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TALASEMIA 

La talasemia es un trastorno de la sangre 

hereditario (es decir, se pasa de los 

padres a los hijos a través de los genes) 

que ocurre cuando el cuerpo no produce 

la cantidad suficiente de una proteína 

llamada hemoglobina, una parte 

importante de los glóbulos rojos. 

La talasemia es un trastorno 

hereditario de la sangre. Se caracteriza 

por una cantidad inferior a la normal 

de las proteínas encargadas de 

transportar oxígeno (hemoglobina) y de 

glóbulos rojos. 

Signos y Síntomas 
La talasemia puede hacer que la médula ósea 

se expanda, lo cual hace que los huesos se 

ensanchen. Esto puede resultar en una 

estructura ósea anómala, especialmente en la 

cara y el cráneo. La expansión de la médula 

ósea también hace que los huesos se vuelvan 

delgados y quebradizos, y aumenta la 

posibilidad de fracturas. 

Requiere diagnóstico médico 

Los síntomas incluyen fatiga, debilidad, palidez 

y crecimiento lento. 

Las personas pueden sufrir: 

Todo el cuerpo: anemia, debilidad o fatiga 

También comunes: dificultad para respirar, 

hemocromatosis, palidez, piel y ojos amarillos o 

retraso del desarrollo Los signos y síntomas de la 

talasemia pueden incluir lo 

siguiente: Fatiga, Debilidad, 

Piel pálida o amarillenta. 
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Prevención  

Asesoría genética en familias con talasemia 

conocida. 

Evaluación prenatal:  

 La muestra de vellosidad crónica (CVS) 

normalmente se realiza entre la semana 

10 y 12 del embarazo  

 La amniocentesis usualmente se practica 

entre las semanas 15 y 18 del embarazo  

La única prevención que existe 

es el diagnóstico prenatal, que 

en caso de que él bebe, sea 

portador de la talasemia 

permite tratarla desde sus 

inicios. 

 

Etiología 
Genética: Herencia autosómica recesiva (Herencia 

mendeliana) 

 Se manifiesta al momento que ambos 

miembros del par genético afectados 

(genes recesivos). Homocigotos para lelo 

recesivo son encontrados en el genotipo 

del individuo. 

 Los portadores sanos poseen un alelo 

recesivo del par de los alelos en su 

genotipo, el cual no es manifestado hasta 

el cruce de transmisión a su siguiente 

generación  

  

 Las talasemias alfa son causadas por la 

eliminación de uno o más genes de la cadena 

de globina alfa. 

 Las talasemias beta son causadas por una 

mutación en la cadena de la globina beta  
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Diagnostico 

Un frotis de sangre periférica muestra 

glóbulos rojos pequeños con forma 

anormal. 

Una electroforesis hemoglobina muestra 

hemoglobina anormal.  

Esta enfermedad puede alterar también 

los resultados de los siguientes 

exámenes: Índices de glóbulos rojos 

sanguíneos (tamaño, contenido 

hemoglobina). 

 Cuadro hemático 

 El diagnóstico genético 

preimplantacional (DGP) 

 

 

Los exámenes de sangre pueden revelar el 

número de glóbulos rojos y anomalías en 

tamaño, forma o color. Los análisis de 

sangre también se pueden utilizar para 

analizar el ADN en busca de genes 

mutados. 

Clasificación  

Existen dos tipos principales de talasemia:  

 La talasemia alfa ocurre cuando un gen o los 

genes relacionados con la proteína globina alfa 

faltan o han cambiado (mutado).  

 La talasemia beta ocurre cuando defectos 

genéticos similares afectan la producción de la 

proteína globina beta. 

Un bajo nivel de alfa se llama talasemia 

alfa. Un bajo nivel de beta se llama 

talasemia beta. Cuando se usan las 

palabras “rasgo”, “menor”, 

“intermedia” o “mayor”, estas palabras 

describen la gravedad de la talasemia. 
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Tratamiento 

Es frecuente que a las personas con talasemia 

se les recete un suplemento de vitamina B, 

conocido como ácido fólico, para ayudar a 

tratar la anemia. El ácido fólico puede ayudar a 

la producción de glóbulos rojos. El tratamiento 

con ácido fólico generalmente se realiza 

además de otras terapias. 

Bibliografía:  

https://es.slideshare.net/Paolapinedaos/tala

semia-final 
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