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Talasemia y otras hemoglobinopatias

Informe de la Secretaria

PREVALENCIA DE LAS HEMOGLOBINOPATIAS

1. Las hemoglobinopatias, entre las que destacan las talasemias y la anemia drepanocitica (o de célu-
las falciformes), son trastornos hereditarios. En la actualidad, aproximadamente un 5% de la poblacion
mundial es portadora de un gen de la hemoglobina potencialmente patologico (es decir, personas sanas
que han heredado solo un gen mutante de uno de sus progenitores). Cada afio nacen en todo el mundo
aproximadamente 300 000 nifios con sindromes talasémicos (30%) o drepanocitosis (70%). A nivel
mundial, el porcentaje de portadores de talasemia es mayor que el de portadores de drepanocitosis, pero,
debido a la mayor frecuencia del gen de la anemia drepanocitica en algunas regiones, el numero de re-
cién nacidos afectados por esta enfermedad es mayor que el de los afectados por la talasemia.

2. Algunos genes de hemoglobinopatias (alpha-thal, beta-thal y HbS) causan enfermedad (talasemia
alfa, talasemia beta y anemia drepanocitica, respectivamente), pero otros (HbE y HbC) s6lo causan ma-
nifestaciones clinicas graves cuando se combinan con alguno de los genes del primer grupo. Como los
portadores sanos (que pueden llegar al 25% en algunas poblaciones) se encuentran protegidos frente a
los efectos mortales del paludismo, estas anemias hereditarias estaban inicialmente confinadas a las re-
giones tropicales y subtropicales, y presentan una alta incidencia. Aunque la presencia de un unico gen
anormal puede conferir proteccion contra el paludismo, la herencia de dos genes anormales produce
hemoglobinopatia y hace que desaparezca dicha proteccion. La talasemia beta es la hemoglobinopatia
mas frecuente en la cuenca mediterranea, el Oriente Medio y Asia. La talasemia alfa grave es frecuente
en Asia sudoriental, y la anemia drepanocitica predomina en Africa. Sin embargo, el aumento mundial
de las migraciones ha introducido las hemoglobinopatias en muchas zonas donde originalmente no eran
endémicas (véase la figura). En los Estados Unidos de América, el 10% de la poblacion corre el riesgo
de sufrir anemia drepanocitica, y en Europa noroccidental entre un 2% y un 9% de la poblacion pertene-
ce a minorias étnicas en riesgo de sufrir hemoglobinopatias. En algunos paises de Asia sudoriental, hasta
un 40% de la poblacion puede ser portadora de mutaciones importantes de los genes de la hemoglobina,
con el consiguiente aumento de las tasas de recién nacidos con talasemia.
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Caracteristicas clinicas y tratamiento'

3. Los nifios con talasemia suelen nacer sanos, pero se vuelven anémicos entre los seis meses y los
dos afios de vida. Si no son diagnosticados y tratados, la mayoria muere de anemia o de infecciones en
los primeros afios de vida. Los pacientes con talasemia necesitan transfusiones de hematies periodicas
(cada uno o dos meses) para mantener una hemoglobinemia media de aproximadamente 9,0 a 10,5 g/dl.
Este tratamiento puede mejorar su salud, pero, desafortunadamente, sélo a corto plazo. A consecuencia
de las multiples transfusiones recibidas durante afios, varios 6rganos sufren una importante sobrecarga de
hierro, y, para evitar la muerte en la adolescencia, se hace indispensable la administracion subcutanea
frecuente de quelantes del hierro. Cuando el tratamiento con transfusiones y quelantes del hierro se ini-
cia tempranamente y se mantiene a lo largo del tiempo, la calidad de vida de los pacientes puede ser muy
buena, y su pronoéstico favorable. Muchos pacientes sometidos a este tratamiento combinado tienen aho-
ra entre 30 y 50 afios, y en los paises de ingresos altos su esperanza de vida esta acercandose progresi-
vamente a los valores normales. No obstante, a los adolescentes y a los adultos jovenes puede resultarles
dificil adaptarse al tratamiento, incluso en los paises desarrollados.

