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PROLOGO 

Es interesante que la talasemia sólo haya sido separada de las otras anemias de la infancia hasta 1925 
cuando Jo hicieron Coolcy y Lec; ha tenido varias denominaciones, entre otrns anemia de Coolcy, 
anemia del mcditcrmnco, anemia de las células de diana, ele. 

Coolcy y Lec la describieron con el nombre de talasemia mayor, más tarde fue informada, por varios 
autores, una forma atenuada de la enfermedad. que posteriormente se denonúnarla talasemia minar o 
menor. 

Cada d(a se acumulaba evidencia para que la forma mayor se considerara sólo como un defecto hcreáaOo 
de ambos padres con talasemia menor. En cuadros han sido denominados como síndromes talascmicos 
de caractcr hereditario en los cuales hay una deficiencia primaria de la producción de una o ambas 
cadenas de pollpéplii!iccs que fonnan Ja globina de Ja hemoglobina nonna!c<: A~ 

Al definir la heterogeneidad genética de estos trastornos y al investigar a fondo et carácter exacto de los 
·defectos taJascmlcos, encontramos diferentes vuriamcs del sindromc; lalasemia Alía, Ikm, Dcita y I:i 
persistencia hereditaria de hemoglobina fetal. 

Los cuadros dependen bien sea de las fontllls homocigotas, de las doblemente heterocigotas y de muchas 
wiiiüir.aclüü.W Wü :-.o:¡¡;;:;&Jcbir.=::: :..-..:::::-.::!::: ~!:1~ !~ h<:!!!<...'l,!k.:.'¡!•;'! S, 1lrnmek .. '11rui. C, c:c. 

Todos los estudios al respecto rnuc.stran que no hay una hemoglobina anonnal en la talasemia, pero si 
aumentos patológicos en las cantidades de hemoglobina normales. En la talasemia menor hay ¡~nto 
de la hemoglobinas nonnales. En la talasemia menor hay ~cntp de Ja hemoglobina A2ot& lí; en 
algunos pacientes hay ligeAo aumento de la hcmoglobin.i fctaA' a ~en la talasemia mayor hay aumento 
de Ja hemoglobina fctaJo(, 1;'.' 
La investigación de la hemoglobina A2 puede informamos la historia real de Ja talasemia. Pcdra haber 
tanta lalasemin tipo Alfa como Beta. 
Tcndria uno que colocar entonces la hemoglobina F como otra anorma1idad, en un cu.edro diagnóstico 
aparte. Son estas raras variantes de la taJnsernia, con supresión completa de la hemoglobina A y la A2, 
esta es una posibilidad. 

Nos pareció interesante realizar este trabajo.por lo con:rovcrsial que fue finalmente el llegar a este 
diagnostico en el Hospital Infantil de México Federico Gomez. 

A In vez revisa! en J;i literatura actual sobre esta cnfenncdad de presentación poco frecuente en Ja 
infancia, 
creemos que este trabajo pueda ser la base para rcner en mente este diagnostico diferencial de muchas 
otras patologfa.s similares. 
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INTRODUCCION 

TALASEMIAS · 

· Las talsemJas constituyen un grupo de anenúas hipocrómicas hcred~larias de diversos grados de 
gravedad. 

Los defectos genéticos básicos Incluyen anomallas del procesamiento del RNA mensajero en algunos 
pacientes y dclccción del matcriaJ genético en otros. En cualquier caso, una cantidad deficiente del RNA 
conduce a la sfntcsis deficiente de las cadenas polipeptldlcas de Ja hemoglobina. Existen diferentes tipos 
de talasemia con diferentes manifestaciones clfnicas y bioqulrnicas que se asocian con defectos en la 
caúcna polipepúdica (o( ,¡E )-~ J' ) . En contraste con las hcmoglobinopatlns en las talasemias no se 
encucñtra ninguna anomalla qufnúca de base en las diferentes clases de hemoglobinas ª'!fl9UC se 
puoden observar alteraciones en las c:mtid:ules de Hb A2 y Hb F ( ¡J,. ) y la Hb do Ban ( Y<¡ ) en 
ciertos tipos de talasemia oC . La slntcsis de cadenas polipeplldicas puede faltar por completo como en 
el Upo,<1° de la talasemia /3 o ser solamente parcialmente deficiente (tipo,<!\ 

Ln variedad más frecuente de talasemia implica una allcracl6n en la producción de cadenas beta 
(t::l=rnl::sfi ). 

