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Primero, los datos...

La beta talasemia es una enfermedad congénita de la sangre, es
decir, se nace con ella. Afecta a sus glébulos rojos.

La beta talasemia es una enfermedad causada por cambios
(mutaciones) en los genes que pasan de padres a hijos. Usted
tiene beta talasemia si hereda una mutacion genética de sus dos
progenitores.

e Existen dos tipos de talasemia: beta talasemia mayor y beta
talasemia intermedia. Una persona también puede ser portadora
de beta talasemia y estar sana, es decir, no desarrollar la
enfermedad. Esta es la llamada beta talasemia menor (o rasgo
de beta talasemia).

o El tratamiento dependera del tipo de beta talasemia que
se tenga. Las personas con beta talasemia mayor necesitan
transfusiones periddicas de sangre durante toda su vida.

o Recientemente se han aprobado nuevos tratamientos para la
beta talasemia, o se encuentran en fase de investigacion en
ensayos clinicos en todo el mundo con resultados prometedores.

Con este libro queremos ayudarle a entender la beta
talasemia para que pueda hablar con su equipo médico
sobre su enfermedad y el tratamiento.

|
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¢ Qué es la beta talasemia?

La talasemia es una enfermedad con la que se nace. Afecta a los
globulos rojos. Existen dos tipos principales: alfa talasemia y beta
talasemia. En este folleto hablamos de la beta talasemia.

En la beta talasemia, el organismo no produce suficiente he-
moglobina (Hb) normal. La Hb es la proteina en los glébulos
rojos que les permite transportar el oxigeno por el organismo. En
la beta talasemia hay, ademas, muy pocos glébulos rojos sanos.

A esto se le llama anemia. La anemia puede ser leve o grave.

La anemia grave puede dafiar los 6rganos y ser mortal.

o Los glébulos rojos sanos
se producen en la médula
6sea (el material esponjoso
que hay en el interior de
los huesos)
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9 Cuando los glébulos rojos
viajan a través de los pulmones,

) el oxigeno se une a la hemo-

Despues, globina, una molécula en el

los globu- Hemoglobina interior de los glébulos rojos
los rojos =

transportan
el oxigeno

y lo liberan
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Tipos de beta talasemia

Existen diferentes tipos de beta talasemia (ver la pagina 8). El tipo
de beta talasemia determinard la gravedad de su enfermedad y la
intensidad de los sintomas. Es posible que usted no presente sinto-
mas, 0 que necesite tratamiento de por vida.

¢Por qué la hemoglobina no se produce correctamente?

Cada molécula de Hb adulta normal consta de cuatro cadenas de
proteinas: dos cadenas tipo alfa (o) y dos cadenas tipo beta (f).

Si usted tiene beta talasemia, su organismo no produce suficientes
cadenas beta. Esto significa que no puede producir suficiente Hb
normal, de modo que se transporta menos oxigeno por su organis-
mo.

Glébulo rojo

S~ Cadena beta

Cadena
alfa

Hierro S

\)‘J
Grupo }i
hemo

Cadena Cadena
beta alfa

En cada glébulo rojo hay
mas de 250 millones de
moléculas de Hb

Aminoacido

50000

Cadena polipeptidica desplegada



Fast Facts para pacientes

¢ Qué causa la beta talasemia?

La beta talasemia es una enfermedad genética. Esto significa que
esta producida por un cambio (0 mutacion) en un gen. Puede
haber diferentes tipos de cambios: algunos provocan la ausencia
total de las cadenas beta de la Hb, mientras que otros causan una
disminucion de la produccién de las cadenas beta.

¢Qué son los genes?
Los genes llevan las instrucciones para el crecimiento, el desarro-
llo y el funcionamiento de todo su organismo.

Se encuentran en los cromosomas. Todas las células del or-
ganismo humano tienen 23 parejas de cromosomas, es decir, 46
cromosomas en total. Cada cromosoma tiene entre 55 y 20.000

genes.

Los cromosomas son cadenas
) muy largas de ADN

Los genes son tramos de ADN que
portan informacién genética; el gen
HBB proporciona las instrucciones para
producir las cadenas beta de Hb

Una mutaciéon
genética es un
cambio en la
secuencia de ADN
dentro de un gen
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Los genes también van por pares: usted hereda una copia de su
madre y otra de su padre. Cada par de cromosomas lleva un par de
genes (un gen en cada cromosoma).

Cada par de genes lleva el c6digo para hacer una tnica
proteina.

El gen con las instrucciones para fabricar la proteina de la cade-
na beta de la Hb se llama HBB.

¢ Quién tiene beta talasemia?

La beta talasemia es mas habitual en algunas partes del mundo
donde la malaria es, o ha sido, un problema (por ejemplo, en el
area mediterranea, el Oriente Medio, norte de Africa, India y su-
deste de Asia), y en las personas que descienden de poblaciones de
esas zonas. Esto se debe a que las mutaciones genéticas que pro-
vocan la beta talasemia también proporcionan cierta proteccion
frente a la malaria.

Con el tiempo, el porcentaje de personas en la poblacion con
una mutacion en el gen de la beta talasemia ha aumentado vy,
debido a las migraciones mundiales, la beta talasemia es también
mas frecuente ahora en otras regiones.

Mis preguntas

Anote aqui todo lo que quiera preguntar le al médico...
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Beta talasemia congénita

La beta talasemia es, casi siempre, una enfermedad genética re-
cesiva. En las enfermedades recesivas, los dos genes del par deben
estar afectados para producir la enfermedad. Es decir, usted debe
heredar el gen mutado de sus dos progenitores para tener la en-
fermedad. Esto significa que ambos progenitores tienen beta tala-
semia o, lo que es mas habitual, son «portadores» de un gen HBB
mutado.

Los portadores tienen un gen HBB mutado y un gen HBB
sano. Como tienen un gen sano, pueden producir suficiente pro-
teina sana de la cadena beta de la Hb. Nunca desarrollaran beta ta-
lasemia, pero pueden transmitir el gen mutado a su descendencia.

El padre tiene un gen La madre tiene un gen

HBB no funcionante; HBB no funcionante;

es un portador (no es es un portador (no es
beta-talasémico) beta-talasémica)

Beta Rasgo de Rasgo de No porta-
talasemia beta talasemia beta talasemia dor sano

Cuando se es portador de un tinico gen HBB con mutacion,
la talasemia se llama rasgo de beta talasemia. En la pagina 13
de este folleto hay un apartado sobre esto y lo que significa para
usted.
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¢Coémo provocan las mutaciones genéticas la beta talasemia?
Hay muchas mutaciones diferentes en el gen HBB que pueden
provocar beta talasemia. La gravedad de su trastorno dependera
del tipo de mutacién genética que usted presente. Existen dos
tipos principales de mutaciones:

e Las que provocan que se produzca menos proteina de la cadena

beta de lo normal. Los médicos se refieren a esto como f*.

e Las que provocan que no se produzca la proteina de la cadena
beta. Los médicos lo escriben como {3 °.

Dado que hay dos genes HBB, una persona puede tener una
combinacién de estos tipos de mutaciones. Usted puede tener */
B*, B*/B° 0 B%/B°.

Si solo esta afectado un gen del par (rasgo de beta talasemia),
usted puede tener f*/f o p°/p. En la pagina 13 encontrara mas in-
formacion sobre lo que esto significa.

Existe otra posible mutacién genética llamada HbE. Esta altera-
cién provoca la produccion de un tipo anémalo de Hb conocido
como hemoglobina E. Por lo tanto, también puede tener las com-
binaciones de genes p*/E* o B%/E*.

