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Primero, los datos...

a La alfa talasemia (AT) es una enfermedad congénita de la sangre,
es decir, se nace con ella. Tiene que heredar un cambio genético
de ambos progenitores para tener la enfermedad.

e Si usted hereda un cambio genético de un progenitor, es
portador pero no tiene la enfermedad. Si su pareja también es
portadora, existe la posibilidad de que tengan un hijo con alfa
talasemia.

e La alfa talasemia es mas habitual en personas con ascendencia
del sudeste y del sur de Asia, de Africa, de Oriente Proximo y del
area mediterranea.

o Hay dos pares de genes que estan implicados en la alfa
talasemia, por eso puede darse que usted tenga un cambio
genético, dos, tres o cuatro. También existen diferentes tipos de
cambios genéticos: el gen puede faltar o estar dafado.

o La gravedad de su enfermedad dependera del nimero y del tipo
de los cambios genéticos que presente.

° La alfa talasemia mayor (cuatro cambios genéticos) suele ser
mortal antes o poco después del parto si no se interviene de
ninguna forma. Es una enfermedad de por vida, pero ahora
puede manejarse con tratamiento.

Este libro le ayuda a entender la alfa talasemia para
que pueda hablar con su equipo médico acerca de su
enfermedad y el tratamiento.

|
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¢ Qué es la alfa talasemia?
La talasemia es una enfermedad con la que se nace. Afecta a los
glébulos rojos. Existen dos tipos principales: alfa talasemia (AT)
y beta talasemia (BT). En este folleto tratamos la alfa talasemia.
En la alfa talasemia, el organismo no produce suficiente
hemoglobina sana (Hb) y hay muy pocos glébulos rojos. La
hemoglobina es una proteina en los glébulos rojos que les
permite transportar el oxigeno por el organismo.

o Los glébulos rojos sanos se
producen en la médula 6sea
(el material esponjoso que
hay en el interior de los
huesos)

Meédula ésea

Vaso
sanguineo Glébulos rojos sanos

9 Cuando los glébulos rojos viajan
por los pulmones, el oxigeno se
9 Después, une a una molécula en las

5bu- . células llamada hemoglobina
los gl?bu Hemoglobina 9
los rojos

llevany
liberan el
oxigeno en
el organis-
mo

' Pulmones

Moléculas

de oxigeno I
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¢Por qué la hemoglobina no se produce correctamente?
La hemoglobina es una molécula de proteina en los glébulos
rojos que transporta el oxigeno desde los pulmones hasta los
tejidos del organismo. La hemoglobina también transporta
el diéxido de carbono desde los tejidos hasta los pulmones.

Y ayuda a mantener la forma de los glébulos rojos.

Una molécula de hemoglobina adulta normal consta de cua-
tro cadenas de proteinas: dos cadenas tipo alfa (a) y dos cadenas
tipo beta (f3). Si usted tiene alfa talasemia, su organismo produce
cadenas alfa anomalas o no las produce en cantidad suficiente,
por eso la cantidad de hemoglobina sana es insuficiente.

Glébulo rojo

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

Aminoécido

Cadena polipeptidica desplegada

Si no hay suficientes globulos rojos y hemoglobina sanos,
el oxigeno no llega a los tejidos del organismo, lo que provoca
que la persona se sienta débil, cansada y tenga dificultad para
respirar. A esto se le llama anemia. La anemia puede ser leve o
grave. La anemia grave puede dafiar los 6rganos y ser mortal.
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¢Qué causa la alfa talasemia y quién la
tiene?

La alfa talasemia es una enfermedad genética. Esto significa
que esta causada por un cambio (mutacién) en uno o varios
genes. Puede haber diferentes tipos de cambios: unos provocan
la ausencia total de las cadenas alfa de la hemoglobina y otros,
una disminucién de su produccion.

La alfa talasemia es mas habitual en algunas partes del
mundo donde la malaria es, o ha sido, un problema (por ejem-
plo, en el Oriente Medio, norte de Africa, India y sudeste de
Asia), y en las personas que descienden de poblaciones de esas
zonas. Esto se debe a que las mutaciones genéticas que provo-
can la alfa talasemia también proporcionan cierta proteccion
frente a la malaria.

Con el tiempo, el porcentaje de personas en la poblacién
con un cambio en el gen de la alfa talasemia ha aumentado
y, debido a las migraciones mundiales, la alfa talasemia es
también maés frecuente ahora en otras regiones.

Mis preguntas

Anote todas las preguntas que tenga acerca de como se produce
la alfa talasemia para hablar con su médico.
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Tipos de alfa talasemia

El tipo de alfa talasemia que tiene y como le afecta depende de:

e cuantos genes tienen cambios y cuéles

e la combinacion de los genes afectados

e si cada uno de los genes afectados estd completamente ausente
o dafiado

Cuatro tipos de alfa talasemia

Portador silente. Por lo general, los resultados de los andlisis
de sangre son normales. Lo habitual es que usted no presente
sintomas, pero puede pasar el gen dafiado a su hijo.

Alfa talasemia menor/rasgo. Usted puede tener una anemia
leve con glébulos rojos pequerfios que puede confundirse con una
anemia ferropénica. Hay dos genes afectados.

Alfa talasemia de hemoglobina H (HbH). Solo hay un gen alfa
funcional. Usted puede tener una anemia moderada o grave.
El riesgo de tener un hijo con alfa talasemia mayor es mas alto.

Alfa talasemia mayor. Los cuatro genes estan ausentes. Esto causa
anemia grave. En la mayoria de los casos, el bebé fallece antes de
nacer a no ser que reciba tratamiento en el seno materno.

Encontrard mas informacién sobre los genes y la herencia
genética en la pagina 6.

Mi tipo de alfa talasemia

Pregunte a su médico por el tipo de alfa talasemia que padece.
Andtelo aqui.

En la pagina 7 encontrard mas informacion sobre los cambios
genéticos.
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Los genes y la herencia genética

Los genes se encuentran en los cromosomas. Todas las células
de nuestro organismo tienen 23 pares de cromosomas, es decir,
46 cromosomas en total. Cada cromosoma tiene entre 55y

20 000 genes.

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 codigo para hacer una tnica proteina. Las proteinas son
cadenas de elementos quimicos llamados aminoacidos y son
vitales para el funcionamiento del organismo.

Los genes llevan las instrucciones para el crecimiento, el
desarrollo y el funcionamiento de todo su organismo.

Los cromosomas son tiras muy largas de ADN
16p13.3

Los genes son tramos de ADN que portan
informacién genética; los genes HBA1 y
HBA2 proporcionan las instrucciones para
producir las cadenas de hemoglobina

Una mutacion
genética es un
cambio en la
secuencia de ADN
dentro de un gen

ADN

¢Qué genes estan implicados?