El gen es comun entre los grupos étnicos procedentes de las zonas medilemlncas, C5pecialmcnÍe en 
Italia. Grecia y en las islas medltenáneas. También se encuentran focos de alta incidencia en Ja India y 
en el sudes1e asiático. Del 3 al 8 % de !os americanos dcsccnc!icntes de italianos o griegos y el 0.5 % de 
los n:;ro: run:ricano.-; h..tn f•tr:•u'.(1fo:--:: •.!-:! g':!! tl~ i::. t:!:o.=n-.i~ . L.<. ir.'-iG\.ii.:.lci Üc;: l<tilbeut.ia en ai 
mayorla de Jos pueblos no med1tcrráneos es muy baja, pero aparecen casos muy tlpicos en muchos 
gmpos raciales. 

Al igual que el gen de Ja dtcpanocitosis. el gen de la tnlascmia parece ir asociado con una resistencia 
awncntada a la malaria, que puede explicar su incidencia y dfatribución geográfica. La maynrla de los 
casos Pueden clasificarse clinicamente como talasemia mayor y minor, correspondiendo, en general a un 
genotipo homoclgoto o hctcrocigolo. 

· .. 



lflSTORJA 

Datos arqueológicos fundados .cu cambios caractcrfsticos observados en esqueletos indican que la 
taJascmla puede haberse inicl&do ha.ce mas de so 000 anos en un valle del :sur de italia y grccia 
actualmente cubierto por el mcditcm\nco, "Thalassa". es una palabra griega que significa mar. 

La talasemia o nncmia de Coolcy fue reconocida primeramenlc como entidad clinica por Cootcy y Lec 
quienes dccn"bicron cinco casos de este trastorno en 192S. Una cnfcnncdad similar,pcro mucho menos 
grave.observada en adolescentes y adulto~ fue scilalad.1 en 1940 por Wintrobc, Mallhcws,Pollnck y 
Dobyns. A consecuencia de estudios sobre la genética de la cnfcnnedad. Valtntinc y Nccl llegaron n Ja 
conclusión de que estos trastornos guardaban relación y su&iñcron el t~nnino talasemia mayor para 
indicar Ja fom1a grave de Ja enfermedad, que parcela ser un trastorno homocigoto, y la talasemia menor 
Pan:' la fonna más leve, que parcela corresponder al estado hctcrocigoto. 

CLASIFICACION DE LAS TALASEMIAS 

Diagnostico sintcsisde 
cadenas de 
globina en los 
rctJculocitos 

T~la;:cmfa atr;:, 
portadorsilcnciosofoe-/"'") 0.9 
rasgo tnlasemJcoo( Cl«--'<) 0.7' 

(·-/-<o<)::I 
Hemoglobinopatia H (--,Ge-) 0.3 

Hidropesiafctal (--/-·) O 

talasemia B. _.gj.¡+ 
heterocigotico o.5 
Homocigotico o hctc~ 
cigotiro doble 0-0.3 

VCM,..: volumen corpuscular medio. 

morfologfa 
delos 
Ikmatlcs. 

c..t/;:t• 
iroffiw 
J.vcM 

lvcM 
cuerpos de Heinz 

dianas. 

1f hcmatiés nuclcndos 

i VCM, punten do 

J.vCM hipocromico 
hcmaUcs nucleados 

dianas fomms 
abirragadas. 

Electro fo- Gravedad 
resis de clinica. 
laHb. 

norrn:1J.jm, A2 
normal iHb A2 

hn,nfi'!> 
10~15% 

ffD DEBE 
llUDJECA 

o 
o 

2+ 

o 

4+ 
ma}'or 

2·3+ 
intcnncdla 



TALASEMIA MJNOR 

(Rasgo Talasémico-B) 

