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RESUMO

Entre as hemoglobinopatia mais prevalentes no mundo encontra-se a
Talassemia, causada por mutacdes genéticas que ocasionam niveis baixos e/ou
proteinas de globina com mau funcionamento. Em determinados casos, uma dessas
proteinas pode estar ausente, suscitando consequéncias imperceptiveis e letais. Essa
patologia pode ser dividida entre alfa e beta, dependendo do tipo da mutacdo. O
presente trabalho tem como foco principal as Talassemias do tipo alfa, que ocorre
pelo déficit na sintese de uma ou mais cadeias alfa da hemoglobina do tipo alfa, o que
ird gerar um excesso de cadeias beta, formado por tetrameros denominados como
Hb H (hemoglobina H) em individuos adultos, o que pode se relacionar a magnitude
das manifestacdes clinicas, porém muitos individuos com talassemia-a exibem

fendtipos clinicos leves, que podem nao ser observados ao decorrer da vida.

Considerando a seriedade deste determinado grupo de Talassemia, este
estudo tem como objetivo destacar a importancia do diagnostico precoce dessa
patologia, expondo seus sinais e sintomas, pois ao ser diagnosticada precocemente
e tratada de forma correta e eficiente, seus indices de mortalidade e seriedade no seu
desenvolvimento, podem ser reduzidos consideravelmente. Atualmente existem
diversos exames que podem auxiliar no diagnostico precoce dessa doenca, tais como
cromatografia liquida de alta eficiéncia (HPLC), eletroforese, contagem de
reticuldcitos, pesquisa de HbH, diagnéstico molecular, entre outros, que podem ser
aplicados no periodo da gestacao ou no individuo ja adulto, facilitando no diagndstico

precoce da doenca.
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INTRODUCAO

A talassemia alfa € uma anemia cronica hereditaria, com distribuicdo
mundial, causada pela falta de sintese em uma ou mais cadeias de hemoglobina
alfa, que exibem em sua heranca genética hemoglobinas anémalas capazes de
gerar complicacdes, tais como palidez e deformacdes 0sseas. Essa patologia
esta entre os mais notaveis grupos de anemias hereditarias (Leonelli, 2000),
surgindo nos paises banhados pelo mar Mediterraneo, podendo ser conhecida
como anemia do mar mediterraneo e anemia de Cooley (Robbins
2000).Talassemia deriva da combinacdo das palavras gregas ‘thalassa” que

significa mar e “anaima” falta de sangue (Varoli; Costa; Manhées; Oliveira, 2008).

Atualmente, devido a migracao populacional, essa patologia teve ampla
distribuicdo mundial. Assim como outras anemias hereditarias, sua incidéncia no
Brasil varia conforme a fixacdo regional, decorrente da colonizacdo do pais
(Leonelli, 2000).

Essa doenca caracteriza-se pelas modificacfes genéticas que ocorrem na
hemoglobina, em consequéncia da producdo de moléculas com estruturas
anormais ou pelo déficit parcial ou total da sintese de globina (Varoli, 2008).

A hemoglobina é constituida por quatro cadeias de proteinas iguais, sendo
duas cadeias alfas e duas betas, e um nucleo central chamado hema. Nas
talassemias ocorre uma mutacdo genética que impede a formacdo destas
cadeias em quantidades normais, sendo elas alteragcdes quantitativas da
formacdo de hemoglobina. Se essa modificacdo genética for na formacédo das
cadeias alfa, as patologias oriundas serdo as talassemias-alfa, se forem nas

formacOes das cadeias betas, talassemias-betas (Varoli, 2008).

Existem quatro apresentacdes clinicas referentes a talassemia, conforme
a modificacdo genética do cromossomo 16: portador silencioso, ou seja, sem
manifestacdes; traco talassémico alfa, considerado uma anemia leve; doenca da
hemoglobina H, que varia de uma anemia moderada a grave; e sindrome da
hidropisia fetal da hemoglobina Bart’s (anemia grave e incompativel com a vida)
(Diehl, 2007).

