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Hallazgo incidental de beta talasemia en paciente gestante de alto riesgo obstétrico

Incidental finding of beta thalassemia in a patient with high obstetric risk

Achado incidental de talassemia beta em paciente gravida de alto risco obstétrico
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Resumen

La talasemia es un conjunto de anomalias genéticas que resultan en la inadecuada sintesis de hemoglobina, cuya clinica
varia desde la sintomatologia hasta la muerte fetal. Se realizé un estudio sobre un hallazgo de betatalasemia en una
mujer embarazada, con el objetivo de destacar los aspectos clinicos, diagndstico, tratamiento y calidad de vida de la
paciente. Se recolectaron datos de la historia clinica de la paciente y se utilizo el NCBI como fuente de referencia. La
paciente presenta una anemia con valores bajos de hemoglobina, hematocrito, VCM, HCM y CHCM. Los niveles de
hierro sérico total y porcentaje de saturacion estan notablemente disminuidos. Ademas, la electroforesis capilar de alta
resolucion muestra un patrén anormal con bandas sugestivas de beta talasemia. En ecografia de control de crecimiento
fetal a las 32 semanas se detecta alteracion en el perfil de crecimiento fetal, con estudio Doppler feto placentario
alterado. Se diagnostica Restriccion del crecimiento intrauterino estadio 1 y se decide finalizar la gestacion a las 37
semanas. El resultado neonatal es un recién nacido con bajo peso al nacer. El manejo de estas pacientes requiere un
enfoque multidisciplinario que incluya un monitoreo riguroso, una atencion prenatal personalizada y una planificacion
cuidadosa del parto.

Palabras clave: Anemia; Beta Talasemia; Hemoglobina; Electroforesis de las proteinas sanguineas; Embarazo.

Abstract

Thalassemia is a set of genetic anomalies produced by an inadequate hemoglobin synthesis, the illness rank goes from
symptomatology to fetal death. This case was studied and its main target includes to highlight clinical aspects, diagnosis
treatment and patient’s quality of life. Data was gathered from patient’s medical record and the NCBI served as reference
source. The patients presents anemia with hemoglobin deficiency, hematocrit, VCM, HCM, and CHCM. The total serum
iron levels and saturation percentage are markedly diminished. Besides the high resolution capillary electrophoresis
indicates an abnormal pattern with suggestive bands of beta thalassemia. In the week 32, a fetal growth control
ultrasound detected a profile disturbance with a Doppler study abnormal placental fetus. The diagnosis indicates
intrauterine growth restriction phase 1 and the gestation has to be ended in the week 37. The neonatal result is and under
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weight new born. These kind of patients require a multidisciplinary approach that includes an exhaustive monitoring, a
personalizad prenatal care and careful child birth planification.
Keywords: Anemia; Beta thalassemia; Hemoglobin; Blood proteins electrophoresis, Pregnancy.

Resumo

A talassemia é um grupo de anomalias genéticas, caracterizadas pela sintese inadequada de hemoglobina, cujos sintomas
podem variar desde a sintomatologia até o desencadeamento da morte fetal. Foi realizado um estudo sobre a descoberta
da beta talassemia em uma gestante, com o objetivo de evidenciar os aspectos clinicos, diagnostico, tratamento e
qualidade do padrdo de vida da paciente. Os dados foram coletados do histérico médico do paciente e 0 NBCI foi
utilizado como fonte de referéncia. O paciente apresenta anemia com valores baixos de hemoglobina, hematdcrito,
VCM, CMH e CHCM. Tanto os niveis séricos totais de ferro quanto a saturacdo percentual estdo acentuadamente
diminuidos. Além disso, a eletroforese capilar de alta resolugdo mostra um padrdo anormal com faixas sugestivas de
beta talassemia. A ultrassonografia de controle do crescimento fetal realizada as 32 semanas de gestacéo revela alteragao
no perfil de crescimento fetal. O estudo Dopler indica alteracfes placentarias do feto. Restricdo de crescimento
intrauterino: foi diagnosticado estagio 1 e foi determinado levar a gravidez a termo as 37 semanas de gestacéo.
Resultado: Neonato com baixo peso ao nascer. O tratamento desses pacientes requer uma abordagem multidisciplinar
que inclui monitoramento rigoroso, atendimento pré-natal personalizado e planejamento rigoroso do parto.
Palavras-chave: Anemia; Beta Talasemia; Hemoglobina; Electroféresis das proteinas sanguineas; Gravidez.

