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Resumen

En una poblacién de origen italiano que radica en el cantén de Coto Brus, Puntarenas, se pudo
detectar la presencia de dos casos de beta-tal menor en 64 individuos estudiados. Para el
escrutinio y caracterizacion definitiva del fenotipo talasémico se siguid con protocolos
ampliamente estudiados en el CIHATA. No se encontré ningin caso deficiente en G6PD ni la
presencia de Hbs anormales. (Rev. Cost. Cienc. Méd. 1982; 3(2):185-188).

Introduccioén

En la distribucién geografica de hemoglobinopatias y de trastornos relacionados, diversas
poblaciones italianas se caracterizan por la alta frecuencia de beta talasemia (beta-tal) (8), asi
como de Hb S (6) y de la deficiencia de la G6PD eritrocitica (5,7), en algunas regiones. Con el
deseo de estudiar estos trastornos hereditarios, realizamos un escrutinio hematol6gico en 64
pobladores italianos que radican en el distrito central (San Vito) del canton de Coto Brus,
Puntarenas, Costa Rica.

Material y métodos

Se estudid un total de 64 sujetos de origen italiano y sus decendientes, del canton de Coto
Brus, Puntarenas, con edades comprendidas entre los 3 y 67 afios, siendo 36 del sexo
femenino y 28 del masculino. La gran mayoria de ellos procedia de regiones del sur, centro y
norte de ltalia. Para la investigacion de beta-tal se siguié un protocolo ya publicado (10), e igual
para la deteccidon de Hbs anormales (11). La investigacion de la deficiencia de la glucosa-6-
fosfato deshidrogenasa (G6PD) se hizo en base al método de Beutler de las manchas
fluorescentes (2).

Resultados y comentarios
De los 64 casos estudiados se logré encontrar dos fenotipos intrafamiliares (madre e hija) de

beta-tal menor clasica. No hubo ninguno con deficiencia de la G6PD eritrocitica ni de
hemoglobinas anormales. Los dos casos portadores de beta-tal mostraron caracteristicas el
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estigma beta talasémico, con microcitosis hipocrémica, células en diana, punteado basdfilo,
fragilidad osmética (F.O.) disminuida (< de 85% de hemodlisis con el uso de NaCl al 0,36%),
CHCM bajo (<de 31 g/dl), niveles normales de Hb F (<de 2,5% valores elevados de Hb A, (>
4% e indice de saturacion de la transferrina normal o elevada. En el Cuadro 1 se indican los
hallazgos hematol6gicos encontrados en la madre (60 afios) y una hija (20 afios), portadores
de beta-tal.

CUADRO 1

HALLAZGOS HEMATOLOGICOS EN DOS CASOS
INTRAFAMILIARES DE BETA-TAL MENOR

Caso  Hto (%9/Hb (g/d1) fggﬂ;‘ “@ hfr'l%lisis, }(’?f H}B{% FeS/CTFFeS (’(/f)
1 41/12.3 30 60 0,8 6,2 139/262 53,0
2 39/11,7 30 56 1,2 6,0 67,2/188 35,7

* Normales: 5-20 ng/ml (método microbiélogo con L. Casei)

Los valores de Hb A, como promedio, en los restantes 62 casos normales, fue de 3,25% (D.S. 0,54%).

Discusién

Las talasemias pueden ser definidas como un grupo de desoérdenes genéticos de la sintesis
de Hb caracterizadas por la reduccion en la produccion de una o mas de las cadenas de
globina que lleva a un desbalance en la sintesis de esos polipéptidos. Las llamadas beta-tal se
pueden dividir en beta’-tal, en las cuales ocurre alguna sintesis de cadenas beta, y en beta’-tal
en las cuales no hay sintesis del todo. Hay una buena evidencia genética y de poblacion de la
heterogeneidad de estos defectos beta-tal. En cuanto a beta *-tal, existe la forma severa propia
de poblaciones mediterraneas, y la forma ligera que se observa en poblaciones de raza negra
(13). Hay todavia una mayor evidencia acerca de la considerable heterogeneidad de los
defectos moleculares que originan la beta® tal (1). En una de ellas, la forma Ferrara de beta’-
tal, sélo observable en esa region italiana, la sintesis de cadenas beta se puede inducir in-vitro
con un extracto soluble de reticulocitos normales (3). En términos generales, no es posible
diferenciar claramente casos individuales de estos dos tipos de beta-tal con base en el
hemoglobinograma clasico, a no ser que medien estudios familiares en donde se halle
asociada una variante de Hb de cadena beta (4,9). En los dos casos de beta-tal menor que nos
ocupan, es imposible, por lo tanto, definir con certeza el fenotipo talasémico beta’-beta”. La
frecuencia del defecto en el estudio realizado fue de un 3,13 por ciento (2/64), habiéndose
reportado en la region de Latium (que incluye a la ciudad de Roma) un porcentaje medio de
talasemia de 2,42 con valores tan altos en algunas provincias como 6,82 por ciento y tan bajos
en otras como 1,20 por ciento (12).

186



ABSTRACT

We have detected two cases of beta tal minor, in 64 individuals of Italian origin,
radicated in the district of Coto Brus, Puntarenas, Costa Rica. We followed the
usual methodologies established at the CIHATA for this purpose. No G6PD
deficiency or abnormal hemoglobins were found.
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