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RESUMO

Objetivo: Descrever estratégias de diagndstico precoce e manejo pluridisciplinar da 8 talassemia maior, com
a intencdo de aprimorar a qualidade de vida e prover um tratamento adequado de um paciente, baseado em
um relato de caso. Detalhamento de Caso: Paciente, masculino, oito anos, gestacdo a termo, sem
intercorréncias e triagem neonatal sem altera¢ges. Aos dois meses apresentou succ¢ao débil, hipoatividade,
sonoléncia, palidez cutdneo-mucosa, ictericia e anemia microcitica e hipocrédmica grave, realizado transfuséo
sanguinea e levantado a hipétese de hemoglobinopatia hereditaria. Aos 3 meses foi diagnosticado com
talassemia maior, iniciando tratamento com transfusdes sanguineas e uso de quelantes de ferro. Atualmente,
mantém acompanhamento regular, realizando periodicamente tratamento e monitorizagdo com exames.
Consideragdes finais: O diagnéstico precoce € essencial para melhorar a sobrevida na B talassemia maior,
reiterando avancos diagnésticos. Multiplas op¢des terapéuticas, como transfusdes, o uso de quelantes de
ferro oral, transplantes de medula Gssea e terapia genética, aprimoram a qualidade de vida, embora os
desafios relacionados a transfusdes afetem a adeséo ao tratamento. O estudo, apesar de sua limitagdo em
um Unico caso, ressalta a necessidade de mais estudos para aprimorar os resultados e a vida dos pacientes.

Palavras-chave: B talassemia, Hemoglobinopatias, Eletroforese Anemia.
ABSTRACT

Objective: To describe early diagnosis strategies and multidisciplinary management of beta thalassemia
major, aiming to improve the quality of life and provide appropriate treatment for a patient, based on a case
report. Case Detail: Eight-year-old male patient, full-term gestation and delivery without complications, and
normal neonatal screening. At two months, presented weak sucking, hypoactivity, drowsiness, pallor of the
skin and mucous membranes, jaundice, and severe microcytic and hypochromic anemia. Blood transfusion
was performed, and a hypothesis of hereditary hemoglobinopathy was raised. At 3 months, diagnosed with
beta thalassemia major, initiating treatment with transfusions and iron chelators. Currently, he is under regular
follow-up, receiving treatment, and undergoing periodic monitoring with tests. Final Considerations: Early
diagnosis is crucial to improve survival in beta thalassemia major, emphasizing diagnostic advancements.
Multiple therapeutic options, such as transfusions, oral iron chelators, bone marrow transplants, and gene
therapy, enhance the quality of lif e, although challenges related to transfusions affect treatment adherence.
Despite its limitation to a single case, the study highlights the need for further research to improve outcomes
and patients' lives.
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RESUMEN

Objetivo: Describir estrategias para el diagndstico precoz y el manejo multidisciplinar de la beta talasemia
mayor, con el objetivo de mejorar la calidad de vida y proporcionar un tratamiento adecuado para un paciente,
a partir del informe de un caso. Detalle del caso: Paciente masculino de ocho afios de edad, gestacion y
parto a término sin complicaciones y cribado neonatal sin alteraciones. A los dos meses, presentd succion
débil, hipoactividad, somnolencia, palidez cutaneo -mucosa, ictericia y anemia microcitica e hipocrémica
grave. Se realiz6 transfusion sanguinea y se plante6 la hipétesis de hemoglobinopatia hereditaria. A los 3
meses, se le diagnosticéd beta talasemia mayor, comenzando el tratamiento con transfusiones y uso de
guelantes de hierro. Actualmente, mantiene seguimiento regular, realizando tratamento y monitorizacion con
examenes periddicos. Consideraciones finales:. El diagndstico precoz es esencial para mejorar la
supervivencia en la beta talasemia mayor, reiterando los avances diagnésticos. Mdltiples opciones
terapéuticas, como transfusiones, uso de quelantes del hierro oral, trasplantes de médula ésea y terapia
génica, mejoran la calidad de vida, aunque los desafios relacionados con las transfusiones afectan la
adherencia al tratamiento. A pesar de su limitacién a un solo caso, el estudio destaca la necesidad de realizar
mas investigaciones para mejorar los resultados y la vida de los pacientes.