1. Introduccion

La talasemia es un conjunto de anomalias genéticas que resultan en la inadecuada sintesis de hemoglobina, cuya clinica
varia desde la sintomatologia hasta la muerte fetal (Hokland et al., 2023). Es la mas comun de las patologias monogénicas en
todo el mundo; consta de dos tipos los cuales suelen ser los mas representativos, alfa y beta talasemia que difieren en su
presentacion clinica, epidemiologia y alteracion genética (Leung & Lao, 2012).

Esta division se da dependiendo de la cadena de hemoglobina cuya sintesis globulina esta afectada por microdeleciones
de los genes que la controlan, de esta forma, la alfa-talasemia afecta la sintesis de las cadenas alfa y la beta-talasemia la sintesis
de las cadenas beta. Lo que provoca anemia, hipoxia y hemdlisis de eritrocitos relacionadas con el desequilibrio en la sintesis de
cadenas de globina (Kumar et al., 2021).

Alrededor de todo el mundo 56.000 de concepciones resultan en talasemia. Entre ellos, 30.000 se ven afectados por 3-
talasemia, 3.500 sucumben perinatalmente debido al sindrome de hidropesia fetal o a-talasemia. Se estima que cada afio, nueve
millones de portadoras de talasemia quedan en embarazo y aproximadamente el 14,7% de estos embarazos corren riesgo de
talasemia mayor (Abu-Shaheen et al., 2020).

Se estima que el 1,5% de la poblacién mundial es portadora un alelo de B-talasemia y el 5% de la poblacién porta un
alelo de o-talasemia. Mas del 90% de los pacientes viven en zonas tropicales, desde el Africa subsahariana hasta el Mediterraneo,
incluyendo Oriente Medio, el subcontinente indio y el sur de Asia oriental. La a-talasemia se extendida por sudeste asiatico,
mientras que la B-talasemia se encuentra en zonas tropicales (Kattamis et al., 2022).

La talasemia tiene una alta prevalencia en las regiones endémicas de malaria. La proteccion parcial de los heterocigotos
contra la malaria, con la consiguiente seleccidon natural, fue responsable del aumento y mantenimiento de los genes de la
talasemia. Se han propuesto varios mecanismos para reducir la supervivencia del parésito y se ha sugerido la via del estrés
oxidativo como un probable mecanismo protector. No obstante, los pacientes con talasemia grave son mas sensibles al paludismo
(Alli et al., 2021). Actualmente, el fenémeno migratorio ha influido en la distribucion de la enfermedad hallandose en paises no
endémicos de malaria, como Estados Unidos, Canada y Australia y/o en paises que no reportaban casos de talasemia (Kattamis
et al., 2020).

La presencia de la talasemia suelen pasar desapercibida y sus rasgos genéticos ser silenciosos, de no ser por la realizacion
de un cribado prenatal en mujeres gestantes en quien se sospeche o se tenga diagnosticada la presencia de esta patologia el cual

resulta imprescindible practicar teniendo en cuenta el riesgo a desarrollar problemas gracias a la presencia de esta tanto para la
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madre como para el feto tales como anemia, sobrecarga de hierro, disfuncion cardiaca, tromboembolismo, trastornos éseos y
endocrinos por solo mencionar algunos (Abid & Najim, 2023; Anuruksuwan et al., 2024). Es por eso que resulta imprescindible
hacer un diagndstico prenatal acompafiado de un seguimiento estrecho para asi, optimizar la gestacion y poderla llevar a término
sin mayores dificultades (Lao, 2017). En Colombia, la resolucion 3280 dicta que la profilaxis y tratamiento de la anemia son
necesarias para intervenir el riesgo de hemorragias. No obstante, a pesar de los estudios realizados en Colombia Yy la identificacion
de poblaciones en riesgo, no existe un lineamiento especifico para el abordaje de esta patologia durante la gestacion.

Se realiza el estudio y reporte del caso con el objetivo de destacar los aspectos clinicos, diagndstico, tratamiento y
calidad de vida de la paciente, porque se considera que es una situacién de gran interés en la salud publica, debido a que es un
una enfermedad subdiagnosticada y esta presente en una mujer en estado de gestacion, lo cual hace que se enciendan las alarmas
para tomar las conductas médicas mas adecuadas, con el fin de atenuar la gravedad de las afecciones que puede sufrir el feto, ya
que la anemia de rasgo talasémico es un trastorno hereditario; y de esta manera proporcionar una informacion detallada de esta

condicidn, destacando los aspectos clinicos, diagnostico, tratamiento y calidad de vida de la paciente.

