PROTOCOL D’ACTUACIO DAVANT DE ALTERACIONS D’ESTUDI
D'HEMOGLOBINES PRENATAL

Portadors de drepanocitosi: Més informacio al webinar: “Els portadors de trets falciformes en el
cribratge neonatal, gestid i circuits en atencidé primaria” https://youtu.be/70dsdWps3-g

PROTOCOL D'’ACTUACIO DAVANT DE MICROCITOSI SENSE ANEMIA

Les talassemies son segudes a un deficit quantitatiu de la sintesi d'alguna de les cadenes de
globina que formen I’hemoglobina.

Estan determinades geneticament seguint un patré autosomic recessiu.

Existeixen diferents tipus d’"hemoglobines segons els tipus de cadenes de globina
que les formen:

- HbA1: (a2B2) > 97% del total d’hemoglobina.

- HbA2: (0262) < 3,5%.

- HbF: (a2y2) < 2% (es normalitza a I’any de vida).

El diagnostic de la beta-talassemia minor es realitza mitjancant I'estudi d’hemoglobines
(distribucid de les hemoglobines per forga cationica).

@ Quantificacié percentual (No és util pel diagnostic de I'alfa-talassémia perqué totes
les hemoglobines estaran disminuides).

IMPORTANT: Un déficit concomitant de ferro produeix una disminucié de I'HbA2 que
pot implicar errors diagnostics.

1r: tractar la ferropénia (REVISAR PROTOCOL ESPECIFIC ANEMIA FERROPENICA)

2n: un cop resolta la ferropenia, si persisteix la microcitosi, realitzar I'estudi
d’hemoglobines.

3r: si I'estudi d’hemoglobines és normal i persisteix la microcitosi, derivar a un centre
de 3r nivell per a estudio genetic.
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https://youtu.be/7odsdWps3-g

*Consell genétic:

- En casos de BETA TALASSEMIA MINOR: En cas de tenir desig de descendéncia, és convenient
realitzar un hemograma i un estudi d’hemoglobines a la parella per a estudiar si és portadora
d’alguna hemoglobinopatia, de cara a consell i diagnostic prenatal.

- En casos d’ALFA TALASSEMIA MINOR: Quan tingui desig de descendéncia, recomanar estudiar a
la parella. Recordar que, encara que la parella tingui un hemograma normal sense microcitosi,
aix0 no exclou que pugui ser portadora silent, per la qual cosa és convenient que es realitzi un
estudi molecular d’alfa talassémia previ a I'embaras.

CONCLUSIONS

- Davant una microcitosi (amb o sense anémia), el primer que s’ha de descartar és la
ferropénia. En segon lloc, en frequéncia, una talassémia (beta-talassémia minor). Si
després de corregir la ferropenia persisteix la microcitosi, s'ha de realitzar un estudi
d’hemoglobines per a descartar talassemia.

- L'anémia ferropénica (inclus la greu) es pot tractar amb ferro oral de forma ambulatoria.
Les primeres setmanes de tractament, s’ha de valorar la resposta terapeutica: clinica i
analitica (hemograma, reticulocits i ferritina).

- Enuna anemia ferropenica que no respon a tractament amb ferro oral, el primer que
s'ha de valorar és I'adherencia al tractament. Posteriorment, revalorar la causa de
I'anémia.

- Entot pacient en el que es diagnostiqui una talassemia, s'ha de realitzar un estudi
familiar i consell genétic.



