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CASO CLÍNICO

■ INTRODUCCIÓN

Paciente varón de 34 años de origen ucraniano
que acude a nuestra consulta de Medicina General pa-
ra solicitar Certificado Médico para permiso de trabajo.

No refiere antecedentes médicos, quirúrgicos ni
alérgicos. No consumo de alcohol ni tabaco. Actual-
mente no consumo de fármacos.

■ EXPLORACIÓN FÍSICA

Paciente consciente, orientado, buena colora-
ción de piel y mucosas y buen estado de hidratación.

Auscultación cardíaca: tonos cardíacos rítmicos
sin auscultarse soplos ni extratonos.

Auscultación pulmonar: normoventilación en to-
dos los campos.

Exploración neurológica: pupilas isocóricas y
normorreactivas, movilidad ocular y campimetría
dentro de la normalidad. No signos meníngeos. No
dismetrías. Movilidad y sensibilidad conservada en
todas las extremidades. No alteraciones en la marcha.
ROT presentes.

Boca séptica con odontalgias de repetición.
Tensión Arterial: 130/80; frecuencia cardíaca:

78 lpm. 

■ PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Hemograma: hematíes 5,95 x 10(12)/l; hemo-
globina 11,3 g/dl; hematocrito 35,2 %; VCM 59,2 fl;

HbCM 19 pg; concentración HbCM 32.1 g/dl; pla-
quetas 260 x 10 (12)/l, leucocitos 8.2 x 10 (12)/l con
fórmula leucocitaria normal.

Metabolismo del hierro: hierro sérico 70, ferriti-
na 360 ng/ml (20-300). Capacidad total de fijación
306 mg/100 ml (250-400); índice de saturación de
transferrina 13 ( 30-45)

■ DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

Nos encontramos ante un paciente varón joven
asintomático que en analítica rutinaria presenta ane-
mia microcítica hipocroma. Debemos realizar un
diagnóstico diferencial entre:

• Anemia ferropénica.
• Talasemia.
• Algunos casos de anemia sideroblástica.
• Intoxicación por plomo.
• Ocasionalmente en enfermedades crónicas.
En la anemia ferropénica existe microcitosis con

hipocromia. El metabolismo del hierro de la anemia
ferropénica cursa con un índice de saturación de
transferrina bajo, con una ferritina sérica inferior a 12
ng/mL, sideremia baja con una transferrrina alta.

La anemia sideroblástica revela en el hemogra-
ma generalmente anemia macrocítica (aunque puede
también ser normocítica) y normalmente normocró-
mica o hipocroma. El metabolismo del hierro cursa
con hipersideremia con capacidad total de fijación
dentro de la normalidad, con lo que el índice de sa-
turación de la transferrina está aumentado. La ferriti-
na plasmática suele superar los 300 ng/dl.
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El paciente no refiere factores de riesgo, tóxicos
ni alimenticios sospechosos de intoxicación por plo-
mo. Tampoco sufre enfermedad crónica que pueda
justificar dicha anemia.

Una vez descartadas las entidades clínicas an-
tes citadas debemos sospechar talasemia y tenemos
la obligación de completar el estudio para precisar
con más exactitud de qué tipo de talasemia se trata.
Para ello debemos realizar una electroforesis de las
hemoglobinas mediante cromatografía de alta resolu-
ción:

• Hemoglobina A2: 6,9% (1,5-3,5%)
• Hemoglobina fetal: 1,4% (pacientes de más

de un año hasta 2%).

■ DISCUSIÓN

Los hematíes son células altamente deformables,
lo que les permite atravesar los cordones y senos es-
plénicos. Por ello cualquier alteración de la membra-
na, de la hemoglobina o de las enzimas que disminu-
ya esta deformabilidad dificulta su capacidad para
atravesar dicha barrera, con lo que su vida media se
verá reducida.

La talasemia es una anemia hemolítica congéni-
ta debida a la disminución congénita de la síntesis de
cadenas de globina. Según el tipo de cadena afecta-
da, las talasemias se clasifican en alfatalasemia, cuan-
do existe disminución de la cadena alfa, y betatalase-
mia, cuando es la cadena beta la que se encuentra
disminuida.

Fisiopatológicamente intervienen tres mecanis-
mos:

• Disminución global de la síntesis de hemoglo-
bina.

