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Resumen
Las talasemias son enfermedades hereditarias que afectan la sintesis de hemoglobina en los
glébulos rojos, con una alta prevalencia en ciertas regiones como el Mediterraneo, Africa y
el sudeste asidtico. El objetivo principal de la presente investigacion fue analizar la
prevalencia, diagnostico y factores de riesgo de la talasemia. La metodologia tuvo un disefio
descriptivo y se utilizé una revision documental, de los ultimos 10 afos, de diferentes bases
de datos cientificos como: Scielo, PubMed, Redalyc, Elservier..., asi como datos de paginas
web oficiales. Los resultados demostraron que la prevalencia es mas alta en paises como
China y Malasia, Italia y Estados Unidos, asi como que, los factores de riesgo para padecer
talasemias son la herencia y mutacién genética, los efectos migratorios y geograficos, y la
consanguinidad de los padres; ademas que las pruebas de diagnostico de laboratorio para
detectar las talasemias incluyen el hemograma, andlisis de 4cido desoxirribonucleico y
hemoglobina mediante técnicas de electroforesis (capilar o hemoglobina) y cromatografia
liquida de alta resolucion. En conclusion, las talasemias tuvieron una presencia a nivel
mundial, siendo asi que los mecanismos para su diagnostico fueron un analisis de hemograma
y &cido desoxirribonucleico, y finalmente conociendo los factores de riesgo mas relevantes

como la herencia.
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Abstract

Thalassemias are hereditary diseases that affect the synthesis of hemoglobin in red blood
cells, with a high prevalence in certain regions such as the Mediterranean, Africa, and
Southeast Asia. The main objective of this study was to analyze the prevalence, diagnosis
and risk factors of thalassemia. The methodology had a descriptive design and a documentary
review of the last 10 years of different scientific databases such as: Scielo, PubMed, Redalyc,
Elservier, as well as data from official websites, was used. The results showed that the
prevalence is higher in countries such as China and Malaysia, Italy and the United States, as
well as that the risk factors for thalassemias are heredity and genetic mutation, migratory and
geographical effects, and parental consanguinity; In addition, laboratory diagnostic tests to
detect thalassemias include blood count, deoxyribonucleic acid and hemoglobin analysis
using electrophoresis (capillary or hemoglobin) and high-performance liquid
chromatography techniques. In conclusion, thalassemias had a worldwide presence, so the
mechanisms for their diagnosis were a blood count and deoxyribonucleic acid analysis, and

finally knowing the most relevant risk factors such as heredity.
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Introduccion

La talasemia es una enfermedad hemolitica hereditaria causada por trastornos de la sintesis
de hemoglobina en los gldbulos rojos, caracterizada por una disminucion o falta de sintesis
de cadenas a,  u otras cadenas de globina que componen la estructura normal de la molécula
de hemoglobina en adultos. Esta es una de las enfermedades que afectan el sistema
hematolégico yes frecuentemente discutidaenrelacion ala familiade las
hemoglobinopatias. En esencia, esta es una anomalia estructural de la hemoglobina que
puede afectar la funcion y supervivencia de los globulos rojos (Centro para el control y la
prevencion de enfermedades, 2019; Rujito, 2019).

Las talasemias son trastornos genéticos hereditarios caracterizados por la produccion
anormal de hemoglobina, lo que puede dar lugar a anemia. Las principales fuentes de riesgo
son aquellas personas con antecedentes familiares de la enfermedad, que a menudo se
transmite de padres a hijos, otros factores como ser poblaciones de origen mediterraneo,
asiatico y africano experimentan estas afecciones con mayor frecuencia (Botell & Alvarez,
2017). Utilizando técnicas como la electroforesis de la hemoglobina, es posible el diagndstico
de laboratorio de esta enfermedad, ademas, se emplea el analisis molecular, incluida la
reaccion en cadena de la polimerasa (PCR), para identificar mutaciones especificas en los
genes de la hemoglobina, lo que da como resultado un conocimiento preciso del tipo y la
gravedad de la talasemia. Con la ayuda de estos métodos se pueden realizar un diagndstico
adecuado y las intervenciones terapéuticas adecuadas (Pillajo et al., n.d.).

