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Reporte de un probable caso de Hemoglobina
S / Talasemia Beta.

Hemoglobin S / Beta Thalassemia. Report of a probable case.
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SUMMARY

We report the case of a patient with Hemoglobin S / Thalassemia. It is feasible &cognize this infequent
disease by its clinical presentation and the aid of clinical laboratory . On this patient, the diagnosis was
established based on the clinical findings, hematological evaluation (with careful observation of the red cell
morphology and reticulocyte count) and electophoretic analysis of hemoglobin. V8 discusse the
physiopathology clinical manifestations, teatment and alternative of pevention of this disease(Rev
Med Hered 2004;15:173-178).
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INTRODUCCION Caso clinico

La Hemoglobina S (Hb S) / Talasemia beta es una En el mes de julio del afio 2003, se hospitaliz6 en el
condicién en la que coexisten una alteracion estructural Departamento de Pediatria del Hospital Nacional
de la cadena beta (Hb S) y otra anomalia cuantitativa Cayetano Heredia (Lima-Per(), una paciente mujer de
de la misma (talasemia beta). El cuadro clinico es seis afios de edad, natural y procedente de Lima, sin
variable, pudiendo presentar hallazgos asociados aantecedente de viajes fuera del lugar de procedencia.
talasemia (esplenomegalia e ictericia) y drepanocitosis
(crisis dolorosas) cuya severidad dependera de las La paciente ingresé con un tiempo de enfermedad de
cantidades porcentualesde Hb S, Hb A y Hb F que seseis dias, que se inicid con dolor de garganta, razén
tenga. Se presenta un caso de la Hemoglobina S/por la cual acude a un centro de salud, donde le indican
Talasemia, enfermedad que es bastante frecuente eramoxicilina 50 mg/kg/dia, la cual tomé por 2 dias,
Africay en los paises mediterraneos pero inusual en el observando leve mejoria. Cuatro dias antes del ingreso,
Peru (1). No obstante, es importante reconocer dicha se afiade fiebre (38°C, axilar), que cede con Ibuprofeno.
enfermedad por las caracteristicas de su presentaciénTres dias antes del ingreso, se agrega palidez marcada,
clinica y por las estrategias de diagndstico y prevencion ictericia progresiva de escleras y mucosas y reaparece
gue existen actualmente.
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pico febril (39°C, axilar). Dos dias antes del ingreso, examen de gota gruesa negativos. No alteraciones en
presenta ademas nauseas y vomitos de tipo bilioso (3el examen de orina y urocultivo negativo.
camaras por dia). El dia del ingreso, al persistir las
manifestaciones clinicas mencionadas, acude El frotis de sangre periférica mostraba hematies
nuevamente a centro de salud, donde es evaluada y senicrociticos e hipocromicos. También se observaban
le realizan examenes auxiliares, evidenciandose un células diana y células falciformes. Ademas se
hematocrito de 15%, razon por la cual es derivada al evidenciaba anisocitosis y poiquilocitosis (Figura N°2).
Hospital Nacional Cayetano Heredia. La electroforesis de Hb no mostré la banda
correspondiente a la Hb A y solamente se observo una
Antecedentes prenatales y natales: Gestacion sin bandaintermedia localizada a nivel de la que corresponde
complicaciones. Edad materna: 35 afos. La pacientea la Hb S (Figura N°3).
es la tercera hija de cuatro hermanos. Todos ellos
nacieron a término y fueron producto de partos DISCUSION
eutdcicos. La madre no tuvo abortos. La paciente nacio
con un peso de 3500 gramos, sin complicaciones y Las hemoglobinopatias son un grupo heterogéneo de
con indicacion de alta a las 48 horas. La paciente recibié enfermedades heredadas autosémicamente que se
todas sus vacunas y su desarrollo psicomotor fue producen por alteraciones cuantitativas o cualitativas
adecuado. de las cadenas de hemoglobina. Se estima que
anualmente nacen en todo el mundo 200 millones de
Antecedentes patolégicos: Hace 2 afios estuvo personas portadoras de esta alteracion (heterocigotos)
internada por 2 dias en el Hospital del Nifio con y 300 mil personas que padecen la enfermedad
diagnéstico de “Hepatitis”. Desde el primer afio de vida (homocigotos). Clinicamente, las més importantes de
hasta la actualidad, ha presentado 2 episodios de ictericiatodas las hemoglobinopatias son la talasemia y la anemia
gue se autolimitaron. No ha presentado otras patologias.de células falciformes; siendo de mayor incidencia que
No tuvo cirugias previas. Contacto TBC(-), otras enfermedades congénitas frecuentes y graves
brucelosis(-), tifoidea (-), bartonelosis (-), historia de como el hipotiroidismo congénito y la fenilcetonuria
reaccion adversa a medicamentos (-). (1,2).