La produccién de las cadenas alfa de la Hb est4 controlada por
dos pares de genes: HBA1 y HBA2. Los c6digos que portan son
los mismos.
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Cada persona hereda una copia de
cada gen de su padre y otra copia de
cada gen de su madre. Esto significa
que hay cuatro copias de genes que
pueden causar alfa talasemia:

e Dos genes HBA1
e Dos genes HBA2

Cambios genéticos con delecion

y sin delecion. Existen dos tipos \,/

importantes de cambio genético en la
Cromosoma Cromosoma

alfa talasemia. del padre  de la madre

e Siun gen esta ausente se llama
talasemia delecional.

e Siel gen no esta ausente, pero si daflado, se llama talasemia
no delecional. Los cambios genéticos no delecionales suelen
provocar sintomas mas graves que los delecionales.

Ubicacion de los cambios
genéticos. Si usted tiene dos
cambios genéticos, los genes
ausentes o dafiados pueden
estar en el mismo cromosoma.

Esto se denomina mutacion en
configuracién en cis (cambio
genético). Puede que en su historia
clinica lo vea escrito como «aa/--».
O puede que haya un cambio
genético en cada cromosoma.

Esto se llama mutacién en )
. . Cis Trans

configuracion en frans. En su

historia clinica puede aparecer

escrito como «a-/a-».
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@ Pidale a su médico...

...que marque el nimero de cambios
genéticos que tiene y donde se
encuentran.

¢Por qué es importante que sepa mas sobre mi
enfermedad?
Si esta embarazada o tiene planeado quedarse embarazada, es
importante que entienda mas sobre su enfermedad genética.
Comprender mas significa estar mejor informada sobre los
riesgos para el feto.
Para los padres es importante saber si los cambios genéticos se
encuentran en el mismo cromosoma o en cromosomas distintos.
Pregunte a su médico sobre sus cambios genéticos y escriba la
informacion en el recuadro en la parte superior de la pagina.

Las paginas siguientes explican con mayor detalle los diferen-
tes cambios y lo que pueden significar para usted y su familia.

m cambio genético Ira
m cambios genéticos Ira
cambios genéticos Ira
cambios genéticos Ira
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Un cambio genético

Si usted solo tiene un cambio en el gen de la alfa talasemia,
usted es un portador silente. Esta condicion también recibe el
nombre de alfa talasemia silente.

¢Qué significa esto?
Usted no tendra signos de la alfa talasemia y tampoco tendra
problemas de salud relacionados con ella.

Si usted es portador y tiene un hijo con una persona

también portadora, en cada embarazo existe una

probabilidad de:

e 1decada 4 (25 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia (dos cambios genéticos, ver la pagina 9)

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé sea un portador silente
(un cambio genético)

e 1 de cada 4 (25 %) de que el portador no tenga ningin
cambio genético.

Padre portador silente

Madre portadora silente

Q2

12 I 20 2

Hijo con rasgo de Hijo portador Hijo portador Hijo no
alfa talasemia silente silente afectado

Muy raramente, y solo con ciertos tipos de cambio genético,
existe la posibilidad de tener un hijo con alfa talasemia.
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Dos cambios genéticos
Si usted tiene dos cambios genéticos, usted tiene rasgo de alfa
talasemia, lo que también se denomina alfa talasemia menor.

¢Qué significa esto?

La mayoria de las personas con dos cambios genéticos no
presentan ningun problema de salud grave relacionado con
la alfa talasemia, aparte de una anemia leve (un déficit de
globulos rojos sanos). La anemia puede provocar fatiga,
especialmente después del deporte (ver la pagina 29).

Al microscopio se aprecia que sus glébulos rojos son mas
pequenos de lo normal. Los médicos describen los glébulos
rojos que son pequefios con el término microcitosis. El aspecto
de las células se debe a la falta de Hb.

IMPORTANTE: Si usted tiene anemia, es importante que

o su médico sepa que tiene rasgo de alfa talasemia (o que
en su familia hay casos de talasemia si usted ain no se
ha hecho las pruebas). Si el médico no lo sabe, es posi-
ble que le recete un suplemento de hierro para la ane-
mia, pero en su caso esto provocaria una «sobrecarga de
hierro», porque usted no necesita hierro. La sobrecarga
de hierro es dafina (ver la pagina 33).

g Palabras mas usadas

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

Glébulos rojos normales  Glébulos rojos microciticos
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Cuando un progenitor tiene dos cambios genéticos en el

mismo cromosoma y el otro progenitor no tiene ningin

cambio genético, en cada embarazo hay una probabilidad de:

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia (dos cambios genéticos)

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé no tenga ninglin cambio
genético.

Padre con rasgo
de alfa talasemia II '

Madre no afectada

Dos cambios
genéticos
(en el mismo
cromosoma)

Hijo con rasgo Hijo no Hijo con rasgo Hijo no
de alfa talasemia afectado de alfa talasemia afectado

Dos cambios genéticos Dos cambios genéticos

(en el mismo (en el mismo
cromosoma) cromosoma)

11
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Si los dos progenitores tienen dos cambios genéticos en el
mismo cromosoma, en cada embarazo hay una probabilidad
de:

e 1de cada 4 (25 %) de que el bebé tenga alfa talasemia mayor
(cuatro cambios genéticos)

e 1de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia con dos cambios genéticos en el mismo
cromosoma

e 1 de cada 4 (25 %) de que el bebé no tenga ningan cambio
genético.

Madre con rasgo
de alfa talasemia

Padre con rasgo
de alfa talasemia

Dos cambios

Dos cambios

genéticos genéticos
(en el mismo (en el mismo
cromosoma) ) cromosoma)

Hijo con alfa  Hijo con rasgo de Hijo con rasgo de Hijo no

talasemia mayor alfa talasemia alfa talasemia  afectado
! |
Cuatro cambios Dos cambios genéticos

genéticos (en el mismo cromosoma)



Alfa talasemia

Si un progenitor tiene cambios genéticos en cada cromo-
soma pero el otro progenitor no, todos los nifios serdn porta-
dores.

Padre con rasgo Madre no afectada
de alfa talasemia
Dos cambios
genéticos (uno en
cada cromosoma)

Hijo porta- Hijo porta- Hijo porta- Hijo porta-
dor silente dor silente dor silente dor silente

Si ambos progenitores tienen cambios genéticos en cada
cromosoma, todos los nifios tendran rasgo de alfa talasemia.

Madre con rasgo
de alfa talasemia
Dos cambios

genéticos (uno en
cada cromosoma)

Padre con rasgo
de alfa talasemia
Dos cambios
genéticos (uno en
cada cromosoma)

Hijo con Hijo con Hijo con Hijo con
rasgo de alfa rasgo de alfa rasgo de alfa rasgo de alfa
talasemia talasemia talasemia talasemia

4 4 4 4

]
Dos cambios genéticos (uno en cada cromosoma)
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Tres cambios genéticos
Si usted presenta tres cambios genéticos, tiene alfa talasemia
de hemoglobina H (AT HbH).

¢ Qué significa esto?
Los sintomas y las complicaciones que presente dependeran del
cambio genético que tenga.

Las personas con hemoglobina H no delecional suelen
tener una enfermedad mas grave que las personas con ausencia
de los genes de la alfa talasemia (hemoglobina H delecional).

