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RESUMEN  

 

La Talasemia es un grupo de hemoglobinopatías autosómicas recesivas, la 

cual se caracteriza por producción deficiente de cadenas normales de alfa o 

beta globina que componen la hemoglobina, debido a una mutación en el gen 

productor de dicha cadena, lo que va a provocar una eritropoyesis ineficaz, 

destrucción precoz de glóbulos rojos y anemia. Se debe sospechar de 

talasemia en niños con anemia microcítica e hipocrómica. 

La metodología empleada en esta investigación fue descriptiva observacional, 

con una muestra de 98 pacientes diagnosticados de Talasemia mediante 

prueba de electroforesis de hemoglobina, la distribución de pacientes con 

talasemia en este estudio muestra una prevalencia notable en los primeros 

años de vida, en el grupo etáreo de 1 a 3 años con un 32% de casos, lo que 

subraya la importancia del diagnóstico temprano. Siendo la beta talasemia 

menor el tipo de talasemia más frecuentemente diagnosticado, 

correspondiendo a un 84% del total de la muestra. Además, como resultado 

se obtuvo que el 47% de los pacientes presentó una anemia de tipo moderada, 

mientras que el 14% tenía valores normales de hemoglobina, lo que nos indica 

que la mayoría de estos pacientes presentan manifestaciones clínicas leves, 

y en casos de encontrar valores normales de hemoglobina, pero con hallazgos 

de hipocromía y microcitosis se debe realizar el abordaje de estudio de 

Talasemia. 

 

Palabras Claves: Talasemia, electroforesis de hemoglobina, Anemia 

moderada, Beta  talasemia menor. 
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ABSTRACT 

 

Thalassemia is a group of autosomal recessive hemoglobinopathies, which is 

characterized by deficient production of normal alpha or beta globin chains that 

make up hemoglobin, due to a mutation in the gene that produces said chain, 

which will cause ineffective erythropoiesis, early destruction of red blood cells 

and anemia. Thalassemia should be suspected in children with microcytic and 

hypochromic anemia. 

The methodology used in this research was descriptive observational, with a 

sample of 98 patients diagnosed with Thalassemia by hemoglobin 

electrophoresis test, the distribution of patients with thalassemia in this study 

shows a notable prevalence in the first years of life, in the age group from 1 to 

3 years with 32% of cases, which underlines the importance of early diagnosis. 

Beta thalassemia minor being the most frequently diagnosed type of 

thalassemia, corresponding to 84% of the total sample. Furthermore, the result 

was that 47% of the patients presented moderate anemia, while 14% had 

normal hemoglobin values, which indicates that the majority of these patients 

present mild clinical manifestations, and in cases of find normal hemoglobin 

values, but with findings of hypochromia and microcytosis, the Thalassemia 

study approach should be performed. 

Keywords:  Thalassemia, hemoglobin electrophoresis, Moderate anemia, 

Beta thalassemia minor. 
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INTRODUCCIÓN 

Las talasemias son un grupo de heterogéneo de hemoglobinopatías en las 

que la proporción normal de alfa globina y beta globina se altera debido a una 

variante genética en uno o más genes, existen dos tipos principales de 

talasemias, dependiendo de qué cadena de globina se vea afectada: alfa y 

beta talasemia (1). La alfa talasemia es causada por una producción reducida 

de cadenas alfa y una acumulación de cadenas tipo beta mientras la beta 

talasemia es causada por una producción reducida de cadenas beta y una 

acumulación de un exceso de cadenas alfa. Esta relación anormal entre la 

cadena alfa y la cadena beta hace que las cadenas desapareadas precipiten, 

lo que lleva a la eritropoyesis ineficaz con la consecuente destrucción 

periférica o hemólisis (2). 

Las talasemias son de las hemoglobinopatías más comunes, solo superada 

por la anemia de células falciformes, la prevalencia varia significativamente 

según la región geográfica y la composición étnica de la población (3), se 

estima que el 5% de la población mundial tiene al menos una variante del alelo 

de talasemia, y se esperan hasta 900.000 personas con enfermedad 

clínicamente significativa. La incidencia exacta varía, pero se estima que 

afecta a 1 de cada 100000 a 1.000.000 de personas nacidas vivas en todo el 

mundo y cada año nacen aproximadamente 300000 niños con síndromes 

talasémicos a nivel mundial (4). En países latinoamericanos como México la 

beta-talasemia es frecuente en pacientes con microcitosis e hipocromía, en 

Argentina se supone que entre un 1 y 2% de la población es portadora de 

talasemia menor, en muchos casos sin saberlo. 
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Capítulo 1 

Generalidades. 

1.1 Planteamiento del Problema.     

Las talasemias son un grupo de trastorno hereditarios que presentan una gran 

variabilidad clínica, ya que alteran la producción normal de las cadenas de 

globina alfa o beta, resultando en una eritropoyesis ineficaz y hemólisis, por 

lo tanto, los pacientes pueden presentar formas asintomáticas hasta 

enfermedades graves que afectan significativamente la calidad de vida de los 

mismos (5). Este estudio busca reconocer las presentaciones clínicas más 

frecuentes de talasemia en nuestra región, también proporcionar datos 

esenciales que puedan mejorar el diagnóstico oportuno y manejo de esta 

patología en la práctica clínica. 

 

1.2 Formulación del problema 

Las talasemias son un grupo de trastornos genéticos hereditarios, de 

presentación clínica variable, manifestándose con síntomas como palidez, 

fatiga, debilidad, retraso en el crecimiento, deformidades óseas, ictericia y, en 

casos graves, complicaciones cardíacas o hepáticas (6). Esta diversidad 

clínica y la poca existencia de subespecialistas en hematología pediátrica en 

nuestro país, lleva a una falta en el reconocimiento de dicha enfermedad, 

además debido a los limitados recursos no se realizan los estudios genéticos 

para las confirmaciones diagnósticas definitivas, representando un reto 

diagnóstico significativo para el pediatra. 

1.3 Objetivo 

1.3.1 Objetivo General.  

 Describir las características clínicas y de laboratorio de los pacientes con 

talasemias atendidos en el hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

desde 1 de enero del 2018 hasta 31 de mayo del 2024. 
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1.3.2 Objetivos Específicos        

1. Conocer cuáles son los hallazgos de laboratorio más comunes que 

presentan los pacientes diagnosticados con talasemias atendidos en el 

Hospital Dr. Roberto Gilbert Elizalde. 

2. Saber cuáles son los signos y síntomas más frecuentes que se 

presentan en talasemias. 

3. Identificar las causas de hospitalización más comunes en pacientes 

con talasemia atendidos en el Hospital Dr. Roberto Gilbert Elizalde. 

4. Señalar cuáles son las complicaciones más frecuentes en los pacientes 

con talasemia 

5. Mostrar los tratamientos más utilizados en pacientes con talasemias 

atendidos en el Hospital Dr. Roberto Gilbert Elizalde. 

1.4 Justificación. 

La identificación temprana y precisa de las características clínicas y de 

laboratorio de las talasemias es crucial para el manejo adecuado de los 

pacientes. Actualmente, la falta de estudios nacionales específicos sobre 

talasemia en Ecuador limita la capacidad de los médicos para proporcionar 

una atención óptima. Al enfocarnos en el hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert 

Elizalde”, un centro con un alto volumen de pacientes pediátricos, este estudio 

permitirá obtener una visión clara y específica de las presentaciones más 

comunes de talasemia en el contexto local. La información obtenida no sólo 

mejorará la detección temprana y el manejo de la enfermedad, sino que 

también servirá como base para futuras investigaciones y políticas de salud 

(7). 

1.5 Aplicabilidad y utilidad de los resultados del estudio: Beneficios 

de resolver la incógnita o problema 

La identificación de pacientes pediátricos con talasemias ofrece múltiples 

beneficios, estos trastornos genéticos hereditarios afectan la producción de 

hemoglobina, lo que puede llevar a complicaciones graves si no se 
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diagnostican ni tratan adecuadamente. Conocer sobre las talasemias es 

crucial para identificar a los portadores, realizar pruebas genéticas prenatales, 

y ofrecer asesoramiento genético a las parejas en riesgo. Además, una 

comprensión profunda de estas enfermedades es esencial para desarrollar 

estrategias efectivas de manejo y tratamiento, que incluyen transfusiones de 

sangre, terapia quelante para reducir el exceso de hierro y, en algunos casos, 

trasplante de médula ósea. La concienciación y la educación sobre las 

talasemias son pilares fundamentales para mejorar la calidad de vida de 

quienes viven con esta condición (8). 
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CAPÍTULO II  

MARCO TEÓRICO 

2.1  Definición de Talasemia 

La talasemia es un grupo de trastornos genéticos hereditarios que afectan la 

producción de hemoglobina, la proteína esencial en los glóbulos rojos 

encargada de transportar oxígeno a todas las células del cuerpo. Esta 

patologia se caracteriza por una deficiencia en la síntesis de las cadenas alfa 

o beta de la globina, lo que lleva a una alteración en la estructura y función de 

los glóbulos rojos (9). 

Existen dos tipos principales de talasemia: la alfa talasemia, que es el 

resultado de la deficiencia en la elaboración de cadenas alfa de globina, y la 

beta talasemia, causada por la escasez de producción de cadenas beta de 

globina. Estas condiciones pueden variar en gravedad, desde formas leves 

como la talasemia menor, que en algunos casos puede ser asintomática o 

manifestarse con anemia leve, hasta formas más severas como la talasemia 

mayor, que se caracteriza por anemia grave, donde se requiere transfusiones 

regulares de sangre para mantener niveles adecuados de hemoglobina (10). 

En la talasemia, se observa una eritropoyesis deficiente, es decir, una 

producción inadecuada de glóbulos rojos sanos, y hemólisis, que es la 

destrucción prematura de los eritrocitos en sangre. Estos mecanismos 

provocan una disminución en la cantidad de glóbulos rojos funcionales 

circulantes, lo que conlleva a diversos problemas clínicos y complicaciones en 

los pacientes afectados. 