4. El tratamiento de la talasemia sigue planteando muchos problemas. El desarrollo de un quelante
del hierro mas accesible y aceptable que se pueda administrar por via oral podria resolver el problema de
la observancia del tratamiento en los paises que disponen de pocos recursos, donde la morbilidad y la
mortalidad se deben sobre todo al acceso limitado a una atencion médica adecuada. Al mismo tiempo,
una buena atencion clinica aumenta mucho tanto la calidad como la esperanza de vida de los pacientes
con talasemia. No obstante, los pacientes con talasemia de mas edad pueden tener que enfrentarse a nu-
merosas afecciones, tales como osteoporosis, cardiopatias, hipertension pulmonar o diabetes de inicio
precoz, algunas de las cuales se deben al aumento de los depdsitos de hierro en las glandulas endocrinas
y en las células del miocardio. Debido a sus complicaciones y a las consiguientes incapacidades croni-
cas, las hemoglobinopatias cronicas se estan convirtiendo en un problema sanitario creciente en todas las
regiones afectadas, pero sobre todo en el mundo en desarrollo.

5. El trasplante de médula osea tiene éxito en mas del 90% de los casos de talasemia beta; ademas,
es mas barato que el tratamiento convencional durante toda la vida. Sin embargo, en la practica, sélo
se encuentran donantes compatibles para menos del 30% de los pacientes, y la tasa de éxitos de la in-
tervencion depende de la edad y de la calidad de la atencion clinica que hayan recibido a lo largo de su
vida. La decision de correr los riesgos que conlleva el trasplante puede resultar muy dificil. La induc-
cion farmacolodgica de la sintesis de hemoglobina F y la terapia génica son muy prometedoras para el
tratamiento de las hemoglobinopatias, aunque son necesarias mas investigaciones, en especial sobre la
terapia génica. De cualquier forma, los ensayos clinicos sobre ambos tratamientos dan motivos para el
optimismo y son muy esperanzadores para los pacientes con talasemia.

6. La disponibilidad de medios diagnosticos y terapéuticos origina inevitablemente un aumento acu-
mulativo del nimero de pacientes que necesitan atencion. El aumento de la esperanza de vida también
incrementa el costo global por paciente, y puede tener importantes repercusiones economicas para los
paises, y especialmente para aquéllos con escasos recursos. Las previsiones a 10 afios revelan que a la
mayoria de los paises les resultard imposible ofrecer un tratamiento 6ptimo a todos los pacientes. La
prevencion eficaz es esencial para liberar los recursos necesarios para tratar adecuadamente a los pacien-
tes con talasemia. En Chipre, por ejemplo, una vez que se puso en practica una politica de prevencion a

! La prevencion, el tratamiento y el manejo de la anemia drepanocitica fueron examinados por el Consejo Ejecutivo
en su 117* reunion, en la que adoptd la resolucion EB117.R3 sobre esta enfermedad (véanse los documentos
EB117/2006/REC/1 y EB117/2006/REC/2, acta resumida de la quinta sesion). La 59* Asamblea Mundial de la Salud tam-
bién examiné la anemia drepanocitica (véase el documento A59/9).
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principios de los afios ochenta, se evitd hasta un 95% de los casos. Esta intervencion estabilizo el costo
anual de la atencion a los pacientes en una pequefia fraccion del costo previsto en ausencia de preven-
cion, y mejord considerablemente la calidad del tratamiento dispensado a los pacientes. Hay que exami-
nar conjuntamente todos los componentes de la prevencion y del tratamiento, apoyar las iniciativas exis-
tentes e introducir los servicios de forma gradual, empezando por las zonas donde sea mas factible.