Muitos individuos portadores dessa patologia sdo assintomaticos, mas
podem apresentar sintomas como fadiga, palidez na pele e, em criancas, é

possivel ocorrer atraso no crescimento (Diehl, 2007).



Dado o exposto, o0 presente estudo objetiva a importancia de evidenciar o
diagnostico precoce da talassemia alfa, em vista da pouca informacao sobre a
patologia e pela dificuldade diagnéstica, expandindo assim o conhecimento e as
informacdes para a comunidade académica, profissionais da area da saude e
toda sociedade, por meio do levantamento de estudos académicos que
evidenciem suas manifestacfes clinicas e métodos diagndsticos do quadro
caracteristico da talassemia alfa, tendo como objetivo reconhecer e expor a
importéancia do diagndstico precoce desta patologia, desmistificando-a e
favorecendo o conhecimento acerca de suas caracteristicas, transmissao

hereditaria e tratamentos.

METODO

Para este estudo foi realizado uma revisao de literatura referente a
talassemia alfa, onde foram enumerados diversos artigos publicados nos ultimos
21 anos relacionados ao diagnostico precoce desta patologia. A base de dados
utilizados para esse trabalho foram Scielo, biblioteca virtual em saude e Google
Académico com o0s seguintes termos descritos: talassemia alfa,
hemoglobinopatias, diagnostico precoce da talassemia. Os critérios de exclusao

adotados foram artigos em outros idiomas que nao portugués.

REVISAO DE LITERATURA

“Hemoglobinopatias é o nome dado aos grupos de doengas autossémicas
recessivas que compreendem as talassemias, doenca falciforme, hemoglobinas
instaveis e hemoglobinas variantes com alteracfes funcionais. As talassemias
sdo decorrentes do desequilibrio das concentracdes de globinas alfa e beta,
afetadas durante seus processos de sintese, que diminuem ou suprimem a
producdo de globinas alfa ou beta que compéem o tetrAmero da molécula
hemoglobina.” (Naoum; Domingos, 2007).

As hemoglobinas instaveis constituem um grupo de variantes genéticas
de hemoglobinas, cuja mutacdo de aminoacidos das globinas alfa e beta afetam
a estrutura da molécula, tornando-a instavel, sendo diferentes de suas origens
genéticas em indicadores clinicos e resultados laboratoriais (Naoum; Domingos,
2007).



Composto por variacbes de globina alfa e beta, esse grupo de
hemoglobinas apresenta mutagdes em regides sensiveis do tetramero molecular,
elevando o nivel de complicacéo no diagndstico laboratorial (Naoum; Domingos,
2007).

Alguns itens podem dificultar o diagnostico laboratorial, como: o
conhecimento técnico cientifico para realizar o estudo das hemoglobinopatias,
falta de informacdes sobre a suspeita clinica do paciente, falta de informacdes
referente ao eritrograma e principalmente dos indices hematimétricos, a
impossibilidade de realizar exames nos pais do paciente (Cardoso, 2010).

A maior parte das talassemias seguem o modelo de heranca mendeliana,
caracterizada pela falta de sintomas clinicos nos heterozigotos e pela gravidade
clinica nos homozigotos (Naoum; Domingos, 2007).

A Talassemia alfa € uma doenca autossGmica recessiva, diferenciada e
classificada conforme o nimero de seus genes alfa lesionados, observando que
0 grau da leséo pode vir a ser variavel, acometendo parcialmente ou totalmente
o gene. De modo geral, uma pessoa que ndo apresenta talassemia alfa tem seus
guatro genes funcionais representados como (a, a/ a, a), sendo dois alfa de um
cromossomo 16 e dois do outro cromossomo 16, sendo um proveniente da méae
e o outro do pai (Naoum; Domingos, 2007). A lesdo que acomete o gene alfa
intitulada por delecéo, assim, a talassemia alfa se devem a delecdo de um gene
alfa (-,a/a,a), dois, (-,-/a ,a ) ou (-,a /-,a ), de trés (-,-/-,a ) e de quatro (-,-/-,-),
podendo atingir parte do gene alfa, diminuindo a sintese da globina alfa (figura
1). Ao atingir parte do gene alfa, ha uma diminui¢éo na producéo de globina alfa,
sendo representada por a+, ao ser atingida integralmente o gene alfa,
blogueando completamente a sintese de globina alfa, representa-se por
a°(Naoum; Domingos, 2007) (Fig. 1).