La talasemia es una condición crónica que necesitará un seguimiento continuo 

a lo largo de la vida de la persona afectada, incluyendo seguimiento médico 

regular, estudios de laboratorio para monitorear los niveles de hemoglobina y 

hierro, así como tratamiento específico según el tipo y gravedad de la 

enfermedad. La comprensión profunda de la fisiopatología y las implicaciones 

clínicas de la talasemia es crucial para brindar una atención integral y 

personalizada a los pacientes con dicha patología (11). 
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2.2  Epidemiología de la Talasemia 

La talasemia es una de las enfermedades hereditarias más comunes a nivel 

mundial, con una prevalencia que varía significativamente según la región 

geográfica y la composición étnica de la población. Se estima que alrededor 

del 5% de la población mundial es portadora de al menos una variante del 

alelo de talasemia, y se calcula que aproximadamente 900,000 personas 

padecen de talasemia con manifestaciones clínicas significativas (14). 

Las talasemias presentan una distribución geográfica que corresponde a su 

origen en regiones donde la malaria era endémica, dado que los portadores 

heterocigotos de talasemia poseen una ventaja de supervivencia frente a la 

malaria. Por esta razón, las talasemias son especialmente comunes en 

Europa, Medio Oriente, África, el subcontinente indio y el sudeste asiático. En 

estas áreas, la prevalencia de portadores de talasemia puede llegar a ser tan 

alta como el 10-20% de la población (14). 

La talasemia es una enfermedad genética que tiene una prevalencia 

notablemente alta en la región del Mediterráneo debido a su historia genética 

y a las presiones evolutivas relacionadas con la malaria. A continuación, se 

ofrece una visión detallada de la prevalencia y características de la talasemia 

en varios países: 

2.2.1 Europa  

En Grecia, la prevalencia de la talasemia es notable. Se estima que alrededor 

del 10% de la población es portadora del rasgo de beta talasemia. La 

talasemia mayor afecta a aproximadamente 1 de cada 10,000 nacimientos. 

Las tasas de portadores y casos clínicos son elevadas debido a la alta tasa 

de consanguinidad y la historia genética en la región. El sistema de cribado 

neonatal y el asesoramiento genético están bien establecidos (15). 

Italia también presenta una alta prevalencia de talasemia, especialmente en 

el sur del país. Se estima que entre el 8% y el 12% de la población es 

portadora del rasgo de beta talasemia. La beta talasemia mayor afecta a 

aproximadamente 1 de cada 25,000 nacimientos en Italia. Los programas de 
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cribado y diagnóstico prenatal son comunes, y el tratamiento con 

transfusiones y terapia con quelantes de hierro es ampliamente accesible. 

En Chipre, alrededor del 14% de la población es portadora del rasgo de beta 

talasemia, lo que refleja una alta prevalencia de la enfermedad. La beta 

talasemia mayor afecta a aproximadamente 1 de cada 5,000 nacimientos. 

Chipre se destaca por tener uno de los programas de cribado más 

desarrollados en el Mediterráneo, con un enfoque integral en la detección 

temprana y la prevención (16). 

En Turquía, la prevalencia de talasemia varía entre regiones. Se considera 

que aproximadamente el 5% de la población es portadora del rasgo de beta 

talasemia, a nivel nacional. En algunas áreas del sur y el este, la prevalencia 

puede ser mayor. La beta talasemia mayor afecta a aproximadamente 1 de 

cada 30,000 nacimientos. 

En Libia, la prevalencia de la talasemia es alta, con aproximadamente el 8% 

de la población siendo portadora del rasgo de beta talasemia. La beta 

talasemia mayor afecta a alrededor de 1 de cada 15,000 nacimientos. Se 

están realizando esfuerzos continuos para mejorar el diagnóstico y 

tratamiento de la talasemia, aunque el acceso a cuidados especializados 

sigue siendo limitado en ciertas regiones (17). 

Malta tiene una prevalencia notable de talasemia, con aproximadamente el 

10% de la población siendo portadora del rasgo de beta talasemia. La beta 

talasemia mayor afecta a alrededor de 1 de cada 30,000 nacimientos. Malta 

cuenta con un sistema de cribado neonatal y una infraestructura adecuada 

para el manejo de la enfermedad, incluyendo programas de transfusión y 

terapia con quelantes de hierro. 

2.2.2 América 

En América los casos de talasemia es menor en comparación con Asia, África 

y el Medio Oriente, pero sigue siendo una preocupación en varias 

comunidades, especialmente en aquellas con ascendencia de regiones 
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endémicas. A continuación, se ofrece una visión detallada de la prevalencia y 

características de la talasemia en diferentes países de América. 

La talasemia tiene una prevalencia relativamente baja en Estados Unidos, con 

estimaciones que indican que la beta talasemia afecta a alrededor de 1 de 

cada 100,000 nacimientos. Sin embargo, la frecuencia puede ser mayor en 

comunidades específicas, como las de ascendencia mediterránea, del Medio 

Oriente, del sur de Asia y del África subsahariana. El país cuenta con 

programas de cribado neonatal y acceso a tratamientos especializados para 

manejar la talasemia, aunque la identificación temprana y el tratamiento 

pueden variar en función del acceso a servicios de salud y recursos 

disponibles (14). 

En México, la prevalencia de talasemia es baja, con una tasa estimada de 

portadores del rasgo de beta talasemia que varía entre el 11.2 % de la 

población. La beta talasemia mayor afecta a alrededor de 1 de cada 50,000 

nacimientos. Los programas de cribado no son universales, pero existen 

esfuerzos en algunos estados para mejorar el diagnóstico y manejo de la 

talasemia, particularmente en áreas con comunidades de ascendencia 

mediterránea o del Medio Oriente. 

En Brasil, la prevalencia de talasemia es moderada. Se estima que alrededor 

del 6.2% de la población es portadora del rasgo de beta talasemia. La beta 

talasemia mayor afecta a aproximadamente 1 de cada 30,000 nacimientos. 

Brasil tiene programas de cribado y tratamiento, especialmente en áreas con 

una alta concentración de población de ascendencia mediterránea. El país ha 

avanzado en la implementación de políticas para mejorar el acceso a 

tratamiento y la calidad del cuidado (14).  

En Colombia, la prevalencia de talasemia es baja. La tasa de portadores del 

rasgo de beta talasemia es aproximadamente del 11.9%, y la beta talasemia 

mayor afecta a cerca de 1 de cada 50,000 nacimientos. Los programas de 

cribado y tratamiento para la talasemia están en desarrollo y se concentran 

en áreas con comunidades específicas que pueden tener una mayor 

prevalencia (18). 
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En Venezuela, la prevalencia de talasemia es baja, similar a otros países 

sudamericanos. La beta talasemia mayor afecta a aproximadamente 1 de 

cada 50,000 nacimientos, y alrededor del 1,96 % de la población es portadora 

del rasgo de beta talasemia. El acceso a tratamiento puede variar, pero se 

están haciendo esfuerzos para mejorar los servicios de salud y la 

disponibilidad de diagnóstico (19). 

2.3 Estructura de la hemoglobina  

La biosíntesis de la hemoglobina está íntimamente relacionada con la 

eritropoyesis. Cada una de las cadenas polipeptídicas que componen la 

hemoglobina (Hb) posee sus propios genes: α, β, δ, γ y ε. Los genes α y β son 

autónomos y se encuentran en diferentes cromosomas (cromosoma 16 y 

cromosoma 11, respectivamente) (20). 

Los polipéptidos libres se combinan rápidamente para formar dímeros αβ y 

tetrámeros α2β2. La síntesis del grupo Hem ocurre en casi todos los tejidos, 

aunque es más notable en la médula ósea y el hígado, debido a la necesidad 

de integrarlo en la hemoglobina y los citocromos, respectivamente. Se trata 

de una molécula plana compuesta por un ion de hierro ferroso y un anillo 

tetrapirrólico, conocido como protoporfirina III o IX (20) 

La hemoglobina es una proteína tetrámera compuesta por la combinación de 

cuatro cadenas polipeptídicas: dos de tipo alfa y dos beta. Cada una de las 

globinas presenta un grupo prostético conocido como grupo hemo, el cual está 

compuesto por un átomo de hierro y un anillo de porfirina. En el caso de la 

hemoglobina, el tipo de porfirina es la protoporfirina IX, que incluye dos grupos 

ácidos propiónicos, dos grupos vinilo y cuatro grupos metilo como cadenas 

laterales que se encuentran conectadas a los anillos pirrólicos de la porfirina. 

El átomo de hierro está en estado de oxidación ferrosa (+2) y tiene la 

capacidad de formar entre cinco y seis enlaces de coordinación. (21) 

En el proceso de eritropoyesis, es crucial que las cadenas α-globinas, β-

globinas y el grupo hemo se encuentren en proporciones estequiométricas de 

2:2:4 para asegurar un ensamblaje adecuado de la hemoglobina. Un 

desbalance entre estos tres elementos puede resultar perjudicial (21). 
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2.3.1 Globina  

La globina es un conjunto de proteínas que se unen al hemo y fijan oxígeno 

(O2), presentes en distintos organismos como bacterias, protistas, hongos, 

plantas y animales. Cumplen varias funciones, entre las que se incluyen la 

unión y el transporte de oxígeno, la eliminación de especies reactivas y la 

monitorización de los niveles de oxígeno (21). 

Además de la neuro globina (Ngb), se conocen otras cinco globinas de 

vertebrados. Las más conocidas son la hemoglobina, que difiere de otras 

globinas vertebradas por presentarse como un tetrámero, está localizada en 

los eritrocitos y transporta O2 entre los pulmones y otros tejidos, y la 

mioglobina, que es monomérica y está localizada en el citoplasma de los 

miocitos esqueléticos y cardíacos.  