Prevencion

7. La prevencion de la talasemia se basa en la identificacion de los individuos en riesgo a través de
sus antecedentes familiares o mediante programas de deteccion de los portadores, y en la informacion
adecuada sobre el riesgo y las posibilidades de reducirlo. La talasemia beta tiene una caracteristica
unica: los portadores sanos se pueden identificar con andlisis de sangre simples, baratos y exactos.
Por consiguiente, es posible detectar las parejas de portadores e informarlas del riesgo genético antes
de que formen una familia. Las pruebas de deteccion constituyen una forma asequible y accesible de
detectar a los portadores, y pueden llevarse a cabo en diferentes sociedades y entornos (en la escuela
secundaria, antes del matrimonio o en las clinicas prenatales). Las parejas de portadores detectadas de
este modo son informadas del riesgo genético y de las opciones existentes para reducirlo, que gene-
ralmente pasan por el diagnostico prenatal.

8. La mayoria de las parejas con riesgo de talasemia solicitan un diagnostico prenatal de las hemo-
globinopatias. El método diagnostico habitual es la biopsia corial entre las 10 y 12 semanas de gesta-
cion, seguida del analisis del ADN. Los programas de deteccion y asesoramiento pueden ocasionar
una importante reduccion del nimero de recién nacidos afectados. Estos programas pueden ser audi-
tados mediante entrevistas con padres que, a pesar de la disponibilidad de servicios de deteccion y ase-
soramiento, hayan tenido nifios afectados. En la mayoria de los casos esto se debe a que el sistema
sanitario no ha informado adecuadamente a los padres de los riesgos y de las posibilidades de preve-
nirlos, y no a que éstos se nieguen a someterse a la realizacion de pruebas fetales.

9. La estrategia apropiada para iniciar la prevencion de la talasemia depende del entorno. En algu-
nas sociedades el punto de partida consiste en ofrecer un diagndstico prenatal a las parejas conocedo-
ras de su riesgo, bien porque se hayan sometido a pruebas de deteccion o bien porque hayan tenido ya
un hijo afectado. De este modo se puede obtener una gran reduccion del nimero de recién nacidos
afectados. En sociedades donde el diagnodstico prenatal todavia no estd disponible, otra alternativa
consiste en ofrecer la realizacion de pruebas de deteccion a las personas en edad de tener hijos. Esta
estrategia proporciona una reduccion similar del nimero de recién nacidos afectados, pero habitual-
mente también genera una demanda de servicios de diagnostico prenatal.

10. La eficacia de los métodos preventivos se ha demostrado en muchos paises con programas di-
versos de deteccion de los portadores. En Chipre, Grecia, Italia y la Reptblica Islamica del Iran, por
ejemplo, la deteccion prematrimonial de la talasemia es una practica establecida y existen datos de
auditorias nacionales; la mayoria de las parejas en riesgo son detectadas a tiempo de ofrecerles un dia-
gnostico temprano para el primer embarazo. La mayoria de esas parejas hacen uso de este servicio y
tienen hijos sanos. En el Reino Unido de Gran Bretaa e Irlanda del Norte y en otros paises de Europa
noroccidental donde la disponibilidad de servicios de diagndstico prenatal es generalizada, se ofrece la
realizacion de pruebas de deteccion durante el embarazo. Los programas de deteccion necesitan ser
apoyados por la educacion de la poblacion y por estructuras reglamentadoras, de modo que las perso-
nas puedan tomar decisiones con conocimiento de causa y se les asegure una proteccion contra la dis-
criminacidn a consecuencia de los resultados de las pruebas.

11.  Algunos programas nacionales que fomentan la deteccion de los portadores han estimulado
cambios sociales, tales como la aceptacion en muchos paises de la interrupcion del embarazo en caso
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de que se demuestre que el feto padece un trastorno genético grave. Esto ha llevado al desarrollo de
tecnologias y servicios apropiados en la Arabia Saudita, Bahrein y la Republica Islamica del Irdn. Se
estan introduciendo y aceptando programas de prevencidon en un nimero creciente de paises de Asia,
tales como China, la India, Indonesia, Malasia, Maldivas, Singapur y Tailandia.