Palabras clave: Talasemia beta, Hemoglobinopatias, Electroforesis, Anemia.

INTRODUCAO

As talassemias ocorrem devido a um distdrbio hereditario decorrentes de mutac¢des que interferem na
sintese das cadeias alfa ou beta-globina, ocasionando uma anemia. As cadeias B sdo codificadas por um
Unico gene que esta localizado no cromossomo 11 e se agrupam com cadeias alfa para constituir a globina.

Dessa maneira, uma reducgdo na sintese de umas das cadeias ndo s6 desencadeia uma deficiéncia na
hemoglobina, como também gera danos aos eritrocitos, devido ao excesso de cadeias globinas “normais” nao
pareadas (KUMAR V, et al., 2018). Por conta disso, esta doenca hematol6gica vem ganhando destaque no
ambito de saude global, sendo recentemente incorporada no Global Burden of Disease Program (POLAINAS
SSMG, 2017).

O primeiro relato desta patologia foi feito pelo pediatra Dr. Thomas Benton Cooley em 1925 de Detroit
EUA, em seu artigo "A series of cases of splenomegaly in children with anemia and peculiar bone changes".
(KHAN I e SHAIKH H, 2023). Em 2022, segundo o censo do Ministério da Saude, foram cadastrados cerca
de 930 pacientes portadores de talassemia maior no Brasil, que, apesar de ser caracterizada como doenca
rara quando comparados aos 230 milhdes de habitantes, ndo deixa de ser de grande significancia (BRASIL,
2016)

Nesse viés, as mutagfes no gene desencadeiam a beta talassemia, uma doenga muito comum no mundo
com um destaque maior na populacéo do Mediterraneo, influenciado tanto por fatores genéticos quanto por
fatores ambientais, como a protecdo natural dos individuos portadores de talassemia para a infec¢éo pelo
Plasmodium falciparum (SOTERIADES S, et al., 2023).

Essa patologia, pode ser classificada em categorias: 30 relacionada a auséncia total de producéo de
cadeias 3- globina e R+ caracterizada pela reducéo na sintese de 3-globina (SHAFIQUE F, et al., 2021). Desta
maneira, pessoas que herdam alelo normal apresentam [-talassemia menor, 0os que herdam os alelos 30 e
3+ apresentam [3-talassemia maior, entretanto, individuos que herdam dois alelos 3+ manifestam a doenca
de uma maneira mais branda, nomeando de 3-talassemia intermediaria (KUMAR V, et al., 2018).

Essa classificagdo trouxe pontos positivos para clinica pois, pacientes que sdo portadores da talassemia
menor, apresentaram anemias leves, ja que ndo causa problemas significativos, enquanto os pacientes com
talassemia maior, conhecida como “anemia de Cooley”, manifestardo anemia grave, necessitando de uma
transfusdo sanguineas a cada duas a quatro semanas, desde os primeiros meses de vida, por fim, pacientes
com talassemia intermediaria demonstram uma anemia de leve a grave, tendo que passar por transfusdes
esporadicamente (SHAFIQUE F, et al., 2021).
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Com relagédo ao diagnostico, a talassemia foi a primeira doenga diagnosticada por exame de DNA, o qual
abriu oportunidades para o diagndstico molecular (KUMAR V, et al., 2018). O diagnostico laboratorial é
realizado a partir do quarto més de vida, pois a taxa de hemoglobina total e fetal ja estd menor podendo ser
feito por eletroforese ou por cromatografia liquida de alto desempenho (HPLC), a qual tem maior sensibilidade
e especificidade (ROSENFELD LG, et al., 2019; HAMERSCHLAK N, et al., 2013).