Devido a sua diversidade de manifestacfes clinicas e laboratoriais, a
talassemia alfa pode ser conhecida por sindromes alfa talassémicas, pois podem
ocorrer dentro de cada grupo étnico, em fungdo da especificidade de mutacdes
e suas expressdes. Assim, podem ser classificadas em portador silencioso (ou

alfa minima), menor, intermediaria e maior (Naoum; Domingos, 2007)(Tabela 1).



Figura 1 - Graus de lesGes que podem ocasionar a talassemia alfa.
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Fonte: <https://www.hemoglobinopatias.com.br/talassemias/tal-alfa.htm> (Acessado 08/11/2021)

Tabela 1 — Classificacdo da Talassemia alfa

Talassemia minima

E 0 mais comum entre as talassemias
alfa; E assintomatico e o paciente
apresenta valores numeéricos normais
com discreta alteracdo morfolégica
eritrocitaria (Naoum; Naoum, 2008).

Talassemia menor

Geralmente assintomatico, porém o
paciente apresenta cansaco e dores nas
pernas com certa frequéncia. O
eritrograma apresenta anemia microcitica
e hipocrémica com desproporcionais
entre contagem de eritrécitos,
hemoglobina e hematécrito
(Naoum;Naoum, 2008).

Talassemia intermediaria

Apresenta manifestacdes clinicas mais
aparentes, podendo haver a necessidade
de transfusdo de sangue ao paciente,
com esplenomegalia evidente e anemia
microcitica e hipocrémica em grau
moderado. Os pacientes precisam de
acompanhamento médico periddico.
(Naoum; Naoum, 2008).

Talassemia maior

Esta é a forma mais grave de todas as
talassemias, pois o0s quatro genes alfa
séo afetados, nenhum deles é capaz de
sintetizar globina alfa. Os reflexos
acontecem durante a gestacdo, podendo
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levar ao aborto espontaneo, ou ao
nascer a crianga apresenta a sindrome
da hidropisia fetal que ndo é compativel
com a vida. O diagndstico é feito por
meio de eletroforese de hemoglobina do
recém-nascido ou pelo sangue do cordédo
umbilical revelando de 90 a 100% de
uma hemoglobina anormal conhecida
como Hb Bart's (Naoum; Naoum, 2008).

No caso do portador “silencioso” (minima), se a analise for efetuada em
sangue do corddo umbilical, ou de recém-nascidos, o acumulo de Hb Bart’s
encontra-se entre 1 e 2 por cento. Ap6s 30-60 minutos de incubacao do sangue
com um cresil azul brilhante, a 37 ° C, o teste de Hb H intra-eritrocitaria pode
apresentar células positivas para cada 1.000 ou 2.000 pesquisas (Fig. 2). Porém,
nem sempre que aparece um traco de Hb H em uma eletroforese, um estudo de
Hb H intra-eritrocitaria d& resultado positivo. O diagndstico laboratorial do
portador da talassemia alfa silenciosa requer as seguintes informacdes: discreta
microcitose, com valores de Hb (g / dL) préximos ao limite inferior da normalidade,
ndo responsiva ao tratamento com ferro, histérico familiar e identificacdo de Hb
H em pelo menos uma das provas: eletroforese ou citologica. A prevaléncia média
do portador silencioso de talassemia alfa na populacéo brasileira gira em torno
de 17% (Matos, 2012).