12.  El asesoramiento genético es esencial para proteger la autonomia del individuo o de la pareja y
salvaguardar su derecho a recibir la maxima informacion sobre el trastorno y las opciones disponibles.
Para que sean eficaces, los servicios de talasemia deben tener en cuenta las practicas culturales y estar
adaptados al contexto social. El asesoramiento también debe tener en cuenta las opiniones culturales,
religiosas y éticas del individuo o de la pareja. El éxito del asesoramiento genético depende en gran
medida de su naturaleza educativa, voluntaria y no prescriptiva.

Manejo

13.  La prestacion de servicios de talasemia debe estar integrada en todos los niveles de la asistencia
sanitaria, de modo que se puedan aprovechar todos los recursos existentes y maximizar su eficiencia.
Las acciones deben basarse en el nivel asistencial primario, haciendo hincapié en programas que utilicen
tecnologias simples y asequibles y lleguen a una gran proporcion de la poblacion. Entre dichas acciones
se incluyen la educacion genética de la poblacion; la deteccion de los riesgos genéticos en la comunidad,
registrando y prestando la debida atencion a los antecedentes familiares durante los contactos del pacien-
te con el sistema sanitario; el asesoramiento genético prematrimonial, y el fomento de la reproduccion
cuando la edad de 1a madre es Optima para ello.

14. Es improbable que los paises en desarrollo organicen programas de alcance nacional desde el
principio, pues tienen otras prioridades y disponen de infraestructuras insuficientes para prestar el ser-
vicio. Por consiguiente, el objetivo inicial debe consistir en establecer uno o més centros de referencia
con capacidad para desarrollar métodos apropiados de prevencion y tratamiento. A medida que au-
mente la demanda, esos servicios pueden ser transferidos a otros centros del pais, o de los paises veci-
nos. Para que la atencion prestada sea apropiada, es indispensable que exista una estrecha relacion de
trabajo entre los dispensadores de atencion primaria y esos centros. El personal del centro debe facili-
tar la articulacion de programas nacionales eficaces que estén integrados en los servicios de salud na-
cionales, elaborar directrices y materiales educativos, y coordinar y cooperar con las asociaciones na-
cionales de padres y pacientes. Es urgente la creacion de grupos de trabajo de expertos regionales en
el manejo de la talasemia, para que coordinen las actividades de dichos centros.

15. Un obstaculo a la implementacion de servicios eficaces de hemoglobinopatias en los paises con-
siste en la falta de sensibilizacion con respecto a las enfermedades genéticas. Los paises necesitan
mejorar la sensibilizacién y la comprension de estos trastornos por parte de la poblacion. Ademas,
todos los cursos de formacion médica tedrica y practica pertinentes deben incluir modulos sobre el
asesoramiento genético, la aplicacion de la genética a la salud publica y los aspectos éticos, juridicos y
sociales conexos. Algunos planificadores de politicas creen que los servicios de genética médica ne-
cesitan equipos de laboratorio caros y de tecnologia avanzada y que, por consiguiente, no constituyen
una prioridad para los paises en desarrollo. En realidad, los métodos diagndsticos basados en el ADN
se han simplificado de forma radical en los ultimos 10 afios. La educacion de la poblacion y el aseso-
ramiento genético, asi como muchos instrumentos diagnosticos genéticos, pueden integrarse en la
atencion primaria, incluso en entornos con escasos recursos.

16. La investigacion y la vigilancia son importantes para planificar y evaluar las intervenciones
apropiadas. No hay datos suficientes sobre la epidemiologia de las hemoglobinopatias ni la demanda,
calidad, uso y resultados de los servicios genéticos en los paises en desarrollo. Los sistemas de vigi-
lancia (registros y bases de datos) eficientes y la inversion continua en la investigacion de las hemo-
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globinopatias son fundamentales para el éxito de las intervenciones de salud ptblica, especialmente en
los entornos con escasos recursos.

17.  El mayor relieve que estan cobrando las hemoglobinopatias en muchos paises en desarrollo es la
fuerza que impulsa la aceptacion e introduccion de los servicios genéticos. Los buenos resultados de
la utilizacion de estos servicios pueden servir de modelo para la introduccion de métodos genéticos
para controlar otras enfermedades cronicas de la infancia. Antes de que se pueda elaborar un progra-
ma eficaz, las autoridades sanitarias, los profesionales de la salud y los centros de expertos tienen que
tomar conciencia de que las hemoglobinopatias constituyen un problema de salud publica. Cada pais
necesita formular una estrategia adecuada a las caracteristicas epidemiologicas locales, a la estructura
de los servicios actuales y a los recursos disponibles.