Es posible que usted solo padezca una anemia leve, pero
también puede ser lo suficientemente grave como para
necesitar transfusiones de sangre regulares desde joven.

Padre con rasgo Madre portadora
de alfa talasemia D silente
Dos cambios Ii Un cambio
genéticos genético
(en el mismo
cromosoma)

I D dY Qi

Hijo con rasgo de  Hijo no Hijo con alfa talasemia Hijo porta-
alfa talasemia  afectado de hemoglobinaH  dor silente

Tres cambios genéticos



Alfa talasemia

¢Cual es el riesgo si tengo hijos?

Si un progenitor tiene tres cambios genéticos, pero el otro

progenitor no tiene ninguno, en cada embarazo hay una

probabilidad de:

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé sea portador (un cambio
genético)

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia (dos cambios genéticos en el mismo cromosoma)

_ Tres cambios

R U genéticos

Madre con alfa
talasemia de
hemoglobina H

Padre no afectado

Hijo conrasgo  Hijo con rasgo Hijo portador Hijo portador
de alfa talasemia de alfa talasemia  silente silente
4 4

Dos cambios genéticos
(en el mismo cromosoma)

15



Fast Facts para pacientes

Si un progenitor tiene tres cambios genéticos y el otro

progenitor uno, en cada embarazo hay una probabilidad de:

e 1 de cada 4 (25%) de que el bebé sea portador (un cambio
genético)

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia (dos cambios genéticos)

e 1 de cada 4 (25 %) de que el bebé tenga alfa talasemia de
hemoglobina H (tres cambios genéticos)

Padre portador
silente II .

Madre con alfa
talasemia de
hemoglobina H

Tres cambios
genéticos

Hijo con alfa Hijo con rasgo de Hijo con rasgo de Hijo portador
talasemia de  alfa talasemia alfa talasemia silente
hemoglobina H
Dos cambios Dos cambios

Tres cambios genéticos genéticos
genéticos (en el mismo  (uno en cada
cromosoma) cromosoma)
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Si un progenitor tiene tres cambios genéticos y el otro

progenitor dos en el mismo cromosoma, en cada embarazo

hay una probabilidad de:

e 1de cada 4 (25 %) de que el bebé sea portador (un cambio
genético)

e 1de cada 4 (25 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia (dos cambios genéticos en el mismo cromosoma)

e 1de cada 4 (25 %) de que el bebé tenga alfa talasemia de
hemoglobina H (tres cambios genéticos)

e 1de cada 4 (25 %) de que el bebé tenga alfa talasemia mayor
(cuatro cambios genéticos)

Padre con rasgo
de alfa talasemia II

Madre con alfa
talasemia de
hemoglobina H

Dos cambios

genéticos Tres cambios
(en el mismo genéticos
cromosoma)

N
N
N
N
N
N
N
N
N
I \ I

Hijo portador Hijo con rasgo de  Hijo con alfa Hijo con alfa
alfa talasemia  talasemia de talasemia
hemoglobina H mayor
t t t
Dos cambios Tres Cuatro
genéticos (en el  cambios cambios
mismo cromosoma) genéticos genéticos
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Si un progenitor tiene tres cambios genéticos y el otro

progenitor dos, uno en cada cromosoma, en cada embarazo

hay una probabilidad de:

e 1de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia (dos cambios genéticos, uno en cada cromosoma)

e 1de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga alfa talasemia de
hemoglobina H (tres cambios genéticos)

Madre con alfa

talasemia de
hemoglobina H
Tres cambios
genéticos

Padre con rasgo
de alfa talasemia
Dos cambios
genéticos

(uno en cada
cromosoma)

Hijo con alfa Hijo con alfa Hijo con Hijo con
talasemia de  talasemia de rasgo de alfa rasgo de alfa
hemoglobina H hemoglobina H talasemia talasemia
4 4 4 4
Tres cambios  Tres cambios Dos cambios Dos cambios
genéticos genéticos genéticos genéticos

(uno en cada (uno en cada
cromosoma) Cromosoma)
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Si los dos progenitores tienen tres cambios genéticos, en

cada embarazo hay una probabilidad de:

e 1 de cada 4 (25 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia (dos cambios genéticos en el mismo cromosoma)

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga alfa talasemia de
hemoglobina H (tres cambios genéticos)

e 1decada4 (25 %) de que el bebé tenga alfa talasemia mayor
(cuatro cambios genéticos)

Madre con alfa
talasemia de
hemoglobina H

Tres cambios
genéticos

Tres cambios
genéticos

Padre con alfa
talasemia de ’
hemoglobina H II

2l N2 &6 &

Hijo con alfa Hijo con alfa Hijo con alfa Hijo con
talasemia talasemia de talasemia de rasgo de alfa
mayor hemoglobinaH  hemoglobina H talase*mia
T 1_'_1 Dos cambios
Cuatro cambios Tres cambios geneticos
genéticos genéticos (uno en cada
cromosoma)
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Cuatro cambios genéticos
Si usted tiene cuatro cambios genéticos, no tiene ningan gen

que produzca correctamente las cadenas alfa. Esta condicion

recibe el nombre de alfa talasemia mayor o enfermedad de

la hemoglobina de Bart. Esta es la forma més grave de alfa

talasemia.

¢Qué significa esto?
Cuando el feto comienza a de-
sarrollarse en el seno materno,
el primer tipo de Hb que su
organismo produce se llama
hemoglobina embrionaria,
que no contiene cadenas alfa.
A las 16 semanas, el bebé co-
mienza a producir otro tipo
de hemoglobina llamada he-
moglobina fetal, que necesita
cadenas alfa.

Cadena

Cadena gamma

alfa

Hierro

g
Grupo ¢
hemo —%

Lt
Cadena
gamma Cadena alfa
La hemoglobina fetal se compone
de cadenas alfa y beta; si no
pueden producirse cadenas alfa,
cuatro cadenas gamma forman un
tipo anémalo de hemoglobina
Ilamada hemoglobina de Bart

Un bebé con cuatro cambios genéticos no puede producir ca-
denas alfa, por lo que la hemoglobina fetal no puede formarse.
En su lugar se produce un tipo de hemoglobina llamada «<hemo-
globina de Bart». El bebé padecera una anemia grave y morira en
el seno materno si no recibe tratamiento. Los médicos llaman a
este trastorno «hidropesia fetal» (o hidropesia para acortar).

Durante la gestacion es posible administrar transfusiones de
globulos rojos al bebé (lo que se denomina transfusion intrau-
terina), lo que incrementa considerablemente la posibilidad de
que el bebé viva hasta el nacimiento. No obstante, sigue existien-
do un riesgo alto de nacimiento prematuro.

Durante el embarazo, el médico vigilara estrechamente su
estado de salud. Su equipo médico hara todo lo posible para
reducir las complicaciones para usted y para el bebé.
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¢Cual es el riesgo si tengo hijos?