Mi mutacion genética es...
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Tipos de beta talasemia

Los sintomas de la beta talasemia varian dependiendo del tipo de
mutacion genética que usted haya heredado. Como es un tema
complejo, los médicos suelen clasificar a las personas con beta ta-
lasemia en dos grupos para simplificarlo, independientemente de
las mutaciones genéticas que tengan: las personas que necesitan
transfusiones de sangre con regularidad y las personas que no. Por
tanto, su beta talasemia puede describirse como dependiente de
transfusiones o no dependiente de transfusiones. Las personas
que necesitan de manera regular transfusiones de sangre tienen
una anemia mas grave (menos globulos rojos sanos).

g Palabras mas usadas

También puede escuchar los términos beta talasemia
intermedia y beta talasemia mayor.

e |la beta talasemia intermedia (ver la pagina 15) des-
cribe una enfermedad menos grave que no necesita
transfusiones de sangre con regularidad (aunque se
pueden necesitar mas transfusiones con la edad).

Por lo general, la beta talasemia intermedia se produ-
ce cuando las mutaciones del gen o de los dos genes
SON Menos graves.

e |a beta talasemia mayor describe la enfermedad
grave. Estos pacientes necesitan transfusiones de
sangre regulares desde la infancia. Por lo general,
se debe a una combinacion de dos mutaciones
genéticas graves.
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Otros tipos de enfermedades sanguineas hereditarias

En ocasiones, las personas heredan una combinacion de una mu-
tacion en el gen de la beta talasemia y una mutaciéon en un gen
que causa otra enfermedad que afecta a la produccion de Hb. Por
ejemplo, algunas personas tienen una mutacion en el gen de la
beta talasemia que provoca anemia de células falciformes: esta
combinacion provoca una enfermedad llamada beta talasemia fal-
ciforme. Otra enfermedad es la triplicacion del gen alfa.

Cribado y diagnéstico

Cribado neonatal

En algunas partes del mundo se examina a todos los recién naci-
dos para detectar diferentes enfermedades genéticas. Una enfer-
mera pincha el talon del bebé con una fina aguja para extraer una
gota de sangre que se utiliza después para los analisis. La prueba
del taldn no es fiable para todos los tipos de talasemia, pero si que
puede detectar la beta talasemia mayor.

Pruebas diagnésticas
Los nifios con las formas mas graves de beta talasemia pueden de-
sarrollar sintomas a partir de los 3 meses de edad.

Si su hijo presenta sintomas que sugieren beta talasemia, el mé-
dico le pedira varios analisis de sangre. Estas pruebas determinan
si hay deficiencia de hierro para descartar asi la causa mas comun
de la anemia.

Los analisis de sangre también analizan la concentracion de
Hb, la forma y el tamarfio de los glébulos rojos y estudian si hay
cambios en la estructura de la molécula de Hb. Los portadores de
una mutacién del gen de la beta talasemia y las personas con beta
talasemia tienen globulos rojos mas pequefios de lo normal. Esta
es una caracteristica particular de la beta talasemia llamada micro-
citosis. La prueba especifica para detectar beta talasemia es la cro-
matografia liquida de intercambio cationico (HPLC, por sus siglas
en inglés) o, en ocasiones, la electroforesis.
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g Palabras mas usadas

La microcitosis es el término empleado para describir
los glébulos rojos que son atipicamente pequefios.

Glébulos rojos normales Globulos rojos microciticos

Pruebas de ADN

Hay mas de 400 mutaciones genéticas asociadas a la beta talase-
mia. Las pruebas (genéticas) de ADN deben hacerse con una mues-
tra de sangre para identificar las mutaciones especificas que usted
tiene. Para realizar estos analisis, la muestra debe enviarse a un
laboratorio especializado.

Mis preguntas

Anote aqui todo lo que quiera preguntarle al médico...
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Cribado durante el embarazo
Dependiendo de su origen étnico o de sus antecedentes familiares,
el médico puede sugerir la realizacion de un analisis de sangre para
detectar beta talasemia si usted esta planeando formar una familia.
En el caso ideal, los analisis para la deteccion de la beta tala-
semia deben efectuarse antes del embarazo. Pero, en la practica,
los andlisis de sangre se hacen cuando las mujeres van al médico
porque estan embarazadas. Si el andlisis de sangre indica anemia o
globulos rojos pequeflos, es probable que el médico le solicite mas
andlisis para determinar beta talasemia. Si se constata que tiene
rasgo de beta talasemia (un gen mutado), el padre del bebé debera
someterse también a un analisis de sangre para determinar si su
hijo tiene riesgo de nacer con beta talasemia.

Asesoramiento genético y embarazo

Si su médico sospecha que usted tiene una mutacion genética que
causa beta talasemia, puede sugerirle asesoramiento genético para
usted y su pareja. El asesor le ayudara a comprender por qué usted
y su pareja son considerados «pareja de riesgo» para beta talase-
mia, y le explicara el significado de los resultados de los analisis.

Si los analisis determinan que existe riesgo de que su hijo nazca
con beta talasemia, el asesor seguira proporciondndole apoyo.
También puede hablar con €l de las distintas posibilidades que
existen cuando planifique un embarazo. Algunas parejas optan
por la fecundacion in vitro (FIV o nifio probeta) para poder hacer
los analisis antes de implantar el 6vulo fecundado. De este modo
es posible asegurar que el bebé no tiene beta talasemia.

Si ya estd embarazada y existe el riesgo de que el bebé tenga
beta talasemia, se le puede hacer un analisis mientras esta todavia
en el seno materno. Esto puede realizarse de dos formas:
¢ tomando una pequefia muestra de la placenta (biopsia de vello-

sidades coridnicas)

e analizando el liquido que rodea al bebé (amniocentesis).

11
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El método utilizado dependera de cuan avanzado esté el embarazo.
Ambeas pruebas tienen un pequetio riesgo de aborto, por lo que el mé-
dico solo le sugerira el analisis cuando sea absolutamente necesario.

Biopsia de vellosi-
dades corionicas
Biopsia invasiva
del tejido de la
placenta

durante el embara-
zo para identificar
la beta talasemia

Prueba prenatal
Pruebas usadas
VA

Ecografia
Empleada para

guiar a los mé- Amniocentesis

e hesE e Biopsia invasiva

‘ ’ .
lugares correctos | / \ | del liquido
para la toma de M @ amniotico
muestras

Hay algunos tests no invasivos en investigacion, como el anali-
sis del ADN fetal encontrado en el torrente sanguineo de la madre.
Estas pruebas pueden ser utiles en el futuro, pero en la actualidad
no son suficientemente precisas para usarlas en el caso de la tala-
semia y el nivel de resultados erroneos es alto.

Si las pruebas sugieren que el bebé puede nacer con beta talase-
mia grave, su asesor puede guiarle en la dificil decision de conti-
nuar o no con el embarazo. No hay una tnica respuesta apropiada
para cada pareja. La decision dependera de muchos factores dife-
rentes, como las creencias culturales, sociales, espirituales y religio-
sas. Estar muy bien informados sobre la enfermedad les ayudard a
tomar una decision.

g Palabras mas usadas

Obtencion invasiva de una muestra significa que se
toma una muestra de tejido o de liquido del interior del
organismo. Para ello se utiliza una aguja o se hace una
incision en la piel o a través de un orificio del cuerpo.
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Rasgo de beta talasemia

Si solo tiene un gen HBB mutado, usted es portador sano de beta
talasemia pero no tiene, ni desarrollard nunca, la enfermedad. Esto
se llama rasgo de beta talasemia o beta talasemia menor.

Normalmente, la beta talasemia menor no provoca sintomas,
por lo que es posible que no sepa que tiene esta mutacion. Un
analisis de sangre de rutina puede despertar sospechas de que
usted es portador, pero no lo puede demostrar. Para ello deberd so-
meterse a analisis de ADN (genéticos) especificos con una muestra
de sangre para detectar las mutaciones de la talasemia.

Los portadores de beta talasemia son personas sanas que no tienen
talasemia. Usted puede tener una anemia leve que, por lo general,
no requiere tratamiento. Su complexion puede ser palida.

Con el microscopio se reconoce que sus globulos rojos son mas
pequefios (microcitosis). Un médico que no conozca sus antece-
dentes médicos puede pensar que se debe a una deficiencia de
hierro, pero no es asi y no necesita complementos de hierro. De
hecho, no deberia tomarlos a no ser que un andlisis de sangre es-
pecifico muestre que realmente tiene déficit.