Outra maneira para descobrir a patologia é por analise do hemograma, o qual evidencia hipocromia e
microcitose, 0 exame do esfregaco sanguineo que revela anisocitose, poiquilocitose com hemacias em alvo,
fragmentos celulares e dacridcitos, além da eletroforese de hemoglobina e Reacdo em Cadeia da Polimerase
(PCR) que identificara a mutacdo genética especifica (VARGAS SP e YAMAGUSHI UM, 2008) Importante
ressaltar que nao é possivel analisar alteracées no teste do pezinho na triagem neonatal dos portadores de
B talassemia menor (BRASIL, 2016).

Por fim, os sintomas variam de acordo com a gravidade da doenca, sendo a fraqueza, cansaco, palidez,
ictericia, alteracbes Osseas, atraso no crescimento e hepatoesplenomegalia, as mais frequentes
(ROSENFELD LG, et al., 2019). O tratamento inclui, como citado anteriormente, transfusdes sanguineas 100
a 200 mL de concentracdo de hemacias por kg/ano, podendo ou ndo ser associado ao quelato de ferro.
Mesmo sabendo que é um tratamento paliativo, a transfuséo possibilita que os pacientes tenham uma melhor
gualidade de vida e aumento da expectativa de vida, principalmente os portadores de beta talassemia maior
(GANZELLA M e ZAGO MMF, 2011). Em alguns casos, o tratamento de escolha é a transfuséo de células-
tronco hematopoiéticas, em idades precoces (KUMAR V, et al., 2018).

Este trabalho teve como objetivo descrever e compreender um caso de portador de talassemia maior, com
diagnéstico em idade precoce e sua evolugdo, bem como relacionar com casos semelhantes descritos na
literatura.

DETALHAMENTO DO CASO

Crianca do sexo masculino, gestacdo sem intercorréncias, nascido a termo, parto cesariana com 39
semanas. Teste de triagem neonatal biol6gica sem alteracdo. Alimentacdo materna exclusiva até o 15° dia de
vida, quando iniciou o uso da formula.

Aos 2 meses de idade comecou apresentar sucgao débil, hipoatividade e sonoléncia, chegando a dormir
até 10 horas por noite. Avaliado pelo pediatra, apresentava palidez cutaneo-mucosa e ictericia. O hemograma
solicitado evidenciou uma grave anemia microcitica e hipocrdmica com hemoglobina com valor aproximado
de 6g/dL e foi encaminhado para internagdo em seguida.

Durante a internagdo hospitalar, recebeu transfusdo sanguinea, prosseguiu com investigacdo e foi
levantada a hip6tese diagndstica de hemoglobinopatia hereditéaria. Apos alta hospitalar, foi encaminhado para
seguimento com um hematologista e o diagndstico de B talassemia maior foi confirmado. Desde entédo faz
acompanhamento regular no hemocentro da regido em que reside.

Evoluiu nos meses subsequentes com baixo ganho de peso e atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor. Sustentou 0 pescog¢o e o tronco aos oito meses de idade, sentou e andou com apoio com
um ano e andou sem apoio com um ano e seis meses. Ademais, com um ano de idade foi evidenciada
esplenomegalia.

Realizou o tratamento do primeiro ao terceiro ano com quelante de ferro desferroxamina, via subcutanea,
com ajuda de uma bomba de infusdo, durante dez horas continuas, diariamente, no periodo noturno.
Associado ao quelante de ferro fazia uso de vitamina C. Desde os trés anos de idade estd em uso de
deferasirox, sem vitamina C. Refere que desde que iniciou 0 uso de quelante de ferro apresenta urina
escurecida.