Cada cadena de globina tiene un pliegue que facilita la incorporación del grupo 

hemo. La conexión entre el grupo hemo y las cadenas de globina se realiza a 

través de dos mecanismos: uno implica enlaces entre las cadenas laterales 

de ácido propiónico del grupo hemo y la cadena de globina, y el otro involucra 

el hierro, que tiene dos valencias libres. Una de estas valencias se fija 

directamente a un residuo de histidina de la globina, mientras que la otra se 

une a una molécula de oxígeno, que a su vez se conecta a otro residuo de 

histidina (21).   

Las cadenas de globina presentan estructuras primaria, secundaria y terciaria. 

Solamente alcanzan la estructura cuaternaria, que es propia de la 

hemoglobina, cuando se ensamblan cuatro cadenas de globina. El tetrámero 

globínico resulta de la unión de estas cadenas con estructura terciaria. En la 

estructura terciaria de la globina se forma un hueco donde se lleva a cabo la 

unión del grupo hemo con la globina (22).  

2.3.2 Tipos de globina 

Durante la vida de un individuo se da la síntesis de diversas globinas de tipo 

α y β, las cuales se pueden combinar, para la formación de hemoglobinas con 

características fisiológicas levemente distintas, según Carvajal M. (23), se 

menciona los tipos de globina: 
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Globina alfa (α): la cual empieza la etapa fetal y es constante a lo largo de la 

vida, forma parte de la hemoglobina A (HbA), es el tipo más común de 

hemoglobina en los adultos. Los genes que pertenecen a la cadena alfa se 

localizan en el cromosoma 16. Globina beta (β): Este tipo de globina también 

se localiza en la hemoglobina A, los genes de la cadena beta están en el 

cromosoma 11. Globina gamma (γ): Presente en la hemoglobina fetal (HbF), 

la cual se encarga de transportar el oxígeno de manera más eficiente en el 

feto, además se activa durante la fase embrionaria temprana para formar HbF 

(α2γ2), que generalmente disminuye en los primeros 6 meses de vida 

extrauterina. Globina delta (δ): Forma parte de la hemoglobina A2 (HbA2), 

que representa una pequeña fracción de la hemoglobina en adultos, además 

se relaciona con ciertos trastornos, aunque menos frecuentemente que las 

variantes alfa y beta (23). 

En la población con edades mayores de un año de edad, aproximadamente 

el 95% de la hemoglobina corresponde a hemoglobina A (α2β2), el 3,5% a 

hemoglobina A2 (a2 δ2) y menos de 1% a hemoglobina fetal (α2γ2) (23). 

 

2.4 Fisiología de la Talasemia 

La fisiología de la talasemia se centra en la producción anormal de 

hemoglobina, una proteína esencial para el transporte de oxígeno en la 

sangre. En condiciones normales, la hemoglobina está compuesta por cuatro 

cadenas de globina: dos cadenas alfa y dos cadenas beta en la hemoglobina 

A, que es la forma predominante en los adultos. La talasemia altera esta 

producción, afectando la capacidad del organismo para producir hemoglobina 

funcional y causando una serie de problemas clínicos (24). 

En la alfa talasemia, la producción de las cadenas alfa está reducida o ausente 

debido a mutaciones o deleciones en los genes HBA1 y HBA2 del cromosoma 

16. Esto resulta en un exceso de cadenas beta que, sin su contraparte alfa, 

forman tetrámeros inestables conocidos como hemoglobina H. Estas 

estructuras son incapaces de transportar oxígeno eficientemente y son 
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propensas a la precipitación y destrucción en los eritrocitos, conduciendo a la 

hemólisis y anemia (25). 

La beta talasemia, se debe a mutaciones en el gen HBB del cromosoma 11, 

lo que reduce o elimina la producción de las cadenas beta. Esto provoca un 

exceso de cadenas alfa libres, que son altamente inestables y precipitan 

dentro de los eritrocitos. La precipitación de las cadenas alfa causa daños en 

la membrana celular de los eritrocitos, resultando en eritropoyesis ineficaz en 

la médula ósea y una destrucción prematura de los eritrocitos circulantes, 

también conocida como hemólisis (26). 

Estos procesos patológicos llevan a una serie de complicaciones clínicas, 

incluyendo anemia crónica, expansión de la médula ósea esplenomegalia, y 

una sobrecarga de hierro debido a las transfusiones repetidas y a la absorción 

aumentada de hierro en el intestino. La sobrecarga de hierro puede afectar 

varios órganos, incluyendo el corazón, el hígado y las glándulas endocrinas, 

llevando a una falla orgánica si no se trata adecuadamente (26). 

2.5  Clasificación de la Talasemia 

Según Guzmán et al, se han descrito varios fenotipos de talasemia, pero la 

variante α y β son de mayor relevancia clínica tanto por sus manifestaciones y 

gravedad, lo cual depende de la heterogeneidad de las mutaciones que presentan 

dichas patologías, además de que los cambios clínicos podrían tener una relación 

con los defectos moleculares (26). 

2.5.1 Alfa-Talasemia 

La alfa talasemia es una enfermedad genética que resulta de mutaciones o 

deleciones en los genes responsables de la producción de las cadenas alfa 

de globina, esenciales para la formación de hemoglobina. Estos genes se 

localizan en el cromosoma 16 y normalmente existen en cuatro copias (dos 

de cada progenitor). La gravedad de la alfa talasemia varía dependiendo de 

cuántos de estos genes estén afectados, y se clasifica en diferentes formas 

clínicas según el número de genes comprometidos (24). 
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Rasgo de Alfa Talasemia (Alfa Talasemia Menor): En este caso, dos genes 

de la cadena alfa están afectados. Los individuos con rasgo de alfa talasemia 

pueden experimentar anemia leve y microcitosis, donde los glóbulos rojos son 

más pequeños de lo normal. Aunque la anemia suele ser leve, se requiere 

vigilancia periódica. Esta forma de alfa talasemia no tiende a causar 

complicaciones graves y los pacientes generalmente llevan una vida normal, 

aunque es importante el seguimiento regular de los niveles de hemoglobina 

para asegurar que no se desarrollen problemas adicionales (24). 

Hidropesía Fetal (Bart’s Hydrops Fetalis): Es la forma más grave de alfa 

talasemia y ocurre cuando los cuatro genes de la cadena alfa están ausentes 

o no funcionales. Esta condición resulta en una incapacidad total para producir 

hemoglobina funcional, llevando a una anemia fetal severa que causa 

hidropesía fetal, una acumulación anormal de líquido en los tejidos y 

cavidades corporales del feto. La hidropesía fetal a menudo resulta en la 

muerte del feto antes o poco después del nacimiento, ya que la insuficiencia 

de hemoglobina funcional impide el desarrollo normal y la supervivencia. 

Cada una de estas formas de alfa talasemia requiere un enfoque diagnóstico 

y manejo específico, que incluye análisis genéticos y hematológicos para 

determinar la gravedad y planificar el tratamiento adecuado (27). 

2.5.2 Beta-Talasemia 

La beta talasemia es un trastorno genético hereditario que resulta de 

mutaciones en los genes encargados de la producción de las cadenas beta 

de globina, situados en el cromosoma 11. Como menciona en su estudio, 

Angulo et al. (28), este tipo de talasemia, se trata de la cadena beta de la 

hemoglobina, la beta-talasemia se puede subclasificar en tres grupos de 

acuerdo al comportamiento clínico y mutaciones presentes (28). 

Beta Talasemia Menor (Rasgo de Beta Talasemia):  

La mutación en el gen β heterocigoto generalmente se manifiesta en las 

personas portadoras con síntomas clínicos mínimos o ausentes. Algunas de 

las manifestaciones que pueden aparecer incluyen una leve 
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hepatoesplenomegalia relacionada con el incremento de la eritropoyesis como 

un mecanismo compensatorio, ictericia dependiendo del nivel de hemólisis y, 

en ciertos casos, síntomas característicos del síndrome anémico (29). 

Los individuos con beta talasemia menor suelen experimentar anemia leve y 

microcitosis, en la cual los glóbulos rojos son más pequeños de lo normal. 

Aunque los síntomas pueden ser mínimos y a menudo asintomáticos, el 

diagnóstico a veces se realiza incidentalmente durante análisis de sangre 

rutinarios (28). 

La anemia asociada a la β talasemia se origina por múltiples factores, como 

la eritropoyesis ineficaz, la hemólisis periférica y la disminución en la 

producción de hemoglobina. También se observa una hipercoagulabilidad, 

que, junto con la hemólisis, resulta de la oxidación de las subunidades α y β. 

Asimismo, se presentan alteraciones en la morfología de los glóbulos rojos; lo 

común es encontrar microcitosis, hipocromía, células en diana, poiquilocitosis 

y punteado basófilo. Sin embargo, ninguno de estos indicadores es suficiente 

por sí solo para diagnosticar β talasemia menor, ya que es necesario 

considerar inicialmente la posibilidad de anemia ferropriva. Por lo tanto, el 

diagnóstico definitivo debe fundamentarse en la electroforesis de 

hemoglobinas y en la evidencia de un aumento en los niveles de HbA2 y HbF, 

o en uno solo de estos (29). 

Beta Talasemia Intermedia: En esta forma, ambos genes beta están 

afectados, pero las mutaciones permiten una cierta producción de 

hemoglobina funcional. Los síntomas de beta talasemia intermedia pueden 

variar ampliamente, desde anemia moderada hasta anemia severa. Los 

pacientes con beta talasemia intermedia pueden necesitar transfusiones de 

sangre ocasionales, particularmente durante períodos de estrés, enfermedad 

o complicaciones (30).  

Causada por una mutación genética que muestra una expresión clínica 

intermedia entre los estados heterocigoto y homocigoto, la talasemia menor 

presenta síntomas más pronunciados que los descritos anteriormente, junto 

con alteraciones óseas como resultado de la eritropoyesis ineficaz. Se 
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observa una concentración de hemoglobina entre 7 y 10 g/dL, y los niveles de 

hemoglobina fetal son aún más altos (29). 