¢Cudl es el riesgo si tengo hijos?

Si vuelve al diagrama de la pagina 6, vera que si usted es portador
de un gen HBB tiene un riesgo de 1 a 2 (del 50 %) de transmitirse-
lo al bebé en cada embarazo.

Si su pareja también tiene beta talasemia menor, la probabi-
lidad de que el bebé tenga beta talasemia esde 1 a 4 (25 %), y la
probabilidad de que no hereden la mutacién genética es también
de1a4 (25 %).

Si tiene beta talasemia menor, su médico puede sugerirle un
asesoramiento genético. Encontrard mas informacion sobre esto
en la pagina 11, en el apartado Cribado y diagnostico.
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¢Qué puedo hacer para ayudarme a mi mismo?

Si tiene anemia leve es posible que se sienta cansado, particular-
mente si su cuerpo se encuentra bajo una presion adicional como
puede ser el embarazo, una infeccién o haberse sometido a una
intervencion quirtrgica. Usted puede contribuir a su salud

e comiendo sano

¢ haciendo ejercicio fisico con regularidad

¢ no fumando ni bebiendo demasiado alcohol.

¢Debo decirselo a otras personas?

(Cuando y como deberia contarle a los demas que es portador de
talasemia? La respuesta es sencilla: cuando esté preparado para
ello. En general, no es necesario contarselo a los demads si no quie-
re. Pero deberd ser sincero con su pareja si tienen pensado formar
una familia juntos en el futuro. Ella también deberd someterse a
un analisis.

Hablar sobre los problemas genéticos puede ser dificil. En oca-
siones, las personas se sienten culpables. Pero usted no tiene nin-
gan control sobre los genes que hereda. Puede utilizar este folleto
para ayudar a los demas a entender lo que es la beta talasemia.

Mis preguntas

Anote aqui todas las preguntas que tenga acerca de cdmo la beta
talasemia menor le puede afectar a usted o a su hijo...
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Beta talasemia intermedia

Los sintomas de la beta talasemia intermedia pueden aparecer en
cualquier momento. Es posible que no necesite transfusiones de
sangre; dependera de la gravedad de su anemia y de la necesidad de
prevenir o controlar las complicaciones a largo plazo. Su médico se
lo indicara.

Signos y sintomas

Usted puede:

e estar palido

e tener falta de energia durante la practica de alguna actividad o de
ejercicio

e crecer menos de lo esperado

e aumentar de peso menos de lo esperado

e tener hinchazén abdominal debido al aumento de tamafio del
bazo.

Estos pueden ser los tinicos sintomas si la enfermedad se diag-
nostica de manera temprana.

El bazo aumenta de tamafio, porque una de sus funciones es re-
ciclar y eliminar los glébulos rojos viejos y defectuosos.

Los sintomas pueden empeorar cuando el organismo se encuen-
tra bajo tension, ya que su necesidad de oxigeno aumenta. Este
estrés se produce, p. ej., cuando se tiene una infeccion, durante la
recuperacion de una intervencién quirdrgica y en el embarazo.

Mis preguntas

Anote aqui todas las preguntas que tenga acerca de cdmo la beta
talasemia intermedia le puede afectar a usted o a su hijo...

15
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Beta talasemia mayor
La beta talasemia mayor es una enfermedad de por vida y los sin-
tomas suelen aparecer durante los 2 primeros afios de vida.

Signos y sintomas

La beta talasemia mayor provoca signos y sintomas graves, porque
el organismo no es capaz de producir Hb normal. Es una enferme-
dad que requiere transfusiones sanguineas.

Los bebés con beta talasemia mayor son muy delgados y estan
palidos durante su primer afio de vida debido a una anemia grave.
También muestran signos tempranos de alteraciones en los huesos
(ver la pagina 17).

¢Por qué es importante el tratamiento?
El tratamiento es fundamental para todos los nifios y adultos con
beta talasemia mayor para controlar la enfermedad e intentar evi-
tar las complicaciones en la medida de lo posible. De lo contrario,
existe una mayor probabilidad de que desarrolle problemas adi-
cionales, porque su organismo intenta funcionar con los glébulos
rojos defectuosos.

Encontrard mas informacion sobre esto en el apartado Compli-
caciones, en la pagina 17.

Mis preguntas

Anote aqui todas las preguntas que tenga acerca de cdmo la beta
talasemia mayor le puede afectar a usted o a su hijo...
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Complicaciones

Existen varias complicaciones que usted puede desarrollar si padece
beta talasemia. Algunas de ellas son el resultado de la enfermedad en
si, especialmente si no recibe el tratamiento que necesita. Otras son la
consecuencia de una combinacién de la enfermedad y su tratamiento.

Cambios en los huesos
Los nifios con beta talasemia mayor (y algunos con beta talasemia
intermedia) que no reciben tratamiento pueden presentar de-
formaciones Oseas que se desarrollan lentamente con el paso del
tiempo. El craneo crece y aparecen cejas prominentes. El término
meédico es <xabombamiento». Los huesos malares (los pomulos)
aumentan de tamaro, alterando la forma del rostro, de la nariz y
de los ojos. Esto afecta también a la posicion de los dientes.
«Abombamiento» no significa que los huesos se vuelvan mas
duros, mas bien al contrario, son mas finos y fragiles. Su médico se
referira a esto como «osteopenia» u «osteoporosis». Esto aumen-
ta el riesgo de fracturas, principalmente en la columna vertebral,
las costillas, la pelvis y los huesos largos.

g Palabras mas usadas

Osteopenia significa que sus huesos han empezado a
volverse més finos y fragiles. Osteoporosis significa que
tiene un adelgazamiento 6seo mas grave.

(Por qué se deforman los huesos? Normalmente, los glébulos
rojos los produce un tejido llamado médula 6sea que se
encuentra en el interior de los huesos. En la beta talasemia hay
menos globulos rojos circulantes y menos Hb de lo normal.
Para intentar compensarlo, la médula 6sea se vuelve hiperactiva
y produce cada vez mas globulos rojos. Pero como estos son
andmalos, mueren pronto y no ayudan a corregir la anemia.
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Sin embargo, como la médula 6sea sigue intentando corregir la
anemia, se expande y provoca que los huesos aumenten de tama-
fio. Esto es lo que causa las alteraciones de los huesos tipicas de la
beta talasemia. Cuanto mas grave sea la forma de la beta talase-
mia, mas evidente seran estos cambios. El tratamiento son transfu-
siones de globulos rojos.

Un bazo de tamafo aumentado

Algunas personas con beta talasemia también desarrollan aumen-
to del tamarfio del higado (hepatomegalia ) y del bazo (esple-
nomegalia), lo que provoca hinchazén abdominal. Esto sucede
porque el bazo es el encargado de eliminar los glébulos rojos de-
fectuosos, y porque tanto el higado como el bazo se convierten en
los lugares alternativos para la produccion de estas células.

Un bazo de tamafio muy aumentado puede provocar malestar
abdominal y empeorar la anemia. Es posible que sea necesario ex-
tirparlo.

La esplenomegalia es mas comun y grave en la beta talasemia
no dependiente de transfusiones. Si recibe transfusiones, estas
contienen glébulos rojos sanos de donantes y su bazo no tendra
que hacer un esfuerzo tan grande.

Si usted tiene beta talasemia menor, el tamarfio del bazo tam-
bién puede estar ligeramente aumentado, pero no lo suficiente
como para provocar sintomas.

Calculos biliares
Los calculos biliares pueden aparecer debido a los elevados nive-
les de bilirrubina en el higado por la hemolisis cronica. La hemo-
lisis es la destruccion de los globulos rojos.