Em acompanhamento regular até o presente momento, com oito anos de idade, com esquema de
hipertransfusdo a cada duas semanas e uso de quelante de ferro, deferasirox 500mg, 2 comprimidos ao dia
via oral. Como seguimento, faz ressonancia magnética do coracao, exame de fundo de olho e ultrassonografia
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de abdome anualmente e hemograma, urina 1, provas de funcéo hepatica e renal a cada quinze dias. Em
2023, foi feita a inclusé@o de exame para monitoramento de funcéo tireoidiana.

Resultado dos exames em 2023: hemograma: glébulos vermelhos 3,18 (valor de referéncia [VR] 3,95-
5,25), hemoglobina-8,6 (VR 11,2-14,6), hematécrito-26 (VR 34-43,5), RDW 15,4 (11,5-14,7), sem eritroblastos
no sangue periférico, ferritina 2017,00 (VR 22-322), bilirrubina total 1,45 (VR 0,3-1,2), direta 0,42 (VR abaixo
de 3) e indireta 1,03 (VR até 0,9), fosfatase alcalina aumentada, TSH 8,681 (VR 0,67-4,16), urina rotina com
densidade aumentada, heme pigmento e proteindria. Apresentou resultados normais nos seguintes exames:
VCM, HCM, CHCM, leucécitos, plaquetas, glicemia, provas de funcéo hepatica e renal, gama GT, t4, anticorpo
anti-peroxidade e anti-tireoglobulina e cortisol basal.

As orientacdes recebidas incluem manter uma alimentacdo saudavel, mas sem restricbes severas em
relacdo aos habitos de vida, evitando atividades fisicas extenuantes. Também foi recomendado ingestéo
hidrica adequada, pois com uso de medicac@o a urina pode ficar escura e a ferritina deve ser mantida
idealmente abaixo de 1000 ng/mL, porém atualmente, encontra-se por volta de 2000 ng/mL.
Atualmente, apresenta fraqueza, dor em membros inferiores, cefaleia e astenia, esporadicamente, com
agravamento do quadro quando fica um periodo de tempo maior sem receber transfusdo sanguinea ou
guando faz atividade fisica extenuante. Em relagdo ao desenvolvimento cognitivo ndo apresentou déficits,
esta alfabetizado, mas apresenta crises de ansiedade ao ir para escola, com choro, sudorese de extremidades
e taquicardia. Faz acompanhamento multiprofissional com dentista, nutricionista, psicélogo, psiquiatra e
assistente social.

Foi orientado que atualmente n&o possui indicagdo para transplante de medula, mas com possibilidade
futura de entrar na fila para transplante, mediante avaliacdo dos riscos e beneficios.

Ao exame fisico, com 8 anos de idade, apresenta-se ativo, anictérico, hipocorado (+/+4), peso de 26Kg,
estatura de 1.30 m, perimetro cefélico de 54 cm, perimetro toracico de 65cm e circunferéncia abdominal de
60cm, abdbmen plano e baco palpavel sob rebordo costal esquerdo. O peso e o indice de massa
corporal encontram-se entre escore Z 0 e -1 e estatura escore Z 0.

Durante a investigacgéo, foi evidenciado a partir do exame de eletroforese de hemoglobinas a presenca de
traco talassémico na mée, pai e meio-irmdo. Apresenta histéria familiar materna com prima da avoé portadora
de talassemia major. Na familia paterna tem prima de primeiro grau portadora de talassemia major. Nao ha
relatos de consanguinidade na familia. Além disso, apresenta historia familiar positiva para diversas
neoplasias, pois primo de 1° grau teve osteossarcoma aos dez anos, tia materna teve cancer de bexiga aos
trinta e oito anos, prima de 2° grau teve cancer de mama aos quarenta anos, meio -irmdo com cancer de
testiculo aos vinte e um anos, tio materno, o qual era alcodlatra e portador de cirrose hepética, teve cancer
de figado. A descendéncia inclui o bisavd materno de origem italiana.

Esse relato de caso foi apreciado e aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP), CAAE:
58849022.5.0000.5495 e numero do parecer: 6.421.794, tendo a concordancia do responséavel pelo
participante da pesquisa com a assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) e do
participante do Termo de Assentimento Livre e Esclarecido (TALE).