A perda de dois genes alfa (-, - / a, a) ou (-, a / -, @) causa o traco
talassémico. Os portadores, embora normais do ponto de vista clinico, queixam-
se de fraqueza, cansaco, dores nas pernas e palidez (Matos, 2012).

A hemoglobina hemolisada andlise eletroforética com saponina a 1%
mostra a presenca de Hb H com concentracdes proximos de 2% mostra a

presenca de Hb H com concentracfes proximos de 2% (Matos, 2012) (Fig.3).

Figura 2: “Precipitados intra-eritrocitarios de Hb H em sangue de portador do
traco alfa talassémico, incubado a 37°C com azul de cresil brilhante por 60

minutos.”



Fonte: <https://www.hemoglobinopatias.com.br/talassemias/tal-alfa.htm> (Acessado 08/11/2021)

Figura 3: “Eletroforese de hemoglobinas em acetato de celulose pH 8,6. (1)
portador de Hb AC; (2) portador de trago alfa talassémico.”

Este é um caso de talassemia alfa minima, em que a concentracao de Hb
H é de 2,5%, e o eritrograma do paciente apresentava valores normais com
discreta alteracdo da morfologia eritrocitaria. Nesta eletroforese, foi comparado o
Hb AH (alfa minimo) com o Hb AC, observando que a Hb A2 do paciente com Hb

AH esta diminuindo - esta € uma ocorréncia comum na talassemia alfa.
k

1 2
Fonte:https://www.hemoglobinopatias.com.br/talassemias/tal-alfa.htm> (Acessado
08/11/2021)



FISIOPATOLOGIA

A Hb H e Hb Bart’s sédo efeitos patologicos resultantes da deficiéncia na
sintese de globina alfa, com consequéncias fisiopatoldgicos e eritrocitarias. Estes
nao sdo bons em transportar oxigénio, por terem mais afinidade que a Hb A, ndo
desenvolvendo efeito Bohr (controle da dissociacdo do oxigénio) e nem interacao
dos grupos heme, ocasionando hipéxia tecidual com gravidades proporcionais ao
grau de lesdo do gene alfa. Por serem instaveis, se precipitam liberando o ferro,
causando oxidacbes com geracdo de radicais livres que atacam a camada
lipoproteica da membrana (lipoperoxidagdo), causando deformidade nos
eritrocitos (alterando sua morfologia) estes fatos somados com a oxidacdo da
proteina integral conhecida como Banda 3 da membrana do eritrécito possibilita
0 reconhecimento imunoldgico dos macréfagos do sistema reticulo endotelial,
resultando em hiperesplenismo e a precoce destrui¢cdo dos eritrcitos, e por fim
a anemia. Dependente da extensdo da lesdo do gene alfa, esse processo ocorre
de maneira continua, resultando em anemia e eritropoiese acelerada, que ao
longo do tempo causa expansao da medula e deformidades ésseas (Naoum;
Domingos, 2007).

DIAGNOSTICO

As talassemias alfas se manifestam de forma hereditaria, causada pela
reducdo da sintese de globina alfa, atingindo cerca de 4% da populacéo
brasileira. O portador silencioso ou talassemia minima é o tipo mais comum,
sendo praticamente assintomatico e com minimas ou nenhuma alteracéo
laboratorial, apresenta VCM diminuido (VCM<80), podendo ocorrer microcitose

em algumas célula (Carmo, 2019) (tabela 2).

No trago alfa-talassémico ou talassemia menor é caracterizado por
apresentar anemia leve (11,0 a 13,0 g/dl), hipocromia e microcitose (VCM entre
75 e 80 fl), anisopoiquilocitose discreta e presenca de hemoglobina Bart em que
0S quatro genes alfa sdo afetados (tetramero de cadeias gama) ao nascimento.
Os pacientes aparentemente normais clinicamente, queixam-se de fraqueza,
cansaco, palidez e dores nas pernas (Cancado, 2006). Na doenca de
hemoglobina H ou talassemia intermediaria, 0s pacientes apresentam 25 a 50%

de hemoglobina de Bart ao nascer e 5 a 30% de hemoglobina H na vida adulta.
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Apresentam uma forma mais grave, caracterizado por anemia (Hb entre 8,0 e
11,0 g/dl), microcitose, hipocromia e poiquilocitose, presenca de hemacias
policromatofilos e de hemacias em alvo, ictericia, esplenomegalia e Hb H,

atingindo concentragdes de até 20% (Cancado, 2006) (Tab. 2).

