[EUMMARY

p  thalassemia
mutations that lead to defective
synthesis of beta chains of
hemoglobin, thus, are other
types of hemoglobin in greater
numbers, while producing
excessive free alpha chains, also
depending on how important
is the deficit and the degree or
severity of the disease, bringing
the clinical and laboratory
findings vary, as thalassemia
minor, intermedia or major.

[INTRODUCCION

El glébulo rojo contiene aproxi-
madamente de 500 a 600 millones
de moléculas de hemoglobina ®,
la predominante en el adulto es

consist in
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la hemoglobina A (HbA) formada
por cuatro cadenas polipeptidicas,
2 cadenas alfa y dos cadenas beta,
ademés del grupo hem formado
por el hierro y protoporfirina ¢ 8,
En cualquier adulto normal, se
encuentra tres tipos de hemoglo-
bina: HbA (o,,) en mas de un
90%, la hemoglobina A, (HbA,)
formada por 2 cadenas polipep-
tidicas alfa y dos delta (a,5,) y la
hemoglobina Fetal (HbF) la cual
contiene dos cadenas alfa y dos
cadenas gamma (a,y,) * ®. La
talasemia consiste en alteraciones
en la molécula de hemoglobina,
que pueden deberse a defectos, en
la sintesis completa o parcial de
las cadenas de hemoglobina y la
patologia recibe el nombre segun
la cadena en la que se encuentre el

déficit #:27:910 Ta B talasemia es
una alteracion en la molécula de
hemoglobina, propiamente dicha
en las cadenas beta, dada por
mutaciones puntuales que llevan
a un déficit parcial o total, por lo
cual la HbA que esta en mayor
proporcion en el adulto, estaria
ausente o disminuida y a su vez
habria aumento de HbA, y HbF, ya
que no requieren cadenas 3 para su
formacion @239 Las deleciones
en el elemento LCR del gen de la
B-globina, que respetan intactos
tanto al gen como a su promotor,
son responsables de una pérdida
total de la expresion del gen de la
B-globina y provocan 3 talasemias
() actualmente se conocen mas de
200 alelos distintos que producen
beta talasemias, que se clasifican
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como B0 cuando no hay produc-
cion de cadenas de beta globinas,
y P+ cuando hay reduccién en
la produccién de las cadenas de
globinas @ 3 & Al presentarse
estas mutaciones, las cadenas alfa
libres se precipitan dentro de los
eritroblastos lo que estimula la
apoptosis de estos precursores
de la serie roja, por macrofagos
medulares, provocando asi una
eritropoyesis infructuosa, a su vez
hay un aumento de la eritropoyesis
como intento compensatorio - ®.

EMIA
O RASGO
EMICO

Se trata de la mutacion del gen
heterocigoto, las personas porta-
doras en general presentan pocas
manifestaciones clinicas o ningu-
na, como: hepatoesplenomegalia
leve, asociada al aumento en la
eritropoyesis como mecanismo
compensatorio, ictericia dada por
el grado de hemolisis que haya
y sintomas propios del sindrome
anémico solo en algunos casos ¢
9. En el hemograma se repor-
ta anemia con hemoglobina en
rangos de 11 a 13 g/dL, tipica-
mente hay microcitosis con volu-
men corpuscular medio menor
(VCM) de 70fL, la hemoglobina
corpuscular media (HCM) es me-
nor de 23 pg *268, La anemia
que se presenta en la f talasemia
es producida por varios factores,
entre ellos la eritropoyesis ine-
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ficaz, la hemolisis periférica y
la reduccion en la sintesis de
hemoglobina. Ademas se presenta
hipercoagulabilidad que junto con
la hemdlisis son producto de la
oxidacion de las subunidades a y
B 57810 Ademas se presenta
alteraciones en la morfologia de
los gldbulos rojos, entre ellos lo
usual es que haya microcitosis,
hipocromia, células en diana, poi-
quilocitosis y punteado basdfilo,
sin embargo ninguno de estos
hallazgos nos lleva por si solo al
diagnostico de B talasemia menor
® ya que en primera instancia
con estos resultados, también se
tendria que pensar en una ane-
mia ferropriva, por lo cual el
diagnostico final debe basarse en
la electroforesis de hemoglobinas
y evidencia de aumento de niveles
de HbA, y HbF o sdlo una de ellas

