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Anemias con VCM-HCM disminuido

(Microciticas)
continen.

Anemias con esquistocitos
= fragmentacion

Anemias hipocrémicas t—"'-

= defecto sintesis Hb

Hemo (congénitas)
+ Fe ——anemia ferropénica
globina———— sindromes talasémicos

[ PPFIX —anemias sideroblasticas \ f






Sindromes talasémicos. Clasificacion
Sintesis deficiente de una cadena de globina

o-talasemias p-talasemias

- Leves
o-talasemia minima
o-talasemia menor B- talasemia menor

- Transfusion no dependientes
enfermedad con Hb H | talasemia intermedia

- Transfusion dependientes

talasemia mayor
hidropesia fetal



Supportive therapy Complications

Transfusion Transfusion-
Leukoreduction / transmitted infections

: |
. [alasemia
/ = Bone expansion

“hair on end”)
Iron overload (

Deferoxamine

Dcferiprone | / : Hypopituitarism m r
Deferasirox -

Excessive melanin
skin pigmentation

Endocrinopathies .
(“bronze diabetes")

Hormone replacement

Hypothyroidism
Osteoporosis ‘ T
Osteoclast replacement Hypoparathyroidism

Vitamin D Pulmonary hypertension

and embolism

Cardiemyopathy

Venous thrombosis
Hematopoietic stem-cell
transplantation
Bone marrow

Hemosiderosis and
cirrhosis of liver

Cord blood? \ : \ Extramedullary hematopoiesis
Unrelated donor?
Nonmyeloablative?

Splenomegaly

Experimental therapy . Diabetes mellitus
Erythropoietin
Fetal hemoglobin meodifiers

Arthropathy

(hydroxyurea, butyrate)
Antioxidants

Delayed puberty and
delayed secondary sexual

Future ﬂlelapy ‘ N\ characteristics

Testicular or ovarian failure
Gene therapy

Osteoporosis

NEJM
Short stature 2005:353:1135




Beta - talasemia: herencia

Talasemia
menor
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- NO evidencia de ferropenia
- Paciente asintomatico (# ferropenia)

- Igual cuadro en 50 % de padres
hermanos

hijos
- Ascendencia mediterranea (+/-)

Microcitosis sin ferropenia = talasemia




Talasemia menor - Confirmacion

- Sospecha firme. NO ferropenia (corregirla si +)
- Morfologia eritrocitaria tipica:
hipocromia, microcitosis, Punt. baséf-
- Estudio familiar (padres - hijos - hermanos
- Electrofo
CU AN P

- Hbpatia talasémica (Hb Lepore)
- Estudio de ADN. Sélo en:
- casos dudosos
- diagnostico prenatal o preimplante









Tareas postdiagnostico

1) Informacion: oral, oral, oral, ... , impresa

| - clinica—|=[X]  NO iatrogenia
- familiar|=|[=][X] consejo genetico

2) Estudio familiar (témpano)

|- consanguineos probables portadores

- conyuges de portadores (edad fertil)




% esperado de nacimientos

Prevencion de talasemia mayor mediante
programas de diagnostico prenatal

con talasemia mayor
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“El nacimiento de un chico
con talasemia mayor

es un fracaso de la

medicina preventiva”
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;. Cual de estos datos es mas
sugestivo de anemia megaloblastica?

a) Macrocitosis

b) Neutrofilos hipogranulares

c) Neutrofilos hipersegmentados
d) Cobalaminemia disminuida



Anemias con VCM - HCM aumentado

- Macrociticas no megaloblasticas
embarazo - neonato
reticulocitosis (excedente de membrana)
esplenectomia (Howell Jolly)
hepatopatia - etilismo

hipotiroidismo
(enfermedad por crioaglutininas)
sindromes mielodisplasicos

- Megaloblasticas (x defecto duplicacion ADN)
sintesis pirimidinas

B12 - folatos - AZT [ R |
sintesis purinas 6MP s
t ribonucleédtido reductasa HU




Folatos

200
8 -20

Requerimientos
diarios (ug)

Depositos (mg) 3-5

x 1000 x 100
(3 anos) | (3 meses)