La talasemia·B hetcrocigota se acompaí\a de una anemia leve. La conccntraci6n de hemoglobina oscila 
por término medio entre 2 y 3gldl por debajo de los valores nonnalcs para la ecla.d. Los hcmatlcs son 
hípocrómicos y microcfticos, con poiquilocitosis. ovnlocitosis y a menudo un un punteado abundantes y 
no deben ser considerados como específicos de la talasemia. 
El vohirnen corpuscular medio es bajo, con un valor promedio de 65fl. La hemoglobina corpuscular 
media tambien es baja 26pg. Se puede comprobar una disminución IL"VC de la supervivencia de los 
hematíes pero no suelen existir signos claros de hemólisis. 
Et nivel de hierro sérico es nonnal o elevado. 
Las personas con rasgos ta1asémico n menudo son diagnosticadas erróneamente de anemia fcrropénica y 
tratadas indebidamente con hierro durante prolongados periodos de tiempo. Más del 90% de las 
personas con rasgos talasémicos-B presentan una elevación diagnóstica de la Hb A2 del 3.4 al 7%. 
Alrededor del SO% de estas personas, prcscnlan tambiCn una ligera elevación de la Hb F de un 2 a un 
So/o...En algunos casos, por olra parte tfpicos, se cncuenlran ni\·elcs normales de Hb A2 con niveles de Hb 
F que oscilan entre un S y un 15%., la llamada varic<lad fclal alta o Ul~m.fa B-. 
La hemoglobina Lep.'.>rc es una variedad molccu!ar que representa una combinación de cadena D y. 

Los individuos heterocigotos para la hemoglobina Lepore presentan manücstacioncs clfnicas y 
lu;1n.aw:~g::.;.'.i.i ~ :=fa=:.::-.!.'.! :r:fr!::-r. 
Además rle su confusión con la anemia fcrropénica, la implicación más importante del rasgo taiaséntico 
es genético. Cuando el padre y la madre poseen el rasgo de talascrr fa mayor del 25%. Las tlXnicas para 
el muestreo en sangre fetal pcnnitcn el diagnóstico prenatal de la talasemia mnyor. 
Se puede obtener una pcquena muestra de sangre fetal a las 16 a 20 semanas de gestación mr.dlantc 

fetoscopia, con aspiración directa de una vena placentaria. Esta slntcsis de cadenas B. Los fetos con 
talasernia-B homocigota presentan una disminución marcada de la sintcsls de cadena B. 
El análisis del DNA con la enzima cndonuclcasa de w.1ricci6n puede permitir en el, futuro el 
dlagnóstlco de los fetos nfcctados, 



T ALASUMTA 1 ... tA 'YOR 

(Anemia de Coolcy) 

La talascmin·B homocigota suele hacerse sintomática en forma de una anemia hcmolltica grave y 
progresiva durante la segunda mitad del primer año de vida. Se requiere la administración de 
transfusiones de sangre de forma regular para evitar una profunda debilidad y una desco[l'lvcnsación 
cardíaca debido a la anemia.Sin las transfusiones. la cspcranu de vida es solamente de unos pocos años. 
En los casos no tratados. o en los que reciben transfusiones poco frccuenles, solamente cuando existe 
anemia y hcmóUsis graves, se produce una hipertrofia del tejido eritropoycticrr en las za.nas medulares y 
cxtramedularcs.Los huesos se hacen delgados y pueden producirse fracturas patológicas. La expansión 
mal:tÍ\o1l de Ja médula de la cara y del cráneo producen una facies tfpica. Palidez, hcmosidcrosis e ictericia 
se combinan ocasionando una co1nrnción ''erde oscura. El b-1zo y el ldgado e5t!n agren&dos debidi:a a la 
hcmatopoycsis o.'tramcdular y n la hcmosidcrosis. En los pacientes m.1yorcs el bazo puede llegar a ser 
tan grande que ocasione molestias mecánicas e hipcresplenismo secundario. El crecimiento está alterado 
en los nif1os mayorcitos. la pubertad raramente se presenta debido a ias anomalfas endocrinas. A 
menudo se produce diabetes mellitus debido a Ja siderosis pancreática. Las complicaciones cardiacas, 
como pericarditis e insuficiencia cardiaca congestiva crónica debidas a la siderosis mJocardica. son 
fenomcnos tenninaJcs frecuentes. · 
En los pacientes dependientes de las transfusiones, la muerte suele producirse durante Ja segunda 
década; solamente unos pocos pacientes han sobMivido a los 30aí'ios. 

