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Avances terapeuticos en talasemia y drepanocitosis
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Talasemia. Etiopatogenia y complicaciones

Las talasemias son trastornos hereditarios
en los cuales existe produccion defectuosa de la
hemoglobina.

Se dividen en dos grandes grupos: la alfa
talasemia, enlacual lasintesis de la cadena alfade
la globina se trastorna (habitualmente por delecion
de los genes estructurales), y la beta talasemia, en
lacual el defecto estaenlaproducciénde lacadena
beta de la globina, sin que medie una delecion de
los genes.

Dentro de este Ultimo grupo se pueden encon-
trar: mutaciones de la trascripcion, RNA mensajero
disfuncional, cambios secuenciales dentro de los
intrones, etc.

Respecto a las complicaciones, los pacientes
con talasemia pueden cursar asintomaticos (v.gr.
aquellos con rasgo talasémico), habitualmente
heterocigotos o bien, pueden tener cuadros tan
graves como la hidropesia fetal (habitualmente
entre los homocigotos.)

Otras complicaciones que se pueden presentar
durante la vida de estos pacientes son: alteracio-
nes esqueléticas, retraso en el crecimiento y desa-
rrollo sexual, hemosiderosis, cirrosis, litiasis biliar,
anemia hemolitica, etc.

Drepanocitosis. Etiopatogenia y complicaciones

La drepanocitosis es causada por una muta-
cion, la sustitucion de GTG a GAG en el codon para
el sexto aminoacido de la subunidad beta, resultan-
do entonces, en el reemplazo de una valina por el
acido glutdmico. Esto genera la produccion de
hemoglobina (Hb) S.

Mientras que en el eritrocito, tanto las formas
oxigenada como la desoxigenada de laHb Ay la
forma oxigenada de la Hb S permanecen muy
solubles, la forma desoxigenada de la Hb S se
polimeriza, dando como resultado la gelificacion,
ocasionando alteraciones morfoldgicasy reolégicas
gue llegan a ser irreversibles. Esta gelificacion
depende de variables como latemperatura, el pHy
la hidratacion.

Respecto a las complicaciones, podemos enun-
ciar las siguientes: crisis oclusivas que condicionan
dolorintenso, osteonecrosis, accidentes vasculares
cerebrales, sindrome pulmonar agudo (acute chest
syndrome), litiasis biliar, hemosiderosis, oclusion de
vasos retinianos, infartos hepaticos y esplénicos,
Ulceras en las piernas, anemia hemolitica y crisis
aplasicas, etc.
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