Saliva
R1
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Proteasas
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Transporte sérico cobalamina
CD32 « Transcobalamina
Haptocorrina

900 pmol/L Apotranscobalamina

100 pmol/L m Holotranscobalamina + cobalamina

200 pmol/L ﬂ Holohaptocorrina + cobalamina

200 pmol/L . Haptocorrina + analogos

50 pmo/L I Apohaptocorrina



Anemias megaloblasticas: diagnostico

- Defecto en la duplicacion del ADN (alta renovacién)
- Mucosas: atrofia (* ferropenia)
- Médula 6sea: hematopoyesis megaloblastica
- anemia severa bien tolerada
eritropoyesis inefectiva 2> M LDH - bilirrubina
- neutropenia + hipersegmentacion neutrofilos
- plaquetopenia
+ Neuropatia
- Si def.| -cordén posterior: apalestesia, anestereoataxia

B12 - cordon lateral: espasticidad, Babinski
+ Enfermedades Al: Hashimoto, vitiligo, etc.

- Dosajes vitaminicos: B12 - folato sérico / eritrocitario
- Estudios funcionales: homocisteina - metilmalénico

- Prueba terapeéutica: (B12 oral) - B12 IM - folatos




Causas de cobalaminopenia

Carencia
- Deficiencia alimenticia (vegetarianos)
- Competicion biolégica: Diphilob. latum, asa ciega

Malabsorcion
- Deficiencia pepsina y CIH
- Deficiencia factor intrinseco
- Anticuerpos anti - céelula parietal
(A. perniciosa) - factor intrinseco (bloqueantes)
- VEDA con biopsia - Gastrina sérica
- Evaluar patologias autoinmunes concomitantes

Alteraciones metabolicas - congeénitas
- por drogas: oxido nitroso
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Anemias con reticulocitos aumentados
r por liberacion precoz (policromatofilia)

- por expansion médula ésea eritroide
[ pico reticulocitario , ., ,g,, -gﬂon)
anemias hiperregenerativas
[ por péerdida aguda
por hiperhemolisis
causa extracorpuscular

[ autoinmune
microangiopatica
causa corpuscular
hemoglobinopatia
[ membranopatia
enzimopatia




Hiperhemolisis

Vida media eritrocitaria acortada por lisis

prematura de hematies aun no senescentes
A LDH, bilirrubina indirecta, reticulocitos

{- compensada = sin anemia

- ho compensada = anemia leve - severa

{- intramedular = eritropoyesis inefectiva
- periférica = hiperhemolisis

{- extravascular (macrofagos)
- intravascular (lisis por complemento)
V¥ haptoglobina, + Hburia + hemosiderinuria



Anemia hemolitica autoinmune
Diagnostico
- Componente hiperhemolitico
- reticulocitos M
- bilirrubina indirecta N
- LDH M
- haptoglobina V (IV, severa)
- Presencia de esferocitos
- descartar otras causas
(esferocitosis hereditaria)
- Prueba de Coombs directa (+)
- poliespecifica
- monoespecifica: IgG - C3d
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Suero de Coombs: - Ig de conejo anti lg G humana
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Suero de Coombs: - Ig de conejo anti lg G humana
- lg monoclonal anti C3d

Prueba Coombs directa Prueba Coombs indirecta

Auto anticuerpo contra Alo anticuerpo contra
Ag presente en GR Ag NO presente en GR
Ig libre en plasma
+
Ilg adherida a GR Ig adherida a GR
+ +

Suero de Coombsji {Qj\? Suero de Coombs
— L T I -




Anemia hemolitica autoinmune

Rango térmico mnmmz- Frec%

Calientes Bazo 70
U2 2"“ neoplasias
enf. Al <1
infecciones
drogas
Frios
- Crioaglutininas IV 12 ECA clonal 20
Hig>Bz| 22 SCA linfoma
Tit-t°-clon Haemophilus
- Hburia IV 2° virus 1-5
paroxistica | bifasica sifilis (30
a frigore Donth-L nifnos)

Mixtos lgG+igM IV 5-10
crioaglut Bz>Hig



Muchas gracias