A hidropsia fetal ou talassemia maior é a forma mais grave, causando a
morte intrauterina ou logo ap6s o nascimento. Os recém-nascidos apresentam
anemia grave, com hemoglobina inferior a 7 g/dL, hipocromia, microcitose e
anisopoiquilocitose, além da concentragdo de hemoglobina de Bart entre 80 e
100% e de Hb H entre 10 e 20% (Belisario et. al., 2011)

As hemoglobinopatias sdo polimorfismos genéticos humanos, ou seja,
variacdes genéticas com alta periodicidade populacional, é comprovado que o
tratamento precoce prolongar a sobrevida dos afetados melhorando sua
qualidade de vida, mas ndo possibilita a sua cura clinica, dai a importancia do
diagnostico precoce e seguro (Beliséario et. al., 2012).

A alfa talassemia é a hemoglobinopatia de maior dificuldade diagnostica
devido a falhas na interpretacdo de exames laboratoriais evidenciando assim a
importancia de técnicas de selecéo e de confirmacéao, aplicadas em conjunto com

a analise clinica e com os dados hematoldgicos (Cancado, 2006).

Para o diagnéstico € necessario a analise dos indices eritrocitarios a
hematoscopia, abrangendo a analise da morfologia eritrocitaria, a pesquisa de
corpos de inclusdo de Hb H e a eletroforese de Hb em pH alcalino. Como
segunda opcéo, a dosagem de Hb A2, a contagem de reticulécitos e a avaliacdo
do suprimento de ferro contribuem para o diagnoéstico de anemias de etiologia
incerta (Beliséario, 2012).

Os eritrocitos nas talassemias, tanto alfa quanto beta, apresentam-se
microciticos e hipocromicos. Essas alteracdes hematologicas sdo seguidamente
interpretadas como indicadores de deficiéncia de ferro, isso porque, na anemia
ferropénica, podem-se visualizar células microciticas e hipocrébmicas no

esfregaco sanguineo (Robbins, 2000).



Tabela 2 - “Diferenciagao dos principais genoétipos de Hb S relacionados aos
valores de hemoglobina (Hb g/dl), volume corpuscular médio (VCM),

reticulécitos e Hb Fetal.”

Tipo de Delecao do Alteragles AReracles Alteragoes

alassemia gene hematologicas Lnicas laboratorials

fonte. Naoum; Naoum, 2008.

A importancia de diferenciar o carater talassémico da deficiéncia de ferro
deve-se ao fato de que a deficiéncia de ferro se beneficia da terapia com ferro,
enguanto o carater alfa talassémico pode ser agravado por esse tratamento.
Somente por hemograma ndo € possivel apontar tal diferenca. Para essa
comprovacao,é necessario a dosagem de ferro sérico e ferritina (Viana baracioli
et al., 2001; Robbins et al., 2000; Gebauer et al.,2005; Wagner et al., 2005).

A hemoglobina de Bart pode ser detectada no periodo neonatal por
eletroforese de hemoglobina em acetato de celulose em pH alcalino e confirmada
em tampdo fosfato, pH 6,5 a 7,0, porém concentracfes diminuidas dessa
hemoglobina podem dificultar sua detec¢do (Cancado, 2006).