Si usted tiene calculos biliares es posible que se sienta hinchado
y mareado (con nauseas), y que tenga dolor abdominal. Puede que
deba someterse a una intervencioén quirdrgica para extirparle la
vesicula biliar y los calculos.
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Coagulos sanguineos

Con la edad aumenta el riesgo de coagulos sanguineos (trombo-
sis), sobre todo si padece beta talasemia no dependiente de trans-
tusiones. El riesgo es mayor si le han extirpado el bazo.

Masas tumorales benignas

En ocasiones, si la médula 6sea no es capaz de producir suficien-
tes globulos rojos, estos se pueden producir fuera de ella, como
en el higado y el bazo, causando el aumento de tamarfio de estos
organos. Pero también puede provocar el desarrollo de pequefios
bultos de tejido de crecimiento lento, normalmente en la zona
del pecho cerca de la columna vertebral. Estos bultos (masas) son
benignos, pero en ocasiones pueden presionar contra los nervios
raquideos y causar problemas. Aunque son totalmente benignos
(no cancerosos), los médicos necesitan distinguirlos de los tu-
mores en las ecografias y radiografias y puede resultar dificil. Las
transfusiones de sangre pueden evitar su desarrollo.

g Palabras mas usadas

La produccién de glébulos rojos en tejidos diferentes a
la médula 6sea se llama eritropoyesis extramedular.
Los sitios habituales de la eritropoyesis extramedular son
6rganos como el higado y el bazo, y el tejido linfatico,
especialmente a lo largo de la columna vertebral.
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Ulceras en las piernas

La beta talasemia intermedia no tratada puede provocar proble-
mas en la cicatrizacion de las heridas. Incluso las heridas pequefias
en las piernas, sobre todo en los tobillos, no cicatrizan y pueden
empeorar e infectarse. Las heridas se tratan con ap0sitos para ayu-
dar a su cicatrizacion.

Complicaciones asociadas al hierro

Sobrecarga de hierro

Normalmente, cuando los glébulos rojos envejecen se descompo-
nen en el organismo y el hierro liberado se recicla en células nue-
vas. Cuando una persona recibe transfusiones de sangre periodicas
puede producirse una sobrecarga de hierro, porque los glébulos
rojos del donante también contienen hierro. La sobrecarga de hie-
rro se da cuando hay un exceso de hierro en nuestro organismo.
Como el organismo no es capaz de deshacerse de todo este hierro
adicional, se acumula y puede causar dafios.

La sobrecarga de hierro también puede aparecer en personas que
no reciben transfusiones de sangre regulares (beta talasemia no de-
pendiente de transfusiones), aunque su desarrollo es mas lento. La
acumulacion se produce porque la médula 6sea hiperactiva envia se-
fiales al intestino para que absorba mucho mas hierro de los alimen-
tos. Esto sucede porque el organismo intenta corregir la anemia pro-
duciendo mas cantidad de globulos rojos, y para ello necesita hierro.

La acumulacion de hierro puede dafiar el higado y causar fibro-
sis. La fibrosis es un tejido cicatricial que sustituye al tejido hepati-
co dafiado. Si no se controla, la fibrosis puede derivar en cirrosis y
en insuficiencia hepatica.

La sobrecarga de hierro también puede provocar dafio cardiaco,
causando la alteracion del ritmo cardiaco (arritmia) y, en algunos
casos, insuficiencia cardiaca. El exceso de hierro también puede
dafiar los huesos y las articulaciones, lo que aumenta el riesgo de
unos huesos debilitados (osteoporosis).
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La sobrecarga de hierro también puede afectar a los niveles hor-
monales. Los niveles de la hormona tiroidea pueden ser bajos, 1o
que causa fatiga, aumento de peso y estrefiimiento.

El riesgo de pade-

) La sobrecarga de hierro puede afectar
cer diabetes puede ser al organismo de diferentes formas

mayor. El hierro afecta
a la produccién de in-
sulina en el pancreas, el
organo que controla los
niveles de glucemia.
También puede tener
niveles bajos de las
hormonas sexuales. En

Pubertad tardia

Trastorno de las
hormonas tiroideas

Dano cardiaco

Diabetes
Dafo hepético

los nifios con beta tala-
semia, la pubertad suele
aparecer mas tarde. Los
niveles hormonales
bajos pueden provocar
una menor fertilidad.
Para ayudar a pre-
venir todos los pro-
blemas causados por
la toxicidad del hierro
puede ser necesario
controlar sus niveles

Problemas articulares
y 0se0s

de hierro mediante un
tratamiento quelante. La administracion diaria de unos medica-
mentos llamados «quelantes del hierro» permite mantener unos
niveles seguros y bajos de hierro.

Encontrard mas informacién sobre el tratamiento quelante en
el apartado Tratamiento, en la pagina 24.

21



Fast Facts para pacientes

22

Complicaciones asociadas al embarazo
Tener beta talasemia no conlleva complicaciones particulares para
el embarazo. Pero si usted padece esta enfermedad, la gestacion
puede suponer un esfuerzo adicional para su organismo y provo-
car el empeoramiento de los sintomas. También puede tener difi-
cultades para quedarse embarazada, ya que la sobrecarga de hierro
puede afectar a la fertilidad (debido al efecto sobre los niveles hor-
monales).

Debera hacerse pruebas adicionales para comprobar la salud
de su corazoén, el higado y los huesos. Si esta recibiendo un trata-
miento quelante (ver la pagina 26), debera suspenderlo durante
la primera mitad del embarazo, porque los medicamentos podrian
ser toxicos para el bebé.

El médico controlara estrechamente sus niveles de Hb y es po-
sible que necesite transfusiones sanguineas con mayor frecuencia,
sobre todo conforme avance el embarazo.

Mis sintomas y complicaciones

Anote todos los sintomas y complicaciones que experimente para
que no se olvide de comentarselos al médico.
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CONT..
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Tratamiento

La beta talasemia es compleja y necesita una atencion especiali-
zada. Su tratamiento lo debera llevar un centro especializado en
enfermedades sanguineas y tendra que estar supervisado por un
médico con experiencia en estas enfermedades.

Los centros especializados suelen contar con personal de enfer-
meria especialista en talasemia con el que podra contactar desde
casa si tiene alguna duda. Algunos centros también tienen psicolo-
gos y trabajadores sociales que estan familiarizados con los proble-
mas que la beta talasemia puede causar.

Los dos tratamientos principales de la beta talasemia son:
¢ las transfusiones de sangre para combatir la anemia y las com-

plicaciones asociadas
¢ ¢l tratamiento quelante para controlar la sobrecarga de hierro.

También puede recibir:

e un tratamiento para las complicaciones, como un bazo de tama-
fio aumentado o los calculos biliares

e medicamentos para mejorar la produccion de glébulos rojos

e trasplante de células madre: un tratamiento intensivo que puede
curar la beta talasemia.

El tratamiento que reciba dependera de diferentes factores, inclu-
yendo si su beta talasemia es dependiente o no de transfusiones de
sangre.

Beta talasemia no dependiente de transfusiones

No necesitara transfusiones de sangre si su médula 6sea produce
suficiente Hb como para que su calidad de vida sea buena y el ries-
go de complicaciones asociadas a la enfermedad, bajo. Pero esto
puede cambiar con el tiempo. Conforme envejece es posible que
necesite transfusiones con mayor frecuencia. Con cualquier tipo
de estrés fisico afiadido, como una infeccién o un embarazo, es
mads probable que necesite una transfusion de relleno.
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El hierro puede acumularse en su organismo aunque no reciba
transfusiones periddicas (ver la pagina 20). Su médico controlara
sus niveles de hierro y tratara la sobrecarga segiin sea necesario.
Encontrard mas informacién sobre esto en la pagina 26 (trata-
miento quelante).

Beta talasemia dependiente de transfusiones

Si su beta talasemia es dependiente de transfusiones necesitara
tratamiento de por vida con transfusiones de sangre para corregir
una anemia grave y evitar
las complicaciones asociadas

a la enfermedad. También — Globulos
necesitara un tratamiento
quelante para mantener las
concentraciones de hierro
dentro de unos limites se-

guros. Para evitar complica-

ciones y asegurar un creci-
miento, un desarrollo y una
esperanza de vida normales,
es vital recibir este trata-
miento con regularidad.