Antecedentes familiares: Padre, de 36 afios de edad, EIltérmino “talasemia” proviene del vocablo griego:
sano, contador publico. Madre, de 35 afios de edad,“thalassa”™ Mar y “aima”. Sangre y hace referencia a
sana, ocupacion: su casa. Ambos nacidos en Lima.la elevada frecuencia con que se observa esta
Tiene tres hermanos (de padre y madre): todos sanos.enfermedad entre los habitantes de la cuenca maritima
Tia materna sufre de anemia crénica, desconociéndoseque rodea el Mar Mediterraneo. Bajo el nombre de
su causa. Resto de familiares no presentan ninglntalasemia, se incluye un grupo muy heterogéneo de
antecedente de importancia. alteraciones congénitas cuya caracteristica comun es

un defecto en la sintesis de una o varias cadenas de

Examen fisicoPaciente en aparente regular estado globina.
general, hidratada, sin alteracion en las funciones vitales
ni en los indices peso para edad, talla para la edad y Cada tipo de talasemia recibe el nombre de la cadena
peso para la talla. Hemodinamicamente estable, afebril. que deja de sintetizarse: alfa talasemia (falta la cadena
Despierta, conectada con el medio. Presentaba marcadalfa) y beta talasemia (falta la cadena beta) (2, 3). En
ictericia de piel y escleras. Ademas, en abdomen se el caso de alfa talasemia, se pueden tener 4 situaciones
evidenciéo hepatomegalia (tamafio: 11 cm) y clinicas: hidropesia fetal (si ocurre delecidén que afecta
esplenomegalia (se palpaba punta de bazo a 2 cm debaja los cuatro genes de globina), enfermedad por
de reborde costal izquierdo linea medioclavicular hemoglobina H (delecion de tres genes), rasgo alfa
(Figura N°1). Resto del examen fisico: sin alteraciones. talasémico (delecién de dos genes) y alfa talasemia

silente (delecion de un gen). En lo referente a beta

Examenes auxiliares: Hematocrito de 23%, VCM: talasemia, existe un déficit de sintesis por mutacion
72.5fL; HMC: 24.3pg/célula; CHMC: 33.6g/dL; puntual en las cadenas beta. El trastorno en la
leucocitos: 8700/ mm3 (2, 78, 1, 0, 2, 17) y plaquetas: produccién de la cadena beta de globina ocasiona el
259000/mm3. Recuento de reticulocitos: 17% y prueba descenso o ausencia de Hb A (2 alfa 2 beta) con
de Coombs directa negativa. Se evidenci6 aumento de Hb A2 (2 alfa 2 delta) y Hb F (2 alfa 2
hiperbilirubinemia (3.34mg/dL) a predominio indirecto gamma). Se tienen 3 situaciones clinicas: beta talasemia
(1.80mg/dL). Fosfatasa alcalina: 240Ul/L; TGO: 54Ul/ menor (con presencia de un gen normal en los
L; TGP: 16UI/L; DHL: 1981UI/L. Aglutinaciones y heterocigotos), beta talasemia mayor o Anemia de
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Figura N°1.Vista frontal de la paciente. Se marca la zona en la cual se evidencia esplenomegalia.

Figura N°2. Frotis de sangre periférica . Se aprecian hematies microciticos e hipocromicos. También se pueden
ver células diana (la pequefia cantidad de Hb se concentra en el centro). Existe ademas anisocitosis (variacion de
amafio) y poiquilocitosis (variacion de forma). Los hematies alargados y con forma de media luna observados en
este frotis corresponden a células falciformes.
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Figura N°3.Electroforesis de Hb: Se observa la muestra control : con Hb A y con Hb A2. Nétese también la
muestra de la paciente donde se evidencia la presencia de Hb S y ausencia de Hb A.