DISCUSSAO

O diagnostico da B -talassemia maior é baseado em uma combinag¢@o de manifestagdes clinicas, testes
laboratoriais iniciais e adicionais. Clinicamente, até os 3-6 meses de idade os pacientes ndo apresentam
sintomas e sinais, j4 que nesse periodo a hemoglobina F é a predominante. A partir dessa faixa etaria, os
pacientes podem apresentar um quadro de anemia grave, caracterizado por palidez, fadiga e sonoléncia, e
também pode ocorrer ictericia, espleno-hepatomegalia, retardo no crescimento e deformidades dsseas. Além
disso, é possivel observar o atraso no crescimento e desenvolvimento e maior risco de infec¢des
(ALEXANDRE JM e MARINI DC, 2013).

O diagnéstico tardio pode trazer multiplas complicacdes, como no caso relatado por FREIRE IA, et al.
(2019), em que o diagndstico foi realizado aos 6 anos e 11 meses, com achados clinicos e alteracdes em
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exames como: déficits pondero-estaturais, hepatoesplenomegalia, insuficiéncia cardiaca e deformidades
0sseas como hipertrofia da calota craniana. Achados esses ndo encontrados no participante do estudo, que
teve diagndstico e inicio de tratamento precoces.

No estudo de REIS (2006), o pai da crianca diagnosticada aos 3 anos com anemia hereditaria, so foi
diagnosticado como portador de doenca da hemoglobina C (Hemoglobinopatia SC) aos 36 anos de idade e
a mée da criangca como portadora de B talassemia menor aos 30 anos de idade, em decorréncia da elucidacao
de anemia ndo responsiva a tratamento medicamentoso de seu filho. Fato semelhante ao participante em
guestao, que apresentava varios familiares como portadores da talassemia minor e desconheciam, apesar de
terem casos tanto do lado materno quanto paterno de talassemia maior.

Os testes laboratoriais iniciais, como hemograma completo, contagem de reticul6citos, esfregaco de
sangue periférico e bioquimica sérica, sdo cruciais para identificar anemia microcitica e hipocrémica, além de
outras alterac6es sanguineas (VARGAS SP e YAMAGUSHI UM, 2008). Apo6s a hip6tese diagndéstica de
talassemia, € necessaria a realiza¢éo dos testes laboratoriais adicionais, como a eletroforese da hemoglobina,
exame padrdo-ouro que quantifica proporcionalmente os tipos de hemoglobina presentes no sangue do
paciente, e a andlise genética pela reacdo em cadeia da polimerase (PCR), consistindo no exame mais
preciso para o diagnostico e que define a gravidade da doenca. Nos casos da beta talassemia maior, os
exames demonstram a presenca em excesso de HbF e de HbA2, na eletroforese, e muta¢cdes no gene da
beta-globina, na analise genética. O diagndstico precoce é imprescindivel para identificar o tipo de talassemia
e comecar o tratamento o quanto antes, melhorando a qualidade de vida e prevenindo complicacdes
(GONGCALVES AP, et al., 2022).

Os pacientes com beta talassemia maior necessitam frequentemente de transfusdes de sangue regulares,
visando manter niveis adequados de hemoglobina e, consequentemente, diminuir o quadro de anemia e
prevenir outras complicagdes. No entanto, em consequéncia as transfusdes recorrentes, ocorre acimulo de
ferro no organismo, que pode ser prejudicial e, por isso, é necessario combinar o tratamento com o uso de
guelantes de ferro, substancias capazes de sequestrar e excretar o0 excesso de ferro, com a dose determinada
pela quantificacéo de ferritina (SHAFIQUE F, et al., 2021).