2. Metodologia

Este reporte de caso se realizd como un estudio observacional y transversal consistente en recoleccion de datos por
historia clinica de la paciente, previo consentimiento informado y aprobacion del comité de ética. Se efectud la blsqueda con la
siguiente ecuacién "anemia"[All Fields] OR "anemia"[MeSH Terms]) AND ("beta-thalassemia"[All Fields] OR "beta-
thalassemia”[MeSH Terms]) AND ("hemoglobin“[All Fields] OR "hemoglobin“[MeSH Terms]) AND (“pregnancy”[All Fields]
OR "pregnancy"[MeSH Terms]) AND ("blood protein electrophoresis"[All Fields] OR "blood protein electrophoresis"[MeSH
Terms]). Ademas se uso el National Center for Biotechnology Information “NCBI” como fuente de referencia y consulta para
entender la patologia presentada. El propdsito de esta busqueda bibliografica es obtener conocimientos y facilitar la toma de
decisiones, combinando la informacion clave en una vision unificada y coherente.

Este estudio se basa en principios solidos de investigacién cientifica, adhiriéndose a las directrices establecidas por
diversos expertos en el campo. A continuacidn, se enumeran algunos autores y sus importantes contribuciones metodolégicas:
Prodanov y Freitas (2013). “Metodologia do trabalho cientifico: Métodos e Técnicas da Pesquisa e do Trabalho Académico”. El
contenido de este texto detalla de manera exhaustiva diversos métodos y técnicas de investigacion cientifica y trabajo académico,
proporcionando una guia préctica y accesible para investigadores y académicos (Almeida, 2021). “Metodologia do trabalho
cientifico”. En este, el autor presenta un enfoque detallado sobre los diferentes métodos de investigacion, incluyendo cémo
formular preguntas de investigacion, disefiar estudios, recolectar y analizar datos (Merchan-Haman & Tauil, 2021). “Proposta
de classificacdo dos diferentes tipos de estudos epidemioldgicos descritivos”. Aqui, los autores presentan una clasificacion
detallada y estructurada de los distintos tipos de estudios epidemioldgicos descriptivos. Esta clasificacion proporciona un marco
claro y organizado para entender y diferenciar entre las diversas metodologias utilizadas en la epidemiologia descriptiva,
facilitando a los investigadores la eleccion del tipo de estudio mas adecuado para sus objetivos especificos.

El estudio proporciona una perspectiva tedrica y practica para realizar investigaciones de caso, lo cual es especialmente

atil para un analisis detallado de individuos o eventos especificos, tal como se requiere en el presente informe.

3. Presentacion del Caso
Paciente femenina de raza indigena de 35 afios de edad G1 PO quien ingresa a control prenatal cursando gestacion de
9.2 semanas por ecografia 13/10/2023 que informa 9 semanas por CRL 25 mm acorde a FUM , embarazo no planeado pero

aceptado, de captacion temprana mal tolerado por sindrome anémico moderado de volimenes bajos.
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Antecedentes personales, patologicos: niega antecedentes personales a destacar Ginecolégico GOPOVO -FUM del
08/08/2023 no confiable- anticoncepcion previa método hormonal inyectable mensual. Niega realizacion de citologia. Menarca
alos 15 afios y sexarca: 23 afios Inmunoldgicos O Rh + . Toxicologicos: tabaquista inactiva - Antecendentes Familiares: ninguno
a destacar .

Examen fisico de encuentra: Talla: 1.52 m, Peso: 42.80 kg, IMC: 18.52 kg/m2, FC: 90 lpm, FR: 23 rpm, Temperatura:

36, TA: 128/84. Paciente sin alteraciones al examen fisico.

Dentro de los paraclinicos que se solicitan como parte del control prenatal se encuentran:

1. Un hemograma que reporta hemoglobina baja con un valor de 7.5 g/dL, un hematocrito disminuido con un valor de
25.7%, un VCM bajo de 60.8 fL, una HCM disminuida de 17.8 pg, una CHCM baja de 29.2 g/dL y un ADE CV
aumentado con un valor de 21.2%, todo esto para un diagnéstico de anemia normocitica normocrémica ¢? segun
laboratorio. Serie blanca normal en nimero y tamafio. Plaquetas normales con un leve aumento del volumen
plaquetario medio de 11.0 fL y una concentracion PLT grande ligeramente aumentada de 99 x10 ~3/mm ~3 (Tabla
1).

Tabla 1 — Hemograma.

