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Concepto
Constituyen un grupo heterogéneo de anemias hemolíticas hereditarias causadas por  alteraciones cuantitativas en la síntesis  de las cadenas de la hemoglobina  (Hb)  producidas por deleciones parciales o totales de los genes. Como consecuencia hay alteraciones del ARN mensajero (ARNm) que determinan la disminución o ausencia de una de las cadenas de la Hb.

Como cada una de las cadenas polipeptídicas  se sintetiza en forma independiente, bajo el control de genes diferentes existen varios tipos de talasemia: α, β, γ y δ según la cadena que se encuentre afectada. La constitución de la Hb A es (2(2, la de la Hb F es (2(2 y la de la Hb A2 (2(2 . El gen de la globina α, está duplicado por lo que cada célula diploide contiene 4 copias del gen (; el gen del resto de las cadenas tiene solo dos copias una en cada cromosoma.
Etiopatogenia
La disminución de la síntesis de una de  las cadenas de la globina hace que la otra tenga un  exceso relativo y precipite produciendo  daño de la membrana del glóbulo rojo y  hemólisis  En las ( talasemias homocigóticas el exceso de cadenas ( forma precipitados insolubles que dañan la membrana muy precozmente  provocando además de la anemia hemolítica, una eritropoyesis ineficaz. 

Clasificación 
Los síndromes talasémicos se dividen en (, ( , ( y ( tal. Las que tienen más importancia clínica y son más frecuentes son la  ( tal y la, ( tal que pueden ser homocigoticas o heterocigóticas de acuerdo a que exista o no una afectación total de la síntesis de las cadenas de la globina.  
Cuadro Clínico 
La ( tal heterocigótica casi siempre es asintomática, en ocasiones puede ocurrir anemia ligera, ictericia y esplenomegalia. 
La variedad homocigótica o mayor es grave, presenta anemia severa  con requerimientos transfusionales muy frecuentes que si se cumplen adecuadamente  permiten al paciente una vida  relativamente normal y no se observan las manifestaciones que se ven en el niño que no recibe transfusiones ( deformidades en la cara y el cráneo debido a la hipertrofia del tejido eritropoyético, ictericia, hepatoesplenomegalia , retraso del crecimiento y desarrollo pondoestatural y sexual ).
 La  talasemia intermedia, casi siempre homocigótica, tiene un cuadro clínico menos grave que la mayor con pocos requerimientos transfusionales.
La ( tal se divide en 4 tipos; cuando existe ausencia de las 4 cadenas ( se produce el hidrops fetalis incompatible con la vida, cuando falta una cadena: la ( tal silente, si faltan dos ( tal menor con microcitosis, hipocromía, en ocasiones anemia ligera y cuando faltan tres se produce la enfermedad por Hb H: anemia moderada, reticulocitosis y una banda rápida en la EF de Hb.
DATOS DE LABORATORIO

En la β talasemia homocigótica  el diagnóstico se realiza en  épocas tempranas de la vida; entre los 6 meses y 2 años. La Hb es casi siempre de menos de 50 g/L. En la lámina de sangre periférica: se observa  microcitosis, hipocromía,  hematíes en diana,  normoblastos, el conteo de reticulocitos está elevado pero menos que en la depranocitosis, la bilirrubina indirecta está  elevada, hay  sobrecarga de hierro con hierro sérico elevado, la saturación de la transferrina elevada y ferritina elevada.  En la electrofóresis de hemoglobina la Hb F siempre es  de más del 90%, la HbA2  está elevada. 
En la forma heterocigótica o β talasemia menor puede haber palidez ligera, esplenomegalia en ocasiones, hay anemia ligera con niveles de Hb entre 80-100 g/L, en el examen de la lámina de sangre periférica  se observa hipocromía, microcitosis, los niveles de reticulocitos son normales o ligeramente elevados , los niveles de hierro también  son normales o ligeramente elevados y en la electrofóresis de hemoglobina se observa Hb A y un aumento de Hb A2 .
Diagnóstico diferencial 

En la talasemia mayor el diagnóstico diferencial se debe hacer con otros procesos hemolíticos congénitos o adquiridos de la etapa de lactante pues la anemia severa hace que el diagnóstico sea precoz. Es importante recordar que el paciente puede ser un doble heterocigotico. En nuestro país la combinación con el gen de la Hb S da lugar a la S/( tal cuyo  cuadro clínico y hematológico  es semejante al de la drepanocitosis,
La forma heterocigótica o menor puede plantear dificultades en el diagnóstico diferencial con la anemia por déficit de hierro, que  es mucho más frecuente que la talasemia. No es posible hacer el diagnóstico diferencial por los niveles de Hb ni por las características observadas  en  la lámina de sangre periferia (microcitosis e hipocromía). Hay que sospechar la talasemia menor en el paciente con anemia hipocrómica que haya efectuado el tratamiento con sales de hierro adecuadamente durante un mes, no tenga perdidas y no se hayan normalizado los niveles de Hb . En ese caso se debe realizar estudio del hierro sérico y la  cuantificación de Hb A2 porque el tratamiento con hierro en la talasemia está contraindicado.
Conducta a seguir 
Para los pacientes con β talasemia mayor se aplica el mismo concepto de la drepanocitosis en cuanto al tratamiento especializado multidisciplinario y orientaciones familiares y sociales. Es necesario efectuar un régimen transfusional con transfusiones de eritrocitos a  10 a 20 ml/ Kg. de peso para mantener la Hb entre 100- 110 g/L y poder lograr un crecimiento adecuado. A partir de los tres años de edad se debe comenzar el tratamiento con quelantes de hierro como la deferroxamina cuya mejor vía es la subcutánea con un aparato de infusión continua, 8 horas diarias, 6 días a la semana También existen quelantes orales. Si se detectan signos de hiperesplenismo se debe efectuar esplenectomía parcial Debe administrarse ácido fólico oral y es recomendable dar a tomar té negro antes de las comidas porque disminuye la absorción del hierro de la dieta.    
El tratamiento curativo es el transplante de células progenitoras hematopoyéticas. El promedio de sobrevida es de 30 años. 
En la β talasemia intermedia el cuadro clínico es menos severo. 
 La β talasemia menor es generalmente asintomática y no requiere tratamiento. 
Prevención
En nuestro país debido a que la frecuencia de la β talasemia es baja, inferior al 1% no se realiza diagnóstico prenatal pero en las familias que han tenido enfermos con talasemia mayor se debe administrar consejo genético. 

Promoción de salud
Deben evitarse las infecciones.
Garantizar la seguridad transfusional porque estos pacientes serán politransfundidos con los riesgos de aloinmunización y de adquirir infecciones por esa vía. 

Prevención de la sobrecarga de hierro.

La interrelación con el centro de atención especializada por parte del médico del área  es relevante. 