(4,6, 8)'

STICO
CIAL CON
RERRO-

En los dos casos, clinicamente
pueden ser similares, podrian va-
riar segun el grado de anemia, que
en algunos casos incrementaria
los sintomas anémicos, ademas en
los dos casos es tipico encontrar
una anemia microcitica hipocro-
mica® ®, sin embargo el patrén
microcitico hipocrémico con ane-
mias con niveles mayores de 10
g/dL es mas sugestivo de rasgo

talasémico, pero no es suficiente
para diferenciarlas, por lo cual se
hace indispensable utilizar otros
medios diagnosticos, en el caso de
la anemia ferropriva se determina
mediante la disminucion del hierro
sérico y ferritina, y en la  talasemia
con la elevacion de HbA, o HbF,
ademas la protoporfirina esta in-
crementada en la deficiencia de
hierro, pero no en la B talasemia,
otro dato que se encuentra solo en
la beta talasemia es la policitemia
microcitica * %8, Cuando se pre-
sentan tanto la anemia ferropriva
como el rasgo talasémico, la HbA,
estaria disminuida mientras no
se trate la ferropenia primero, sin
embargo cuando se trata s6lo de B
talasemia, a pesar del tratamiento
prolongado con hierro, no hay
respuesta, de hecho existe riesgo
de hemosiderosis por el uso de
hierro en estos pacientes® 89,

EMIA

DIA
Provocada por una mutacion
genetica de expresividad clinica
intermedia entre el estado hete-
rocigético y homocigético @ 19;
los sintomas de la talasemia me-
nor, descritos anteriormente, se
presentan de forma mas intensa,
ademas hay alteraciones 0seas
debido a la eritropoyesis inefi-
ciente. Presentan Hb en cifras de
7 a 10 g/dL y la hemoglobina fe-
tal estd alin mas elevada * 289,



Consiste en el estado homocigoto
para la mutacion del gen §,
es la forma mas grave anemia
hemolitica congeénita, con anemia
microcitica hipocromica intensa
que se puede detectar desde los
6 meses aproximadamente @ 8 9
con valores de Hb menores de 7
g/dL, reticulocitos aumentados,
HbA muy baja o ausente, con
predominio de HbF, ictericia mar-
cada, hepatomegalia variable y
esplenomegalia muy significativa
.28 Entre otros hallazgos esta
el retraso en el crecimiento debi-
do a hipoxia tisular y pueden
tener alteraciones secundarias a la
hemocromatosis no sélo por la
destruccion e hiperplasia eritro-
blastica @ 9, sino también pro-
ducto de las transfusiones que
constituyen uno de los métodos
para evitar la hipoxia, por lo
cual en conjunto debe utilizarse
quelantes de hierro y es por esta
razén que es primordial realizar

VARGAS: B TALASMIA

un adecuado diagnostico diferen-
cial con la anemia ferropriva, sin
embargo en la talasemia mayor la
sintomatologia deberia alertar de
forma méas temprana para buscar

otras posibilidades diagndsticas ¢
4,6,8,9)

[[ESUMEN

La B talasemia consiste en
mutaciones puntuales que llevan
a una sintesis defectuosa de las
cadenas beta de la hemoglobina,
por lo cual se encuentra otros
tipos de hemoglobina en mayor
cantidad, produciéndose al mis-
mo tiempo exceso de cadenas
alfa libres, ademas dependiendo
que tan importante sea el déficit,
asi sera el grado o severidad de la
enfermedad, con lo cual la clinica
y hallazgos de laboratorio varian,
segun sea una talasemia menor,
intermedia 0 mayor.
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