Si un progenitor tiene cuatro cambios genéticos y el otro
progenitor dos en el mismo cromosoma, en cada embarazo
hay una probabilidad de:

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga alfa talasemia mayor

(cuatro cambios genéticos)
e 1 de cada -2 (50 %) de que el bebé tenga rasgo de alfa
talasemia (dos genes de alfa talasemia en el mismo

cromosoma).

Padre con Madre con
alfa talasemia rasgo de alfa
mayor talasemia

Cuatro Dos cambios
cambios genéticos
genéticos { . (en el mismo

., cromosoma)

’
’

B

Hijo conrasgo Hijo conrasgo  Hijo con alfa Hijo con alfa

de alfa de alfa talasemia talasemia
talasemia talasemia mayor mayor
Dos cambios Cuatro cambios
genéticos (en el genéticos

mismo cromosoma)

21
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Si un progenitor tiene cuatro cambios genéticos y su
pareja dos en cromosomas diferentes, cada hijo tendra alfa
talasemia de hemoglobina H (tres cambios genéticos)

Padre con alfa Madre con
talasemia ' rasgo de alfa
mayor II talasemia
Cuatro Dos cambios
cambios genéticos (uno en
genéticos \‘x\cada cromosoma)

Hijo con alfa Hijo con alfa Hijo con alfa  Hijo con alfa
talasemia de talasemia de talasemia de  talasemia de
hemoglobinaH hemoglobinaH hemoglobina H hemoglobina H
1 1 1 1

Tres cambios genéticos

22
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Si un progenitor tiene cuatro cambios genéticos y el otro

progenitor tiene alfa talasemia de hemoglobina H (tres

cambios genéticos), en cada embarazo hay una probabilidad de:

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga alfa talasemia mayor
(cuatro cambios genéticos)

e 1 de cada 2 (50 %) de que el bebé tenga alfa talasemia de
hemoglobina H (tres cambios genéticos)

Padre con alfa Madre con alfa
talasemia talasemia de

mayor hemoglobina H
Cuatro cambios Tres cambios

genéticos genéticos

Hijo con alfa Hijo con alfa Hijo con alfa  Hijo con alfa

talasemia talasemia  talasemia de  talasemia de
mayor mayor hemoglobina H hemoglobina H
1 . ')
Cuatro cambios genéticos Tres cambios genéticos

23
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Cribado y diagnéstico
Cribado neonatal
En algunos lugares del mundo se examina a todos los recién naci-
dos para detectar la talasemia. Una enfermera pincha en el talén
del bebé con una fina aguja para extraer una gota de sangre que
también se utiliza para detectar otras condiciones genéticas.

Es poco probable que el analisis detecte uno o dos cambios
genéticos, pero si la alfa talasemia de hemoglobina H (tres
cambios genéticos) (ver la pagina 14).

Pruebas diagnésticas en ninos y adultos

Es posible que el médico sugiera hacer pruebas para detectar la
talasemia, porque usted (o su hijo) presenta algunos sintomas
de la enfermedad, o porque en un analisis de sangre rutinario se
observa que usted o su hijo tienen anemia microcitica leve.

Por lo general, los médicos comprueban en primer lugar si hay
deficiencia de hierro, porque es la causa habitual de la anemia
microcitica. También hardn otros andlisis para determinar la alfa
talasemia de hemoglobina H y el rasgo de alfa talasemia.

En estos andlisis no es posible saber cuantos genes de la alfa
talasemia estan afectados.

Para identificar de manera exacta los cambios genéticos es
preciso hacer analisis del ADN a partir de una muestra de sangre.

Mis preocupaciones y preguntas

Anote todas las preguntas que tenga acerca de la alfa talasemia
para hablarlas con su médico.




Alfa talasemia

Asesoramiento genético

Es posible que antes de hacer las pruebas de la alfa talasemia

le pregunten si desea asesoramiento genético. El proposito es
asegurarse de que entiende todas las pruebas que le hagan y los
resultados de las mismas.

Por lo general, las parejas de las personas con dos cambios
genéticos en el mismo cromosoma o tres cambios genéticos (alfa
talasemia de hemoglobina H) tienen que hacerse también un
andlisis de ADN.

El asesor seguira brindandole apoyo después de los resultados
de las pruebas si existe riesgo de que sus hijos puedan tener tres
o cuatro cambios genéticos. También puede hablar con €l de las
distintas posibilidades que hay cuando planifique un embarazo.

Algunas parejas optan por la fecundacion in vitro (también deno-
minada FIV o nifio probeta) para poder hacer analisis genéticos antes
de implantar el 6vulo fecundado. En funcién de los cambios genéti-
cos de los progenitores, con el analisis genético es posible asegurarse
de que el bebé no tiene alfa talasemia mayor (ver la pagina 20) o que
no presenta ningan cambio genético de la alfa talasemia.

Cribado durante el embarazo
Si estd embarazada, el médico le hara un analisis genético al ini-
cio del embarazo para determinar si el bebé necesita tratamiento
antes del nacimiento. De este modo se previene el nacimiento
prematuro y se evitan complicaciones graves para la madre.
Si hay riesgo de que el bebé tenga alfa talasemia mayor, el
meédico propondra hacer pruebas al bebé en el seno materno.
Hay diferentes formas de hacer las pruebas:
e tomando una muestra de sangre del cordon umbilical (cordo-
centesis)
e analizando el liquido que rodea al bebé (amniocentesis).
e tomando una muestra de la placenta (biopsia de vellosidades
corionicas)
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El método utilizado dependera de cuan avanzado esté el
embarazo. Todas las pruebas tienen un pequefio riesgo de
aborto, por lo que el médico solo le sugerira hacer el analisis si
es absolutamente necesario.

También puede hacerse una ecografia y se estan investigando
algunos tests no invasivos, como el analisis del ADN fetal
presente 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 talasemia
y tienen un alto nivel de resultados erréneos.

Prueba prenatal
Pruebas usadas

durante el embarazo
para identificar la alfa
talasemia

Biopsia de
vellosidades
coridnicas
Biopsia invasiva
del tejido
placentario

Ecografia
Empleada para guiar

alos médicos a los Amniocentesis

lugares correctos Biopsia invasiva del
para la toma de liquido amniético
muestras |

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 hace una incisién en la piel o0 a

través de un orificio del cuerpo.



Alfa talasemia

Bebés y alfa talasemia mayor. Con frecuencia, los bebés que
nacen con alfa talasemia mayor presentan defectos congénitos,
incluso a pesar de haber recibido transfusiones de sangre en

el seno materno. Los defectos congénitos mas frecuentes son
anomalias leves en los genitales en los nifios. Por ejemplo, el
orificio de la uretra (el tubo por el que se orina) puede estar en
la parte inferior del pene. Esta anomalia se llama hipospadias y
se puede corregir con cirugia.

Aproximadamente 1 de cada 6 bebés (cerca del 17 %)
presenta una anomalia en las extremidades que puede variar
segln la gravedad. Algunos ejemplos son manos de tamafio
diferente, o una parte del pie que no se ha desarrollado.