La anemia es un importante problema de salud publica en todo el mundo, que afecta
especialmente a los nifios pequefios y a las mujeres embarazadas. La Organizacion Mundial
de la Salud (OMS) estima que el 42% de los nifios menores de 5 anos y el 40% de las mujeres
embarazadas son anémicos en todo el mundo (Organizacién Mundial de la Salud, 2019). De
manera similar, se calcula que entre 80 y 90 millones de personas en todo el mundo son
portadoras de beta-talasemia (1,5% de la poblacion mundial). Aunque la epidemiologia de
las diferentes formas clinicas atin no se comprende bien, se sabe que la enfermedad es comun
en un area que se extiende desde el Africa subsahariana a través de la regién mediterranea y
el Medio Oriente hasta el subcontinente, India y el sudeste asiatico. Asi, mas del 90% de los

pacientes con estos trastornos viven en paises de bajos y medianos ingresos (Angulo Urefia

et al., 2020).
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Estas patologias se heredan y se transmiten de generacion en generacion y afectan a casi 200
millones de personas en todo el mundo. La talasemia es una gran amenaza para la salud
publica en todo el mundo debido asumayor prevalenciaenel Mediterraneo y partes
de Africa. En todo el mundo,la talasemia afecta a casi4,4 casos por cada
10.000 nacidos vivos. En la India, cada afo nacen 10.000 bebés con talasemia, lo que
representa aproximadamente el 10 % del numero total de nifios con talasemia en el
mundoy 1 de cada8 personas con talasemia vive enlalIndia. La prevalencia de la
talasemia varia del 0,6 al 15% en el sur de la India (Thiyagarajan et al., 2019).
Mundialmente, se estd volviendo mas comun la presencia de las talasemias, debido a los
cambios de inmigracién, por lo que, la aplicabilidad de la prueba de diagndsticas tiende a
recibir un alto nivel de importancia, entre las que se encuentran el analisis de ADN y
electroforesis (Sayani & Kwiatkowski, 2015a). Asi mismo, en paises latinoamericanos como
Meéxico la beta-talasemia (B-tal) es frecuente en pacientes con microcitosis e hipocromia.
Entre las diferentes variantes de hemoglobina descritas, la hemoglobina S (HbS), C (HbC),
E (HbE), beta y alfa talasemia se encuentran entre las variantes de hemoglobina més comunes
encontradas en los paises de América Latina (Rizo-de-la-Torre et al., 2017).
A nivel nacional, en Ecuador ha tenido historicamente muchas nacionalidades diferentes
(ademas de las diversas nacionalidades indigenas). La poblacion afroamericana de Ecuador,
entre Ibarra y Esmeralda es esporadica y una gran proporcion de este grupo étnico vive en
un area relativamente pequefia. La hemoglobina S y C son comunes en las personas de
ascendencia africana, por lo que los cambios genéticos en la hemoglobina, como la talasemia
son comunes (Rani, 2015).
Debido ala alarmante tasa de mortalidad por esta patologia, se busca determinar la
prevalencia, diagnostico y factores de riesgo preexistentes de las talasemias, y por lo que nos
cuestionamos (Cuadl es la tasa de prevalencia, factores de riesgo y las pruebas y técnicas de
laboratorio para el diagnostico de las talasemias?

Material y métodos
Esta investigacion tiene un disefio documental de tipo descriptivo, ya que esta busca analizar
la prevalencia, factores de riesgo y mecanismo de diagndstico de la talasemia. Por lo
consiguiente se optd por seleccionar articulos relacionados al tema, con la finalidad de

conseguir una comprension basta con respecto a la problematica disefiada.

—(D
\/o/.8—N° 1, 2024, pp. 2251-2270 Journal Scientific MQRInvestigar 2255



Ma

Vol.8 No.1 (2024): Journal Scientific ﬁii'1?1Investigar ISSN: 2588-0659
https://doi.org/10.56048/MQR20225.8.1.2024.2251-2270

En la seleccion de articulos se incluy¢ articulos de revision y originales de texto completo,
casos clinicos de pacientes con la presente patologia, ademas de estudios clinicos publicados
por revistas indexadas en espaiol, portugués e inglés publicado con 10 afios de anterioridad.
A suvez, se incluyeron paginas web oficiales como las de Organizacion Mundial de la Salud,
Organizacion Panamericana de la Salud, Instituto Nacional de Estadisticas y Censos, junto a
datos de la CDC, con tematica de talasemias.

