Hemoglobinopatia Korle-Bu. Primer os casos descritos en Espaiia

Fundamento y objetivo: La hemoglobina Korle-Bu [373(E17)Asp->Asn], también
conocida como hemoglobina Gaccra, €S relativamente frecuente en e Africa
subsahariana, sobre todo en poblacion de color. El interés de este trabajo no sélo hasido
confirmar que la hemoglobina Korle-Bu es una variante estructural cuya mutacion se
localiza molecularmente en el CD73 (GAT->AAT), sino que ademéas la caracterizacion
se hallevado a cabo en |os primeros casos encontrados en la poblacion espafiola, donde
ser portador de hemoglobinas del Africa subsahariana es muy poco habitual.

Pacientesy método: Se ha estudiado a 2 familias (4 sujetos) procedentes de lamisma
area geogréfica por presentar hemoglobinas andmalas durante un programa de
escrutinio de hemoglobinopatias en donantes de sangre del Hospital Clinico San Carlos
de Madrid. La variante estructural de hemoglobina se ha estudiado mediante métodos
electroforéticos y mediante cromatografia liquida de alta resolucién (HPLC) de
intercambio i6nico; las cadenas de globina se han separado con HPLC de fase inversa.
Laidentificacion de lavariante estructural se hallevado a cabo con una secuenciacion
automaticadel gen 3.

Resultados: Tanto en el estudio electroforético de hemoglobinas como en laHPLC de
intercambio i6nico se observd una hemoglobina andmala. Dicha variante estructural
resultd ser de cadena 3 cuando por HPL C de fase inversa se separaron 3 picos & beta”,
R* y afa. En todos los sujetos |a presion de oxigeno necesaria para que la hemoglobina
presente un 50% de saturacion estaba aumentada. En todos |os casos la caracterizacion
molecular mediante secuenciacion del gen Bidentificd lavariante estructural con la
hemoglobina Korle-Bu [373(E17)Asp->Asn].

Conclusiones Laverdaderaimportancia de esta variante estructural de hemoglobina es
su posible asociacion con la hemoglobina C o con la S, ya que, aunque por si solano
presenta una clinicallamativa, su posible asociacion con otras alteraciones como las
talasemias u otras hemogl obinopatias puede agravar €l cuadro clinico. Es de enorme
importancia su caracterizacion genética para el diagnéstico temprano de las formas
graves.
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