Los bebés con alfa talasemia mayor (ver pagina 20) que no
reciben ninguna transfusion de sangre intrauterina antes del
nacimiento suelen fallecer en el seno materno.

Segun los resultados de las pruebas, su asesor puede
acompanarle en la dificil decisién de continuar o no con el
embarazo. No hay una tnica respuesta apropiada para todas
las parejas. La decision depende de muchos factores, como las
creencias culturales, sociales, espirituales y religiosas.

Embarazo
Una mujer con alfa talasemia embarazada necesita unos
cuidados especiales durante el embarazo. La anemia puede
ser mds grave (ver la pagina 29). También es mas frecuente un
sindrome llamado preclampsia, que puede ser fatal si no se
detecta. Los signos de la preclampsia son aumento de la tension
arterial y de la concentracion de proteinas en la orina (signo de
dafio en el higado o los rifiones).

Durante el embarazo, la madre tiene que someterse de
manera regular a pruebas y, con frecuencia, tendra que tomar
medicamentos para bajar la tension.
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Sintomas y tratamiento
¢Como me afecta a mi o a mi hijo la alfa talasemia?
Los sintomas de la alfa talasemia varian segin el tipo de alfa
talasemia que tenga. Algunas personas son asintomaticas,
mientras otras presentan sintomas graves que requieren
tratamiento de por vida.

Las complicaciones son problemas de salud provocados
por la enfermedad (alfa talasemia) o por el tratamiento. Las
complicaciones también puede variar de leves a graves.

Los signos y los sintomas
varian mucho entre las
personas.

Color amarillento
de la piel (icteri-

Los sintomas mas cia) o piel palida

comunes son:

Fatiga, menos

capacidad para

realizar un

esfuerzo fisico

d

/i

Calculos
biliares Bazo aumentado

(esplenomegalia)

Baja
resistencia
osea.



Alfa talasemia

Portador silente (pagina 9). Como portador silente usted no
tendra signos de alfa talasemia y tampoco problemas de salud
relacionados con ella.

Rasgo de alfa talasemia (pagina 10). Con rasgo de alfa talase-
mia, los sintomas varian de ninguno a anemia leve. La anemia
puede provocar que se sienta cansado, en especial después del
deporte, que esté palido o que se sienta débil.

Alfa talasemia de hemoglobina H (pagina 14). En las personas
con alfa talasemia de hemoglobina H los sintomas son mas gra-
ves. Entre ellos se encuentra anemia, aumento del tamarfio del
higado y del bazo, desarrollo anémalo de los huesos, coagulos
sanguineos y sobrecarga de hierro (ver abajo).

Alfa talasemia mayor (pagina 20). Los nifios y los adultos con
alfa talasemia mayor necesitan tratamiento regular para preve-
nir una anemia grave. También tienen riesgo de sufrir todas las
complicaciones que pueden darse con la alfa talasemia de he-
moglobina H (ver abajo).

Anemia

Las personas con alfa talasemia de hemoglobina H, mas grave,
y alfa talasemia mayor tendrdn una anemia mads grave, que les
provocara una fatiga mds intensa, dificultad para respirar, debi-
lidad y mareos.

En ocasiones la anemia puede empeorar con la edad, o cuan-
do el cuerpo se encuentra bajo estrés, por ejemplo, durante una
infeccion o en el embarazo.

Los bebés que nacen con alfa talasemia de hemoglobina H
pueden tener anemia, pero no necesitan un tratamiento regular.
Los nifios y los adultos con alfa talasemia mayor necesitan

tratamiento regular para la anemia.
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Tratamiento. Fl principal tratamiento para la anemia son las
transfusiones de sangre. A través de ellas el organismo recibe
globulos rojos sanos.

(Con qué frecuencia necesitaré
transfusiones de sangre?

La frecuencia varia de una
persona con alfa talasemia de
hemoglobina H (tres cambios
genéticos) a otra. Dependera de
la gravedad de la anemia y de

la edad. Algunas personas con
alfa talasemia de hemoglobina H
necesitan transfusiones con regularidad al llegar a los diez o los
veinte afios de edad.

Las personas con alfa talasemia mayor (cuatro cambios
genéticos, ver la pagina 20) necesitaran transfusiones de sangre
periodicas durante toda su vida. Puede que las transfusiones
deban hacerse cada dos semanas.

Usted recibe la sangre a través de un pequefio tubo de
plastico introducido en uno de los vasos sanguineos del brazo.
El procedimiento suele hacerse en el hospital o en una clinica
especializada en enfermedades de la sangre. Pueden recibir
transfusiones los bebés, los niflos y los adultos. Cada sesion
dura unas cuantas horas.

En ocasiones, los médicos también recetan comprimidos
de acido félico como tratamiento de ayuda para la anemia.

El acido folico es un tipo de vitamina que ayuda a producir
glébulos rojos.

— Gloébulos




Alfa talasemia

Higado y bazo agrandados

La alfa talasemia de hemoglobina H y la alfa talasemia mayor
pueden hacer que el higado y el bazo sean mas grandes de lo
normal, lo que provoca molestias en el abdomen. También
puede causarle dolor. Esto sucede porque el bazo tiene que
hacer un esfuerzo importante para deshacerse de los globulos
rojos defectuosos, y el higado para procesar los productos de
desecho resultantes.

Tratamiento. Si el bazo aumentado le provoca molestar y
dolor es posible que tengan que extirparselo. La extirpacion
quirdrgica del bazo se llama esplenectomia. Las transfusiones
de sangre también pueden ayudar a reducir el tamarfio
aumentado del bazo. Las personas que se han sometido a una
esplenectomia tienen mayor riesgo de sufrir infecciones. El
hemato6logo y el cirujano general le explicaran cudles son los
riesgos y los beneficios.

Calculos biliares

Los calculos biliares pueden aparecer debido a las elevadas
concentraciones de bilirrubina (un producto de desecho del
procesamiento de los globulos rojos). Algunas personas con
calculos biliares no tienen ningtn sintoma, mientras que otras
pueden sentirse hinchadas y mareadas (con nduseas), y tener
dolor abdominal.

Tratamiento. El tratamiento suele ser una cirugia laparoscopica

para extraer los calculos biliares. La recuperacion de este tipo de
cirugia es mas rapida porque no hay una incisién grande.
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Desarrollo anémalo de los huesos
Normalmente, los glébulos rojos los produce un tejido llamado mé-
dula 6sea que se encuentra en el interior de los huesos. En la alfa
talasemia hay menos globulos rojos circulantes y menos Hb de lo
normal. Para intentar compensarlo, la médula 6sea se vuelve hipe-
ractiva y produce cada vez mas globulos rojos. Pero como estos son
anomalos, mueren pronto y no ayudan a corregir la anemia. Como
la médula Osea sigue intentando corregir la anemia, se expande y
puede provocar que los huesos aumenten de tamafio, en especial
los del rostro, causando una frente prominente y un crecimiento
excesivo de la mandibula. El término médico es «xabombamiento».
Si la alfa talasemia no se trata, las extremidades también pueden
ser mas cortas de lo habitual porque los huesos largos dejan antes
de crecer, ademas también pueden volverse débiles y romperse mas
facilmente. Su médico se referira a esto como osteoporosis u os-
teopenia.