Beta Talasemia Mayor (Anemia de Cooley): La beta talasemia mayor es la 

forma más severa de la enfermedad y se caracteriza por la presencia de 

mutaciones graves en ambos genes beta, lo que resulta en una producción 

mínima o nula de cadenas beta. Esta deficiencia lleva a una producción 

inadecuada de hemoglobina, causando anemia severa que generalmente se 

presenta durante los primeros años de vida. Los pacientes con beta talasemia 

mayor requieren transfusiones regulares de sangre para sobrevivir, debido a 

la incapacidad del organismo para producir suficiente hemoglobina funcional.  

La beta talasemia mayor que no cuente con un tratamiento apropiado, puede 

ser fatal en la infancia. El manejo de esta forma severa incluye transfusiones 

frecuentes para mantener niveles adecuados de hemoglobina, terapia con 

quelantes de hierro para controlar la sobrecarga de hierro resultante de las 

transfusiones, y un seguimiento continuo para prevenir y tratar complicaciones 

asociadas, como infecciones, problemas óseos y anomalías cardíacas. 

Además, los pacientes pueden beneficiarse de una guía multidisciplinaria para 

un manejo integral. 

Cada forma de beta talasemia requiere un diagnóstico preciso y un plan de 

tratamiento individualizado para abordar las necesidades específicas de los 

pacientes y mejorar su calidad de vida. (30) (31) 

Entre otros descubrimientos, se observa un retraso en el crecimiento causado 

por la hipoxia tisular, y pueden presentarse alteraciones derivadas de la 

hemocromatosis, no solo como resultado de la destrucción e hiperplasia 

eritroblástica, sino también debido a las transfusiones, que son uno de los 

métodos utilizados para prevenir la hipoxia. Por esta razón, es fundamental 

emplear quelantes de hierro y llevar a cabo un diagnóstico diferencial 

adecuado con la anemia por déficit de hierro. Sin embargo, en casos de 

talasemia mayor, la manifestación de los síntomas debería alertar con mayor 

anticipación para considerar otras alternativas diagnósticas (29). 
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2.5.3 Otras Variantes de Talasemia: 

Delta-Beta Talasemia: Esta variante involucra mutaciones en los genes que 

codifican tanto las cadenas delta como la beta de la globina. Normalmente, 

las cadenas delta son producidas en pequeñas cantidades en la hemoglobina 

A2, mientras que las cadenas beta son componentes principales de la 

hemoglobina A. Cuando ambos tipos de cadenas están alterados, la 

producción de hemoglobina se ve afectada, pero no tan severamente como 

en la beta talasemia mayor. Los pacientes con delta-beta talasemia suelen 

presentar una anemia menos grave, aunque la condición aún requiere un 

manejo específico. Es crucial un seguimiento regular de los niveles de 

hemoglobina y la evaluación para evitar complicaciones, ya que la alteración 

en la producción de hemoglobina puede impactar la función hematológica y 

general (32) 

Otras Formas Raras: Existen variantes raras de talasemia, como la talasemia 

gamma-beta, que resultan de mutaciones inusuales en los genes de la 

globina. Estas formas menos frecuentes pueden presentar cuadros clínicos 

únicos y a menudo se caracterizan por una combinación de características 

que no encajan perfectamente en las categorías tradicionales de alfa o beta 

talasemia. Debido a su naturaleza inusual y atípica, estas formas raras de 

talasemia requieren una evaluación detallada y un enfoque especializado en 

el tratamiento. Los pacientes con estas variantes pueden necesitar pruebas 

genéticas avanzadas para identificar las mutaciones específicas y desarrollar 

un plan de manejo que aborde sus necesidades particulares. Cada una de 

estas variantes menos comunes de talasemia destaca la diversidad en la 

presentación clínica de los trastornos de la hemoglobina y subraya la 

importancia de un diagnóstico preciso y un enfoque de tratamiento adaptado 

a las características individuales de cada paciente. La investigación continua 

y la comprensión detallada de estas formas raras son esenciales para mejorar 

el manejo y los resultados de los pacientes afectados (32). 
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2.5.3.1 Beta talasemia drepanocítica 

La presencia del rasgo falciforme con beta-talasemia es una 

hemoglobinopatía mayor, y se presentan manifestaciones de la enfermedad 

de células falciformes. A diferencia del rasgo falciforme en el que la Hb 

principal es la HbA, en este caso de coexistencia de ambas patologías, la Hb 

principal es la HbS, que constituye más del 60% de la Hb según la naturaleza 

de la enfermedad. La hemoglobina (HbE) es también una variante común de 

la Hb, la cual se encuentra en la población del sudeste asiático y tiene una 

correlación con un fenotipo de beta-talasemia (34). 

Esta condición generalmente provoca anemia de leve a moderada, así como 

fatiga y debilidad. En algunas ocasiones, puede generar dolor y rigidez en los 

brazos, piernas o espalda debido a la aglutinación de la sangre en los vasos 

sanguíneos. Además, puede conllevar otros problemas como un mayor riesgo 

de infecciones, aumento del tamaño del bazo y complicaciones oculares, entre 

otros (32). 

2.6 Manifestaciones Clínicas de la Talasemia  

La presentación de la talasemia varía ampliamente según el tipo y la 

gravedad. Realizar una historia clínica completa y un examen físico pueden 

brindar varios datos relevantes, que a veces no son obvios para el propio 

paciente. Según Bajwa H. et al (34), se pueden observar los siguientes 

hallazgos: 

Piel 

La piel puede presentar palidez debido a la anemia e ictericia debido a la 

hiperbilirrubinemia resultante de la hemólisis intravascular. Los pacientes 

suelen referir fatiga debido a la anemia como el primer síntoma que se 

presenta. El examen de las extremidades puede mostrar ulceraciones. El 

depósito crónico de hierro debido a múltiples transfusiones puede dar lugar a 

una piel bronceada. 

Músculoesquelético 
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La expansión extramedular de la hematopoyesis produce deformaciones en 

los huesos faciales y otros huesos esqueléticos y una apariencia conocida 

como cara de ardilla.  

Cardíaco 

La deposición de hierro en los miocitos cardíacos debido a transfusiones 

crónicas puede alterar el ritmo cardíaco y dar lugar a diversas arritmias. 

Debido a la anemia crónica, también puede producirse insuficiencia cardíaca 

manifiesta. 

Abdominal 

La hiperbilirrubinemia crónica puede provocar la precipitación de cálculos 

biliares y manifestarse como un dolor cólico típico de la colelitiasis. La 

hepatoesplenomegalia puede ser consecuencia de la deposición crónica de 

hierro y también de la hematopoyesis extramedular en estos órganos. Los 

infartos esplénicos o la autofagia son consecuencia de la hemólisis crónica 

debida a una hematopoyesis mal regulada. 

Hepático 

La afectación hepática es un hallazgo frecuente en las talasemias, en 

particular debido a la necesidad crónica de transfusiones. La insuficiencia 

hepática crónica o la cirrosis pueden ser consecuencia de la deposición 

crónica de hierro o de una hepatitis vírica relacionada con las transfusiones. 

Tasas de crecimiento lentas 

La anemia puede inhibir el ritmo de crecimiento del niño y la talasemia puede 

provocar un retraso en la pubertad. Se debe prestar especial atención al 

crecimiento y desarrollo del niño según su edad (34). 

2.7  Complicaciones de la Talasemia 

2.7.1 Sobrecarga de Hierro 

Uno de los problemas más significativos asociados con el tratamiento de la 

talasemia, particularmente en pacientes con talasemia mayor, es la 



20 
 

sobrecarga de hierro. Las transfusiones de sangre regulares, necesarias para 

mantener niveles adecuados de hemoglobina, introducen grandes cantidades 

de hierro en el cuerpo. Como el cuerpo no tiene un mecanismo natural para 

eliminar el exceso de hierro, este se acumula en órganos vitales como el 

hígado, el corazón y el páncreas. La sobrecarga de hierro puede llevar a 

condiciones graves como la cirrosis hepática, la diabetes mellitus secundaria 

a daño pancreático y la cardiomiopatía, que puede resultar en insuficiencia 

cardíaca. La terapia con quelantes de hierro es esencial para gestionar este 

riesgo, pero la monitorización continua de los niveles de hierro y el 

seguimiento de la función orgánica son cruciales para evitar estas 

complicaciones (19). 

2.7.2 Problemas Óseos 

La expansión de la médula ósea para compensar la anemia crónica en la 

talasemia puede llevar a una serie de problemas óseos. La médula ósea en 

expansión puede causar deformidades en el esqueleto, especialmente en los 

huesos del cráneo y de la cara, resultando en un aspecto facial característico 

de la enfermedad. Esta expansión ósea puede también provocar fracturas 

frecuentes y dolor óseo. Los pacientes con talasemia también pueden 

desarrollar osteopatia, que puede incluir disminución de la densidad ósea y 

un mayor riesgo de osteoporosis. El tratamiento incluye la corrección de la 

anemia y, en algunos casos, la intervención quirúrgica para corregir 

deformidades óseas severas (13). 

2.7.3 Esplenomegalia 

La esplenomegalia, es una complicación común en los pacientes con 

talasemia, especialmente en aquellos con talasemia mayor o intermedia. Esto 

se debe a que ocurre una mayor destrucción de glóbulos rojos por el sistema 

reticuloendotelial, en particular el bazo, junto con la hematopoyesis 

extramedular. Este agrandamiento puede causar dolor abdominal, sensación 

de plenitud, y puede afectar la función del bazo en el filtrado de sangre y en 

la respuesta inmunitaria (35).  
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En casos severos, la esplenomegalia puede llevar a la necesidad de una 

esplenectomía, lo cual hay que tener en cuenta que posteriormente, los 

pacientes esplenectomizados pueden tener complicaciones, como 

hipertensión pulmonar, infartos cerebrales silenciosos, trombosis venosa y 

sepsis, por nombrar algunas. Este procedimiento debe considerarse en 

pacientes con talasemia en tres escenarios clínicos: aumento del 

requerimiento de sangre que impide un control adecuado con terapia de 

quelación de hierro, hiperesplenismo y esplenomegalia sintomática (35). 