Prueba Resultado
HEMOGRAMA

RECUENTO DE LEUCOCITOS 6.9
% NEUTROFILOS 745
% LINFOCITOS 20.6
% MONOCITOS 4.3
% EOSINOFILOS 05
% BASOFILOS 0.0
CELULAS INMADURAS IMG 0.1
NUMERO DE NEUTROFILOS 5.16
NUMERO LINFOCITOS 143
NUMERO MONOCITOS 0.3
NUMERO EOSINOFILOS 0.03
NUMERO BASOFILOS 0.00
# Celulas Inmaduras (IMG) 0.01
Recuento de Eritrocitos 4.22
Hemoglobina 75
Hematocrito 25.7
Volumen Corpuscular Medio 60.8
Concentracion HB Corpuscular Media 29.2
Ancho Distribucidn Eritrocitaria 212
Recuento de Plaquetas 265
Volumen Plaquetario Medio 11.0
Ancho de Distribucién Plaquetas 154
Concentracion PLT Grande (P-LCC) 99
% Concentracion PLT Grande (PL-CR) 375
Plaquetocrito 0.293
% Normoblastos (NRBC) 0.00
Total Normoblastos (#NRBC) 0.00

Interpretacion: El hemograma muestra una anemia normocitica normocrémica
con valores bajos de hemoglobina, hematocrito, VCM, HCM y CHCM. La serie
blanca y las plaquetas estan dentro de los valores normales, con un leve
aumento en el volumen plaquetario medio y la concentracion de plaquetas.
Fuente: Autoria Propia.
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2. hierro normal de 300 ug/dL, una ferritina normal de 17.39 ng/mL y una capacidad total de fijacién de hierro
normal de 319 ug/dL (Tabla 2).

Tabla 2 - Perfil de hierro.

ESTUDIO RESULTADO
Ferritina 17.39 ng/mL
SATURACION DE LA TRANSFERRINA

Hierro Sérico Total 19.0 ug/dl
TIBC 319 ug/dL

% de Saturacion 5.96 %

Capacidad no Saturada de Fijacion del Hierro (UIBC) 300 ug/dL

Se destaca un hierro sérico total notablemente disminuido con un valor de 19.0
ug/dL y porcentaje de saturacion bajo de 5.96%. Fuente: Autoria Propia.

3. Unaelectroforesis capilar de hemoglobinas en la cual se aprecian resultados anormales, dando una Hb A ligeramente
disminuida con un valor de 89.5, Hb F aumentada con un valor de 5.2 y una Hb A2 aumentada con un valor de 5.3
(Tabla 3).

Tabla 3 - Electroforesis capilar de alta resolucion.

Fracciones %
Hb A 89.5
Hb F or Hb variant 5.2
Hb A2 5.3

Patron anormal, se observan bandas sugestivas
de beta talasemia (incremento HbA?2).
Fuente: Autoria Propia.

Recibe manejo con 150 mg de Carboximaltosa férrica, dosis Unica, valorada por el servicio de Hematologia, quien
indica acido folico 5 mg dia y profilaxis para Sindrome de Preeclampsia Eclampsia con &cido acetil salicilico 150 mg dia desde
las 12 hasta las 36 semanas.

Cuenta con ecografia de tamizaje genético a las 13.6 semanas, sin marcadores ecogréaficos sugestivos de aneuploidias,
ecografia de detalle anatomico a las 22 semanas con biometria fetal acorde a edad gestacional, sin alteraciones morfoestructurales
sugestivas de cromosomopatias.

En ecografia de control de crecimiento fetal a las 32 semanas, se evidencia alteracion en el perfil de crecimiento fetal,
encontrando un perimetro abdominal en percentil 5y un peso fetal estimado en percentil 3 con un estudio Doppler feto placentario
alterado dado por incremento en el IP( indice de pulsatilidad ) de las arteria uterinas en percentil mayor al 99 , se realiza
diagnostico de Restriccion del crecimiento intrauterino estadio 1, se define finalizacion de la gestacion a las 37 semanas mediante
induccion farmacologica de trabajo de parto , resultado neonatal, recién nacido sexo masculino con APGAR 9 al primer minuto

y 10 a los 5 minutos de vida, peso al nacer 2430 g, bajo peso al nacer.