En la presente investigacion mantuvo presente la exclusion de todos los articulos con
informacion incompleta, tesis de repositorios, cartas del autor, opiniones, blogs, resumenes
y articulos publicados con informacion no indexada, insuficiente y no verificada.

En la busqueda de informacion se realizo una revision sistematica y bibliografica de bases
de datos cientificas como Science Direct (50), Scielo (39), PubMed (27), Redalyc (25),
Elservier (44), Biomed Central (19); ademas de paginas web oficiales como la OPS, OMS,
INEC y CDC, a su vez libros, reportes de salud, revistas publicadas en portugués, inglés y
espafiol anunciados con 10 afios de anterioridad. Para la recopilacion de la informacion se
uso palabras clases, sobre todo en el idioma inglés como “thalassemia” OR “prevalence” OR
“talasemias” OR “Prevalencia” OR “Factor de riesgo” AND “Diagnostico” haciendo el uso
de los operadores booleanos como “or” y “and”.

El proceso de revision de la literatura se agilizd con la incorporacion de operadores
booleanos, lo que permiti6 la busqueda de estudios sobre talasemia. La investigacion
contenia términos cruciales como "talasemia" O "las causas de la tialitosis", "prevalencia",
"prevalencia" y "factor de riesgo". La inclusion de operadores "OR" amplia el alcance de la
blusqueda, incorporando multiples terminologias utilizadas en la literatura. Sin embargo, la
utilizacion de 'AND' refina los resultados, lo que da como resultado estudios que abordan
tanto los factores de riesgo como los procedimientos de diagnostico de la talasemia. Con el
objetivo de mejorar la comprension integral de las enfermedades por todas las causas, este
enfoque estratégico busca recopilar informacion relevante tanto epidemioldgica como
clinicamente sobre la talasemia.

Acorde con las normativas internacionales de una investigacion se puede llegar a considerar
aspectos €éticos al respetar los derechos de autor de cada una de las fuentes utilizadas en esta
investigacion, asociando una adecuada citacion y referenciacion de la informacion de

acuerdo con las pautas dadas por las normas Vancouver (Arancibia S. & Arancibia S., 2021).
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Resultados

Tabla 1. Tasa de prevalencia de la talasemia a nivel mundial.

Autor/Ref. Afo Edad N° Casos sin Casos con Lugar del Tipo de %
talasemia talasemia participante  talasemia
Dominguez 2013 15-81 114 89 25 (22%) Imbabura a- talasemia 24
y col. afios B-talasemia 56
(Dominguez Hb E 16
et al., 2013) Hb C 4
Machariay 2020 0-10 83 82 1 (1%) Africa — B-talasemia 100
col. afios costa Este
(Macharia
et al., 2020)
Kattamisy 2020 0-15 2 1.540.000 460000 (23%) Malasia B-talasemia 56
col. afios  millone Estados 35
(Kattamis et s Unidos 9
al., 2020) China

Longoy 2021 <18-> 3.986 661 3325 (83%) Italia B-talasemia 5
col. (Longo 35 afos menor (-
etal., 2021) thal) 95

B-talasemia
mayor (-
™)
Bachycol. 2022 0-19 96,2 82.500.00 13500000 Vietnam a- talasemia 43
(Bach et al., afios  millone 0 (14%) B-talasemia 57
2022) s
Wahidiyaty 2022 0-67  2.500 1.975 525 (21%) Indonesia  o- talasemia 48
col. afios B-talasemia 52
(Wahidiyat
et al., 2022)
Paiboonsuk 2022 <5 66,2 19.000.00 47.000.000 Tailandia o- talasemia 43
wong y col. anos  millone 0 (71%) B-talasemia 57
(Paiboonsuk s
wong et al.,
2022)
Alwiy 2022 0-175 5.712 3112 2600 (46%) Malasia a- talasemia 7
Syed- afios B-talasemia 4
Hassan Hb E 89
(Alwi &
Syed-
Hassan,
2022)

Chongy 2022 <15 200 190 10 (5%) Brunei, a- talasemia 40
col. (Chong afios Darussalam  f-talasemia 40
et al., 2022) Hb E 20