2.7.4 Infecciones 

Los pacientes con talasemia, especialmente aquellos que han tenido una 

esplenectomía, tienen un mayor riesgo de infecciones graves. El bazo juega 

un papel crucial en la defensa contra infecciones bacterianas, por lo que su 

ausencia aumenta la susceptibilidad a patógenos. Las infecciones comunes 

incluyen neumonía, meningitis y sepsis. Para mitigar este riesgo, se 

recomienda la vacunación contra agentes patógenos comunes y la 

administración de antibióticos profilácticos cuando sea necesario. Además, se 

debe mantener una vigilancia regular de signos de infección y tratar cualquier 

episodio infeccioso de manera oportuna (24). 

2.7.5 Problemas Endocrinos 

La sobrecarga de hierro y la anemia crónica pueden afectar diversas 

glándulas endocrinas, lo que lleva a problemas endocrinos significativos. 

Hipogonadismo, hipoparatiroidismo y el hipotiroidismo, son algunas de las 

complicaciones endocrinas observadas en pacientes con talasemia. Estas 

alteraciones pueden afectar el crecimiento, el desarrollo sexual y la salud 

ósea. El abordaje de estos problemas endocrinos puede requerir terapias 

hormonales y un seguimiento endocrinológico regular para ajustar el 

tratamiento y prevenir complicaciones adicionales (36). 

2.7.6 Retraso en el Crecimiento y Desarrollo 

Los niños con talasemia, especialmente aquellos con talasemia mayor, 

pueden experimentar retrasos en el crecimiento y desarrollo. La anemia 

crónica y la necesidad de transfusiones frecuentes pueden afectar el apetito y 
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la absorción de nutrientes, contribuyendo a un déficit en su crecimiento. La 

evaluación de la curva de crecimiento realizarse cada 6 meses. Además, es 

importante un diagnóstico y tratamiento temprano de las endocrinopatías 

asociadas. 

Las complicaciones de la talasemia son múltiples y pueden afectar varios 

sistemas del cuerpo. El manejo se basa en optimizar la transfusión sanguínea, 

mejorar la nutrición con una dieta equilibrada e hipercalórica (35). 

2.7 Diagnóstico 

El diagnóstico de la talasemia se realiza a través de una combinación de 

historia clínica, exámenes físicos y una serie de pruebas de laboratorio. El 

primer paso en el diagnóstico suele ser la evaluación de la historia familiar y 

un examen físico. Un hemograma completo es esencial para detectar 

características típicas de la talasemia, como microcitosis e hipocromía (32). 

 

2.7.1 Métodos de diagnóstico de la talasemia 

 

• Pruebas de laboratorio  

Recuento sanguíneo completo   

Esta evaluación puede llevarse a cabo en un analizador hematológico 

automatizado. El recuento de glóbulos rojos suele ser alto. La anemia 

microcítica hipocrómica se observa en las talasemias, salvo en los portadores 

asintomáticos. Hb, MCV y MCH no permiten diferenciar entre rasgos de 

talasemia, anemia ferropénica o talasemia alfa y beta. La talasemia no 

impacta directamente el recuento de plaquetas ni el recuento de glóbulos 

blancos (33).  

Si se presenta leucocitosis, podría indicar una infección aguda. No obstante, 

por razones desconocidas, muchos individuos con talasemia pueden tener 

recuentos elevados de neutrófilos. La anemia por deficiencia de hierro debe 

ser descartada antes de establecer un diagnóstico de talasemia (37).   
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Estudios del hierro   

Los niveles de ferritina son normales o ligeramente elevados en la talasemia. 

Los niveles de transferrina son prácticamente normales en la talasemia en 

comparación con la anemia ferropénica (33). 

Frotis periférico   

El frotis periférico revela anemia microcítica, hipocrómica, con células en 

diana (dianocitos), dacriocitos y células con punteado basófilo. Estos son 

hallazgos inespecíficos que también se observan en otras anemias (37).  

Análisis de hemoglobina   

Los sistemas automatizados de cromatografía líquida de alta resolución y 

electroforesis capilar son métodos precisos y sensibles para el análisis tanto 

cuantitativo como cualitativo de la hemoglobina en los glóbulos rojos (37). 

Electroforesis 

La electroforesis de hemoglobina es una prueba de laboratorio específica 

utilizada para identificar y cuantificar los diferentes tipos de hemoglobina en la 

sangre. Esta prueba es crucial para el diagnóstico de la talasemia, ya que 

permite identificar la presencia de hemoglobinas anormales que son típicas 

de esta condición, como la hemoglobina H en alfa-talasemia o un aumento en 

la hemoglobina A2 y F en beta-talasemia (38). 

 

• Pruebas moleculares 

Se han identificado aproximadamente 200 mutaciones responsables de la 

beta talasemia, siendo la mutación puntual la más frecuente. Estas 

mutaciones puntuales se refieren a sustituciones de una única base, así como 

a inserciones pequeñas o eliminaciones. Entre las técnicas de análisis de ADN 

más empleadas se encuentran la Gap-PCR, el análisis RDB (reverse dot blot), 

la PCR en tiempo real con evaluación de la curva de disociación y la 

secuenciación del ADN (37). 
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• Pruebas genéticas 

Este método diagnóstico es definitivo para establecer el tipo de talasemia, ya 

que permiten identificar mutaciones específicas en los genes HBA1 y HBA2 

(para alfa-talasemia) y en el gen HBB (para beta-talasemia). Las pruebas de 

ADN no son un procedimiento rutinario, pero pueden utilizarse para 

diagnosticar la talasemia y determinar el estado de portador, si es necesario. 

Debido a que pueden existir familiares portadores de mutaciones de 

talasemia, lo que aumenta el riesgo de que una persona sea portadora del 

mismo gen mutante, pueden ser necesario realizar estudios familiares para 

evaluar el estado de portador y los tipos de mutaciones presentes en otros 

miembros de la familia (34). 

2.7.2 Resultados del diagnóstico 

En adultos normales, la hemoglobina A (HbA) constituye del 95 al 98% de la 

hemoglobina total, la hemoglobina A2 (HbA2) es del 2 al 3% de la 

hemoglobina, y la hemoglobina F(HbF) constituye menos del 2% de la 

hemoglobina total del adulto.[3] En la beta talasemia heterocigota se presenta 

un aumento de la Hb A2; por lo tanto, su medición precisa es esencial para 

diagnosticar o excluir el rasgo beta talasemia (37). 

Beta talasemia menor 

Las pruebas de laboratorio más importantes para diagnosticar a los 

portadores asintomáticos son el recuento de glóbulos rojos (RBC) y los índices 

de glóbulos rojos. Los portadores B0 o B++ tienen un recuento de glóbulos 

rojos aumentado con una disminución del MCV (60-70 fl), MCH (19-23 pg) y 

la hemoglobina puede variar de 2 g/dL a normal. 

Los glóbulos rojos pueden presentar cambios morfológicos como microcitosis, 

hipocromía y anisopoiquilocitosis.  

La prueba más valiosa para el diagnóstico definitivo es la cuantificación de 

HBA2 mediante diversos métodos de análisis de hemoglobina. El valor normal 

de HBA2 es inferior al 3,2%, mientras que entre el 3,2 y el 3,6% se considera 

limítrofe, lo que justifica una investigación adicional. Los valores 
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comprendidos entre el 3,6% y el 7% se consideran portadores de beta 

talasemia. Los valores de HBA2 son variables en la talasemia (37).  

Beta talasemia intermedia 

Presentan una anemia leve-moderada con una hemoglobina que, incluso en 

las formas graves, no baja de 7 g/dL y oscila entre 7 y 10 g/dL. En la talasemia 

intermedia, hay más o igual al 3,5% de HbA2, y la HbF (hemoglobina fetal) 

oscila entre el 10 y el 50%. El defecto molecular y el grado de eritropoyesis 

determinan la cantidad de Hb A2 y Hb F. Las pruebas moleculares son una 

herramienta de diagnóstico más precisa (39). 

Beta Talasemia Mayor 

Se presentan a una edad temprana con anemia normocítica/microcítica grave. 

El nivel de hemoglobina suele ser inferior a 7 g/dL. La MCH es baja, <20 pg, 

y el frotis periférico muestra una marcada poiquilocitosis con dacriocitos, 

eritroblastos y células en diana. En la beta talasemia mayor clásica 

(homocigotos B0), el análisis de hemoglobina muestra que está ausente, y la 

HbF constituye del 92 al 95% de la hemoglobina total. En las formas mayores 

resultantes de la doble heterocigosidad de B0/B+, los niveles de HbA se sitúan 

entre el 10 y el 30%, y la HbF constituye el 70 y el 90% de la hemoglobina 

total (37). 

2.8 Tratamientos para la Talasemia 

El tratamiento de la talasemia es fundamental para mejorar la calidad de vida 

y reducir las complicaciones a largo plazo. Uno de los objetivos principales se 

encuentra controlar la anemia. 

2.8.1 Control de la Anemia: 

Transfusiones de sangre: Este es el pilar fundamental en el tratamiento de la 

talasemia mayor. Las transfusiones regulares de glóbulos rojos permiten 

mantener unos niveles adecuados de hemoglobina y mejorar la calidad de 

vida del paciente. Sin embargo, a largo plazo, las transfusiones repetidas 

conducen a una sobrecarga de hierro en el organismo. 
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Fármacos estimulantes de la eritropoyesis: En algunos casos, se pueden 

utilizar medicamentos que estimulan la producción de glóbulos rojos por parte 

de la médula ósea. Estos fármacos pueden reducir la necesidad de 

transfusiones en algunos pacientes. (32) 

2.8.2 Opciones de Tratamiento 

Transfusiones de sangre: 

Las transfusiones de sangre son un componente crucial en el manejo de la 

talasemia severa, ya que su objetivo principal es reemplazar los glóbulos rojos 

perdidos y mantener niveles adecuados de hemoglobina en el paciente. La 

frecuencia de estas transfusiones varía según la gravedad de la enfermedad; 

algunos pacientes pueden requerir transfusiones cada poca semana para 

controlar la anemia y prevenir complicaciones asociadas. Sin embargo, uno 

de los desafíos más significativos de este tratamiento es la sobrecarga de 

hierro, que puede resultar de la acumulación de hierro en el cuerpo debido a 

las transfusiones repetidas (33). 