4. Discusion
Las anemias causadas por talasemias leves o incluso moderadas pueden pasar desapercibidos por afios siendo detectadas
incidentalmente. A pesar de que su hallazgo es inusual, los casos de hemoglobinopatias se encuentran en la poblacion ya que
existen multiples razas y el mestizaje (Aixala, 2017).
La paciente tiene mayor susceptibilidad a tener el rasgo debido a su ascendencia indigena, recordando que debido al
mestizaje y a la mezcla de multiples culturas en nuestro pais, hay mas probabilidad que estos eventos ocurran debido a que estos
5
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pueden llevar la condicién de ser portadores, los cuales sin saberlo pasarian sus genes a su descendencia favoreciendo los
polimorfismos y la aparicion de rasgos talasémicos (Wu et al., 2024).

Al inicio de la anamnesis y los estudios realizados por el personal médico, se establecié un diagnostico erréneo (anemia
ferropénica), posiblemente se considerd lo anterior debido a que la talasemia es una enfermedad subdiagnosticada, la cual casi
no es pensada ni tenida en cuenta, no obstante, le realizaron a la paciente dos examenes paraclinicos (electroforesis de
hemoglobina en medio alcalino y el estudio ferrocinético del hierro) que fueron fundamentales para la conduccion hacia el
diagnéstico de rasgo talasémico.

Es primordial realizar un diagnéstico oportuno a esta hemoglobinopatia, sobre todo en las mujeres en estado de
gestacion, debido a que tienen mayores factores de riesgo para diabetes mellitus, preeclampsia, parto pretérmino
(Vlachodimitropoulou et al., 2024), oligohidramnios y ruptura prematura de membranas (Amooee et al., 2011; Mohammed &
Muhammed, 2023; Ruangvutilert et al., 2023).

Los embarazos en mujeres portadoras se consideran embarazos normales, pero el asesoramiento genético es importante,
particularmente para determinar si existe riesgo de talasemia grave en el feto, como es el caso si el padre también es portador.
Debido a un mayor riesgo de restriccion del crecimiento intrauterino y bajo peso al nacer(Vlachodimitropoulou et al., 2024), a
estas mujeres se les debe ofrecer una exploracién cada cuatro semanas hasta las 24 semanas, cada semana hasta las 36 semanas
y cada semana hasta el parto(Carrara et al., 2023). Las mujeres embarazadas con talasemia transfusional tienen el mismo riesgo
de anemia por deficiencia de hierro que otras mujeres embarazadas, por lo que deben recibir suplementos de hierro para los
niveles bajos de hierro, de la misma manera que las mujeres embarazadas. Generalmente, todas las mujeres embarazadas siguen
el régimen transfusional sin mayores cambios (Farmakis et al., 2022; Luk’yanenko et al., 2017).

Dar a conocer esta condicidn poco comun y presentada en una gestante, es de gran interés para los usuarios del area de
la salud, ya que se puede aumentar la conciencia sobre este rasgo y sus complicaciones en una mujer en estado de gravidez,
promover la deteccion temprana en las embarazadas y en su parejas, brindar asesoramiento genético con pruebas antenatales
adecuadas para identificar todo tipo de riesgo para el producto de la gestacion, instruir de cierto modo a otros profesionales de
la salud sobre el manejo clinico de esta, abarcando el monitoreo y cuidado detallado durante el periodo de gestacion, el manejo
de probables complicaciones y la organizacion con especialista de hematologia y obstetricia (Shah et al., 2024). A su vez, la
propagacién del caso puede ofrecer apoyo emocional a otras mujeres en gestacion con rasgo talasémico y a sus familias.

En Colombia, no existe un lineamiento, recomendacion o guia estructurada para el manejo de mujeres gestantes con
talasemia. Por lo general son tratadas de la misma manera que las anemias ferropénicas que, si bien dan resultados favorecedores,
sin embargo, si se tienen en cuenta los factores de riesgo de la poblacion y estudios previos alertando sobre la situacién rasgos

talasémicos, esta deberia ser tomada en cuenta para futuras politicas de salud publica.

5. Conclusién

Este reporte de caso subraya la complejidad y los desafios clinicos que enfrentan las mujeres embarazadas con talasemia.
El manejo 6ptimo de estas pacientes requiere una cuidadosa coordinacion entre distintos profesionales para garantizar un
resultado favorable tanto para la madre como para el feto. Es crucial un enfoque multidisciplinario que incluya un monitoreo
riguroso, una atencion prenatal personalizada y una planificacion cuidadosa del parto. Ademas, este caso destaca la importancia
de la educacién y el apoyo continuo para las pacientes con talasemia durante el embarazo, con el fin de minimizar las

complicaciones y optimizar los resultados obstétricos y neonatales.
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