Si su bazo aumenta de tamafio y es hiperactivo, el médico le
sugerira su extirpacion. Pero siempre intentara evitar la cirugia el
maximo posible. La extirpacién del bazo esta asociada a importan-
tes efectos secundarios a largo plazo.

En la actualidad, el trasplante de células madre es una posible
cura de la beta talasemia. Pero es un tratamiento muy intensivo y
solo se considera para la beta talasemia mayor. Encontrara mas in-
formacion sobre los trasplantes de células madre en la pagina 29.
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Transfusiones de sangre

Las transfusiones de sangre rellenan sus niveles de Hb sana nor-
mal. La frecuencia de las transfusiones de sangre dependera de su
nivel de Hb. Sus médicos intentaran mantenerlo suficientemente
alto para:

® prevenir una anemia severa

* permitir un crecimiento y un desarrollo normales

e prevenir los cambios en los huesos asociados a la beta talasemia

(ver la pagina 17).

Si tiene beta talasemia dependiente de transfusiones necesitara
las transfusiones cada 2-4 semanas. El nimero de unidades de san-
gre que necesite dependera de su tamafio corporal. Su nivel de Hb
es la mejor guia para su tratamiento, y no tanto el tiempo transcu-
rrido desde la altima transfusion.

La sangre que recibe esta cuidadosamente adaptada a usted para
que no desarrolle una reaccion a los glébulos rojos del donante.

Tratamiento quelante

Como hemos explicado en el apartado sobre la sobrecarga de hie-
rro (pagina 20), si tiene beta talasemia el hierro puede acumularse
en su organismo. El exceso de hierro es toxico y, para eliminarlo,
necesitard un tratamiento quelante.

Su médico controlara sus niveles de hierro mediante analisis
de sangre regulares. Si estan altos le haran una resonancia mag-
nética para medir la concentracion de hierro en el corazén vy el
higado. De este modo se podra determinar si debe comenzar un
tratamiento quelante.

Si recibe transfusiones de sangre para su beta talasemia, ne-
cesitard comenzar un tratamiento quelante después de recibir
10-20 unidades de sangre. Es muy importante para su salud seguir
las instrucciones del médico para su tratamiento quelante.



Agente quelante
Deferoxamina o

(infusion lenta debajo
de la piel [subcutanea]
0 en una vena
[intravenosal
diariamente)

Deferasirox °

(tratamiento oral una

vez al dia — comprimi-
dos, un comprimido
mezclado con agua,
granulado que puede
esparcirse sobre la
comida)

Deferiprona o
(tratamiento oral dos e
o tres veces al dia —

comprimidos) N

Control*

Pruebas de la
funcion renal y
hepética

Crecimiento duran-
te la infancia

Pruebas de audi-
cion y de vision
Pruebas de la
funcién renal y
hepatica

Hemograma
Medicién de la
creatinina en la
sangre y en la pro-
teina en la orina
Control de los
signos de Ulceras
gastrointestinales
0 hemorragia

Pruebas de audi-
cion y de vision

Hemograma
Pruebas de la fun-
ciéon hepatica
Medicion de los
niveles de zinc

Beta talasemia

Consideraciones

e Las infusiones pro-
longadas diarias
pueden hacer difici
el cumplimiento del
tratamiento

e Es el tratamiento
mas sencillo para
el paciente, porque
el medicamento se
traga o bebe una
vez al dia

e Riesgo de trastornos
renales

e Riesgo de un
numero bajo de
leucocitos

*Ademas, control regular del hierro o resonancia magnética (un tipo de ecografia
del cuerpo) para determinar la cantidad de hierro en el higado y el corazén.

Nota: Estos medicamentos tienen otros posibles efectos secundarios sobre los
que tendra que hablar en profundidad con su equipo médico antes de iniciar el
tratamiento. La monitorizacién dependeréa de su centro de tratamiento.
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El médico le recetara un medicamento quelante. Existen tres
farmacos distintos para el tratamiento quelante. Dos de ellos estan
disponibles como medicamento oral y pueden ingerirse diaria-
mente. El otro se administra mediante una inyeccién subcutanea
o un gotero (infusién intravenosa o i.v.). En ocasiones, los médi-
cos prescriben una combinacién de dos quelantes.

Mis preguntas

Anote aqui todas las preguntas que tenga sobre las transfusiones
de sangre, el tratamiento quelante u otros tratamientos sobre los
que quiera preguntar a su médico...
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Trasplante de células madre

Ahora existe una posible cura para la beta talasemia llamada
trasplante de células madre (TCM). Se trata de un tratamiento
intensivo que no estd disponible en todos los paises. Su médico
considerara meticulosamente la decision de someterle a un TCM,
porque el procedimiento tiene efectos secundarios que pueden ser
mortales. En el pasado, el TCM se reservaba para los nifios mas
pequefios con beta talasemia. En la actualidad, también se tiene
en cuenta para el trasplante a los adultos jovenes con la beta tala-
semia bien controlada.

Las células madre son células que se encuentran en la médula
Osea capaces de desarrollarse en diferentes tipos de células san-
guineas, incluidos los glébulos rojos. En un trasplante, las células
madre de su médula Osea se destruyen para dejar espacio para las
células sanas de un donante. El donante tiene que ser una persona
cuyas células sanguineas sean muy parecidas a las suyas, y esto
suele darse en familiares cercanos. Si no tiene ningtn familiar
cuyas células sanguineas coincidan con las suyas, se puede buscar
a un donante adecuado en los registros de donantes de médula
Osea. Su médico tendra que encontrar a una persona que, sin estar
emparentada con usted, tenga células parecidas a las suyas.

El objetivo del TCM es que las células madre del donante em-
piecen a crecer en el interior de sus huesos y proporcionen células
madre sanguineas que reemplacen las suyas. Este proceso se llama
«incorporacion del injerto». Las nuevas células madre seran capa-
ces de producir los diferentes tipos de células sanguineas que nece-
site, incluidos los glébulos rojos sanos.

La quimioterapia que recibe como parte del trasplante aumenta
el riesgo de infecciones. Después de la infusion de las células madre
tendra que estar hospitalizado en completo aislamiento durante un
tiempo. Otros efectos del TCM son pérdida del cabello, estomatitis,
nduseas, diarrea, hematomas, hemorragia e infertilidad.
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Donante

.

Obtencién Procesado

Las células madre se La sangre o la médula 6sea
obtienen de la se procesan en el laborato-
médula 6sea o de la rio para purificar y concen-
sangre del donante trar las células madre v

{
@

Reinfusion Quimioterapia

Usted recibe las  Tendra que someterse a quimio-
células madre terapia de dosis alta y, en oca-
nuevas median- siones, a radioterapia, para

te gotero preparar su organismo para

las nuevas células madre

<

Durante algunos meses posteriores al procedimiento tendra que
tomar farmacos que reduzcan la actividad de su sistema inmuni-
tario (esto se llama «inmunosupresion»). Asi se reduce el riesgo de
que sus propias células ataquen a las del donante. Los médicos lo
llaman «rechazo».
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Estimulacién de la produccion de globulos rojos

En Europa, EE. UU., Australia y otros paises se ha aprobado un far-
maco llamado luspatercept para tratar a los pacientes adultos con
beta talasemia dependiente de transfusiones.

El luspatercept ayuda a los glébulos rojos a desarrollarse mejor
en la médula 6sea y, de este modo, reducir la necesidad de trans-
fusiones en la beta talasemia. Algunos pacientes que antes eran
dependientes de transfusiones de sangre ahora pueden manejar la
enfermedad sin ellas.

Luspatercept se administra a través de una pequefia inyecciéon
por debajo de la piel (subcutanea) cada 3 semanas. Algunas perso-
nas sufren efectos secundarios, como cefalea y dolor 6seo. Su mé-
dico le puede decir si luspatercept esta disponible y es adecuado
para usted.

