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Abstract:

Thalassemia (from Greek thalassa = sea, haima = blood) is an inherited autosomal recessive blood
disease and it refers to those geographical regions around the Mediterranean Sea, where the frequency of this
disease is higher. Beta thalassemia is caused by mutations in the gene encoding the beta chain of the
haemoglobin molecule. Every year, all over the world there are about 300.000 new-borns with beta-
thalassemia. We present a case report regarding a 16 years old patients, who was diagnosed with B-
Thalassemia major short after his birth. He was evaluated and treated in our service. We analysed the
observation charts since 2001 until 2009. We would like to emphasis the need of new strategies and

approaches regarding -Thalassemia.
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1. Introducere

Talasemia (anemia Cooley) este o boala
geneticd autozomal recesiva, forma homozigota
fiind cea mai severa forma de boala. In acest tip
de boala ambele gene B-globinice sunt defecte.
In cazul in care ambii parinti sunt purtitori de
gend B-globinicd mutanta, existd un risc de 25%
la fiecare sarcina sa se nasca un copil cu anemia
Cooley. Ea se caracterizeazd prin incapacitatea
eritroblastilor de a produce lantul B din structura
hemoglobinei normale, cu repercusiuni asupra
eritrocitelor si in consecintd asupra organis-
mului ca intreg unitar [5].

Diagnosticul de beta-talasemie, conform
Federatiei Internationale a Talasemiei, se suspi-
cioneaza pe baza hemoleucogramei si a frotiului
sangvin care evidentiazd o anemie microcitara,
hipocroma si este confirmat prin electroforeza
hemoglobinei care gaseste nivele ale Hb fetale
crescute, cu valori intre 20-90% [3].

Consideratd ca o afectiune comund in
bazinul Mediteranean, Asia de sud-est, India sau
Orientul Mijlociu, talasemia devine din ce in ce
mai mult o problemd mondiala datoritd mobili-
tatii crescute a populatiei. Datele actuale suge-
reaza ca aproximativ 1,5% din populatia globala
este heterozigotd pentru beta-talasemie [2]. In
fiecare an, in intreaga lume, se nasc aproximativ
300.000 de homozigoti. In Romania, in prezent
sunt cunoscufi 3.700 de copii cu talasemie
majora [4, 7]. Numarul din ce In ce mai mare de
cazuri, tendinta de crestere precum si lipsa unui
tratament curativ accesibil atrag atentia asupra

necesitatii unui program de preventie/depistare
in societatea romaneasca.

2. Caz clinic:

Pacient C.N., de sex masculin, in varsta
de 16 ani si 11 luni se interneaza in Spitalul
Clinic de Copii Brasov in octombrie 2010
pentru paloare si apetit diminuat.

Din antecedentele heredocolaterale reti-
nem ca are doi frati si doi veri cu beta-talasemie

majora.
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Fig.1. - Arbore genealogic

Antecedentele personale patologice rele-
va faptul ca a fost diagnosticat cu beta-talasemie
majord de la varsta de aproximativ 6 luni.
Pacientul este institutionalizat la o Casa de copii
deoarece necesitd supraveghere medicala
permanentd. Este transfuzat periodic cu masa
eritrocitard la intervale de 4-6 saptdmani. La
varsta de 6 ani a fost splenectomizat, la 9 ani si-
a fracturat membrul superior stang, situatie in
care a suferit o interventie chirurgicald orto-
pedicd cu necesitatea utilizarii de material de
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osteosinteza, fara complicatii postoperatorii. A
avut infectii frecvente de tract respirator, s-a
ridicat suspiciunea clinicdA a unei hepatite
cronice cu virus hepatitic C, hemosideroza
hepatica si cardiaca.

In momentul examinarii avea 37kg,
1,55m, starea de nutritie precard cu un indice
ponderal de 16,44, tesutul conjunctiv este slab
reprezentat. Prezintd facies caracteristic pentru
beta-talasemie cu oase malare proeminente,
maxilar superior marit in volum, fante oculare
indreptate in sus si 1n afard, nas scurt aplatizat,
craniul este Inalt. Gingiile sunt foarte proemi-
nente cu dentifia malimplantatd. Acest facies
particular nu este inndscut, ci se constituie cu
varsta. Membre subtiri, musculatura atrofica,
tegumente palide-maslinii. Are sechele de
rahitism cu stern infundat si torace cu baze
evazate. La palparea hipocondrului drept se
evidentiazd hepatomegalie, cordul este usor
marit in volum.

