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Introduccidn: Las talasemias constituyen un grupo heterogéneo de defectos congénitos de la
hemoglobina con expresividad clinica variable consecuencia de disminucién o ausencia de sin-
tesis de cadenas de globina estructuralmente normales. En los paises en los que la talasemia es
prevalente, la implantacién de programas de escrutinio neonatal, el empleo de procedimientos
diagnésticos adecuados y el consejo genético son necesarios. Relatamos un estudio familiar de
talasemia.

Presentacion del caso: Se realiza estudio familiar. Abuela paterna: remitida para estudio de ane-
mia microcitica. En estudio: heterocigosis de la deleccién spanish 8f talasemia y triplicacién del
gen alfa (ao/accanti3.7) (PCR). Hijo: anemia leve microcitica e hipocroma con heterocigosis de
la deleccién spanish 8P talasemia y triplicacién del gen alfa (ao/aacanti3.7). Mujer (no consan-
guinidad con el marido): hemograma normal, clinicamente asintomatica. Electroforesis de hemo-
globina (EF) normal y estudio molecular de a-talasemia portadora heterocigota de la deleccion de
un fragmento de 3.7 Kb. 1. nieto: anemia leve microcitica e hipocroma. Se detecta la presencia en
heterocigosis de la deleccién spanish 8p talasemia. 2.° nieto: hemograma normal. EF de Hb normal.
Estudio genético de a-talasemia portador heterocigoto de la deleccion de un fragmento de 3.7 Kb
(rasgo silente). La investigacién del estatus genético de la abuela y el hijo de a-globina revel tripli-
cacién del gen o (aoo/aa) en heterocigosis y la 8B talasemia, mientras que la madre es portadora
heterocigota de la deleccion de un fragmento de 3.7 Kb. Con el diagnéstico de los progenitores hay
12.5% de probabilidad de que los hijos no hereden rasgo talasémico, un 37.5% de tener 1 tnica
mutacién, un 37.5% de tener 2 y 12.5% de presentar las 3.

Conclusiones: La patogénesis y la severidad clinica de B-talasemia estdn asociadas con el grado de
desequilibrio de cadenas o-p globinas. Una triplicacién gen a-globina puede exacerbar los efectos
de un exceso de cadena causado por el gen B defectuoso, aunque esto no sea observado en todos
los casos. En el nuestro la abuela se comporta como talasemia intermedia y el hijo talasemia minor.
En este caso, a pesar de la gran probabilidad de presentar una talasemia intermedia en los nietos,
sélo han heredado un rasgo talasémico, con el beneficio que ello conlleva. Dado que nos encontra-
mos zona donde la talasemia es prevalente, la implantacion de programas de escrutinio neonatal, el
empleo de procedimientos diagnosticos adecuados y el consejo genético son necesarios.