Inyeccién subcutanea

Pliegue de piel
Epidermis
Dermis

Tejido
subcutaneo

Actualmente, luspatercept se esta estudiando en ensayos clini-
cos para determinar si puede ayudar en la beta talasemia no de-
pendiente de transfusiones y si es indicada para el uso en nifios.
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Tratamiento de las complicaciones

Algunas personas necesitan una intervencion quirudrgica para el
tratamiento de las complicaciones de la beta talasemia, como pue-
den ser el bazo aumentado o los célculos biliares.

Bazo aumentado

Un bazo de tamafio muy aumentado puede provocar malestar
abdominal y empeorar la anemia, por lo que puede ser preciso ex-
tirparlo. En algunas personas con beta talasemia, la extirpacién del
higado mejora la anemia y reduce la necesidad de transfusiones de
sangre frecuentes.

Dado que la beta talasemia se controla mucho mejor con trans-
fusiones, son pocos los pacientes que desarrollan un bazo muy au-
mentado de tamario. Esto hace que la esplenectomia (cirugia para
extirpar el bazo) se realice con menor frecuencia. No obstante, las
personas con talasemia no dependiente de transfusiones también
pueden necesitar una esplenectomia porque no es posible manejar
su enfermedad con transfusiones.

La esplenectomia es una cirugia mayor y requiere hospitalizacion,
y usted necesitard tiempo para recuperarse. La intervencion puede ser
por cirugia abierta (una incisiéon grande) o por cirugia laparoscopi-
ca (varias incisiones pequefias). En la cirugia laparoscopica la estancia
en el hospital suele ser mas corta y la recuperacion de la cirugia, mas

rapida.

o
k \ \\‘

Lugar de la incision Lugares de las incisiones
para la esplenec- para la esplenectomia
tomia abierta laparoscopica

J

=

2

Bazo
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Después de la extirpacion del bazo pueden aparecer otros pro-
blemas.

En la beta talasemia, la extirpacion del bazo aumenta el riesgo
de desarrollar codgulos sanguineos (trombosis). Este riesgo es para
toda la vida y es el principal motivo por el que es preciso sopesar
cuidadosamente los beneficios de la cirugia y sus riesgos.

El bazo forma parte del sistema de defensa frente a las infeccio-
nes, por lo que su riesgo serd mayor si no lo tiene. Para conseguir
una proteccion afladida necesitara algunas vacunas, preferible-
mente antes de la cirugia. Si a su hijo le han extirpado el bazo, es
posible que el médico le recete antibidticos diarios durante un par
de afios después de la cirugia para prevenir una infeccion. O le in-
dicara que disponga de ellos en casa para poder iniciar rapidamen-
te el tratamiento cuando sea necesario.

Calculos biliares
Los célculos en la vesicula biliar pueden ser muy dolorosos y cau-
sarle malestar.

El tratamiento suele ser quirargico para extirpar la vesicula.

La cirugia puede ser abierta o laparoscopica.

Esta tltima tiene [T
un tiempo de hospi-
talizacion menor y la
recuperacion es mas
rapida porque no hay
una incisién grande.
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Vesicula biliar
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Coagulos sanguineos

Las personas con beta talasemia pueden desarrollar codgulos san-
guineos. El riesgo es mayor en determinadas circunstancias, como
antes de la cirugia, durante el embarazo o después de la extirpa-
cion del bazo.

Su médico puede recetarle medicamentos para reducir el riesgo de
coagulacion de la sangre. Los tendra que tomar si le han extirpado
el bazo. Estos medicamentos se llaman anticoagulantes y son la
aspirina en dosis bajas y los medicamentos similares a la heparina.

Mis preguntas

¢Tiene alguna pregunta sobre los tratamientos de las
complicaciones de la beta talasemia? Anotelas aqui para poder
hablar de ellas con el médico...
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Nuevos avances en el tratamiento

Si estd interesado en tratamientos nuevos puede preguntar a su
médico sobre los ensayos clinicos en marcha. Un tratamiento
nuevo debe pasar por varias fases de prueba antes de que se pueda
demostrar que funciona mejor que el tratamiento ya existente y
de que se incorpore en la atencién habitual. Un tratamiento po-
tencial solo pasara a la siguiente fase de la investigacion si es segu-
ro y los resultados parecen prometedores.

e Andlisis de laboratorio

e E| fairmaco se autoriza para su
estudio en personas

e Evaluar la seguridad

(]
I & e Determinar la dosis segura

L e |dentificar los efectos secundarios

| &)

I @ ! e Comprobar la eficacia

oo =l
=ug> —mp>
i5de o
> —a)-

| @) | )

a2 0
rRN !T e Evaluar mas detalladamente

i ] .

| dad

Fase I/ll a segurida

S isscciczececzcosccacec. ©Confirmarla eficacia
piditiqititititiniqigi _
!I!'!T!'!M'!M'!h'”@] e Controlar los efectos secundarios
I!T!'!I!'!]!’h]”!]!'@]”! e Comparar con otro tratamiento
Fase lll ® Recopilar informacion
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Fases de un ensayo clinico

La primera fase del ensayo, la fase I, tiene como finalidad compro-
bar que un tratamiento nuevo es seguro, determinar sus efectos
secundarios y definir la mejor posologia. Estos ensayos suelen ser
pequefios, con grupos reducidos de personas.

Los ensayos de fase II son més grandes y con ellos se determina
si es probable que un nuevo tratamiento funcione para una enfer-
medad concreta.

Los ensayos de fase III prueban el nuevo tratamiento frente al
tratamiento habitual existente para ver cuél funciona mejor. Son
los ensayos de mayor tamario y con frecuencia se hacen a nivel in-
ternacional, particularmente en el caso de las enfermedades raras.

Los ensayos de fase III deben ser aleatorizados. En los ensayos
aleatorizados, los pacientes se asignan a grupos diferentes. Este pro-
ceso se hace mediante ordenador. Usted no puede elegir el grupo al
que le asignaran, lo que significa que algunas personas no recibiran
el nuevo tratamiento. Aleatorizado significa que los investigadores
pueden estar mas seguros de que las diferencias entre los resultados
al final del ensayo se deben al tratamiento en estudio.

Mis preguntas sobre los ensayos clinicos...
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Nuevos tratamientos para la beta talasemia

Existen nuevos tratamientos en estudio para la beta talasemia:

e tratamiento genético

e tratamiento para mejorar la salud y el funcionamiento de los
globulos rojos

e tratamiento para reducir la absorcion del hierro

Tratamiento genético

Los resultados de este tipo de tratamiento son prometedores para
el tratamiento de la beta talasemia. Los cientificos toman algunas
de sus células madre sanguineas e introducen en ellas un gen de la
Hb en el laboratorio. Antes de recibir las células madre modifica-
das en su torrente sanguineo a través de un gotero, debera some-
terse a un tratamiento para destruir sus células de la médula Osea.

Este proceso es muy parecido al del TCM de un donante, solo
que aqui usted recibe sus propias células. Esto significa que este
tratamiento es posible para las personas que no tienen donante.

Igual que en el TCM, someterse a un tratamiento genético no es
sencillo. Necesitard quimioterapia, con todos los efectos secunda-
rios que esto implica. No obstante, después del procedimiento no
necesitard tomar medicamentos para debilitar el sistema inmuni-
tario porque usted recibe sus propias células madre sanguineas, y
no de otra persona. Encontrard mas informacién sobre el TCM en
el apartado Tratamiento, en la pagina 29.

Se han realizado varios ensayos sobre el tratamiento genético
en personas con beta talasemia dependiente de transfusionesy,
actualmente, hay otros estudios en marcha.

En 2022 se aprob¢ un tratamiento genético en EE. UU. para
personas con beta talasemia dependiente de transfusiones.
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Mejora de la salud de los glébulos rojos

Los ensayos clinicos buscan tratar la anemia con medicamentos
para mejorar la salud, el funcionamiento y la supervivencia de los
globulos rojos. En la beta talasemia, esto puede significar que ya
no necesite transfusiones con tanta frecuencia.

