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INTRODUCCIÓN

Las hemoglobinopatías se pueden categorizar en dos prin-
cipales grupos: talasemias (alteración cuantitativa) y las 
hemoglobinas variantes o estructurales (alteración cuali-
tativa). Debido a los flujos de migración de las últimas dé-
cadas han dejado de ser endémicas en algunas regiones 
para estar presentes en todo el mundo. Este incremento 
notable de la prevalencia obliga a disponer de herramien-
tas para su diagnóstico, prevención y tratamiento, donde el 
cribado neonatal juega un papel importante para su detec-
ción precoz. 

La HbA2 se sintetiza en pocas cantidades desde el naci-
miento, manteniendo una concentración estable minorita-
ria a partir del sexto mes entre 2,5-3,5%. El aumento de la 
concentración de HbA2 por encima de esta cifra puede in-
dicar la presencia de una β-talasemia o una hemoglobina 
variante.

CASO CLÍNICO

Lactante con alteración en el cribado neonatal que detecta 
una forma no habitual de hemoglobina (patrón de hemoglo-
bina FA5: Hb fast 4,7%, F1 19,8%, F 46,2%, A 16,2%, otros 13%). 
Se realiza electroforesis a los 12 meses de vida en la que se 
confirma hemoglobinopatía en región de HbA2: HbA 59,1%, 
Hb fetal 1,9%, HbA2 39%. En el hemograma se observa he-
moglobina 12,1 g/dl, hematocrito 33,6%, VCM 68,2 fl, ADE 
13,7%, resto normal.

Dado el resultado de la paciente se procede a estudiar a sus 
progenitores, detectando al padre como portador de HbA2 
(39%). La madre no es portadora de hemoglobina anómala. 

Actualmente la paciente se encuentra asintomática y pen-
diente de resultados del estudio genético de cadenas beta.

 

CONCLUSIONES

Es necesario que el pediatra de Atención Primaria comprue-
be que se ha realizado el cribado neonatal y que se ha regis-
trado correctamente. La presencia de una anomalía debe 
comunicarse precozmente en los primeros 15 días de vida. El 
cribado neonatal es una herramienta para la detección pre-
coz, diagnóstico, prevención y en algunos casos tratamiento 
de varias patologías. En algunos casos, el diagnóstico del 
niño nos puede llevar al diagnóstico de algunos de sus fami-
liares de forma asociada, como ocurrió en nuestro caso.
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ABREVIATURAS

ADE: amplitud de distribución eritrocitaria • Hb: hemoglobina • 
VCM: volumen corpuscular medio.


