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Resumen

Introducción: Los individuos portadores de rasgo falciforme 
(PRF) son personas sanas, asintomáticas. Esta afección implica 
la posibilidad de tener hijos con enfermedad de células falci-
formes y una serie de riesgos que deben conocerse.

Objetivo: Conocer el impacto educacional obtenido tras una 
primera consulta informativa sobre PRF.

Material y métodos: Estudio descriptivo transversal a través 
de encuestas telefónicas realizadas a los padres de hijos PRF 
que acudieron entre los meses de diciembre de 2014 a mayo 
de 2015 a la consulta tras un resultado positivo en las pruebas 
metabólicas para la anemia falcifome.

Resultados: De los 106 pacientes PRF sólo el 52,8% (56 per-
sonas) realizó la encuesta. Alrededor del 80% entendió la con-
dición genética del rasgo falciforme y la posibilidad de tener 
hijos enfermos. El 55,4% entendió que la alteración en la he-
moglobina era la responsable del rasgo falciforme, y 21 en-
cuestados creían que el hemograma presentaba alteraciones 
secundarias al rasgo falciforme; el 48,2% había consultado con 
su pediatra tras el diagnóstico de PRF, mientras que el 44,6% 
de los encuestados no habían consultado o no se sentían satis-
fechos; el 76,8% entendió la importancia de informar de ser 
PRF en caso de una operación cardiaca; el 60,7% acudiría a un 
oftalmólogo en caso de traumatismo ocular con hemorragia; el 
62% consideraba que había sido descartado cualquier otro tipo 
de anemia. Hasta 13 familias creían que ser PRF conllevaba un 
riesgo de desarrollar la enfermedad de células falciformes.

Conclusiones: Los resultados detectan llamativas deficiencias 
en la asimilación de la información por parte de las familias. Se 
impone la necesidad de mejorar el sistema de información, 
creando en primer lugar un grupo de trabajo que investigue las 
posibles causas.
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Abstract

Title: Knowledge after professional hemoglobinopathy counsel-
ing in families with infants newly diagnosed of sickle cell trait.

Background: individuals with sickle cell trait (SCT) are 
healthy and asymptomatic but this condition implies the risk of 
having a child with sickle cell disease or SCT and has some 
morbidity that should be known.

Objective: we conducted a  cross-sectional study to evaluate 
knowledge and understanding in families with infants newly di-
agnosed  with SCT after professional counselling. After explana-
tion to caregivers of referred infants with SCT from December 
2014 to May 2015,  families were contacted after 6 months to 
complete a survey to assess caregivers’ SCT understanding.

Results 56 caregivers (52,8%) agreed to complete the survey. 
About eighty percent (80%) understood the genetic condition of 
SCT and the risk of having a child affected with sickle cell dis-
ease. Fifty five percent knew that the hemoglobin alteration was 
responsible for SCT. Twenty-one surveyed believed their blood 
count was abnormal because of SCT. Forty eight percent (48%) 
had consulted their pediatrician after the diagnosis, while 44,4% 
have not consulted or were not satisfied with the information 
from the general pediatrician. Seventy-eight percent (78,6%) 
understood the importance of informing the anesthetist in case 
of cardiac intervention. Sixty percent (60,7 %) would go to an 
ophthalmologist in case of eye trauma with hemorrhage. Sixty-
two percent (62 %) consider that other types of anemia had been 
excluded. Thirteen families believe that SCT can develop into 
sickle cell disease in the future.

Conclusions: The results show severe deficiencies in the 
asimilation of the relevant information by the caregivers. Fu-
ture studies are badly needed to determine effective strategies 
for communicating SCT information and to identify opportuni-
ties for education within community and medical settings.
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Introducción