Mitapivat es un nuevo tratamiento que se esta probando en
personas con alfa talasemia o beta talasemia. Es un comprimido
que se toma dos veces al dia. Ya se usa para tratar otra enfermedad
genética llamada deficiencia de piruvato quinasa.

El mitapivat aumenta el nivel de una enzima que los glébulos
rojos necesitan para funcionar correctamente. La concentracion
de esta enzima en los globulos rojos talasémicos es baja.

Los resultados iniciales del ensayo muestran que el mitapivat
puede ayudar a reducir la anemia en personas con beta talasemia
que no necesitan transtusiones de sangre regulares. Los efectos
secundarios observados hasta la fecha son dificultad para dormir,
cefalea y mareo.

El mitapivat se ha estudiado en ensayos de fase III tanto en per-
sonas con beta talasemia que no necesitan transfusiones regulares,
como en aquellas que si las necesitan.

Reduccion de la absorcion de hierro

Los investigadores han identificado una hormona natural pre-
sente en el organismo llamada hepcidina que reduce la absorcion
del hierro del sistema digestivo, y ayuda a regular los niveles del
mineral en el cuerpo. En los primeros ensayos se usaron farmacos
que imitaban a la hepcidina. Estos mostraron efectos positivos
sobre los niveles de hierro en la beta talasemia y también en la
produccién de glébulos rojos.

Un enfoque mads reciente usa tratamientos dirigidos a los prin-
cipales reguladores de la hepcidina. Los primeros ensayos clinicos
de estos tratamientos estan en marcha.
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Vivir con beta talasemia

El diagnostico de beta talasemia, ya sea para usted o para su hijo,
puede ser una conmocién aunque en la familia ya haya antece-
dentes de esta enfermedad. Seguramente tenga muchas preguntas.
Es importante que se informe en profundidad sobre la beta talase-
mia y sobre su propia situacion.

Para ello, lo mejor es hablar con un especialista reconocido o
acudir a fuentes de informacion de confianza sobre esta enferme-
dad. El asesoramiento genético también puede ayudarle a com-
prender la enfermedad y lo que implica.

Puede ser dificil distinguir qué paginas de internet sobre la
beta talasemia son fiables y tienen informacion actualizada. Para
ayudarle hemos incluido una lista de sitios web muy utiles en la
pagina 47.

La beta talasemia es una enfermedad complicada y es facil sen-
tirse confundido. Puede ayudarle escribir una lista de las cosas que
necesita saber, o las preguntas que quiere hacer, y llevarla a la con-
sulta con el médico. También puede ser util acudir acompafiado
para comparar después las anotaciones.

El tratamiento de la beta talasemia mejora constantemente.
Ahora, muchos nifios que nacen con la enfermedad tienen una
esperanza de vida normal y hay cosas que usted puede hacer para
mantenerse lo mas sano posible.

Recibir tratamiento cuando lo necesite
La mejor forma de evitar las complicaciones es cumplir los esque-
mas de tratamiento y acudir a todas las citas de seguimiento.

IMPORTANTE: Pongase en contacto con su médico
inmediatamente si tiene signos de infeccion u otra
enfermedad, y asegurese de llevar al dia las vacunas,
especialmente si le han extirpado el bazo.
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Su dieta
Cuando se tiene talasemia, los niveles de algunas vitaminas y mi-
nerales, como la vitamina C, el zinc, el acido félico y la vitamina
D, son bajos. Esto se debe en parte a la anemia y, en parte, a las
altas concentraciones de hierro y al tratamiento usado para elimi-
nar el hierro. Su médico comprobara sus niveles y le dard comple-
mentos de aquello que le falte.

Algunos médicos sugieren evitar alimentos que contengan
grandes cantidades de hierro, aunque algunos piensan que esto
apenas tiene efecto para prevenir la sobrecarga de hierro. Es til
comprobar el contenido de hierro de la comida envasada y de los
medicamentos y, en caso de duda, preguntar a su equipo médico.

Siempre es mejor consultar su
dieta con el equipo que lleva su en-
fermedad.

Manténgase en forma para tener
unos huesos sanos

El ejercicio fisico regular tiene mu-
chos beneficios. Puede mejorar su
estado de dnimo y ayuda a reforzar
sus huesos. Es mejor evitar el alco-
hol y el tabaquismo.
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Solicite ayuda

Pregunte y comente con su equipo médico todo lo que le preocu-
pe. Ellos son conscientes de la complejidad de la beta talasemia y
no les importa que les pregunte lo mismo varias veces.

@ Preguntas a su médico

Me han dicho que soy portador de un gen de la beta
talasemia, ¢cuales son las implicaciones para mi y para
mi hijo?

¢Cual es la probabilidad de que tenga un hijo (u otro
hijo) con beta talasemia?

¢Se puede hacer algo para reducir el riesgo de tener un
hijo con beta talasemia?

¢ Qué tipo de beta talasemia tengo/tiene mi hijo?
¢Qué impacto tendra la beta talasemia en mi/mi hijo?

¢ Tengo que estar atento a algun signo de advertencia
concreto cuando esté en casa?

¢Necesitaré/necesitara mi hijo un tratamiento regular?

¢Necesitaré/necesitara mi hijo otro tratamiento con la
edad?

¢Cuales son los posibles efectos secundarios del
tratamiento?

¢ Qué complicaciones podria haber y como seran?

¢Podra mi hijo con beta talasemia tener descendencia y
qué necesitara saber antes?
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Aqui puede anotar los nombres y la informacién de contacto

de sus médicos, sus enfermeras y el personal auxiliar

NOMDBIC ...

FUNCION <.,

TEIBTONO ...

Direccion €leCtrONiCa ...........cceeeeeeeeeeeeeeeeeeee e

NOMDBIC ...

FUNCION ..,

TEIBTONO ...

Direccion @leCtrONiCa ...........ccceeeeeeeeeeee e

NOMDIC ...

FUNCION <.,

TOIETONO ...

DireCcion @leCtrONICa ..........ccceeeeeeeeeeeeeeeeeeeee e
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Guia de palabras y frases

Anemia. Escasez de gloébulos rojos
sanos que puede causar sintomas
como la fatiga y sensacion de falta de
aire.

Abombamiento. Crecimiento
anémalo del hueso del craneo, comun
en la beta talasemia grave no tratada.
Provoca una frente prominente y
unos huesos malares marcados.

Acido félico. Una vitamina B
necesaria para la produccién de
glébulos rojos. La demanda de

acido foélico aumenta cuando la
médula 6sea estd sobrecargada. El
acido folico suele prescribirse como
complemento a las personas con beta
talasemia intermedia y, en ocasiones,
a portadores sanos.

ADN. Es el codigo genético. En €l se
encuentra el modelo de desarrollo y
funcionamiento de un organismo.
Los genes y los cromosomas estan
hechos de ADN.

Andlisis de la Hb. Es el analisis de
sangre empleado para ver los tipos
y las cantidades de hemoglobina
presentes en una muestra de sangre.

Anemia de células falciformes. Otra
enfermedad genética que afecta a las
células sanguineas. En ocasiones, las
personas heredan un gen de la beta
talasemia y un rasgo drepanocitico,
lo que provoca la llamada «beta
talasemia falciforme».

Anemia ferropénica. Un tipo de
anemia causada por la falta de hierro.
La beta talasemia no esta provocada
por la falta de hierro.

Anticoagulantes. Medicamentos que
reducen la coagulacién de la sangre.

Asesoramiento genético. Un
proceso que ayuda a las personas a
aceptar una enfermedad genética
hereditaria y a comprender el riesgo
de transmitirsela a su descendencia.

Bazo. Un 6rgano que forma parte

del sistema inmunitario y que es
responsable de destruir los glébulos
rojos viejos y dafiados, de filtrarlos del
torrente sanguineo y de destruir las
bacterias.

