la Universidad Latina de Panama sede de David en el ano 2024."

5. “Determinacidn de anticuerpos lgG para Toxoplasma gondi en estudiantes de
Tecnologia Médica de la Universidad Latina, sede de David, 2024."

He tenido la oportunidad de hacer las preguntas que surgieron respecto al proyecio y he
recibido respuestas satisfactorias. Entiendo que mi participacidn en este estudio es
completamente voluntaria. Presto mi libre y veluntario consentimienta para participar en los
proyectos antes mencionados. Ademdas, he sido informade de que mis dates personales
serdn tratados confidencialmente y protegidos segun lo estipulado por el comité de bioética
comespondiente. Se me ha informado que la muestra a obtener serd a través de una
puncidn venosa para la obtencidn de sangre, la cual serd tomada en un ubo de hematologia
(EDTA) y tres wbos de quimica con gel (tubas amarillas).

Considerando lo anterior firmo de manera LIBRE vy RESPONSABLE y OTORGO MI
CONSENTIMIENTO para la realizacién de este proyecto.

Firrma
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1=8i
2=No

Fatiga

1=

si

si 1=si

2=Poco importante 2=No

1=Muy importante 1

1=8i

1= Condiciones geneticas
2= Enfermedades infecciosas 2:

Tecnologia mé

1=

1= Femenino

18-22
2326

1=
2

o
2

2=

2=No

2=No

=No

2=No

o
H
u

3=No se determing

Dificultad respiratoria

No estoy seguro

3= No estoy seguro

3=Problemas de estilo de vid 3=No estoy seguro 3=No es importante

4=Nosé

3=27:31
4-32-39
5=41-49

4=0tro

PREGUNTA 12/PREGUNTA 13 [PREGUNTA 14[PREGUNTA 15

PREGUNTA 11]

PREGUNTA 10

[PREGUNTA E[PREGUNTA 9

PREGUNTA 7.

PREGUNTA S

PREGUNTA4.

PREGUNTA3
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[PREGUNTA 1[PREGUNTA 2

[NOMERO
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