HALLAZGO~ Uh LAllUKAIUJUU 

Las alteraciones eritrocitarins de la talasemia mayor son extremas. 
Además de una grave hipocromla y microcitosis existen muchos poiquilocitos de formas raras y 
fragmentadas, ac;f como hcmatfcs en diana. 
Circulan gran número de hematíes nuclcados, especialmente después de la csplccncctomia. Los 
precipitados intraeritrcitarios que se supone que representan un exceso de cad:nas alfa, se observan 
también después de la csplencctomln. En r.l caso habitual, el nivel de hemoglobina desciende 
progresivamente por debajo de 5mg/dl, a menos que se administren transfus!oncs. Alrededor del 10% de 
los pacientes con talasemia homocigota pueden mantener niveles de hemoglobina de 6 a 8gm/dl sin 
tr.1nsftl!ion:s (t:tl~mh intcrmdb). E! rüv::l :érico Ce bUim:bin.~ no ccnjug:±l e::!:i ::!:v~. La 
concentración de hierro sérico es altn, con saturación de la ".apacidad de fijación del hierro. Los niveles 
de LDH están también muy elevados, reflejando critropoye:sis ineficaz. Una caracterirtk:a d: grandes 
cantidades de hemoglobina fetal en J,>s hcmatfes. El nivel de Hb P es mayor del 706/o durnrite los 
primero;; ailos de la vida, pero tiene la tendencia a disminuir a medJda que aumer,ta la edad. 
La cuantificaci6n del nivel real de hcmog]obina fetal es imprecisa debida a las frecuentes transfwioncs. 
El nivel de hemoglobina A2 suele estar por debajo del 3o/o, pero Ja relación de la Hb A2 con la Hb A está 
notablemente aumentada. Los compuestos dipirrólicos vuelven la orina marrón oscura, especialmente 
después de la csplencclomia. 



TRATAMIENTO 

Se administra transfusiones para mantener el pjvcl de hemoglobina por encima de lOgm/dl. 
Este régimen de "lúpcrtransfusioncs" tiene un beneficio clinico llamativo: permite una actividad normal 
y confortable; evita Ja progresión de cxpansióm medular que conduce a los problemas cosméticos que 
acompaftan a las alteraciones de Jos huesos faciales~ y minimi11m Ja dilatación cardiaca y la 
ostcoporosis. Suelen necesitarse transfusiones de 15ml/kg de concentrado de hcmatles cada 4 a 5 
semanas. 
Incluso se han preconh:ado programas transfusionales más enérgicos "supertransfusiones", para 
mantener el nivel de hemoglobina por encima de 12gm/dl y suprinúr la critropoyesis complclamcnte. 
Debe realizarse una meticulosa comprobación de la compatibilidad cruzada para prevenir la 
isoinmunización y evitar las reacciones transfusiona!es, es aconsejable el emplro de concentrados de 
hemalfcs que sean relativamente frescos (menos de una semana en anticoagulantc CPD). Incluso con un 
cuidado meticuloso, Ja.o¡ reacciones febriles a las transfusiiones son frecuentes. Pueden aminorarse 
utilizando eritrocitos reconstituidos a partir de sangre congelada. o preparados de hematJcs pobres en 
leucocitos o mediante la administración de salicilatos antes de las transfusiones. 
La hcmosidcrosis es una consecuencia inevitable del tratamiento lransfusional prolongada, ya que.cada 
250m1 de sangre libera a los tejidos alrededor de 200mg de hierro que no pueden ser excretados por 
medios fisiológiccs .. 
Las complicaciones cardfncas, que constituyen la causa habitual de mucne, parecen ser una 
consecuencia directa de la siderosis miocárdica. 
Cabe la posibilidad de reducir esta i;obrccarga letal de hierro mediante los agentes quelantcs del hierro. 
El más prometedor de ellos es la dcsferroxamina. Este tannaco tirnr que admtmstrarsc parcntcratmcnlc. 
Una sola inyección intramuscular al dia no elimina normalmente la cantidad de equivalentes de hierro 
diario, que se aporta mediante las transfusiones. La eficacia de Ja dcsferroxamina para eliminar el hiCrro 
diario, que se aporta rncdianlc las transfusiones. La eficacia de la dcsferroxamina para eliminar el hierro 
puede mejorarse notablemente si se administra 1.5 a 2gm del medicamento por vfa subcutanea durante. 
un periodo de 8 a 12 horas durante el suef\o,utilizando una bomba impulsada por una balcria compacta, 
cinco a seis noches por semana. En la mayoria de los pacientes por encima de los siete afias es posible 
un balance negativo. Tales programas crónicos de quclación pueden alterar el mal pronóstico de esta 
enfcnncdad. 
El tratamiento liberal con transfusiones evita la esplcnomegalia masiva debida a la critropoycsis 
c:..1ram.cdular. 
A menudo es necesaria la esplenectomia. debido al tamatlo del bazo, o al hipcrcsple1Usmo sccuudario, 
pero no tiene efectos sobre la enfermedad hemato16gica de base. 