Tratamiento. Si usted o su hijo tienen alfa talasemia de hemoglo-
bina H o alfa talasemia mayor, tendrdn que someterse a chequeos
regulares para poder detectar a tiempo un desarrollo anémalo de los
huesos. Por lo general, las transfusiones de sangre y el tratamiento
de la sobrecarga de hierro ayudan a prevenir los problemas 6seos
(ver las paginas 34y 395).

Coagulos sanguineos

Las personas con alfa talasemia tienen un riesgo ligeramente mayor
de codgulos sanguineos. Este riesgo aumenta en quienes se han
sometido a una extirpacion del bazo y con la edad. Los codgulos
sanguineos son mas comunes en las mujeres.

Tratamiento. El tratamiento para los coagulos sanguineos varia,
pero suele incluir la administracion de acido acetilsalicilico o anti-
coagulantes.
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Ulceras en las piernas

La alfa talasemia puede provocar problemas en la cicatrizacion
de las heridas. Incluso las heridas pequefias en las piernas, sobre
todo en los tobillos, no cicatrizan y pueden infectarse y necesitar
tratamiento antibidtico.

Sobrecarga de hierro
La sobrecarga de hierro es una complicacion coman de la alfa ta-
lasemia mayor y la alfa talasemia de hemoglobina H.
Normalmente, cuando los glébulos rojos envejecen se des-
componen en el organismo y el hierro liberado se recicla en cé-
lulas nuevas. Cuando una persona recibe transfusiones de sangre
periodicas puede producirse una sobrecarga de hierro, porque los
glébulos rojos del donante también contienen hierro. La sobre-
carga de hierro se da cuando hay demasiado hierro en nuestro
organismo. También puede aparecer en personas con alfa talase-
mia de Hb H que no reciben transfusiones de sangre regulares,
aunque su aparicion es mas lenta. La acumulacion se produce
porque la médula Osea hiperactiva envia sefiales al intestino para
que absorba mucho mas hierro de los alimentos. Esto sucede
porque el organismo intenta corregir la anemia produciendo mas
cantidad de globulos rojos, y para ello necesita hierro.

¢(Por qué es un problema la sobrecarga de hierro? Demasiado hie-
ITO es tOxico para el organismo porque no es capaz de eliminarlo. El
exceso de hierro aumenta con el tiempo y puede dafiar los érganos.

La acumulacién de hierro puede dafiar el higado. El tejido
hepatico dafiado es sustituido por tejido fibroso, también llama-
do tejido cicatricial. Este proceso se llama fibrosis. Una investi-
gacion ha determinado que alrededor de 1 de cada 5 personas
(20 %) con alfa talasemia de hemoglobina H presentan reempla-
zo de tejido hepatico por tejido fibroso (fibrosis). Si la fibrosis no
se controla puede derivar en cirrosis e insuficiencia hepatica.

*Chan LKL, Mak VWM, Chan SCH et al. Liver complications of haemoglobin H
disease in adults. British Journal of Haematology 2020;192:171-8.
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La sobrecarga de hierro puede provocar dafio cardiaco,
causando la alteracion del ritmo cardiaco (arritmia) y, en algunos
casos, insuficiencia cardiaca.

También puede dafiar los huesos y las articulaciones. Las perso-
nas con alfa talasemia mayor o alfa talasemia de hemoglobina H
son propensas a tener los huesos debilitados (osteoporosis). Esto,
en parte, se debe a la talasemia,
pero la sobrecarga de hierro La sobrecarga de hierro puede afectar
también contribuye a ello, al organismo de diferentes formas
porque el hierro puede acumu-
larse en los huesos y provocar

Pubertad tardia

dafos. Desequilibrio de

las hormonas

La sobrecarga de hierro as |
tiroideas

puede afectar a los niveles ) )
Dafio cardiaco

Diabetes
Dafio hepético

hormonales. Los niveles de

la hormona tiroidea pueden
ser bajos, lo que causa

fatiga, aumento de peso y
estreflimiento. Usted también
puede tener mayor riesgo de
padecer diabetes, porque el
hierro afecta a la produccion

de insulina en el pancreas, Problemas

articulares

el 6rgano que controla la :
y 6seos

glucemia.

Si esta recibiendo transfusio-
nes de sangre puede que tenga
un nivel bajo de hormonas
sexuales. En nifios con alfa
talasemia, esto significa que la pubertad puede aparecer més tarde
de lo habitual. Hoy en dia esto es menos frecuente, porque en la
mayoria de los nifios la anemia y los niveles de hierro estan bien
controlados después del diagnostico de alfa talasemia.
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Tratamiento. Para ayudar a prevenir todos los problemas
causados por la toxicidad del hierro puede ser necesario
controlar sus niveles mediante un tratamiento quelante.
Hay tres tipos de tratamiento quelante segan su via de
administracion, que puede ser mediante infusion intravenosa
continua (directamente en una vena), a través de la piel
(subcutanea) o por la boca (oral). El médico le explicara la
eleccion del tratamiento y los posibles efectos adversos.
También comprobara sus niveles de hierro mediante analisis
de sangre. Si estan altos le haran una resonancia magnética
(RM) para medir la concentraciéon de hierro en el higado o
el corazén. De este modo se podra determinar si necesita un
tratamiento quelante.

IMPORTANTE: Si el médico le indica que necesita un
tratamiento quelante, es fundamental que siga sus
instrucciones. Una sobrecarga de hierro puede ser
mortal.

Su equipo médico

La alfa talasemia es una enfermedad compleja y necesita una
atencion especializada. Su tratamiento lo debera llevar un
centro especializado en enfermedades sanguineas y tendra que
estar supervisado por un hematélogo (médico especializado en
el tratamiento de trastornos y enfermedades de la sangre).
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Ensayos clinicos

Si estd interesado en tratamientos nuevos puede preguntar

a su médico sobre los ensayos clinicos en marcha. Todos los
tratamientos médicos deben probarse antes en ensayos clinicos.
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 practica
médica habitual. Un tratamiento potencial solo pasard a la
siguiente fase de la investigacion si es seguro y los resultados
parecen prometedores.

¢ Ensayos en el laboratorio

o El farmaco se autoriza para su estudio en personas

e Evaluar la seguridad

M
I & e Determinar la dosis segura

1[ o |dentificar los efectos secundarios
Fase |
[ 2 @ Qe o
ifhrinidi
@ T l 1 l L I rer * Comprobar la eficacia
() o o o a () [
@I é\“ | I /Yir‘ I | l X T e Evaluar mas detalladamente la seguridad
Fase I/11
piRdRiRiRiRARIRIRIRI R ¢ Confirmar la eficacia
tidbiigififdpiigigiqi |
!]:]:?:]:'@'l'@':il'lfél e Controlar los efectos secundarios
p?!'!'!'!'lf!'l'l'l”\ﬁ Ix e Comparar con otro tratamiento
Fase Il ¢ Recopilar informacién
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Nuevos tratamientos para la alfa talasemia
Ralentizacion de la degradacion de los glébulos rojos

Hay algunas investigaciones sobre el tratamiento de la anemia en
personas con alfa talasemia con medicamentos para reducir la des-
truccion de los globulos rojos.