Em adultos a investigacdo de Hb H deve ser feita em sangue periférico
através de pesquisas de corpusculos de incluséo, por meio de azul brilhante de
cresil para visualizacao dos corpos intra-eritrocitarios formados pela precipitacéo
dos tetrameros de cadeias beta, e pelo estudo dos corpos de Heinz, por meio da
coloracdo do sangue com violeta de metila para visualizacdo de corpos

birrefringentes, constituidos de Hb instavel, no interior dos eritrocitos. A
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visualizagcédo de bandas de Hb H pode ser feita através do tragcado eletroforético
em pH alcalino, porém o hemolisado deve ser preparado tampao fisiolégico sem
a presenca de solventes organicos e é de extrema importancia que o profissional
do laboratério tenha a ciéncia sobre a intengdo de investigacdo da talassemia
alfa. A confirmagdo diagnostica deve ser feita utilizando outros métodos
(Belisario, 2012).

Existem técnicas como o desmembramento do DNA que é bem segura e
detecta a alteracdo em nivel de cromossomo, jA que as cadeias betas sao
codificadas por dois genes de beta-globina, cada um se localizada em um dos
dois cromossomos 11, e os dois pares de genes funcionais da alfa globina se
localizam no cromossomo 16, realizado por laboratérios de pesquisa e em

laboratorios de analises clinicas (Robbins, 2000).

Através deste mesmo método do DNA, torna-se possivel o diagndstico
pré-natal pela analise de DNA de uma amostra de bidpsia de vilosidade coridnica
com oito a dez semanas de gestacdo ou de células do liquido amniotico por

amniocentese com 16 a 18 semanas (Robbins, 2000).

Em caso de duvidas sobre o genoétipo do paciente, para uma defini¢cao
correta e confirmacdo diagndstica, também pode ser estudado o sangue de
outros parentes préximos como irmaos do individuo com suspeita de algum tipo
de hemoglobinopatia. O estudo dos parentes serve para auxiliar na identificacao
do gendtipo do suspeito de ser portador de alguma anemia hereditaria, como
também para o diagnostico desses parentes como portadores de hemoglobinas
variantes (Wagner; Silvestri; Bittar; 2005).

O diagndstico molecular esta indicado para o periodo pré-natal e € a Unica
forma de confirmar o genotipo e diferenciar os tipos de delecdes causadas. Esse
diagnéstico tem sido realizado por meio de PCR seguido da amplificacdo das
regides onde essas delecdes ocorrem com mais frequéncia (Wagner; Silvestri;
Bittar; 2005) (Tab. 3).
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Tabela 3 — Técnicas diagnosticas

Cromatografia liqguida de alta
eficiéncia (HPLC)

Utilizada para rastreamento e
confirmacdo de hemoglobinopatias em
recém-nascidos. Tem

sensibilidade para deteccdo de um
numero reduzido de variantes principais,
entretanto, a HPLC n&o tem resolucéo
necessaria para diferenciar algumas
variantes de hemoglobina
frequentemente  encontradas, assim
como ndo possui sensibilidade necessaria
para detectar hemoglobinas com baixa
concentracdo (Neufeld et. al.,2015)

Eletroforese

Extensamente utilizado na classificagéo
das talassemias. No caso da alfa
talassemia o exame revela uma variavel
diminuicdo das hemoglobinas normais, de
acordo com o grau de comprometimento
da capacidade de sintese de cadeia alfa
(Neufeld et. al.,2015)

Contagem de reticulécitos

A precipitagdo das cadeias globinicas em
excesso que danifica a membrana
eritrocitaria ocasionando a destruicdo
precoce das hemacias e causando como
consequéncia os processos hemoliticos
gque sao caracteristicos das talassemias.
A anemia hemolitica estimula a producéo
de eritropoetina causando hiperplasia da
medula 6ssea na tentativa de aumentar a
producdo dos eritrocitos, elevando a
contagem de reticuldcitos. As contagens
de reticuldcitos nas talassemias é elevada
e proporcional ao grau de hemodlise
(Neufeld et. al.,2015)