En aJgunos pacientes csptencctomi7.3dos pueden presentarse graves sCpsis fulminante. Por ello, Ja 
operación deberá efectuarse únicamente en el caso de existir indicaciones importantes y se debe retrasar 
cunnto sea posible. La indicación de csplenectomfa más importante es un aumento de la necesidad de 
transfusiones, 1o que indica W1 componente de hipcrcsplenismo. Está indicada Ja tnmunlzacón ccn 
vacuna neumocócica polisacarida y algunos autores defienden el tratamiento profilactico con penicilina. 

OTROS SINDRÓMES TALASEMICOS. 

A menudo se asigna esta denominación a los pacientes con sfndromcs talasémkos de gravedad 
intermedia entre la mayor y fa minor. Existe ictericia y csplenomegalia moderada y el nivel dr 
hnnoglobina es de 7 a 8gm/dl, no son necesarias las transfusiones de forma regular para evitar Ja 
anemia grave, pero el tratamiento transfusionaJ puede evitar importantes anomallas cosméticas y de 
otros huesos. futos pacicnles absorben granúes cantidades de hierro, incluso sin recibir transfusiones áe 
sangre de forma regular, y puede producirse hcmosiderosis. El lhC: reduce notablemente la absorción del 
hierro y se ha abogado su ingestión c.n las comidas.La csplenectomJa es ne.cesarla con frecuencia. 
Estos pacientes constituyen un grupo heterogéneo: aJgunos son aparentemente homocigotos; otros son 
hd~~l;;~J~ p:!~i! b~ go:!~~ !:!fo.~O:!!tl-=-::?~ ~,ti-:~!~!! ge!!c~ de cL"":!!: •::~ .. d~t= t:l!!!:fo·J= ::::me !e::: ~ge! E 
Lepo ro. 
TALASEMIA HEMOGLOBINAS 

La combinación de un gen talasémico con el de una hemoglobina con cadena beta anormal origina una 
cnfenncdad clfnica más grave que cualquiera de ambos rasg05 aisladamente. La taJa.sc:mia con Hb Ses 
una anemia hemolhica moderndamcnte grave con slntomas vaso. oclusivos de leve.; a moderados y u11a 
considernbte csplcnomegaJia. 
Cuando existe un gen talasémico B el patrón electroforético de la hemoglobina muestra un predominio 
de Hb S que oscila entre el 60 y 80%., correspondiendo el resto a Hb F y Hb A en algunos casos • cuando 
existe el gen talasémico B. no se dctcx:la Hb A y el 1>3trón elcctJoforético es como el de la enfermedad 
drepanocitica. Sin embargo, en la anemia drcpanocftica los hcmatJcs s:m normoclticos, mientras que en 
la talasemia con Hb S existe una microcitosis con W1 VCM por debajo de 75 fl. Además en tales casos 
IC's estudios familiares suelen revelar que progenitor tiene el rasgo talaséntico y el otro el rasgo 
drcpanodtico. 



TALASEMIA CON HEMOGLOBINA C Y TALASEMIA CON HEMOGLOBINA D 

La talasemia con hemoglobina C y Ja tafilscmia con hemoglobina D son anemias hcmolfticas leves, con 
marcada csplcnomcga]ia. La electroforesis de Ja hemoglobina revela que la hemoglobina anonnal C o D 
constituyen más del 60% de la totalidad. 