Mitapivat es un tratamiento nuevo que se esta probando en
personas con alfa talasemia o beta talasemia. Es un comprimido
que se toma dos veces al dia.

Este tratamiento ayuda a activar una enzima necesaria para
que los globulos rojos funcionen correctamente. Los resultados
iniciales del ensayo muestran que el medicamento puede ayudar a
reducir la anemia en personas con alfa talasemia que no necesitan
transfusiones de sangre regulares. Los efectos secundarios observa-
dos hasta la fecha son dificultad para dormir, cefalea y mareo.

Mitapivat se estd probando en un ensayo de fase III para perso-
nas con alfa talasemia que necesitan y no necesitan transfusiones
regulares.

Trasplante de células madre

La tnica forma posible con la que podria curarse la alfa talasemia
es mediante un trasplante de células madre de un donante. Ac-
tualmente, el trasplante de células madre solo estd indicado para
la alfa talasemia mayor, ya que el tratamiento tiene muchos efec-
tos secundarios, algunos de ellos potencialmente mortales.

Las células madre son células que se encuentran en la médula
Osea capaces de desarrollarse en diferentes tipos de células sangui-
neas en el organismo, incluidos los glébulos rojos.

En un trasplante, las células madre de su médula Osea se destru-
yen y se sustituyen por células sanas de un donante. El donante
debe ser una persona cuyas células sanguineas sean muy parecidas
a las suyas, y esto suele darse en familiares cercanos.
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Donante
Obtencion Procesado
Las células madre La sangre o la médula
se obtienen de la  &sea se procesan en
médula 6sea o de el laboratorio para
la sangre del purificar y concentrar v
donante las células madre
Paciente

Reinfusion Quimioterapia
Usted recibe las Tendra que someterse a
células madre quimioterapia de dosis alta
nuevas mediante y, en ocasiones, a radio-
gotero terapia, para preparar su
organismo para las nuevas
( células madre

El objetivo es que las células madre del donante empiecen 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 producen
los diferentes tipos de células sanguineas, incluidos los glébulos

=

I0jos sanos.

Hasta que las nuevas células madre empiecen a trabajar,
tendrd un riesgo muy alto de infeccién. Por eso, después
de la infusién tendra que estar hospitalizado en completo
aislamiento durante un tiempo.
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Vivir con alfa talasemia

Algunas personas con alfa talasemia ya saben que la
enfermedad estd presente en su familia. Para otros, el
diagnostico es un shock porque los sintomas eran de anemia
o porque el diagnostico del bebé se produce poco después
del nacimiento. El asesoramiento genético puede ayudarle a
comprender su enfermedad y las complicaciones, incluido el
riesgo para los hijos que pueda tener en el futuro.

Seguramente tenga muchas preguntas. Es importante que
se informe en profundidad sobre la alfa talasemia y sobre su
propia situacion.

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

¢Debo decirselo a otras personas?

(Cuando deberia contarle a los demas que es portador de
talasemia o que tiene rasgo de talasemia? La respuesta es
sencilla: cuando esté preparado para ello. En general, no es
necesario contarselo a los demads si no quiere. Pero debera ser
sincero con su pareja si quieren formar una familia juntos en el
tuturo. Ella también debera someterse a un analisis.

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

IMPORTANTE: Tener una vida sana es importante para
todos. Si usted padece talasemia, es fundamental que
las decisiones que tome sean saludables.
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La mejor forma de evitar las complicaciones es cumplir
con los esquemas 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.

Su dieta
Es importante que cuide su salud. Asegtrese de llevar una dieta
adecuada.

Las personas con talasemia suelen tener niveles bajos de
algunas vitaminas y minerales, como el cinc. En parte esto se
debe a la anemia, pero también a las altas concentraciones de
hierro y al tratamiento usado para eliminarlo. Su médico le dara
complementos.

Algunos médicos sugieren evitar alimentos que contienen
hierro, aunque otros piensan que esto apenas tiene efecto para
prevenir la sobrecarga del mineral. Es mejor consultar su dieta
con el equipo que lleva su enfermedad.

Manténgase en forma para tener unos huesos sanos
El ejercicio fisico regular tiene muchos beneficios. Puede
mejorar su estado de animo y ayuda a reforzar sus huesos.
Es mejor evitar el alcohol y el tabaquismo.

Solicite ayuda si la necesita

Pregunte y comente con su equipo médico todo lo que le
preocupe. Ellos son conscientes de la complejidad de la alfa
talasemia y no les importa que les pregunte lo mismo varias
veces.
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Preguntas a su médico

¢Qué tipo de alfa talasemia tengo/tiene mi hijo?

¢Cuantos cambios genéticos hay?

¢Son cambios genéticos con delecion o sin delecion?

¢ Cuéles son las implicaciones de los cambios genéticos
que tengo?

¢Qué impacto tendra la alfa talasemia en mi/mi hijo?

¢ Necesitaré/necesitara mi hijo un tratamiento reqular?

¢Cuéles son los posibles efectos secundarios del
tratamiento?

¢ Qué complicaciones podria haber y como seran?

¢Cuél es la probabilidad de que tenga otro hijo con alfa
talasemia?

¢Se puede hacer algo para reducir el riesgo de tener
otro hijo con alfa talasemia?

JPodra mi hijo con alfa talasemia tener descendencia y
qué necesitara saber antes?
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Aqui puede anotar los nombres y la informacién de contac-

to de sus médicos, sus enfermeras y del personal auxiliar
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Alfa talasemia

Guia de palabras y frases

Acido félico. Vitamina B necesaria
para la produccién de glébulos rojos.
En ocasiones se usa para reducir los
sintomas de la anemia en personas
con alfa talasemia.

ADN. Es el cédigo genético que
contiene el modelo de desarrollo y
funcionamiento de un organismo.
Los genes y los cromosomas estan
hechos de ADN.

Alfa talasemia de hemoglobina H.
Tres de los cuatro genes de la cadena
alfa esta dafiados o ausentes. Los
sintomas son muy variables de una
persona a otra y dependeran de los
cambios genéticos que tenga.

Alfa talasemia mayor. Los cuatro
genes que producen las cadenas alfa
de la hemoglobina estan dafiados

o ausentes. En ocasiones recibe

el nombre de enfermedad de la
hemoglobina de Bart.

Alfa talasemia menor. Llamada
también rasgo de alfa talasemia.

Alfa talasemia minima.
Denominada en la actualidad
«portador silente»; uno de los cuatro
genes de la cadena alfa esta daflado o
ausente.

Anélisis 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 ferropénica. Tipo de anemia
causada por la falta de hierro. La alfa

talasemia no esté causada por la falta

de hierro.