Khaliq 2022 <18 225 209.200.0 15800000 Pakistan B-talasemia 100

(Khaliq, afios  millone 00 (7%) (B-thal)

2022) S
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Chowdhury 2022 <80 160 144.000.0 16000000 Bangladesh ~ B-talasemia

y col. afios  millone 00 (10%) Hb E
(Chowdhur ]
yetal.,
2022)
Chenycol. 2022 <77 50,12 27.420.00 22700000 China/Guang o- talasemia
(Chen et al., afios  millone 0 (45%) x1. B-talasemia
2022) S
Yadavy 2022 0-85 1.408  394.000.0 1014000000 India B-talasemia
col. (Yadav afios  millone 00 (72%) (central) menor (-
etal., 2022) ] Sur de India thal)
Este de India

Analisis de los Resultados: De acuerdo con informacion promocionada en la tabla 1, se
puede observar que la prevalencia de la talasemia, se encuentra ubicada principalmente en el
continente asiatico, asi pues, paises como China y Malasia tiene una mayor prevalencia de
tipo a- y B-talasemia; de igual forma, se mencionan paises de continente europeo como Italia
y africano con una presencia marca de -talasemia, y finalmente, en una minoria el continente
americano, representado por Estados Unidos. Siendo asi que, el lugar con menor B-talasemia
fue en la costa este de Africa, mientras, que el sitio donde se observé una mayor prevalencia

fue en Italia, con un 83%, seguido por India y Tailandia, con el 72% y 71%, respectivamente.

Tabla 2. Principales factores de riesgo de las talasemias.

Autor/Ref. Afio Pais Tipo de N° de Edad del Factores de
talasemia  participantes participante riesgo
Yasmeeny 2019 Pakistin  talasemia 350 <10afios  Consanguinidad
col. beta de los padres
(Yasmeen
& Hasnain,
2019)
Dhanyay 2019 India Alfa - Beta 1087 8,6 afios Herencia
col. talasemias (nacidos con
(Dhanya et talasemias)
al., 2019)
Dasycol. 2019 Alemania [-talasemia 75 14,5+ 10,72 Herencia
(Das et al., afios genética
2019)
Zhuangy 2019  China a-talasemia 3 < 39 afos Herencia
col. genética
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(Zhuang et
al., 2019)

Merkeleyy 2020 Canada a-y B- 2 < 19 afos Pertenecer a

Bolster talasemia Africa
(Merkeley subsahariana, el
& Bolster, sudeste asiatico,

2020) los paises
mediterraneos,
el Medio
Oriente
Kattamisy 2020 Atenas  p-talasemia 2 millones 0 — 15 afios Herencia -
col. Grecia Migracién
(Kattamis
et al.,
2020)

Jaingy col. 2021 Taiwan  [-talasemia 43 < 10 meses Herencia
(Jaing et genética
al., 2021)

Guzman- 2022 Ecuador a-y B- 7 0 — 35 afios Defecto
Chango y talasemia genético
col.
(Guzman-
Chango &
Latorre-
Barragan,
2022)

De Simone 2022 Italia Talasemias 19 <11 afos Herencia
y col. (De (a, B, v, O, genética
Simone et OB y yop)
al., 2022)

Al Lawati 2023 ~ Oman Talasemias 56 > 15 afos Herencia
y col. (Al B genética
Lawati et
al., 2023)

Akikiy 2023 Libano  [-talasemia 2 millones > 18 anos Edad mayor a
col.(Akiki 40 anos

etal.,
2023)

Analisis de los Resultados: Los factores de riesgo son elementos predisponibles ante
padecer una enfermedad, en el caso de esta investigacion se observa la presencia de la
herencia genética como punto principal para padecer alguna talasemia; a su vez, se presenta
a los efectos migratorios y geograficos como factores de riesgo al padecer talasemia, pues

lugares como medio oriente, africa y sudeste asiatico llegan a tener una gran presencia de
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casos de esta patologia; finalmente se llega a apreciar que la consanguinidad de los padres y

la edad, también, se pueden considerar un factor de riesgo . (Tabla 2)

Tabla 3. Pruebas de laboratorio de diagnostico de las talasemias.