TALASEMIA ALFA 

Existe wt grupo de enfermedades especialmente prevalcntcs en el sudeste asiático y en china. que 
resullan de dclcccioncs genéticas con bloqueos, genéticamente dctrcminados de la síntesis de Ja cadena 
alfa. 
La comprensión de los slndromes talasémicos alfa es dificil debido a que su base genética es compleja. 
Parecen existir cuatro genes para las cadenas alfa. En los orientales se distinguen cuatro sfnd.romcs 
talasémkos distintos::llfa el port:.dor silente, el rasgo lal(bémico alfa, la eiu·crmedad por hemoglobina H 
y el hldrops fetal. Se piensa que estos síndromes resultan de un aumento del número de genes 
taJasémicos alfa de 1 a 4. En los dos primeros tipos no se observan alteraciones en Ja proporción de las 
hemoglobinas menores A2 ni F. Tl!cnicas especiales pueden revelar indicios de tetrámeros 
hemoglob[nicoscarcntcsde cadena aJfa. Estas son Hb H ('64) y de Barts (Y.,). En el periodo neona~ se 
encuentran un 3 a un 6% de hb de Barts en la sangre. Esta no persisle después de los seis meses cxccplo 
con cantidades mínimas de forma ocasion:tl. La forma nus s..,.....,.·cra de talasemia alfa asociada con cuatro 
genes tnlasémicos alfa producen el cuadro cllnico de hrdrops fetal. 
En estos casos la hemoglobina predominante es la Hb de Barts (~. Esta variante posee propiedades de 
disociación del oxigeno anonnales, que hacen que en condiciones fisiológicas el oxigeno no llegue n los 
tejidos. 
La talasemia alfa está también implicada en los síndromes de Hb H. 
Estas anemias moderadamente gra,·es se parecen a la anemia de Cooley pero se caractcrii.an por la 
presencia de un componenle hemoglobínico inestable ( Hi. ~i~. En los negros, Ja enfennedad de Hb Hes 
muy rara y el hecho de que el slndrome de hldrops fetal no se haya publicado sugiere que la talasemia 
alfa difiere genéticamente en estos grupos étnicos en comparación con Tos genes portadores de anomalfas 
hemogloblnicos que son más graves que cuando existe cualquiera de ambos rasgos aisladruncnlc. 

PERSISTENCIA HEREDITARIA DE HEMOGLOBINA FCIAL ELEVADA 

Este inleresantc proceso se acompaila de elevados niveles de hemoglobina fetal r.onnaJ, pero sin ot'*5 
ancmalfas. Se supone que se Jdx: u una dclco::ión genética que origina una inc.1pacidad para pasar de la 
slntcsis de cadena)"' a la de cadl!na- B en el momento del nacimienlo. 
El rasgo se observa con mnyor frecuencia en negros, italianos y griegos. 
En Ja persona heterocigota el nivel de Hb Fes de un 15 a un 30%. La proporción de Hb Fes mayor en 
los negros que en los mediterráneos. Existe una distribución unifonne de la hemoglobina fetal entre Ja 
población de hematlcs en contraste con lo que ocurre en las talasemias, en las que el cuntenído de Hb F. 
muestra variaciones de unos herhtitíes a otros. 
Se han observado casos de homcdgotidad para el gen de la persistencia de la hemoglobina fctaJ 
elevada.La hemog]obina de estos pacientes era completamente Hb F, pero no se. encontró anemia 
d~'!=ti-.::: ;-¿ u..uJfwta~iu11i.:.:. Ü,,; c1Úc1111eüaú i1~nwloiógica. Luando co1nc1den en la misma persona el 
gen ac la persistencia de la hemoglobina fetal elevada y el drcpanocito las manifestaciones 
hcm3.to!6gicas s.on muy leves. La ilistríbucióu uniforme de una gran cantidad de Hb F en la población 
de hematfcs,evita 
la transformnación falciforme de los mismos. 