Beta talasemia intermedia. Un
tipo de beta talasemia donde se
producen algunas cadenas beta. En
el diagnostico, la beta talasemia
intermedia no es dependiente de
transfusiones, pero con el tiempo
puede volverse dependiente.

Beta talasemia mayor. Un tipo
de beta talasemia grave donde
no se producen cadenas beta. La
beta talasemia mayor siempre es
dependiente de transfusiones.

Beta talasemia menor. Llamada
también rasgo de beta talasemia.
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Beta talasemia no dependiente de
transfusiones. Es una beta talasemia
lo suficientemente grave como para
requerir transfusiones de sangre
regulares. Las transfusiones pueden
ser necesarias durante toda la vida, o
con la edad.

Beta talasemia no dependiente
de transfusiones. Una beta
talasemia que no es tan grave como
para necesitar transfusiones de
sangre regulares. Las personas con
beta talasemia no dependiente de
transfusiones pueden desarrollar
beta talasemia dependiente de
transfusiones con la edad.

Bilirrubina. Es un pigmento
producido cuando los glébulos rojos
viejos y dafiados se destruyen.

Cadena alfa. Un tipo de cadena de
proteina necesaria para producir
hemoglobina adulta normal.

Cadena beta. Un tipo de cadena de
proteina que se combina con cadenas
alfa para producir hemoglobina
adulta normal. En las personas con
beta talasemia puede estar reducida o
ausente.

Calculos biliares. Bultos duros que
pueden formarse en su vesicula biliar
y provocar dolor y obstruccién. En la
beta talasemia estan causados por el
exceso de bilirrubina.

Cirrosis. Una enfermedad hepatica
causada por una enfermedad
prolongada del higado. El tejido
sano del higado es sustituido por
tejido cicatricial fibroso, el érgano se
contrae y pierde su funcién.

Cirugia abierta. Cirugia habitual
donde la intervencion se hace a
través de una tnica incisién grande.

Cribado. Analisis de una persona o
de un grupo de personas para detectar
la presencia de una enfermedad o una
alteracién, como un rasgo.

Cromosoma. Cadenas largas de ADN
enroscadas. En las células humanas
hay 23 pares de cromosomas. De cada
progenitor se hereda un cromosoma
de cada par. Cada cromosoma
contiene varios genes.

Ensayo clinico. Un estudio de
investigacién para estudiar una
prueba, un tratamiento o un
procedimiento nuevos en personas.
Los ensayos pueden analizar si un
tratamiento es seguro, sus efectos
secundarios y en qué medida
funciona.

Eritropoyesis extramedular. Es
la produccién de glébulos rojos en
lugares distintos a la médula 6sea.

Esplenectomia. Cirugia para extirpar
el bazo.

Esplenomegalia. Un bazo de tamario
aumentado.



Ferritina. Una proteina que almacena
el hierro en el interior de las células.
El nivel de hierro en la sangre se
estima mediante un analisis de
sangre.

Fibrosis. Engrosamiento y
endurecimiento de los tejidos 6seos
normales. La sobrecarga de hierro
en la beta talasemia puede provocar
fibrosis del higado y de otros tejidos.

FIV. Son las siglas de fertilizacion in
vitro. También conocida como «nifio
probeta». Unos cuantos 6évulos de

la mujer se fertilizan fuera del seno
materno en el laboratorio. Esto
permite examinar los embriones para
detectar enfermedades genéticas e
implantar el(los) sano(s) en el seno
materno.

Gen. Tramos del ADN que portan los
codigos de las cadenas de proteina.
Controlan el crecimiento y el
desarrollo del organismo y se agrupan
juntos para formar los cromosomas.

Glébulo rojo. Un tipo de célula
sanguinea que contiene hemoglobina
y transporta el oxigeno por todo el
organismo.

HbE. Un tipo anémalo de
hemoglobina que producen algunas
personas con beta talasemia.

Hemoglobina A. La hemoglobina
adulta predominante en las personas
sanas (normalmente >90 %). Esta
formada por 2 cadenas alfa y dos
cadenas beta.

Beta talasemia

Hemoglobina. La proteina que
contiene el hierro en los glébulos
rojos y que se une al oxigeno para
transportarlo a través del organismo.

Hepatomegalia. Un higado
agrandado.

Herencia. Pasar los genes a su hijo.

Ictericia. Una coloracién amarillenta
de la piel y de la parte blanca de los
ojos provocada por un exceso de
bilirrubina en el organismo.

Laparoscopia. También llamada
cirugia laparoscopica o cirugia
minimamente invasiva. La operacién
se realiza a través de varias incisiones
pequenias en lugar de a través de

una grande. Con frecuencia la
recuperacion es mds rapida.

Malaria. Una enfermedad grave
causada por un pardsito transmitido
por los mosquitos a las personas.

La enfermedad es més leve en las
personas portadoras de la mutacion
genética de la beta talasemia (rasgo de
beta talasemia).

Médula o6sea. Sustancia esponjosa
en el centro de los huesos donde se
producen las células sanguineas.

Microcitosis. Significa «células
pequefias». Las personas con rasgo

de beta talasemia tienen glébulos
inusualmente pequefios que pueden
provocar confusiéon con anemia
ferropénica y con otras enfermedades.
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Mutacion. Un cambio en un gen.

Mutacion genética dominante
(cambio). Para que una persona tenga
la enfermedad basta con la mutacién
de uno de los pares de genes. Muy
raramente, la beta talasemia puede
estar causada por una mutacién
genética dominante.

Mutacion genética recesiva
(cambio). Si una enfermedad esta
causada por un cambio genético
recesivo, ambas copias del gen

deben tener el cambio para que la
persona tenga la enfermedad. La beta
talasemia esta casi siempre causada
por cambios genéticos recesivos.

Osteopenia. Adelgazamiento de los
huesos que no es tan grave como la
osteoporosis.

Osteoporosis. Adelgazamiento de los
huesos que provoca su debilitamiento
y los hace propensos a la fractura.

Portador. Alguien que lleva y puede
pasar una mutacién genética asociada
a una enfermedad, pero que él mismo
no tiene la enfermedad.

Proteina. Un tipo de molécula
formada por al menos una cadena
polipeptidica (una cadena de
aminodacidos).

Rasgo de beta talasemia. Cuando
se tiene un gen mutado de los dos
que codifican la cadena beta de la
hemoglobina. Usted no tiene beta
talasemia pero puede pasar el gen
mutado a sus hijos.

Sobrecarga de hierro. Una
complicacién de la beta talasemia
donde se acumula demasiado hierro
en el organismo y provoca un dafio.

Transfusién de sangre. Es cuando
se recibe sangre donada compatible
por gotero (infusioén intravenosa)
directamente en el torrente
sanguineo.

Trasplante de células madre. Un
tratamiento intensivo para algunos
tipos de enfermedades sanguineas.
Puede ser una posible cura para la
beta talasemia.

Tratamiento quelante. Tratamiento
usado para eliminar el exceso de
metales del organismo; en el caso de
la beta talasemia, el hierro.

Trombosis. Un coagulo sanguineo.
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ww Recursos de utilidad

Northern California Comprehensive Thalassemia Center
www.thalassemia.com

Thalassaemia International Federation
https://thalassaemia.org.cy

UK Thalassaemia Society
https://ukts.org

Cooley’s Anemia Foundation
www.thalassemia.org

Fuentes empleadas para la preparacion de este documento

BM]J Best Practice
https://bestpractice.bmj.com

British National Formulary
https://bnf.nice.org.uk

Agencia Europea de
Medicamentos
www.ema.europa.eu

Medline Plus
https://medlineplus.gov/

Northern California
Comprehensive Thalassemia
Center
https://thalassemia.com

Royal College of Obstetrics and
Gynaecology
www.rcog.org.uk/globalassets/
documents/guidelines/

gtg 66_thalassaemia.pdf

Thalassaemia International
Federation
https://thalassaemia.org.cy

UK Thalassaemia Society
https://ukts.org

UpToDate

www.wolterskluwer.com/en/
solutions/uptodate
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