Pesquisa de HbH

Trata-se de uma hemoglobina instavel
que se precipita, podendo ser visualizada
ap6s coloragdo vital como pequenos
pontos azulados dispostos de forma
homogénea. Entretanto esta técnica
possui baixa sensibilidade para o traco
alfa-talassémico, devendo ser utilizado
somente com teste confirmatorio e néo
como método de rastreamento (Neufeld
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et. al.,2015)

Diagndstico molecular A reacdo em cadeia da polimerase (PCR)
tornou mais simples a deteccdo das
mutacbes mais comuns da alfa
talassemia. Extremamente importante o
diagnoéstico genético da alfa talassemia
para elucidacéo da patologia molecular da
doenca e também para deteccdo do
heterozigoto e realizacdo pré-natal em
familias que possuem o risco de gerar
individuos com doenca de HbH e
sindrome da hidropsia fetal (Neufeld et.
al.,2015)

TRATAMENTO

O tratamento da talassemia alfa consiste no controle da anemia e na
ineficacia da eritropoiese. O tratamento da anemia € realizado visando prevenir
complicacbes como aumento do nivel sérico de ferro, modificacbes Osseas e
déficit de crescimento. A alfa talassemia maior ou hidropisia fetal &€ incompativel
com a vida. Apesar de haver alguns trabalhos que descrevem a transfuséo
intrauterina, seu prognéstico € desfavoravel. Na alfa talassemia intermediaria
transfusdes eventuais em pacientes com um nivel de Hb entre 8 e 9 g/dl serédo
indicadas conforme demanda e situacdes de estresse fisico, ainda em casos de
alfa talassemia intermediaria ha a indicacéo de suplementacédo com acido félico
de 1 a 2 mg por dia.Em pacientes com a forma de doenc¢a de HbH o risco aumenta
guando ha exposicdo a fatores que acarretam em estresse oxidativo, como
infeccbes e medicamentos, porém serdo favorecidos com transfusdo durante
estas exposicoes.

A esplenectomia sera indicada quando houver: Esplenomegalia
sintomatica; Infarto esplénico; Retardo de crescimento;Hiperesplenismo com
plaguetas menores que 10.000/ul; Anemia severa; Necessidade extrema de
transfusdes (Hoffbrand, 2013).
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CONCLUSAO

A talassemia alfa € um grupo de doencas hereditarias com distribuicéo
mundial, causada pela falta de sintese em uma ou mais cadeias de hemoglobina
alfa, ocasionada por mutacdes genéticas, desencadeando complicacées que

muitas vezes sao assintomaticas.

Frente a pouca informacdo a respeito dessa patologia e a seriedade de
sua manifestacdo, € de extrema importancia a realizacdo de exames,
principalmente o mapeamento genético, técnica segura como O
desmembramento do DNA detectando a alteracdo em nivel de cromossomo,
tornando possivel o diagndstico pré-natal com oito a dez semanas de gestacao
ou de células do liguido amnidtico por amniocentese com 16 a 18 semanas.
Assim como cromatografia liquida de alta eficiéncia (HPLC), utilizada para o
rastreamento e confirmacdo de hemoglobinopatias em recém-nascidos. Também
podem ser realizados exames de contagem de reticulécitos, pesquisa de HbH,
diagnostico molecular e metodologias para analise de sangue eletroforética sao
simples de implementar e podem ser utilizadas em laboratérios de rotina. Com
iss0, a analise sanguinea via eletroforese em pacientes com anemia para elucidar
ou que tenham histérico familiar de talassemia é fundamental, pois sabe-se que,
guando se trata da talassemia tipo A, 0s sintomas e consequéncias dependem
do nimero de genes deletados, sendo extremamente grave se nao for tratada

adequadamente.

Por isso, o diagnostico precoce é essencial para uma melhor conduta
frente a essa patologia, pois por se manifestar, em sua grande maioria, de forma
silenciosa os diagnésticos de nivel génico sdo os mais importantes para definir

essa anemia e assim um tratamento adequado.
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