Autor/Ref.  Afo Pais Tipode N°yedadde Pruebasde Técnica de
talasemia participantes laboratorio laboratorio
Dominguezy 2013 Ecuador a-y B- 114 -15a81
col. talasemia afios Analisis de  Electroforesis
(Dominguez Hb C Hb y ADN
etal., 2013)

Garcia. y col. 2019 Espafia Beta- 851-<75 Hemograma Cromatografia
(Garcia A. et talasemia afios Analisis de  liquida de alta
al., 2019) Hb y ADN resolucion

Electroforesis
capilar
Cartiny col. 2019 Costa Rica Alfa- 1-<11 Hemograma
(Cartin talasemia meses Morfologia  Electroforesis
Sanchez et de globulos
al., 2019) rojos
Nopparatana 2020 Tailandia a-y B- 1.906 -<45  Andlisisde  PCR multiplex
y col. talasemia afos ADN
(Nopparatana
et al., 2020)
Munkongdee 2020 Tailandia a-y B- 409 -<19 Andlisis de  Cromatografia
y col. talasemia afos Hby ADN  liquida de alta
(Munkongdee Hemograma resolucion.
et al., 2020) Electroforesis
de zona capilar
(CE)
Alliycol. 2021 Johannesburgo, o-y - 70-0a6 Conteo Cromatografia
(Alli et al., Sudafrica talasemia afios sanguineo liquida de alta
2021) completo resolucion
(FBC) Electroforesis
Hemograma de Hb
Aliycol. (Ali 2021 Lahore Beta- 386 -<35 Pruebas
etal., 2021) Pakistan talasemia afios genéticas del  Cromatografia
liquido liquida de alta
amniotico resolucion
Frotis de Electroforesis
sangre
Analisis de
ADN
Hemograma
Mensahy 2021  Nueva York, a-y B- 52-1a?2l Hemograma Cromatografia
Sheth NY talasemia afos liquida de alta
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(Mensah & Analisis de resoluciéon
Sheth, 2021) Hby ADN (HPLC) o
enfoque
isoeléctrico
(IEF)
Maulanay 2022 Indonesia B- 67-2a6 Hemograma  Electroforesis
Fuadi talasemia afos Andlisis de capilar
(Maulana & Hb
Fuadi, 2022) Frotis de
sangre
Wang y col. 2023 China Alfa- 43 - <31 Hemograma  Amplificacion
(Wang et al., talasemia afios MCVy de sonda
2023) MCH dependiente de
Analisis de ligadura
hemoglobina multiplex
(Hb) (MLPA)
Liuy col. 2023 China a-y B- 81-<11 Andlisis Electroforesis
(Liu et al., talasemia afos ADN fetal capilar
2023) libre de
células
(cffDNA)

Analisis: En cuanto a las distintas pruebas de diagnostico de laboratorio clinico para la
deteccion de las talasemias, se pueden encontrar el hemograma, seguido a su vez por pruebas
de analisis de ADN y hemoglobina, estas pruebas regidas principalmente por la técnica de
electroforesis, ya sea de manera capilar o Hb, y por cromatografia liquida de alta resolucion,
en resumen, cada una de estas pruebas mencionadas son de suma importancia, al momento
de diagnosticar las talasemias. (Tabla 3)

Discusion
Las talasemias son consideras como una de las patologias mas raras existentes en el area de
la hematologia, ya que llega a presentar diversas mutaciones y necesitan de pruebas
especificas para su diagnostico, ademas que, se encuentran en areas geograficas especificas,
asi, en los resultados de la presente investigacion, menciona que el lugar donde existié una
mayor prevalencia es en Italia, esto en el estudio de Longo y col. (Longo et al., 2021). De la
misma forma, las investigaciones de Alwi y Syed-Hassan (Alwi & Syed-Hassan, 2022) y
Chen y col. (Chen et al., 2022) sefialan a los paises del sureste asiatico como eje geografico
de las talasemias, en paises como Malasia y China, estos coinciden en el estudio realizado

por Lee y col. en el 2021 (Lee et al., 2021) donde se identifica al sudeste asidtico como punto
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focal de la presencia de personas con talasemias, destacando también paises como China,
Vietnam, Camboya y Laos. A diferencia de estudio de Dominguez y col. (Dominguez et al.,
2013) en Imbabura, se observa que el 6% de los participantes presentan talasemia, siendo la
a-talasemia la mas frecuente.