Quelación 

La quelación es un tratamiento esencial para los pacientes con talasemia que 

han recibido múltiples transfusiones de sangre, ya que su objetivo principal es 

eliminar el exceso de hierro acumulado en el organismo. Este exceso de 

hierro, resultado de la transfusión frecuente, puede ser tóxico y causar daños 

a órganos vitales. Para abordar este problema, se utilizan medicamentos 

quelantes, siendo los más comunes la deferoxamina y el deferasirox. La 

deferoxamina se administra generalmente por vía intravenosa o subcutánea y 

se une al hierro, facilitando su excreción a través de la orina. Por otro lado, el 

deferasirox es un quelante oral que permite una administración más 

conveniente y se excreta principalmente a través de las heces. La elección del 

medicamento y la vía de administración dependen de la condición clínica del 

paciente y su tolerancia al tratamiento (38). 

Terapia génica 
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La terapia génica se presenta como una opción innovadora para abordar la 

talasemia al tener como objetivo la corrección del defecto genético subyacente 

que causa esta enfermedad. Este enfoque busca modificar o reemplazar el 

gen defectuoso responsable de la producción inadecuada de hemoglobina, 

permitiendo así que el cuerpo produzca glóbulos rojos sanos. Actualmente, se 

están llevando a cabo investigaciones prometedoras en este campo, con 

ensayos clínicos que exploran diversas técnicas de edición genética y 

transferencia de genes (33). 

Aunque los resultados iniciales han sido alentadores y han mostrado la 

posibilidad de mejorar la producción de hemoglobina en algunos pacientes, 

esta propuesta de tratamiento aún no está disponible como de manera 

estandarizada para la talasemia. Existen desafíos significativos que deben 

abordarse, como son la seguridad, la eficacia a largo plazo y la accesibilidad 

del tratamiento. A medida que avanzan las investigaciones y se acumulan más 

datos, la terapia génica tiene el potencial de convertirse en una opción 

revolucionaria para los pacientes con talasemia, ofreciendo una alternativa 

que podría cambiar radicalmente su calidad de vida y pronóstico (38). 
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CAPÍTULO III 

 
 

Marco Metodológico 
 

3.1. Tipo de Investigación 

a. Según la intervención del investigador: Observacional 

b. Según la planificación de la toma de los datos: Retrospectivo 

c. Según el número de ocasiones que se mide la variable de estudio: 

Transversal 

d. Según el número de variables analíticas: Descriptivo 

3.2. Nivel de Investigación 

Descriptivo  

3.3. Diseño de Investigación 

Estudio de prevalencia o de corte transversal 

3.4. Población de Estudio 

a. Descripción de la población de estudio:  

Pacientes pediátricos atendidos en el Hospital de niños “Dr. Roberto 

Gilbert Elizalde” con diagnóstico confirmado de talasemia. 

b. Criterios de inclusión: 

• Pacientes con diagnóstico de talasemia confirmado con Electroforesis 

de Hemoglobina 

• Edad entre 1 mes hasta 17 años 11 meses 

c. Criterios de exclusión: 

• Historias clínicas con información incompleta para su análisis 
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d. Cálculo del tamaño de la muestra:  

Total, de pacientes: 118 

Muestra: 98 

Excluidos: 20 

e. Método de muestreo:  

Muestreo aleatorio simple (probabilístico) 

3.5. Método de Recogida de Datos 

• Se solicitará al departamento de estadística del Hospital Roberto 

Gilbert Elizalde todos los pacientes que presenten los códigos CIE10 

mencionados: 

o D560 Alfa Talasemia 

o D561 Beta Talasemia 

o D562 Delta-Beta Talasemia 

o D563 Rasgo talasémico 

o D568 Otras Talasemias 

o D569 Talasemia, no especificada 

• Los datos recolectados serán agrupados en tablas usando el gestor 

de datos Excel en su versión para Windows para su posterior análisis. 

(62) 
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3.6. Variables 

Tabla 1. Operacionalización de las Variables de Estudio 

Variable Indicador Unidades, Categorías 
o Valor Final 

Tipo/Escala 

Variable de interés 

Diagnóstico de 
talasemia 

Electroforesis de la hemoglobina Beta talasemia menor, 
Beta talasemia 

intermedia, Beta 
talasemia mayor, rasgo 

alfa talasémico, Alfa 
talasemia intermedia, 
SB-talasemia, Delta 

beta talasemia 

Cuantitativa 
continua 

Variable de Caracterización 

Edad Numero de meses, años que tiene el 
paciente al momento del diagnóstico 

Edad en años Cuantitativa 
discreta 

Sexo Características biológicas que le 
confieren caracteres masculinos o 

femeninos 

Masculino, femenino Cualitativa 
nominal 

Lugar de residencia Ciudad de residencia habitual Ciudades del Ecuador Cualitativa 
nominal 

Anemia  Valores de hemoglobina 2 
desviaciones estándar por debajo de 

los adecuados para la edad 

Leve, moderada, 
severa 

Cuantitativa 
continua  

Reticulocitos Porcentaje de reticulocitos en 
biometría al momento del 

diagnóstico  

% Cuantitativa 
continua 

Frotis de sangre 
periférica 

Descripción de hallazgos en frotis de 
sangre periférica de pacientes con 

talasemias 

Tamaño, cromía y 
forma de glóbulos 

rojos.   

Cualitativa 
discreta 

Debut talasemia Estudio de anemia, signos y 
síntomas iniciales 

Estudio de anemia, 
síndrome anémico, 

palidez, ictericia, crisis 
hemolítica 

Cualitativa 
nominal 

Ferritina Valores  séricos de Ferritina por 
encima de 1000, en casos de 

hemosiderosis 

Mg/dl Cuantitativa 
continua 

Ictericia Coloración amarillenta de escleras, 
mucosas, palmas de las manos 

secundaria a hemólisis 

Si/No Cualitativa 
dicotómica 

Hepatomegalia Agrandamiento del tamaño del 
hígado acorde a la edad confirmado 

por ecografía 

Si/No Cualitativa 
dicotómica 

Esplenomegalia  Agrandamiento del tamaño del bazo 
acorde a la edad confirmado por 

ecografía 

Si/No Cualitativa 
dicotómica 

Deformidad ósea Pérdida de la forma habitual de 
huesos con función hematopoyética  

Si/No Cualitativa 
dicotómica 

Estado nutricional Evaluación del peso y talla para la 
edad  

Eutrófico, malnutrido  Cualitativa 
dicotómica 

Hospitalizaciones Requerimiento de estancia 
hospitalaria debido a complicaciones 
que se presentan en pacientes con 

talasemia 

Si/No Cualitativa 
dicotómica 
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Antecedentes 
familiares 

Presencia o ausencia de familiares 
en primer grado con diagnóstico 

conformado de talasemia 

Si/No Cualitativa 
dicotómica 

Complicaciones Condiciones derivadas del 
diagnóstico de talasemia en el 

paciente  

Anemia severa, 
hematopoyesis 
extramedular, 

sobrecarga de hierro, 
esplenomegalia, 

colelitiasis, trombosis, 
hipertensión pulmonar, 

hepatopatía, 
infecciones 

secundarias a 
transfusiones, 

insuficiencia cardiaca, 
Miocardiopatia  

Cualitativa 
nominal 

Tratamiento Medicación recibida en curso de la 
enfermedad  

Hierro oral, 
hemocomponentes, 

ácido fólico, complejo 
B, 

esplenectomía  

Cualitativa 
nominal 

    

FUENTE: elaboración propia 

 

3.7. Descripción y Definición de la Intervención 

(No aplica para este estudio ya que es de tipo observacional y retrospectivo). 

 

3.8. Descripción y Definición del Seguimiento de los Pacientes 

(No aplica para este estudio ya que es de tipo transversal). 

3.9. Entrada y Gestión Informática de Datos 

Los datos obtenidos serán ingresados y analizados en el gestor de datos Excel 

en su versión para Windows. Se realizarán procedimientos de limpieza de 

datos para asegurar la calidad y precisión de la información antes del análisis 

estadístico. 

3.10. Estrategia de Análisis Estadístico 

Los datos obtenidos se analizarán mediante medidas de frecuencia y valores 

absolutos y relativos. Se utilizarán estadísticas descriptivas para resumir y 

presentar las características demográficas y clínicas de los pacientes con 
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talasemia. Las variables cualitativas se presentarán en forma de porcentajes 

y frecuencias, mientras que las variables cuantitativas se resumirán utilizando 

medidas de tendencia central (media, mediana) y dispersión (desviación 

estándar). 
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CAPÍTULO IV RESULTADOS 

Tabla 2. EDAD 

 

 EDAD FRECUENCIA PORCENTAJE 

0 a 11 meses 20 20 % 

1 a 3 años 31 32 % 

4 a 7 años 22 22 % 

8 a 12 años 25 26 % 

TOTAL 98 100 % 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

 

Figura  1.  