A abordagem classica do quelante de ferro é a terapia com deferoxamina, usada pelo paciente nos
primeiros anos de tratamento, administrada por via subcutanea por 10 horas continuas com o auxilio de
bomba de infusdo. Atualmente, para melhor adesdo ao tratamento e qualidade de vida dos pacientes e
familiares, esta sendo preferido o uso de quelantes de ferro orais, como o deferasirox, utilizado pelo paciente
no momento presente (NEUFELD EJ, 2006).

Em ordem cronoldgica, apds a liberacdo da deferoxamina, foi liberado o deferiprone em 2004 e comegou
a ser utilizado pelo SUS em 2006. Seu meio de administracdo é via oral, adotando um intervalo de oito em
oito horas, com boa capacidade de eliminagdo do excesso de ferro em nosso organismo pela urina. E, por
ultimo, ocorreu a liberacdo do deferasirox, que foi aprovada em 2006, mas s6 comecou a ser utilizada pelo
SUS em 2009, possui administragdo via oral com dose Unica por dia. Recomenda-se que o contetdo seja
dissolvido em agua, suco de laranja ou de macgd (ABRASTA, 2023). Diante das possiveis comorbidades
decorrentes do atraso do diagnéstico vale salientar que o denominador em comum normalmente é a condi¢éo
socioecondmica e 0 acesso a saude, o qual relembra a medicina de 50 anos atras, quando ndo havia
conhecimento aprofundado que facilitava o diagnostico precoce (FREIRE IA, et al.,2019).

Ademais, relacionado ao tratamento das beta-hemoglobinopatias, atualmente temos dois tratamentos que
apresentam elevados indices de cura que sao o transplante de medula 6ssea (TMO) e a terapia genética. A
priori, discorrendo sobre o TMO, é importante compreender que esse procedimento corresponde a coleta de
células troncos hematopoiéticas as quais podem ser retiradas diretamente da medula éssea, através de uma
puncéo no osso iliaco que retira cerca de 15 mililitros por cada quilo do doador, também pode ser pelo sangue
periférico apds um ciclo de quimioterapia e a estimulacao das células com G-CSF, um medicamento que
possui fator estimulador de coldnias de granuldcitos, ou também a partir da coleta de sangue do cordéo
umbilical (THEYAB A, et al.,, 2021). Este doador pode ser autogénico, singénico ou alogénico, sendo,
respectivamente, células hematopoiéticas do proprio doador, de um irmdo gémeo ou de um doador
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histocompativel, ou seja, que apresente os mesmos HLA, podendo ser um doador aparentado ou
ndo aparentado.

Apesar de nédo haver nenhum estudo randomizado na literatura sobre a TMO para talassemias devido ao
quadro clinico complexo e heterogéneo da doenga é possivel classificar os indices de sobrevida dos pacientes
e quais se beneficiam mais do tratamento intensivo, conhecida como classifica¢cdo de Pesaro, no qual os
pacientes com melhores taxas de sobrevida e chances de cura sédo os de classe |, sem fatores de risco, e Il,
com um ou dois fatores de risco, sendo considerado s esses fatores a hepatomegalia, fibrose portal em biépsia
hepéatica pré-TMO e quelacéo de ferro pré-TMO inadequada (HAMERSCHLAK N, et al., 2013).

Outrossim, neste estudo foi realizado para todos os transplantados no centro de Pesaro o esquema de
condicionamento BUCY (bussulfano e ciclofosfamida) que tem como principio realizar o condicionamento do
paciente para receber o transplante diminuindo os indices de rejeicgdo (HAMERSCHLAK N, et al., 2013).
Acarretando assim, na reducdo da principal complicacdo acerca das transfusdes devido a discrepancia na
histocompatibilidade entre doador e receptor halogénicos como na doenca do enxerto versus hospedeiro
aguda (DECH-a) ou doenca do enxerto versus hospedeiro cronica (DECH-c) (BRASIL, 2012).

