La Beta Talasemia (Anemia de Cooley)
http://www.healthsystem.virginia.edu/uvahealth/peds_hematology_sp/thalbeta.cfm
¢, Qué es la beta talasemia?

La talasemia es un trastorno hereditario que afecta la produccién de hemoglobina normal (un tipo
de proteina presente en los glébulos rojos cuya funcidn es transportar oxigeno a los tejidos del
cuerpo). La talasemia incluye varias formas diferentes de anemia. La gravedad y el tipo de
anemia dependen del nimero de genes que estén afectados.

La beta talasemia es causada por mutaciones en la cadena beta de la molécula de hemoglobina.
Existe un gen para la cadena beta en cada cromosoma nimero 11, con un total de dos genes. La
forma en que se alteran estos genes determina el tipo especifico de beta talasemia en un nifio:

o Beta talasemia grave (anemia de Cooley) - ambos (dos) genes de la cadena beta tienen
deleciones, causando el tipo mas grave de beta talasemia. Los pacientes que tienen
talasemia grave necesitan frecuentes transfusiones de sangre y puede que no vivan mucho
tiempo. Durante el primer afio o dos primeros afios de vida, pueden estar palidos,
irritables, tener poco apetito y padecer muchas infecciones. Sin tratamiento, aumenta el
tamanfo del higado, del bazo y del corazon, y los huesos pueden volverse delgados y
quebradizos. Uno de los problemas principales es la acumulacion de hierro en el corazon
y otros 6rganos, provocando insuficiencia cardiaca en algunos pacientes en los afios de
adolescencia o a principios de la década de los veinte.

o Beta talasemia leve o caracteristica de talasemia - un gen beta tiene una delecion,
provocando anemia. La talasemia leve se divide en:

o Talasemia minima - la persona tiene pocos o ningun sintoma.

o Talasemia intermedia - la persona tiene una anemia de moderada a grave.

Las personas que tienen talasemia leve tienen un 50 por ciento de probabilidades de transmitirles
el gen a sus hijos, quienes también tendrian talasemia leve. A muchas personas se les
administran suplementos de hierro debido a la creencia errénea de que su anemia es del tipo
ferropénico. Puesto que mucho hierro puede ser perjudicial, es importante consultar con un
hemato6logo acerca de cualquier tratamiento.

La talasemia grave se hereda por un gen autosomico recesivo, lo que significa que las dos copias

del gen son necesarias para producir la condicion, una heredada de cada uno de los dos
progenitores portadores que tienen talasemia leve.

¢ Como se diagnostica la beta talasemia?

La beta talasemia se encuentra con mas frecuencia en personas de ascendencia mediterranea
(griegos o italianos). Cada hijo de dos progenitores portadores tiene un 25 por ciento de



probabilidades de padecer la enfermedad. El estado de portador puede determinarse por lo
siguiente:

« hemograma completo (su sigla en inglés es CBC) - medicion del tamafio, el nimero y
la madurez de diferentes globulos en un volumen especifico de sangre.

« Electroforesis de la hemoglobina con cuantificacion de A2 - procedimiento de
laboratorio que diferencia los tipos de hemoglobina presentes.

Todos estos estudios pueden realizarse con una Unica muestra de sangre. El diagnostico prenatal

se determina a partir del muestreo de vellosidades coriales (su sigla en inglés es CVS) o de
amniocentesis.

Tratamiento de la beta talasemia grave o anemia de Cooley:

El tratamiento especifico de la beta talasemia grave o anemia de Cooley sera determinado por su
médico basandose en lo siguiente:

la edad de su hijo, su estado general de salud y sus antecedentes médicos

o lagravedad de la enfermedad

o Latolerancia de su hijo a determinados medicamentos, procedimientos o terapias.
e Sus expectativas para la evolucion de la enfermedad

e Su opinidn o preferencia.
El tratamiento para la beta talasemia puede incluir:

o Transfusiones de sangre regulares.

e Medicamentos (para disminuir la cantidad de hierro en el cuerpo, llamada terapia de
quelacion).

e extirpacion quirurgica del bazo (si fuera necesario)
« dosis diarias de acido folico

o Posible extirpacion quirargica de la vesicula biliar.
e Ningun suplemento de hierro.

e Trasplante de médula dsea.