Caracterización de la edad de los pacientes con Talasemia 

 

 

Interpretación 

En la tabla 2 y gráfico 1. Se observa la distribución por edad de los 98 

pacientes con talasemia revela que el mayor porcentaje se encuentra en el 

grupo de 1 a 3 años, representando el 32% del total. Los pacientes menores 

de 0 a 11 meses constituyen el 20%, de 4 a 7 años el 22 % y finalmente, el 

grupo de 8 a 12 años incluye el 26% de los pacientes. Esta distribución sugiere 

la importancia de un diagnóstico temprano y un manejo adecuado desde los 

primeros años de vida. 
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Tabla 3.  CARACTERIZACIÓN DEL SEXO DE LOS PACIENTES CON TALASEMIA 

 

SEXO FRECUENCIA PORCENTAJE 

FEMENINO 50 51 

MASCULINO 48 49 

TOTAL 98 100 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

 
 

Figura  2.  

Sexo   

 

Interpretación 

En la tabla 3 y gráfico 2 se observa a una población de 98 pacientes con 

talasemia, se observó una distribución de género en la que predominan las 

mujeres. Del total de pacientes, 50 son femeninas (51%) y 48 son masculinos 

(49%). Estos datos muestran una distribución relativamente equilibrada entre 

ambos sexos, aunque con una ligera mayoría femenina. La evaluación de la 

distribución por género es crucial para comprender mejor las características 

demográficas de los pacientes y puede proporcionar información valiosa para 

el manejo clínico y la planificación de intervenciones de salud específicas. 

 

FEMENINO
51%

MASCULINO
49%

SEXO

FEMENINO MASCULINO
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Tabla 4. Lugar de residencia 
 

 Cantidad 

  3. Los Ríos     16 16 % 

  4. Santa Elena    4 4% 

  5. Guayas     68 69% 

  7. El Oro     5 6% 

  8. Azuay    1 1% 

  9. Bolívar    1 1% 

  11. Carchi     1 1% 

  16. Pichincha     1 1% 

  22. Sucumbíos     1 1% 

TOTAL  98 100 % 

 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

 

Figura  3.  

Lugar de residencia 

Interpretación 

La distribución de los 98 pacientes con talasemia por lugar de residencia 

muestra una dispersión significativa a lo largo de diversas provincias. Guayas 

tiene la mayor prevalencia con 69 % de los casos, seguido de los Ríos el 16% 

seguido de el Oro con el 6 % de los casos, Santa Elena con el 4 %. Azuay, 

Bolívar, Carchi, Pichincha y Sucumbíos con el 1% de los casos 

respectivamente. Esta información puede ser crucial para la planificación de 

recursos y estrategias de atención médica específica en las regiones 

afectadas. 

16%
4%

69%

6% 1% 1% 1% 1% 1%
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Tabla 5. Anemia 

 

Total pacientes: 98 – 100%   

Anemia Valores HB y Hto FRECUENCIA PORCENTAJE 

Leve 23 24 % 

Moderado 46 47 % 

Grave  15 15 % 

TOTAL 84 85% 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

 

Figura  4.  

Presencia de anemia en los pacientes con Talasemia 

 

 

Interpretación 

En el estudio de una población de 98 niños con talasemia, 84 pacientes 

presentaron anemia debido a valores disminuidos de hemoblogina y 

hematócrito según el grupo etáreo, el 47 % de los pacientes padece de anemia 

moderada y el 24 % presenta anemia leve. Esta distribución indica que se 

trata de una entidad con anemia crónica y los pacientes presentan 

Leve, 24%

Moderado, 
47%

Grave , 15%

ANEMIA
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manifestaciones leves, siendo importante una monitorización y tratamiento 

adecuados para manejar los niveles de hemoglobina y hematocrito en estos 

individuos. Además, se observó que 14 pacientes (14%) presentaron valores 

normales de hemoglobina y hematocrito, debido a que en las formas leves de 

talasemia se puede encontrar microcitosis e hipocromía, pero sin alteración 

de cifras de hemoglobina. 

Tabla 5. Frotis de sangre periférica 

 

SANGRE PERIFÉRICA FRECUENCIA PORCENTAJE 

Anisocitosis 29 20,42 

Hipocromía 33 23,24 

Poiquilocitosis 15 10,56 

Dianocitos 12 8,45 

Micrositosis 11 7,75 

Esferocitos 7 4,93 

Equinocitos 3 2,11 

Estomatocitos  5 3,52 

Células en diana 1 0,70 

Punteado basófilo  5 3,52 

Esquistocitos  5 0,70 

Macrocitosis 1 1,41 

Dacriocitos 4 2,82 

Eliptocitos 3 2,11 

Policromatofilia 2 1,41 

Basofilia difusa 3 2,11 

Células en hoz 1 0,70 

Esquistocitos 1 0,70 

Ovalocitos 4 2,82 

TOTAL 98 100 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 
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Figura  5.  

Frotis sanguíneo 

 

 

Interpretación. 

En la tabla N 5 y gráfico N. 5. Se observa la anisocitosis con 29 casos, equivalente 

al 20.42%, hipocromia con 33 casos y un 23.24%, poiquilocitosis presenta una 

frecuencia de 15 casos y un 10.56% del porcentaje, 12 casos y 8.45% del total para 

los dianocitos, micrositosis y los esferocitos presentan frecuencias similares de 11 y 

7 casos respectivamente, equinocitos, estomatocitos y células en diana, cada una 

con 3, 5 y 1 caso, el punteado basófilo y los esquistocitos cierran la tabla con 

frecuencias iguales de 5 casos cada uno. Indicándonos que como hallazgos más 

frecuentes en frotis de sangre periférica en nuestros pacientes con talasemia están 

la hipocromía, anisocitosis y poiquilocitosis. 
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Tabla 7.  Signos y síntomas de talasemia  

 

TOTAL DE PACIENTES: 98 - 100%   
 FRECUENCIA PORCENTAJE 

Ictericia 16 16% 

Hepatomegalia  2 2% 

Esplenomegalia  6 6% 

Deformidad ósea 2 2% 

TOTAL   26 26% 
 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

Figura  5.  

Signos y síntomas de talasemia 

 

Interpretación 

De los 98 pacientes con talasemia, fueron 26 quienes presentar signos y 

síntomas correspondientes a la patología, el más frecuente fue ictericia con 

un 16%, seguido por esplenomegalia con una 6%. Lo que nos indica que los 

pacientes presentan formas leves de la patología. 

 

 

16%
2%

6%

2%

SIGNOS Y SINTOMAS

Ictericia Hepatomegalia Esplenomegalia Deformidad ósea
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Tabla 2. Hospitalizaciones 

 

 Hospitalizaciones FRECUENCIA PORCENTAJE 

Sí 17 23 % 

No 81 72 % 

Total 98 100 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

Gráfico  7.  

Hospitalizaciones 

 

 

Interpretación 

En la población de 98 pacientes con talasemia, el 17% ha sido hospitalizado 

al menos una vez, mientras que el 83% no ha requerido hospitalización. Esto 

sugiere que la mayoría de los pacientes con talasemia pueden manejar su 

condición sin necesidad de ingreso hospitalario, aunque una minoría 

significativa requiere hospitalización, debido a complicaciones relacionadas 

con su enfermedad, donde se encuentra como principal causa el síndrome 

anémico, requiriendo transfusión de glóbulos rojos concentrados. Este dato 

destaca la importancia de un seguimiento y manejo ambulatorio eficaz para 

reducir la necesidad de hospitalizaciones. 
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Tabla 9. Antecedentes familiares 

 

ASPECTOS FRECUENCIA PORCENTAJE 

Padre o madre con anemia inespecifica 14 14 % 

Padres o hermanos con talasemia 22 22 % 

Sin antecedentes 62 63 % 

Total 98 100 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

 

Gráfico  8.  

Antecedentes familiares 

 

Interpretación 

En una muestra de 98 pacientes con diagnóstico de talasemia, el análisis de 

antecedentes familiares revela que la mayoría de los pacientes, un 63%, no 

presentan antecedentes familiares relacionados con anemia o talasemia. 

Entre los pacientes con antecedentes familiares, 14% tienen antecedentes de 

anemia inespecífica en uno o ambos padres, mientras que 23% tienen 

antecedentes de talasemia en familiares directos, ya sea padres o hermanos. 

Estos resultados sugieren que, aunque una proporción significativa de los 

pacientes con talasemia tiene antecedentes familiares de la enfermedad, una 

mayoría no reporta antecedentes relevantes. 
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Tabla 3. Complicaciones 

COMPLICACIONES PACIENTES PORCENTAJE 

Anemia severa 13 65% 

Hematopoyesis extramedular 2 10% 

Sobrecarga de hierro 1 5% 

Esplenomegalia 2 10% 

Colelitiasis 1 5% 

Trombosis 0 0% 

Hipertensión pulmonar 0 0% 

Hepatopatía 0 0% 

Infecciones secundarias a transfusiones 0 0% 

Insuficiencia cardiaca 1 5% 

Miocardiopatía  0 0% 

TOTAL 20 100% 
 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

Figura  6.  

Complicaciones 

 

Interpretación. 

En la muestra de 98 pacientes con talasemia, 20 pacientes tuvieron 

complicaciones como anemia severa y esplenomegalia, La anemia severa 

destaca como la complicación más común con el 65 %, lo que puede reflejar 

65%
10%

5%

10%
5% 5%

COMPLICACIONES

ANEMIA SEVERA

HEMATOPOYESIS
EXTRAMEDULAR

SOBRECARGA DE HIERRO

ESPLENOMEGALIA

COLELITIASIS

INSUFICIENCIA CARDIACA
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la severidad de la enfermedad en esta muestra. La esplenomegalia 

correponde al 6 % . 

Otras complicaciones observadas incluyen hematopoyesis extramedular en 2 

pacientes, colelitiasis 5 %, e insuficiencia cardiaca con 5 %. Esto podría 

sugerir que estas complicaciones son menos frecuentes o que su detección y 

manejo aún pueden ser áreas de desarrollo en el cuidado de pacientes con 

talasemia. 
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Tabla 4.   

Tipos de talasemia 

TALASEMIA FRECUENCIA PORCENTAJE 

Talasemia mayor 1 1% 

Beta talasemia menor 82 84% 

Beta talasemia intermedia 3 3% 

SB-talasemia 5 5% 

Delta beta talasemia 2 2% 

Rasgo alfa talasemia 5 5% 

TOTAL 98 100 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

Gráfico  7.  