PRESENTACION DEI, CASO CLJNICO 

Femenino de un ailo de edad procedente del Estado de México, sin antecedentes hcredofamiliarcs de 
importancia. 
Ingreso n1 servicio de medicina interna del Hospital Infantil de México Federico Gómez. con 
padecimiento de tres meses de evolución, caracterizado por Palidez generalizada, accntuandosc en ta 
última semana, siendo manejada en dos ocasiones con transfusión de Globulos rojos previos a su 
ingreso. 
Cursó durante este lapso con dos episodios de cuadros cnterales. uno de bronconcumonia sin 
complicaciones. 
A Ja exploración Física se cncontro Peso 7kgs talla 77cms, Presión arterial 80 pafpatoria, Tcmp 36.5 
grados ccntigrados. Paciente femenino de edad aparente menor a la cronológica, bien orientada, íntegra, 
palidez gcncrali?.ada ++++. a la exploración Física de torax fue nonnal, y el abdomen con higado a 
4cms por debajo de reborde costal derecho, no se palpa bazo, resto de la exploración flsica sin 
alteraciones. 
Los estudios de laboratorio con: Biomctrfa Hcmática con Hb 3.2g/dl. hcmatocrilo 9o/o, leucoci1os J 1.100 
por mml con diferencial normal, plaquetas por apreciación normal. Grupo de sangre O Rb positi\'O. 
Frotis de sangre pcrüerica con hipocronúa. 
Elcctrolitos séricos, calcio 8.lmg/dl, sodio 131 mcqn, potasio 3.2mcq/J, cloro 102 meq/J. Quimica 
sanguínea: glucosa 78mg/dl , urca l6mg/dl y crcatinina 0.9mg/dl. Pruebas ~ funcionamiento hepático 
ron protclnas toL"llcs 5.Bg/dl albumina 3.5g/dl, globulina 2.Jg/dl. Bilirrubinas y lral153minasas normales. 
Reacciones febriles negativas, HIV Elisa negativo, procipitinas para TB positivo 1:8 ferrilina 39ng/ml 
(25-!SOng/ml), folatos 12ng/ml ( 5-ISnglml), vit. Bl2 130pg/ml(l50-900pg/ml), transfcrrina 290pg/ml 
(~M~O(l!\~/!!!!), FJ!.:rrc ~fricc 210 :r,:;¡;/;;Jt6U-!3!u.~g/w.!j, wp . .::e f.j4..:.iún 2.tümcg/nü (25U­
JSOmcg/mJ),% de saturación 87% (20·55%). 
EstUdios de Gabinele: Radiografia simple de tórax normal, ultrasonido de abdomen con discreta 
hcpatoes¡tlcnomcgalia. Medula osca normal. 
Biopsia Hepática se reporta compaliblc con Hcmocromatosis congcnila. 
Hcpatocitos muestran abundante pigmento ocre q•Je con la'l tinción de Pccrls demuestra gran cantidad de 
hueso dispuesto en la periferia de nodulos o en las zonas peri portales, algunos espacios porta muestran 
aumenlo en el infiltrado mononuclear. 
Liquido de Broncoaspirado negativo p.im mncrofagos de hcmosiderina. 
El tratamiento inicial de la paciente hasta la actualidad ha sido a base de lmnsfusiones de globuJos rojos 
empaquclados en 19 ocasiones obteniendose mejoría transitoria. 
Un afio posterior por c1 servicio de hcmatologla se ingresa para estudio rcportanáose curva de frngilidad 
osmolíca normal, con estudio de sintcsis de cadenas de hemoglobina comp.atible con beta talasentia 



DISCUSION Y ANALISIS 

Las talasemias constituyen un grupo de anemias hcmollticas hereditarias de diversos grados de 
gravedad. 
Los defectos genéticos básicos incluyen anomaJfas del procesamiento del RNA mensajero en algunos 
pacientes y dc1ecci6n del malerial genético en otros. 
En cualquier caso, una cantidad deficiente del RNA mensajero conduce a ta slntcsis deficiente de Jas 
cadenas pollpcptldicas de la hemoglobina. 
Existen diferentes tipos de talasemias con diferentes manifestaciones clinicas y bioquimlcas que se 
asocian con defectos en cada cadena polipepúdica. en nuestra pacienle se presentó en la cadena Beta. 
En el caso que presentamos, llama la atención que de primera instancia todo nos indicaba el diagnostico 
de hemocromatosis congcnita de hecho se reporta por biopsia hcpatica., lo que motivo la presentación del 
caso y revisión en la lit~ratum sobre beta talasemia, que es de incidencia poco frecuente en la infancia. 
Queremos aclarar que el deposito de hierro en nUcstm paciente indica ser secundaria a las multip1cs 
transfusiones recibidas, sin embnrgo es valido tenerse en cuenta Como diagnostico difcrcnciaJ. 
Es importante que corno médicos clinicos debemos tener en mente el diagnostico de talasemia e~ todo 
paciente con siudrome ancmico cu estuilio. 
La evolución evaluada hasta la fecha nos indica que el tratamiento con multiples transfusiones en 
nuestra paciente sigue siendo hasta la actualidad la terapia de elcccl6n hasta este momento, sin dejar de 
excluir nuevas terapias a futuro que son experimentales en la actualidad. 
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