A diferencia de lo que mencionan los estudios de Paiboonsukwong y col. (Paiboonsukwong
et al.,, 2022) y Bach y col. (Bach et al., 2022), revelan que, en paises como Tailandia y
Vietnam, existi6 una alta prevalencia de a- y P-talasemia, el estudio realizado por
Angastiniotis y col. en el 2021 (Angastiniotis et al., 2021) destaca el aumento relativo de
casos de talasemia en Europa, por lo que desestima que el continente asiatico sea el mayor
afectado de esta patologia, ya que paises como Italia, Alemania e Inglaterra se encuentran
actualmente con una gran prevalencia de talasemia. Del mismo modo, en el estudio realizado
por Sayani y Kwiatkowski (Sayani & Kwiatkowski, 2015b) en el 2015 menciona que, en las
ultimas décadas, ha existido en gran aumento de casos en América, teniendo mas registros
en paises como Canadd y Estados Unidos, al igual que el estudio de Kattamis y col. (Kattamis
et al., 2020), por lo que, en este ultima decana a existido un mayor nimero de cifras casi
comparable como las de algunos de los paises afectados en el sureste asiatico, estos estudios
tiene una gran importancia, ya que, sirve para desarrollar un indice sobre como esta patologia
que estaba localizada en su mayoria en Asia gracias a los constantes movimientos
poblacionales se puede desarrollar en paises donde su prevalencia era casi nula, por lo que,
se deben seguir investigando continuamente sobre las mutaciones que pueden llegar a tener
las talasemias, con la finalidad de estas preparados para proporcionar una forma de
diagnostico eficaz.

Los factores de riesgo, se sefialaron como ente principal para el padecimiento de esta
patologia e investigacion, en la presente investigacion se reconoce a la mutacion génica y
herencia como fuente principal de las talasemias, esto coinciden con el estudio de Das y col.
(Das et al., 2019), y De Simone y col. (De Simone et al., 2022); estos resultados son debido
a que esta patologia tiene se trasmite en la mayoria de los casos de los padres de los pacientes,
los cuales llegan a compartir cierto grado de consanguinidad, de la cual ya se habia describir
hace mas de una década como factor de riesgo de las talasemias. Esto concuerda, en el estudio
de la base molecular de la o-talasemia realizada por Farashi y Harteveld en el 2017 (Farashi

& Harteveld, 2018), sefiala que las talasemias tienen su raiz en un trastorno hereditario,
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autosdmico recesivo; a su vez en la investigacion llegaba a cabo por Cai y col. (Cai et al.,
2018), se asemeja a los resultados obtenidos, ya que reconoce que alguna mutacion del gen
HBB, tiene una estrecha relacion con el padecimiento de las talasemias, por lo que ambas
indagaciones apoyan que la herencia y la mutacion genética son los principales factores de
riesgo.

En contraste con los resultados presentados, el estudio elaborado por Alievay col. en el 2018
(Aliyeva et al., 2018) sefiala que las talasemias son el resultado de la movilidad humana y la
migracion en los Gltimos afios, lo que ha convertido a estas condiciones en factores de riesgo
de las talasemias. De la misma forma, la investigacion que se realizo en el 2014 por Anwar
y col. (Anwar et al., 2014) indica que entre mayor el indice de migracion mayor es la
posibilidad de las talasemias lleguen a regiones en donde no se presentaban, ademas que la
consanguinidad entre los padres llega hacer un factor determinante al padecer alguna
enfermedad genética como lo es la talasemia. La informacién que se encontrd sirve como
punto focal para observar como el proceso migratorio ha expandido los horizontes de esta
enfermedad, por lo que, se deben realizar indagaciones al futuro especializadas en la
migracion de personas que cumplan con diversos factores de riesgo predisponibles.