18.  Con el fin de que la prevencion y el manejo de las hemoglobinopatias tengan éxito tanto en los
paises desarrollados como en los paises en desarrollo, la OMS sigue cooperando con la Federacion
Internacional de Talasemia, una organizacion no gubernamental con la que tiene relaciones oficiales;
la Federacion, en la que estan representados 91 paises, apoya un importante nimero de actividades de
la OMS relacionadas con el manejo de la talasemia. En particular, la Federacion ha publicado, a tra-
vés de su programa educativo, libros para los profesionales sanitarios y ha organizado numerosos cur-
sos y talleres locales, nacionales e internacionales sobre el manejo clinico de la talasemia. La colabo-
racion se ha centrado en mejorar el diagnostico, la prevencion y el manejo clinico de la enfermedad,
asi como en la educacion de la poblacion y de los profesionales sanitarios.

19. La importancia de las enfermedades hereditarias, incluidas las hemoglobinopatias, ha sido recono-
cida a nivel regional. Las reuniones de expertos celebradas en las Regiones de Africa, las Américas,
Asia Sudoriental y el Mediterraneo Oriental han defendido firmemente la continuacion de las labores
regionales en el campo de las hemoglobinopatias, con el fin de definir las prioridades, problemas y enfo-
ques locales, sobre todo teniendo en cuenta que las distintas regiones de la OMS tienen necesidades dife-
rentes, dependiendo de la epidemiologia y de las caracteristicas econdmicas y sociales de los paises. Las
Oficinas Regionales para Africa, Asia Sudoriental y el Mediterraneo Oriental han incluido las hemoglo-
binopatias en sus planes de actividades.

20.  En su resolucion WHAS7.13 sobre la genoémica y la salud mundial, la Asamblea de la Salud
inst6 a los Estados Miembros a que movilicen recursos para la acciéon. En su 116? reunion, el Consejo
Ejecutivo tomé nota del informe sobre el control de las enfermedades genéticas,' y en su reunion si-
guiente adopt6 la resolucion EB117.R3 sobre la anemia falciforme. Un informe presentado a la
59* Asamblea Mundial de la Salud destaca el papel de las organizaciones no gubernamentales y de los
centros colaboradores de la OMS (en Arabia Saudita, Brasil, China, Chipre, Cuba, Estados Unidos de
América, Grecia, India, Italia, Reino Unido de Gran Bretafa e Irlanda del Norte, y Tailandia) que par-
ticipan en la prevencién y el manejo de las hemoglobinopatias.”> Son necesarios grupos de trabajo de
expertos regionales, nuevas alianzas a nivel nacional, regional y mundial, y una labor de sensibiliza-
cion a alto nivel para asegurar que los gobiernos de los paises mas afectados y los organismos de ayu-
da internacional estén plenamente concienciados de la magnitud del problema y presten gran atencion
a la talasemia y a otras hemoglobinopatias.

" Documento EB116/2005/REC/1, actas resumidas de la primera sesion (seccion 4) y de la segunda sesion.

2 Documento A59/9.
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INTERVENCION DEL CONSEJO EJECUTIVO

21. Seinvita al Consejo a que examine el proyecto de resolucion siguiente.

Distribucion mundial de las hemoglobinopatias (talasemia y anemia drepanocitica):
numero de lactantes afectados por 1000 nacidos
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Talasemia y otras hemoglobinopatias
El Consejo Ejecutivo,
Habiendo examinado el informe sobre la talasemia y otras hemoglobinopatias;'

Recordando la resolucion WHAS7.13 sobre la gendmica y la salud mundial, la resolucion
EB117.R3 sobre la anemia falciforme, y el reconocimiento por el Consejo Ejecutivo, en su
116" reunion, del papel de los servicios genéticos en la mejora de la salud mundial y en la re-
duccioén de las desigualdades en materia de salud que existen en el mundo;’

Preocupado por el impacto de las enfermedades genéticas, y en particular de las hemo-
globinopatias (talasemia y anemia drepanocitica), sobre la mortalidad y la morbilidad mundia-
les, especialmente en los paises en desarrollo, asi como por el sufrimiento de los pacientes y las
familias afectadas por estas enfermedades;

! Documento EB118/5.