Cooley (son homocigotos para los genes de beta sintomatologia cuando se exponen a situaciones de
talasemia) y beta talasemia intermedia (que incluye estrés hipoxico (2,3,4).
variantes leves del estado homocigoto y algunas formas
graves de los heterocigotos) En las talasemias el frotis La Hb S/ Talasemia beta es un estado de doble
de sangre periférica muestra usualmente microcitosis heterocigoto en la cual se produce una alteracién en la
e hipocromia. sintesis de globinay por otro lado ocurre una alteracién
estructural en la hemoglobina. De las hemoglobinopatias
Por otro lado, la anemia drepanocitica, “doble heterocigoto” la mas frecuente eslaHb S/ C
hemoglobinopatia S o enfermedad por células (132/100000) seguida de la Hb S/ Talasemia beta (60/
falciformes es una patologia causada por mutacion 100000) en poblacién negra norteamericana.
puntual que hace que el &cido glutdmico sea sustituido
por valina en la sexta posicion de la cadena beta globina. Asi mismo, se estima que 1 de cada 3200 nacidos
La clinica de la drepanocitosis incluye palidez de vivos presentan hemoglobinopatias. Esta cifra varia de
mucosas, fatiga y disminucion de tolerancia al ejercicio. acuerdo a la ubicacién geogréafica y antecedentes
Suele haber ictericia e hiperbilirrubinemia a predomino familiares, siendo bastante frecuente en Africa y en
indirecto. paises mediterraneos. En América, los paises que
presentan una alta frecuencia son Cuba, Costa Rica y
Se presentan también las crisis vasooclusivas (por Brasil (5,6). En Per(, el conocimiento sobre la situacion
obstruccion de vasos terminales por las células actual de las hemoglobinopatias es limitado. Se cuenta
falciformes): dolor abdominal, Ulceras en las piernas, con informacion de un trabajo realizado en Lima por
priapismo, necrosis de la cabeza del fémur, sindrome Castillo y colaboradores (1998) quienes estudiaron 5206
del térax agudo (fiebre, dolor toréxico e infiltrados muestras de sangre, encontrando que un 7.2% eran
pulmonares), déficit visual, convulsiones, déficit hemoglobinas anormales, con 16 tipos de variantes, de
neurolégico grave e incluso coma. Dichas loscuales el 3.2% correspondia a Hemoglobina S; 2.1%
manifestaciones clinicas se presentan frecuentementetenian Talasemia y 0.4% presentaban Hemoglobina S/
cuando el paciente esta sometido a episodios de Talasemia (7). Por otro lado, Roa y colaboradores
deshidratacion, infeccion, desoxigenacion o frio. Los analizaron 234 muestras de sangre de recién nacidos-
individuos heterocigotos parala Hb S (Hb A/S) (rasgo de tres ciudades andinas (Huancayo, Puno y Cerro de
falciforme) usualmente son asintomaticos y presentan Pasco), ubicadas entre 3500 y 4400 metros sobre el
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nivel del mar. En dicha evaluacion, no se detect6 ninguna periférica y sideremia) asi como la realizaciéon de una
variante anormal de hemoglobina (8). electroforesis convencional de hemoglobina. Otra
alternativa diagndstica incluye la sintesis in vitro de las
La Hemoglobina S/Talasemia presenta un cuadro cadenas globinicas con sangre fetal obtenida por
clinico y exdmenes de laboratorio propios de una anemiafetoscopia.
de tipo hemolitica. Este es el caso de nuestra paciente,
quien presentd ictericia, disminucion en el valor de  Finalmente debe precisarse, que el andlisis del ADN
hemoglobina, elevacién del nimero de reticulocitos y tiene un valor primordial en el diagnéstico prenatal.
aumento en el nivel de la deshidrogenasa lactica y de Mediante la reaccion en cadena de la polimerasa se puede
la bilirrubina indirecta. Las pruebas de laboratorio mas amplificar el ADN obtenido por biopsia de vellosidades
importantes para establecer el diagnostico son: frotis placentarias o por amniocentesis, para luego detectar
de sangre periférica, test de falciformismo, facilmente la alteracién que dio origen a la
cuantificacion de los niveles de fierro (aspirado de hemoglobinopatia (2,51). Queremos finalizar
médula 6sea) y electroforesis de Hb. Esta Ultima pruebasefialando, que en este caso se emplearon criterios
es fundamental para poder determinar la presencia declinicos y métodos accesibles de laboratorio para
Hb S y la presencia o ausencia de Hb A. En nuestro establecer el diagnéstico de una enfermedad que a pesar
caso, se encontro la presencia de Hb S y no se encontrdle ser poco frecuente en nuestro medio, es importante
la presencia de Hb A, lo cual apoya el diagndstico de reconocerla.
Hb S/ Talasemia beta. En dos estudios realizados en
Huaral y en Lima, se encontré una frecuencia de 3% y Correspondencia:
10% respectivamente de Hemoglobina S en personas
de raza negra, presentando la tercera parte de ellosDr. John Ramirez Cuentas.
anemia de tipo leve (9, 10). Dentro de este contexto, Jiron Raymondi 387 departamento 201
es importante precisar que normalmente la Hb F (no La Victoria. Lima, Peru.
mutante) aumenta de manera compensatoria cuandoCorreo electrénico: locojohn22@hotmail.com
hay disminucion de la Hb A; la cuantia de este
incremento es responsable en gran parte de aminorarAgradecimientos:
las manifestaciones clinicas de los pacientes con Hb
SS (y de los Hb A/S en situaciones de situaciones de Queremos agradecer a quienes contribuyeron con
estrés) dado que “bloquea” la cicatrizacién de la Hb su valiosa ayuda en larealizacion del presente trabajo:
anormal.
- Dr. Wilson Ruiz Gil: Médico Hematologo del Hospital
En cuanto al tratamiento de la Hemoglobina S/ Nacional Cayetano Heredia. Docente de la Universidad
Talasemia beta, las alternativas de manejo incluyen el Peruana Cayetano Heredia.
uso de transfusiones (utilizando quelantes de fierro, - Dra. Elsa Chea Woo: Médico Pediatra del Hospital
por el riesgo de hemocromatosis) y acido félico. Nacional Cayetano Heredia. Docente de la Universidad
También es importante una hidrataciéon adecuada, asiPeruana Cayetano Heredia.
como el uso de sintomaticos y antibiéticos (en el - Dr. Eduardo Negrén Saavedra: Médico Pediatra
caso de infeccion concomitante). Asi mismo, la del Hospital Nacional Cayetano Heredia. Docente
esplenectomia y el transplante alogénico de médula 6seade la Universidad Peruana Cayetano Heredia.
constituyen posibilidades terapéuticas. En nuestro caso,
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