• Eritropoyesis ineficaz.
• Hemólisis.
En las formas con poca expresividad clínica, co-

mo ocurre en el rasgo talasémico y en la talasemia
minor, se aprecian fenómenos de compensación que
mantienen el equilibrio de hemoglobina en el orga-
nismo. Por un lado, disminuye el tamaño del hema-
tíe (microcitosis) y, por otro, aumenta el número de
hematíes (pseudopoliglobulia). Con estos dos meca-
nismos las cifras de hemoglobina total se mantendrán
dentro de los rangos de normalidad o próximos a
ellos.

Según el patrón hemoglobínico, las talasemias
las podemos clasificar en:

• Betatalasemia: cuando la síntesis de cadena
beta está disminuida parcialmente es característico el
aumento entre un 3-6% de la fracción Hb A2 (rasgo
talasémico y betatalasemia menor). Cuando la síntesis
de la cadena beta es total, el ligero aumento de la
fracción Hb A2 se acompaña de un incremento de la
hemoglobina fetal (Hb F) (betatalasemia intermedia y
talasemia mayor).

• La alfatalasemia homocigota es incompatible
con la vida; disminuye en mayor o menor intensidad
la síntesis de cadenas alfa.

• Las delta-talasemias se caracterizan por un
aumento predominante de las Hb F; varían según se
trate de homo o heterocigoto.

Clínicamente la talasemia se clasifica en cuatro
tipos: rasgo talasémico, talasemia menor, talasemia
intermedia y talasemia mayor.

Rasgo talasémico

En nuestro medio supone un hallazgo muy fre-
cuente y clínicamente se presenta siempre con una
pseudopoliglobulia microcítica, que puede cursar con
aumento de la HB A2 (betatalasemia) o con un pa-
trón hemoglobínico normal (alfatalasemia). Es carac-
terística la ausencia de sintomatología.

Talasemia menor

La talasemia menor presenta escasa sintomato-
logía y tiene especial interés clínico realizar un diag-
nóstico clínico correcto, ya que estos pacientes habi-
tualmente son diagnosticados de anemia ferropénica
y se les administra grandes cantidades de hierro ya
de por sí elevado.

Al igual que en el rasgo talasémico puede ser
alfa o betatalasemia en función de la cadena de glo-
bina elevada.

Talasemia intermedia

Las formas de talasemia con un síndrome hemo-
lítico de intensidad moderada son poco frecuentes en
nuestro medio. 

Clínicamente cursan con una anemia relativa-
mente intensa (Hb 7-10 mg/dl), esplenomegalia con
ictericia e intensa microcitosis; el número de hematíes
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es menor que en los casos previos y están aumenta-
dos los reticulocitos.

Talasemia mayor o anemia de Cooley

Es una anemia hemolítica muy intensa de inicio
neonatal y que corresponde casi siempre a una forma
homocigota de betatalasemia y con menor frecuencia
a una delta-talasemia. La alfatalasemia es incompati-
ble con la vida y el feto nace o muere poco después
de nacer (hidrops fetalis).

Este tipo de anemias es más frecuente en países
de Oriente y Asia.

Se inicia a partir de los tres meses de vida y
siempre antes de los 2 años. Cursa con intensa esple-
nomegalia y alteraciones óseas generalizadas; es ca-
racterística una fascies con alteración en la implanta-
ción de los dientes y retraso mental.

Analíticamente aparece intensa anemia con Hb
inferior a 7 mg/dl, de carácter hipocromo y microcíti-
co, con la presencia de hematíes en diana. La  mayo-

ría de estos pacientes fallece antes de los 12 años por
trombosis cerebrales y pulmonares. El estudio familiar
demuestra en ambos padres el carácter portador de
talasemia.

El tratamiento de las talasemias se limita prácti-
camente a las de tipo mayor, incluyendo dos opcio-
nes: transfusiones y transplante de médula ósea.

■ CONCLUSIÓN

En este caso clínico nos encontramos ante un
paciente con un rasgo talasémico sin sintomatología
clínica; se trata de una betatalasemia por encontrarse
la HbA2 elevada. 

La electroforesis de las hemoglobinas constituye
un procedimiento fundamental para identificar los ti-
pos de talasemias.

Con bastante frecuencia tratamos a las talase-
mias como anemias ferropénicas, con lo que au-
mentamos los depósitos, que normalmente ya se en-
cuentran elevados.
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