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

Anticoagulantes. Medicamentos que
reducen la coagulacion de la sangre.

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

Bazo. Organo que forma parte

del sistema inmunitario y que es
responsable de destruir los globulos
rojos viejos y dafnados.

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

Cadena alfa. Un tipo de cadena
polipeptidica necesaria para producir
hemoglobina adulta normal. En las
personas con alfa talasemia puede
estar reducida o ausente.

Calculos biliares. Bultos duros que
pueden formarse en la vesicula biliar
y provocar dolor. En la alfa talasemia
estan provocados por el exceso de
bilirrubina (un subproducto de la
destruccion de glébulos rojos viejos o
dafiados).

Cirrosis. Enfermedad hepatica
causada por una enfermedad
prolongada del higado. El tejido sano
del higado es sustituido por tejido
cicatricial fibroso.
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Cirugia abierta. Cirugia habitual
donde la intervencioén se hace a
través de una Gnica incision grande.

Cirugia laparoscépica. La operacion
se realiza a través de varias incisiones
pequenas, por lo que la recuperacion
suele ser mas rapida. En ocasiones

se denomina cirugia minimamente
invasiva.

Condicién genética. Enfermedad
producida por un cambio en uno o
varios genes.

Cribado. Pruebas para detectar una
enfermedad concreta en personas sin
sintomas.

Cromosomas. Cadenas largas de
ADN enroscadas. En las células huma-
nas hay 23 pares de cromosomas. De
cada progenitor se hereda un cromo-
soma de cada par. Cada cromosoma
porta varios genes.

Delecional. Un cambio genético con
delecion en la alfa talasemia significa
que el gen estd completamente
ausente.

Enfermedad de la hemoglobina de
Bart. Otra denominacién de la alfa
talasemia mayor.

Ensayo clinico. Estudio de investi-
gacion para estudiar una prueba, un
tratamiento o un procedimiento
nuevos en personas. Los ensayos
pueden determinar si un tratamiento
es seguro, sus efectos secundarios y
en qué medida funciona.

Esplenectomia. Cirugia para extirpar
el bazo.

Esplenomegalia. Bazo de tamano
aumentado.

Ferritina. Proteina que almacena el
hierro en el interior de las células.

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

FIV. Son las siglas de fertilizacion in
vitro. También conocida como «nifio
probeta». Un 6vulo se fertiliza fuera
del tGtero y después se implanta en
él. Permite cribar los embriones para
detectar enfermedades genéticas.

Gen. Tramos del ADN que portan

los c6digos para proteinas concretas.
Controlan el crecimiento y el
desarrollo del organismo y se agrupan
para formar los cromosomas.

Glébulo rojo. Tipo de célula sangui-
nea que transporta el oxigeno por
todo el organismo.

Hemoglobina Constant Spring
(HbCS). Tipo de cambio genético
que se encuentra en la alfa talasemia
y que recibe el nombre por el lugar
donde se descubrio.

Hemoglobina fetal. Tipo de
hemoglobina que solo se encuentra
en el feto y en los bebés durante un
breve periodo después del nacimiento.
Después del nacimiento, se produce
hemoglobina adulta siguiendo las
instrucciones de otros genes.

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



Hemolisis. La degradacién de los
glébulos rojos y la liberacién de su
contenido en el liquido circundante
(por ejemplo, la sangre).

Hepatomegalia. Higado agrandado.

Herencia. Transmitir los genes a su
hijo.

Hidropesia fetal. Enfermedad
grave que puede aparecer en el feto
con alfa talasemia mayor. Provoca
acumulaciones anémalas de liquido
en el organismo, que pueden ser
potencialmente mortales.

Higado. Organo que procesa los
productos de desecho después de la
hemdlisis.

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

Intravenoso. Directamente en una
vena.

Malaria o paludismo. Enfermedad
grave causada por un pardsito
transmitido por los mosquitos a las
personas. La enfermedad es més leve
en las personas portadoras del cambio
genético de la talasemia.

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

Microcitosis. Significa «células
pequenas». Las personas con rasgo de
alfa talasemia tienen unos glébulos
rojos inusualmente pequefios, lo que
puede confundirse con la anemia
ferropénica.

Alfa talasemia

Mutacion en configuracion en
cis. En el rasgo de alfa talasemia,
esto significa que hay dos cambios
genéticos en el mismo cromosoma.

Mutaciéon en configuracion en
trans. En el rasgo de alfa talasemia,
esto significa que hay dos cambios
genéticos en diferentes cromosomas.

Mutacion. Cambio en un gen.

No delecional. Cambio genético que
supone su alteracion, no su ausencia,
como un error ortografico en el
codigo.

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. Término que hace
referencia a alguien que lleva y que
puede transmitir una mutacién
genética asociada a una enfermedad,
aunque él mismo no tiene la
enfermedad.

«Portador silente». Cambio en el
gen de la alfa talasemia entre los
cuatro genes que codifican la cadena
alfa de la hemoglobina. Usted no
tiene la enfermedad, pero puede
transmitir el cambio genético a sus
hijos. También recibe el nombre de
alfa talasemia minima.
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Preclampsia. Complicacién del
embarazo que puede darse con
hidropesia fetal. Puede ser mortal
si no se detecta y no se trata. Los
signos en la madre son, entre otros,
aumento de la tension arterial y de
la concentracién de proteinas en la
orina.

Proteina. Tipo de molécula formada
por, al menos, una cadena polipep-
tidica (una cadena de aminoacidos
unidos) plegada en una forma tri-
dimensional.

Rasgo de alfa talasemia. De los cua-
tro genes que producen normalmente
cadenas alfa, dos estan dafiados o
ausentes.

Rasgo. (a) Caracteristica genética.
(b) Dos cambios genéticos en la alfa
talasemia.

Sobrecarga de hierro. Complicacién
de la alfa talasemia en la que se
acumula demasiado hierro en el
organismo y provoca un dafio.

Terapia de quelacién. Tratamiento
usado para eliminar el exceso de
metales del organismo; en el caso de
la alfa talasemia, el hierro.

Transfusion de sangre. Es cuando
se recibe sangre donada por gotero
(infusion intravenosa) directamente
en el torrente sanguineo.

Transfusion intrauterina. Técnica
que permite hacer transfusiones de
sangre al feto mientras esta en el seno
materno.

Trasplante de células madre.
Tratamiento intensivo para algunos
tipos de enfermedades sanguineas
que se esta investigando como una
cura potencial para la alfa talasemia
mayor.

Trombosis. Coagulo sanguineo.



Alfa talasemia

www Fuentes recomendadas

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 utilizadas para la preparacion de este documento

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

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

European Medicines Agency
WWwWw.ema.europa.eu

Medline Plus
www.medlineplus.gov/

Northern California
Comprehensive Thalassemia
Center

www.thalassemia.com

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

UK Thalassaemia Society
https://ukts.org

UpToDate

www.wolterskluwer.com/en/
solutions/uptodate
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