Din rezultatele examenelor paraclinice
efectuate retinem valorile hemoglobinei care
variaza de la 5-7% inainte de transfuzie la valori
de 9-10% posttransfuzional. Valorile HEM,
CHEM, VEM sunt scazute, numarul
reticulocitelor este crescut peste medie, ceea ce
se observa la examinarea frotiului sangvin sau
prin leucocitoza marcatd fara altd explicatie.
Electroforeza in beta-talasemie este modificata
prin concentratii crescute de hemoglobina F
(20-90%) si concentratia hemoglobinei A2
scazutd (2-7%) iar in cazul nostru avem
concentratia Hb F de 92% si a Hb A2 de 8%. La
examenul frotiului sangvin avem eritrocite
hipocrome, in semn de tras la {intd, in picatura,
cu punctatii bazofile sau schizocite.

Diagnosticul pozitiv este beta-talasemie
majora pe baza hemoleucogramei, electoforezei,
examinarii frotiului sangvin, examenului clinic
si a antecedentelor heredocolaterale.

Diagnosticul diferential se face cu: alfa-
talasemia majora, anemia feriprivd, anemia
hemolitica, anemia din bolile cronice.

Pacientul a urmat transfuzii de masa eri-
trocitara lunar urmarindu-se mentinerea hemo-
globinei intre 9,5-11g/dl. Pentru supraincéarcarea
cu fier s-a folosit Desferal in perfuzie subcu-
tanatd. O altd optiune terapeutica este Exjade
(chelator de fier oral) pentru imbunatatirea
calitatii vietii pacientului. La dieta echilibrata se

adauga acid folic, Ca?, vitamine §i protectoare
hepatice si evitarea efortului sau a infectiilor.

3. Discutii

Tratamentul urmat de pacientul prezen-
tat i-a ameliorat boala. Prognosticul pe termen
lung este 1nsd unul rezervat. Efectele secundare
hemolizei §i tratamentului prin transfuzii de
sange sunt in principal reprezentate de hemo-
sideroza hepatica si cardiaca. Utilizarea profi-
lactica a chelatorului de Fe scade incarcarea cu
Fe, dar nu o poate elimina complet. La acestea
se adaugd tratamentul infectiilor repetate ale
tractului respirator care sunt datorate absentei
vaccinoterapiel necesare pacientilor splenec-
tomizati. Din motive socio-economice el nu a
beneficiat de aceasta profilaxie.

Tratamentul curativ al bolii rdmane in
momentul de fatd doar transplantul alogenic de
maduva osoasa, interventie care in Romania nu
se efectueaza de rutina [6].

Terapia genicd a globinei §i autotrans-
plantul cu celule stem umane reprezintd ultima
noutate in ceea ce priveste curabilitatea beta-
talasemiei [1]. Existd deja un pacient care a
beneficiat de acest tratament si care la doi ani
dupa transplant prezinta o evolutie buna.

Talasemia este Insa o boala care poate fi
prevenitd - fapt demonstrat de tari ca Italia,
Grecia sau Cipru care beneficiazd de programe
nationale si care si-au redus dramatic numarul
de nasteri cu beta-talasemie forma majora [3].
Programe de diagnostic prenatal sunt actual-
mente aplicate in multe tari, incercandu-se
astfel, sd se afle distributia geograficd a muta-
titllor. Scopul lor principal este implementarea
unor metode de control si scaderea numarului de
bolnavi cu forma majora [2].

Organizatia Mondialda a Sanatatii a
calculat costul anual al unui program de
preventie mondial, cost care s-a dovedit a fi
aproximativ egal cu costul tratamentului pe un
an. Pe de altd parte costurile preventiei ar fi
mereu aceleasi pe cand cele ale tratamentului
cresc in fiecare an [3].

Programele urmeaza doua directii [4]

1.Sfatul genetic - prin testarea ambilor
parinti fnaintea conceperii

2.Diagnosticul prenatal

a. Prin prelevarea de sange de
la fat in sdptamana 18-20
intrauterina si analiza reticu-
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