El diagnostico es un punto focal para el bienestar y sobrevivencia del paciente, asi pues, en
la investigacion de Sabath en el 2017 (Sabath, 2017), menciona que técnicas basadas en
proteinas, como la electroforesis y la cromatografia, se consideran como unas de las pruebas
especificas para el diagnostico de las talasemias, de igual forma, esto se confirma en la
presente investigacion, ya que algunos investigadores presentes en los resultados, como
Dominguez y col. (Dominguez et al., 2013), Garcia. y col. (Garcia A. et al., 2019), Cartin y
col. (Cartin Sanchez et al., 2019) y Maulana y Fuadi (Maulana & Fuadi, 2022) mencionan lo
anteriormente sefalado. Igualmente, en los estudios de Munkongdee y col. (Munkongdee et
al., 2020), y Aliy col. (Ali et al., 2021) sefala que hemograma y frotis son pruebas basicas
para la deteccion de la talasemia; los resultados presentados son debido a tanto el frotis como
el hemograma son consideras pruebas basicas para cualquier diagnostico en el area de
hematologia, esto descrito en diversas investigaciones con anterioridad. De la misma forma
esto concuerda con en el estudio realizado por Brancaleoni y col. en el 2016 (Brancaleoni et

al., 2016) respalda los resultados de la investigacion, ya que indica que los indices y la
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morfologia de los glébulos rojos, seguidos de la separacion y medicion de las fracciones de
Hb, son la base para la identificacion de los pacientes con presencia de talasemia.
Al contrario, de lo que menciona los resultados, la investigacion realizada por Traeger-
Synodinos (Traeger-Synodinos, 2017) que enmarca que, para un diagnéstico adecuado de las
talasemias, se debe realizar un diagndstico genético preimplantacional (DGP) pretende
caracterizar el estado genético de las células (generalmente células individuales) que han sido
biopsiadas de ovocitos/cigotos o embriones in vitro durante el tratamiento de reproduccion
asistida, en pacientes con signos y sintomas de talasemias y/o que lleguen a presentar algin
factor de riesgo, sin embrago, se menciona que aunque es oportuno el diagnostico para
asegurar la calidad y bienestar de vida del paciente, este tipo de pruebas conlleva una gran
dificultad y gasto, por lo que no puede estar presente en el sistema nacional de salud ptblica
para los ciudadanos. Los datos encontrados tienen una alta utilidad al momento de dar un
diagnostico eficaz, ya que, para el diagnodstico de las talasemias se necesitan pruebas
especializadas, de las cuales algunas tienen mas utilidad y facil acceso la poblacion, por lo
que para determinar cudl prueba tiene mayor eficacia y bajo costo se requieren desarrollar
investigaciones en estos dos puntos focales.
Estudiar a las Talasemia sigue siendo un reto en la actualidad, en especial en el Ecuador
donde la falta de conocimiento e informacion sobre esta patologia es un grave problema, por
lo que, se podria realizar estudios y evaluacion de acceso a la informacidon y conocimiento
sobre las talasemias en profesionales de la salud ecuatorianos, a través de encuestas y
entrevistas a médicos, enfermeras y otros profesionales de la salud, se recopilara informacion
sobre su comprension de las talasemias, su capacidad para diagnosticar la enfermedad y su
conocimiento sobre las opciones de tratamiento disponibles. Los resultados de este estudio
pueden revelar brechas en la formacion y la disponibilidad de informacion actualizada sobre
las talasemias, lo que puede guiar esfuerzos para mejorar la educacion médica continua en el
pais.

Conclusiones
Con los resultados de la investigacion, se puede concluir lo siguiente:
En relacion con las tasas de prevalencia de las talasemias a nivel global, se demostrd que en
la mayoria de estudios realizados por diferentes autores se report6 a Italia y a los paises de

Asia del Este, como punto principal al padecer algin tipo de talasemia, sobre todo en China
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y Malasia, por ultimo, se afirma que la prevalencia de dicho padecimiento en Europa y
América tiende hacer menor, que en el continente asiatico.

Por ultimo, los principales factores de riesgo a padecer talasemia, se pudieron encontrar a las
mutaciones genéticas y problemas de herencia como eje fundamental en pacientes con
talasemias, y se sefiala que dichos factores son causados por tendencias migratorias
desorganizadas o por la consanguinidad de los padres de la persona con talasemia.
Tomando en cuenta a las diferentes pruebas diagnodsticas que pueden ser utilizadas para
determinar si una persona padece o no algun tipo de talasemia, se encontrd que el andlisis de
ADN y de hemoglobina son las pruebas mas utilizadas por medio de la técnica de
electroforesis, sin embrago, se reportdé también, el uso del hemograma y conteo sanguineo,

como pruebas de uso necesarios y basico para el diagnostico de la talasemia.
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