La enfermedad de células falciformes es una hemoglobinopa-
tía de herencia autosómica recesiva. La condición de portador 
de rasgo falciforme (PRF) se define por la presencia de un solo 
alelo mutado en heterocigosis; su prevalencia se estima en 
unos 300 millones (7% de la población mundial); está amplia-
mente distribuida, pero las regiones más prevalentes son la 
región de África subsahariana, los países mediterráneos y 
Oriente Medio1,2. El individuo PRF presenta en la electroforesis 
de hemoglobina tanto hemoglobina A normal como hemoglobi-
na S. La probabilidad de tener un hijo afectado de anemia fal-
ciforme si dos progenitores con rasgo falciforme tienen des-
cendencia es del 25%, y el 50% de sus hijos serán PRF3. 
Aunque los individuos con esta enfermedad genética son per-
sonas sanas y no presentan mayor mortalidad que la población 
general, los riesgos asociados a la condición de PRF se han 
descrito en numerosos estudios, aunque pocos describen de 
manera exacta el riesgo aumentado derivado de ella. En Esta-
dos Unidos, la National Athletic Colegiate Association y el 
ejército realizan un cribado de PRF, debido al aumento de ries-
go de muerte súbita descrito en relación con el ejercicio en 
condiciones extenuantes y deshidratación1,4. Austin el al.5 des-
criben un aumento del riesgo de tromboembolia pulmonar de 
hasta 2 veces en afroamericanos PRF. La hematuria, tanto mi-
croscópica como macroscópica, es la complicación más fre-
cuente asociada a PRF6,7. En la unidad de hemoglobinopatías 
del centro donde se realiza el presente trabajo se informa del 
resultado del cribado universal de drepanocitosis de todos los 
recién nacidos de una comunidad autónoma. Se analizan unas 
70.000 muestras anuales, con una incidencia de PRF de 1/259 
recién nacidos8. El objetivo del estudio es describir los conoci-
mientos adquiridos por las familias en la entrevista de educación 
sanitaria que se realiza tras detectar el estado de portador.

Material y métodos

Estudio transversal a través de encuestas telefónicas realizadas 
a los padres de hijos PRF que acudieron entre los meses de di-
ciembre de 2014 y mayo de 2015 a la consulta de hemoglobino-
patías por haber obtenido un resultado positivo de PRF en las 
pruebas del talón. El cribado de drepanocitosis se implantó en el 
año 2003 en la Comunidad de Madrid, dirigido universalmente a 
todos los recién nacidos, integrándose en la misma muestra pa-
ra el resto de patologías de la prueba del talón. Su análisis se 
realiza en el laboratorio de cribado neonatal de enfermedades 
endocrino-metabólicas del Hospital General Universitario Grego-
rio Marañón por medio de cromatografía líquida de alta eficacia 
(Variant Biorad®). Las familias reciben por correo un tríptico in-
formativo sobre su condición de portadores (anexo 1) y son cita-
dos en la consulta de hematología pediátrica, donde se realiza 
una anamnesis y una exploración física, se dan las recomenda-
ciones de la Sociedad Española de Hematología y Oncología 
Pediátricas (SEHOP) para PRF (anexo 2), se repasa el tríptico 
para reforzar la información y puedan expresar sus dudas. Ade-

Encuesta realizada a las familias. 

Pregunta

Ustedes son originarios de:
a) África
b) Europa
c) América del Sur o Central
d) India

¿Habla español?
a) Sí
b) No

¿Dispone de la hoja informativa sobre PRF?
a) Sí
b) No

El rasgo falciforme es...
a) Una condición transitoria que desaparece con el tiempo
b) Una condición genética y permanente en el individuo

Indique si las siguientes afirmaciones  
son verdaderas o falsas:
a) Si su hijo PRF tiene descendencia con una persona sin 
alteraciones en la hemoglobina sus hijos serán todos sanos
b) Si su hijo PRF tiene descendencia con una persona portadora  
de una alteración, tendrán riesgo de tener hijos enfermos

Si su hijo PRF sufre un golpe en el ojo con hemorragia 
asociada, ¿cúal sería su actitud?
a) Iría al centro de salud y consultaría con el pediatra
b) Si no sangra mucho no iría al médico
c) Cree que debería valorarlo un oftalmólogo

La analítica de las personas PRF:
a) Es normal
b) Si existe anemia es debida al PRF

La causa de ser PRF se debe a una alteración  
en uno de los siguientes componentes:
a) Hemoglobina
b) Grupo sanguíneo
c) Médula ósea

¿Ha consultado con su pediatra de Atención  
Primaria sus dudas sobre PRF?
a) Sí
b) No

En caso de haber consultado con su pediatra,  
¿ha resuelto éste sus dudas respecto al rasgo falciforme?
a) Sí
b) No

En caso de que su hijo tuviera que ser sometido a una 
cirugía, ¿cree que es importante informar al anestesista 
sobre su condición de PRF?
a) No es necesario, ya que mi hijo no es enfermo
b) Sí, el anestesista debe saberlo

¿Cree que en el estudio realizado a su hijo se han 
descartado otras anemias y talasemias?
a) Sí, no tiene otras alteraciones
b) No

¿Cree que las personas PRF pueden llegar a desarrollar  
la enfermedad de células falciforme en un futuro?
a) Nunca desarrollará la enfermedad
b) Sí, puede ser
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más, se obtiene una muestra capilar del recién nacido para con-
firmar el diagnóstico, así como de los padres y hermanos para el 
asesoramiento genético5. Tras esta consulta, los padres de los 
niños son contactados telefónicamente y, tras dar su consenti-
miento verbal, se les realiza una encuesta (tabla 1), en la que se 
valora el grado de compresión alcanzado tras recibir las pautas 
dadas por los facultativos y el personal de enfermería. Las en-
cuestas son realizadas por 3 médicos internos residentes duran-
te su último año de formación. El protocolo de estudio fue apro-
bado por el comité de ética e investigación.