Tipos de Talasemia 

 

 

 

 

 

Interpretación. 

El tipo de Talasemia de mayor frecuencia corresponde a la beta talasemia 

menor con 82 pacientes del total de la muestra, correspondiendo al 84% de 

casos. En segundo lugar de frecuencia encontramos la SB Talasemia y el 

rasgo alfa talasémico con un 5% cada una, y solo el 1% del total de la muestra 

con diagnóstico de beta talasemia mayor. Estos datos sugieren que la mayoría 

de pacientes presentan manifestaciones clínicas leves de dicha patología. 
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Tabla 5. Tratamiento de talasemia 

 

 

Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

 

Figura 11.  

Tratamiento 

 

Interpretación  

En la muestra de 98 pacientes con talasemia, 70 pacientes recibieron 

únicamente ácido fólico, siendo este el tratamiento más comúnmente 

administrado, en comparación con las demás terapéuticas que fueron 

combinadas, como ácido fólico y complejo b se prescribió en 8 niños, los 

hemocomponentes con ácido fólico, y hemocomponente con ácido fólico más 

70

8

6
5

1 1

Tratamiento Ácido fólico

Acido fólico + complejo B

Acido fólico + complejo B + Hemocomponentes

Acido fólico +  Hemocomponentes

Acido fólico + complejo B + Hemocomponentes ,
esplenectomia,Quelantes de Hierro

Acido fólico + complejo B + Hemocomponentes ,
Esplenectomia

TRATAMIENTO PACIENTES 

Ácido fólico 70 

Acido fólico + complejo B 8 

Acido fólico + complejo B + 
Hemocomponentes  6 

Acido fólico +  
Hemocomponentes  5 

Acido fólico + complejo B + 
Hemocomponentes , 
esplenectomia,Quelantes de 
Hierro 1 

Acido fólico + complejo B + 
Hemocomponentes , 
Esplenectomia 1 
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complejo B fueron indicados en 5 y 6 pacientes respectivamente, 1 paciente 

requirió todas las opciones terapéuticas incluido los quelantes de hierro, ya 

que presentó valores elevados de ferritina (por encima de 1000). Este patrón 

sugiere que el manejo de la talasemia en esta muestra se centra 

principalmente en la suplementación con ácido fólico, ya que la mayoría de 

paciente presenta manifestación clínica leve de la patología, mientras que los 

tratamientos adicionales como los quelantes de hierro y la esplenectomía son 

utilizados en situaciones más específicas.  
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DEBUT 

Tabla 6 Debut 

  Cantidad de Pacientes Porcentaje 

Estudio de anemia 72 73 % 

Síndrome anémico 15 15 % 

Ictericia 3 3 % 
Palidez 8 9 % 
Astenia 0 0 % 
Crisis hemolítica 0 0 % 

TOTAL 98 100 % 
Fuente: Hospital de niños “Dr. Roberto Gilbert Elizalde” 

Elaborado por: María Auxiliadora Pulla Armijos 

 

 

Figura  12.  
DEBUT 

 

Análisis de la Distribución por Debut 

En el análisis de los 98 pacientes con talasemia, el 73% debutó con un estudio 

de anemia, lo que subraya la importancia de esta presentación clínica en la 

detección inicial de la enfermedad. El síndrome anémico fue el debut en el 

15% de los casos, indicando manifestaciones más evidentes de la anemia. La 

ictericia y la palidez, aunque menos comunes, representaron el 3% y el 9 % 

de los debuts, respectivamente. No se observaron casos de debut con astenia 

o crisis hemolítica. Estos resultados destacan la relevancia del diagnóstico 

precoz a través de estudios de anemia en pacientes con talasemia. 
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Discusión 

La distribución de pacientes con talasemia en este estudio muestra una 

prevalencia notable en los primeros años de vida, con el grupo de 1 a 3 años 

siendo el más afectado, lo que subraya la importancia del diagnóstico 

temprano, los resultados de este estudio son concordantes con lo reportado 

en trabajos de Malasia (Khairuzzaman et al.) (50), con mayor prevalencia en 

niños menores de 5 años. 

En cuanto al género la distribución por sexo es equilibrada, con una ligera 

mayoría de mujeres, lo que coincide con un estudio en India (51), donde se 

encontró una ligera predominancia femenina del 52%.  

Mientras que el lugar de residencia revela una dispersión geográfica 

significativa, siendo El Guayas y Los Ríos las provincias con mayor número 

de pacientes.  

Sobre la severidad de la anemia, la mayoría de los pacientes presentan 

anemia moderada, indicando la necesidad de un manejo clínico constante, 

con predominancia de microcitosis e hipocromía en los frotis sanguíneos 

periféricos, lo que coincide con el estudio de Eberle “et al” (47), en el cual 

todos los pacientes exhibieron anemia microcítica hipocrómica 

Los diagnósticos de talasemia muestran una alta prevalencia de beta 

talasemia menor o rasgo talasémico, con pocas formas severas como la beta 

talasemia mayor. La alta proporción de casos de beta talasemia menor 

también ha sido informada en Brasil, donde representa el 78% de los 

diagnósticos de talasemia (53). 

El debut clínico más común es a través de estudios de anemia, destacando la 

relevancia de esta manifestación para el diagnóstico precoz. Además del 

grupo minoritario que presentan manifestaciones clínicas, se observó que la 

ictericia es el signo más común que puede llegar a presentar estos pacientes, 

lo que sucedió con Calderón, et al, (48), refiriendo síntomas más frecuentes 

ictericia y fatiga 
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Se observó una baja prevalencia de complicaciones graves como 

hepatopatías, esplenectomía y deformidades óseas, Atmakusuma, “et al” (49), 

describe como un problema esplenomegalia derivada por las frecuentes 

transfusiones sanguíneas. 

El tratamiento se centra principalmente en la suplementación con ácido fólico, 

reflejando el enfoque común en la terapia de la talasemia, los resultados 

encontrados en cuanto a los tratamientos más frecuentes para la talasemia 

son consistentes con lo reportado en estudios recientes. Así, en Asia (52), se 

evaluaron 98 pacientes con talasemia mayor también encontraron que el 

ácido fólico (72%), y transfusiones de sangre (51%) eran los tratamientos más 

comunes.  

Respecto a las complicaciones, investigaciones en Egipto y Pakistán (52), 

coinciden en que la anemia severa y esplenomegalia son las más frecuentes, 

al igual que en esta investigación. Esto podría deberse a la progresión natural 

de la enfermedad.  

En síntesis, los resultados encontrados en esta muestra parecen ser 

consistentes con lo caracterizado en otros estudios recientes de la región y a 

nivel internacional, lo cual valida la calidad de los datos reportados. 
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CAPITULO V 

 

CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES 

5.1 Conclusiones 

El de talasemia más frecuente diagnosticado fue la beta talasemia menor, 

siendo esta última la causa predominante en más del 80% de los casos. 

Las complicaciones más comunes asociadas a la talasemia fueron la anemia 

severa. Esto sugiere que muchos pacientes presentan formas graves de la 

enfermedad. 

La mayoría de pacientes no reportaron antecedentes familiares de anemia o 

talasemia, lo que resalta la importancia del diagnóstico oportuno para brindar 

consejería genética a los familiares. 

Aproximadamente la mitad de los pacientes presentaron anemia de grado 

moderado a severo, poniendo de relieve la necesidad de un manejo y 

seguimiento cercano. 
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5.2 Recomendaciones 

• Fortalecer el estudio de los patrones de herencia y factores genéticos 

asociados a cada tipo de talasemia. 

• Tener en cuenta el grupo etario de menores de 1 año, donde se 

evidencia mayor frecuencia del diagnóstico de la enfermedad. 

• Realizar el abordaje para talasemias, en pacientes con microcitosis en 

biometría hemática y anemia que no responda a terapéuticas 

habituales. 

• El sexo del paciente no es relevante para el diagnóstico de la 

enfermedad. 

• Implementar programas de detección temprana de talasemia en recién 

nacidos para iniciar el tratamiento de forma oportuna y de esta manera 

evitar complicaciones. 

• Desarrollar clínicas especializadas que brinden atención 

multidisciplinaria a pacientes con complicaciones graves. 

• Realizar campañas de concientización sobre talasemia dirigidas a la 

población en general y grupos en riesgo.  
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RESUMEN/ABSTRACT (150-250 palabras): 
 
La Talasemia es un grupo de hemoglobinopatías autosómicas recesivas, la cual se caracteriza por 
producción deficiente de cadenas normales de alfa o beta globina que componen la hemoglobina, debido 
a una mutación en el gen productor de dicha cadena, lo que va a provocar una eritropoyesis ineficaz, 
destrucción precoz de glóbulos rojos y anemia. Se debe sospechar de talasemia en niños con anemia 
microcítica e hipocrómica. 
La metodología empleada en esta investigación fue descriptiva observacional, con una muestra de 98 
pacientes diagnosticados de Talasemia mediante prueba de electroforesis de hemoglobina, la distribución 
de pacientes con talasemia en este estudio muestra una prevalencia notable en los primeros años de vida, 
en el grupo etáreo de 1 a 3 años con un 32% de casos, lo que subraya la importancia del diagnóstico 
temprano. Siendo la beta talasemia menor el tipo de talasemia más frecuentemente diagnosticado, 
correspondiendo a un 84% del total de la muestra. Además, como resultado se obtuvo que el 47% de los 
pacientes presentó una anemia de tipo moderada, mientras que el 14% tenía valores normales de 
hemoglobina, lo que nos indica que la mayoría de estos pacientes presentan manifestaciones clínicas 
leves, y en casos de encontrar valores normales de hemoglobina, pero con hallazgos de hipocromía y 

microcitosis se debe realizar el abordaje de estudio de Talasemia. 
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