2 Véase el documento EB116/2005/REC/1, acta resumida de la primera sesion, seccion 4.
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Reconociendo que la prevalencia de la talasemia varia seglin las comunidades y que la in-
suficiencia de datos epidemioldgicos pertinentes puede poner en peligro un manejo eficaz y
equitativo;

Profundamente preocupado por el hecho de que la talasemia y otras hemoglobinopatias
no estén reconocidas oficialmente como una prioridad de salud publica;

Deplorando la desigualdad de acceso a servicios genéticos seguros y apropiados existente
en el mundo;

Consciente de que los programas eficaces contra la talasemia deben tener en cuenta las
practicas culturales y estar adaptados al contexto social;

Reconociendo que el manejo de las hemoglobinopatias plantea problemas éticos, juridi-
cos y sociales especificos que deben ser examinados adecuadamente,

1. INSTA a los Estados Miembros:

1)  a que disefien, apliquen y refuercen de modo sistematico, equitativo y eficaz pro-
gramas nacionales exhaustivos e integrados para la prevencion y el manejo de la talase-
mia y de otras hemoglobinopatias, en los que se incluyan la vigilancia, la difusién de in-
formacion, la concienciacion y la deteccion, y que estén adaptados a sus contextos so-
cioeconomicos y culturales especificos, todo ello con el objetivo de reducir la incidencia,
la morbilidad y la mortalidad de estas enfermedades genéticas;

2)  a que desarrollen su capacidad para monitorizar la talasemia y otras hemoglobino-
patias, y para evaluar el impacto de los programas nacionales;

3)  a que intensifiquen la formacidn practica de todos los profesionales sanitarios en
las zonas con alta prevalencia;

4)  a que desarrollen y fortalezcan los servicios médicos, dentro de los sistemas de
atencion primaria existentes, en colaboracion con las organizaciones de padres o de pa-
cientes;

5)  a que fomenten la educacion de la poblacion, con inclusion del asesoramiento ge-
nético y de los temas éticos, juridicos y sociales relacionados con las hemoglobinopatias;

6) a que fomenten la cooperacién internacional en la lucha contra las hemoglobino-
patias;

7)  a que, en colaboracion con las organizaciones internacionales, presten apoyo a la
investigacion basica y aplicada sobre la talasemia;

2. PIDE al Director General:
1)  que aumente la concienciacion de la comunidad internacional con respecto a la

carga mundial de la talasemia y de otras hemoglobinopatias, y fomente el acceso equitati-
vo a los servicios de prevencion y tratamiento de estas enfermedades;
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2)  que proporcione a los Estados Miembros el apoyo y el asesoramiento técnico nece-
sarios para la formulacion de las politicas y estrategias nacionales de prevencion y trata-
miento de la talasemia y de otras hemoglobinopatias;

3)  que fomente y apoye la colaboracion entre los paises con miras a ampliar la forma-
cion y los conocimientos técnicos del personal, y que preste apoyo a una mayor transfe-
rencia a los paises en desarrollo de tecnologias y conocimientos técnicos asequibles;

4)  que mantenga las funciones normativas de la OMS mediante la redaccion de direc-
trices sobre la prevencion y el tratamiento de la talasemia y de otras hemoglobinopatias,
con miras a la elaboracion de planes regionales, y que promueva la creacion de grupos
regionales de expertos;

5)  que fomente, apoye y coordine la investigacion sobre la talasemia y otras hemo-
globinopatias, con el fin de mejorar la duracion y la calidad de vida de los pacientes afec-
tados por estos trastornos.
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