Resultados

De las 106 familias PRF contactadas, el 53% realizó la encues-
ta (8 no dieron su consentimiento y 42 no cogieron el teléfono 
tras tres intentos de llamada). De ellas, un 46% era originaria 
de Sudamérica, un 32% provenía de África y un 16% eran eu-
ropeas. El 29% de las familias no hablaban español, por lo que 
la entrevista tuvo lugar en inglés. Las preguntas de la encuesta 
se detallan en la tabla 1. 

Un 80% de los encuestados entendieron la condición genética 
del rasgo falciforme y la posibilidad de tener hijos enfermos en 
caso de que dos personas portadoras tuvieran descendencia. El 
12% de los consultados tenían dudas sobre si ser PRF conllevaba 
un riesgo de desarrollar la enfermedad de células falciformes en 
un futuro. Cuando se les preguntó dónde se hallaba la anomalía 
que causaba la condición de PRF, el 55% entendió que la altera-
ción en la hemoglobina era la responsable, un 19% no supo res-
ponder, el 21% contestó que se debía a una alteración en la 
médula ósea y un 3% al grupo sanguíneo.

El 21% de los encuestados creía que el hemograma de su 
hijo presentaba alteraciones, y hasta un 11% de los encuesta-
dos no supieron responder. El 62% de los encuestados consi-
deraba que tras haber acudido a nuestra consulta se había 
descartado cualquier otro tipo de anemia o talasemia, y un 
14% no supo responder a la pregunta.

El 48% consideraba que su pediatra de atención primaria 
había resuelto con claridad sus dudas sobre PRF, mientras que 
el 44% de los encuestados no habían consultado o no se sen-
tían satisfechos sobre la información recibida.

El 76% entendió la importancia de informar al médico de ser 
PRF en caso de precisar cirugía mayor, sobre todo cardiaca7. Final-
mente, el 60% comprendió que precisaba una valoración oftalmo-
lógica en caso de traumatismo ocular asociado a hemorragia9, 
frente a un 32% que hubiera acudido a su centro de salud habi-
tual, y sólo un 3,6% no hubiese demandado asistencia médica. 

Discusión

El cribado neonatal de la drepanocitosis ha permitido instaurar 
precozmente medidas para disminuir la morbimortalidad y pro-
porcionar asesoramiento genético. Antes de la instauración del 

cribado, la mortalidad durante la primera década de la vida de 
niños con enfermedad de células falciforme era de un 20%10. 
La instauración de la profilaxis antibiótica con penicilina, la 
vacunación y la educación de las familias han permitido des-
cender estas cifras significativamente8.

Sin embargo, el presente trabajo presta atención a una con-
secuencia distinta que no es el objetivo primario del cribado 
neonatal: la detección de portadores sanos, que no precisan 
tratamiento pero que se benefician de consejos generales y 
asesoramiento genético. Pero este supuesto beneficio no ha 
sido evaluado en nuestro medio, y se infiere que la información 
escrita y explicada personalmente en la entrevista clínica en 
consulta es suficiente. 

La mayoría de los encuestados (43 cuidadores [76%]) no co-
nocían que el objetivo del cribado es detectar la drepanocito-
sis, pero no otros tipos de anemias, ni siquiera la más frecuen-
te, la betatalasemia. Esto no tendría mucha relevancia práctica 
si ante cualquier petición de asesoramiento genético o de de-
tección de anemia en una analítica por otra causa, el profesio-
nal sanitario fuera informado por estas familias de lo detecta-
do en la prueba del talón de su hijo. El facultativo enfrentado a 
esta cuestión en otro momento de la vida del paciente o sus 
familiares debe conocer este hecho: por un lado, en el caso de 
asesoramiento genético, los consejos deben abarcar no sólo la 
drepanocitosis, sino también otros tipos de anemias heredita-
rias, puesto que estas no han sido descartadas y su combina-
ción con la drepanocitosis puede causar una eritropatología 
congénita grave. Por otro lado, si un profesional sanitario de-
tecta alteraciones de la serie roja en una analítica realizada 
por cualquier razón, debe realizar un proceso de diagnóstico 
diferencial estructurado, y no achacar la alteración al rasgo 
falciforme, puesto que esta condición no se detecta en el he-
mograma habitual. Las respuestas en cuanto a la descendencia 
de los PRF tuvieron un elevado porcentaje de aciertos, ya que 
este es el aspecto que más se refuerza durante la consulta de 
cribado de anemia falciforme y en el folleto informativo (anexo 
2). La anemia falciforme se caracteriza por presentar una he-
rencia de tipo mendeliano recesivo. En caso de que dos perso-
nas PRF tengan descendencia, habrá un 25% de posibilidades 
en cada embarazo de tener hijos afectados de enfermedad de 
células falciformes. En el caso de que un PRF tenga descenden-
cia con una persona no portadora, habrá un 50% de posibilida-
des de que su hijo herede el rasgo falciforme, pero nunca la 
enfermedad. No obstante, desde otro punto de vista, el 20% de 
los encuestados no entendieron que una pareja en la que am-
bos sean PRF puede tener 1 hijo enfermo de cada 4, lo que in-
cide también en la falta de éxito en la comunicación médico-
paciente. Esto se agrava en la respuesta de la última pregunta, 
en la que el 12% indica que un PRF puede desarrollar una en-
fermedad drepanocítica en algún momento.