Visto isso, faz se necessario compreender que, de acordo com a Sociedade de Transplante de Medula
Ossea de 2012, é elegivel ao transplante, com forca de recomendagao/qualidade de evidéncia C-2 pacientes
menor ou igual a 16 anos sendo eles de classe | ou Il de Pesaro (BRASIL, 2012). Para a avaliagdo de risco e
beneficio é importante salientar que existe uma taxa de mortalidade elevada associada a uma taxa de
complicacdo com DECH e a suscetibilidade a infec¢gbes oportunistas diante da imunossupressdo, sem contar
gque existe a possibilidade de néo obter-se a cura da hemoglobinopatia. Em contrapartida, ndo se pode
esquecer que essa é a melhor oportunidade de cura amplamente disponivel aos pacientes, a qual melhora
significativamente a qualidade de vida, além de que quando realizado precocemente corroboram com a
diminuicdo de disfunc¢des organicas diante da sobrecarga de ferro e nas taxas de infec¢bes (PETERS C,
2018).

Adiante, outra alternativa curativa é a terapia genética que vem sendo estudada nos ultimos 30 anos e
corresponde a adicdo de um gene terapéutico, podendo ser o gene da  ou y -globina. Diante desta
abordagem ha alguns obstaculos. Como a necessidade de haver elevadas quantidades de genes mutados
ou o desenvolvimento potencial de alteragdes mutagénicas ndo benéficas devido ao padrdo semi -aleatorio
da integracdo dos genes terapéuticos (PASCHOUDI K, et al.,2023). Vale salientar que uma parte fundamental
nesse processo sao o0s vetores lentivirais, os quais realizam a transducéo e translocac¢éo génica responsaveis
por realizar a restauracdo da expressdo da (B-globina ou inducdo da reativagdo da y-globina, acarretando
assim no aumento eficacia e estabilidade da terapia além de diminuir a taxa de mortalidade e complicacdes
guando comparada aos outros tratamentos. Outrossim, este possui alguns empecilhos como o alto custo, o
julgamento ético acerca do desrespeito sobre as leis de selecdo natural e por ser uma terapia ainda em fase
experimental (LINDONNICI MR, et al.,2023).

A prevencao das anemias hereditarias deve comecar o mais precocemente possivel e deve ser feita
através de acgbes educadoras, de um diagnostico laboratorial realizado por profissionais capacitados e por
estudo familiar. Em muitos casos o casal s6 toma conhecimento que eram portadores heterozigotos de anemia
hereditaria quando tiveram um filho que apresentava anemia severa (REIS MPR, et al; 2006).

CONSIDERACOES FINAIS

O diagnéstico precoce da B-talassemia é importante, visto que o mesmo acarreta em uma melhor
sobrevida do paciente e, em contrapartida, quando o mesmo ndo acontece, o individuo evolui de forma rapida
e grave. Vale ressaltar que, no advento da modernidade, com a evolucdo da medicina e suas possibilidades
diagnosticas, como o hemograma, testes rapidos e PCR (reacdo em cadeia de polimerase), culminou na
melhora da qualidade de vida.

Ademais, atualmente, o paciente talassémico possui diferentes formas de tratamento como, transfusdes
sanguineas regulares associadas a quelantes de ferro, esplenectomia, transplante de células tronco
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hematopoiéticas e terapia genética, dos quais a cada dia tem-se aperfeicoado e facilitado o cotidiano dos
portadores. Outrossim, mesmo diante das possibilidades de tratamento o paciente que usufrui das transfusdes
sanguineas a curtos intervalos é refém de realiza-las em centros de referéncia, muitas vezes distante de sua
cidade de origem, os privando de algumas oportunidades de lazer e trabalho.

Esse relato de caso prospectivo se desenvolveu de junho a novembro de 2023, o qual foram colhidas
informacgdes acerca de um Unico paciente que corrobora como limitacdo para o estudo. Ademais, diante das
poucas referéncias literarias acerca do assunto, conclui-se a necessidade de novos estudos acerca do tema,
para assim melhorar a sobrevida e a qualidade de vida.
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