Aunque en general asumen adecuadamente que la vida de 
un hijo PRF va a ser normal, entre un cuarto y un tercio de las 
familias no recuerdan que, aunque sean sanos, deben informar 
de ello al anestesista en caso de una cirugía complicada, o al 
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oftalmólogo en caso de un traumatismo ocular con hipema. 
Aunque el riesgo asociado a la anestesia en PRF es similar a 
las personas no portadoras, en el caso de una cirugía cardiaca 
que precise circulación extracórporea, esta información debe-
ría conocerla el anestesista. En condiciones de hipoxia, acido-
sis, hipotermia y deshidratación, la hemoglobina S pierde su 
solubilidad y tiende a precipitar en el hematíe, provocando la 
aparición de hematíes en forma de hoz. Estas células deformes 
tienden a adherirse al endotelio, y pueden provocar daño en los 
órganos al ocluir la microcirculación. Determinadas cirugías 
cardiacas pueden precisar cardioplejía, hipotermia o clampaje 
aórtico, situaciones que pueden desembocar en una crisis vas-
ooclusiva7. En caso de hipema traumático, los PRF deberían ser 
valorados por un oftalmólogo de manera urgente, ya que se ha 
descrito un mayor riesgo de elevación de presión intraocular y, 
por tanto, son más susceptibles a sufrir complicaciones9.

Destaca también las respuestas en las que hay confusión 
sobre el significado fisiopatológico básico del rasgo de porta-
dor falciforme, en el que es frecuente no conocer lo que signi-
fica la palabra hemoglobina, y se atribuyen las alteraciones 
que se comunican a diferentes «grupos sanguíneos». Esto es 
muy variable según el nivel educativo alcanzado por cada fami-
lia y, en general, no requiere intervenciones. Casi la mitad de 
las familias no acudieron al pediatra para informarle del resul-
tado, lo que podría indicar que se quedaron satisfechos con la 
información recibida, pero en realidad representa un fracaso 
en los objetivos de la educación sanitaria. Esta persigue que se 
refuercen los conceptos tanto por el personal de enfermería 
como por el pediatra del equipo de atención primaria, y así se 
pide verbalmente y por escrito. 

La información proporcionada durante la consulta de resul-
tados de PRF presenta conceptos algo complejos para la pobla-
ción no sanitaria, lo cual, junto con la barrera sociocultural, 
puede influir en la no asimilación del mensaje, por lo que cobra 
aún más valor la labor de atención primaria para reforzar estos 
conceptos. Confiamos en que los propios profesionales de 
atención primaria realicen esta labor como parte habitual de su 
trabajo diario.

Conclusiones

La condición de PRF conlleva una serie de riesgos que deben 
ser conocidos por los afectados. Se debe explicar la posibilidad 
de tener descendencia que desarrolle drepanocitosis, así como 
educar sobre las situaciones de riesgo. Es importante que los 
médicos y enfermeras de atención primaria conozcan estas 

dificultades, por lo que se debe reforzar la labor educacional. 
Sin embargo, los resultados de la encuesta detectan deficien-
cias en la asimilación de la información por parte de las fami-
lias. Las causas de la desinformación pueden ser: barrera idio-
mática y/o sociocultural, que dificulta la compresión de los 
consejos dados, falta de claridad de los trípticos informativos, 
deficiencias en la información de los sanitarios por falta de 
formación en entrevista clínica, ausencia en la consulta de es-
pecialistas en asesoramiento genético u otras razones. En 
cualquier caso, ante la evidencia de los resultados un tanto 
desalentadores de la encuesta, se impone la necesidad de me-
jorar el sistema de información, creando en primer lugar un 
grupo de trabajo que investigue las posibles causas. 
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Recomendaciones SEHOP para portadores rasgo falciforme
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