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RESUMO

A Talassemia € uma das patologias genéticas do sistema sanguineo, com
transmissdo hereditaria e mostra grande importancia dentro do quadro das
anemias.Sua relevancia deve-se ao fato de ser umadoenca que altera
guantitativamente e qualitativamente a concentracdo de hemoglobina encontrada
nas hemacias e comandada pelo cromossomo 11 e 16. O presente trabalho
retrata a histéria da Talassemia e seu quadro clinico, salientando sinais e
sintomas como; dores musculares generalizadas, alteracdo do apetite e sono,
irritabilidade, diminuicdo do oxigénio capilar, entre outros. A classificacdo no
que se refere aos tipos, determina também a gravidade e o tratamento
especifico. Exames laboratoriais e a confirmacdo do diagnostico precoce da
patologia,sao pontos principais para se estabelecer seu tratamento.
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1 INTRODUCAO

Segundo Soto-Blanco (2012), a anemia € uma patologia caracterizada pela
reducdo de hemoglobina no sangue, acarretando uma deficiéncia de ferro e no
transporte de oxigénio para os tecidos. Gallo da Rocha (2004), complementa que a
anemia, especificamente a falciforme, € uma anemia hemolitica hereditaria
(hemoglobinopatia do tipo qualitativa), que ocorre predominantemente na populacéo
negra. J4 a talassemia, € conhecida como um distarbio genético, com transmissao
hereditaria, associada a uma producao diminuida de globinas (hemoglobinopatia do
tipo quantitativa). Os cromossomos 11 e 16 carregam 0s genes das globinas,
relacionando-se, dessa forma, com o controle da producdo de hemoglobina.
Segundo Gallon, Vitorino et. al., da Fundacdo Educacional de Fernandopolis, a
talassemia € uma das formas de anemia (deficiéncia na quantidade de glébulos
vermelhos), com comprometimento do transporte de gases aos tecidos, conforme
citado em TCC (trabalho de conclusao de curso) sobre o assunto.

As hemacias caracterizam-se por serem anucleadas e nao apresentam
mitocondrias no citoplasma. A morfologia celular, em disco biconcavo, propicia uma
superficie maior, facilitando a difusdo dos gases respiratérios (Figura 1). A origem
dos eritrocitos esta nas células tronco da medula 6ssea, sendo a perda do nucleo
um processo da diferenciacdo celular, que ocorre antes que essas células entrem
em circulagdo. A hemacia pode ser encarada como uma célula cuja funcéo
primordial € armazenar a hemoglobina. O tempo de vida de uma heméacia gira em
torno de 120 dias e, apds esse periodo sua membrana torna-se mais rigida, sendo
incorporada pelo sistema reticulo-endotelial, baco e figado, havendo posterior
reaproveitamento de seus componentes, inclusive o componente protéico da
membrana, e a hemoglobina, para a formacao de novas hemacias.

Galiza Neto e Pitombeira (2003) ressaltam também a relagdo entre a anemia
e 0 transporte de gases para os tecidos. Ainda segundo esses mesmos autores, a
hemoglobina €& a proteina respiratoria presenteno interior dos eritrocitos
dosmamiferos, que tem como principal funcéo o transporte de oxigénio (O,) por todo
o organismo. A hemoglobina é uma proteina esferoide, globular, constituida por
guatro subunidades, compostas de dois pares de cadeias polipeptidicas de globinas
(Figura 2). Trata-se, portanto, de um tetrdmero composto por duas alfa ou

semelhantes (zeta) e duas cadeias de globina do tipo ndo-alfa (beta, delta, gama e



épsilon). As cadeias de globina estdo quimicamente unidas a um nucleo protético de
Ferro, a ferroprotoporfirina IX (heme), que detém a propriedade de receber, ligar,

el/ou liberar o oxigénio nos tecidos.

Figura 1 — Hemé&cias normais (disponivel em http://www.mdsaude.com/2008/09/anemia.html,
acesso em 10/03/2015)

Cada cadeia polipeptidica de globina € composta por uma sequéncia de
aminoacidos, tendo as cadeias alfa cento e quarenta e um aminoacidos, e as
cadeias ndo alfa, cento e quarenta e seis aminoacidos (Figuras 2 e 3). As
combinacdes entre as diversas cadeias polipeptidicas dédo origem as diferentes
hemoglobinas presentes nos eritrocitos, desde o periodo embrionario até a fase
adulta, produzidas no decorrer das distintas etapas do desenvolvimento,de genes
situados nos cromossomos 11 e 16, dispostos na ordem cronolégica em que sdo
expressos na vida embrionéria, fetal e adulta, quando diferentes grupos de genes
sdo ativados ou suprimidos e diferentes cadeias globinicas séo sintetizadas. As
diferentes combinagBes de cadeias globinicas possibilitam o surgimento de
hemoglobinas distintas, e para que o tetrdmero funcional seja formado, é necessério
um equilibrio perfeito na producdo dessas cadeias. No bragco curto do cromossomo

16, em um segmento de DNA de 35 kb, localizam-se 0s genes zeta ({), responsavel


http://www.mdsaude.com/2008/09/anemia.html

pela cadeia polipeptidica com o mesmo nome, dois pseudogenes (y{ e ya), € 0S
genes funcionais idénticos, alfa 1 e alfa 2, originados por duplicacdo génica durante

0 processo evolutivo.

Figura 2 — Molécula de hemoglobina (www.talassemias.com.br, acessado em 20/04/2015)

HiC

H,C

Cadeiaa 2

COOH  COOH

Figura 3 — Molécula de hemoglobina e do grupamento heme (disponivel em

www.talassemias.com.br, acesso em 13/03/2015)

Esses genes duplicados sdo responsaveis pela codificacdo das cadeias alfa.
No cromossomo 11, localiza-se o complexo dos genes beta (Figura 4), com uma

10


http://www.talassemias.com.br/
http://www.talassemias.com.br/

extensdo superior a 60 kb, onde se observam, no sentidlo 5 —» 3, 0s genes
épsilon, gama glicina, gama adenina, um pseudogene, e 0s genes delta e beta
(GALIZA NETO e PITOMBEIRA, 2002) .

locus da o-glalina

o cromossoms 18 £ ywho oyal ad al
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locus ca frglokina yh2 B Gy Ay w1 d b
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pseudogene fetal Pseudogene adulto
embrionico

Figura 4 - Familia dos genes das globinas, distribuida em dois cromossomos, 11 e 16
(disponivel em https://www.ufpe.br/biolmol/Genetica-Medicina/genes-estrutura_e_organizacao.htm.

Acesso em dezembro de 2015)

As talassemias séo classificadas de acordo com a cadeia de globina afetada,
ou seja, a que tem a producao reduzida. Desse modo, nas alfa talassemias, a
producédo de alfa globina esta comprometida, enquanto que nas beta talassemias, ha
uma menor producdo de cadeias beta. Nessas hemoglobinopatias, portanto, o
problema esta na diminuicdo da sintese de globinas, ao passo que no caso da
anemia falciforme, uma mutacéo especifica leva a mudanca de um aminoacido na
cadeia beta, cujo gene esta situado no cromossomo 11.

As cadeias de alfa globina sédo codificadas por dois genes estreitamente
vinculados, no cromossomo 16 (Figura 4). Uma pessoa normal tem, portanto, dois
loci para a beta globina, e quatro loci para a alfa globina. A delecdo de um dos
genes alfa tem uma prevaléncia alta em pessoas de ascendéncia asiatica ou
africana, tornando-os mais propensos a apresentar anemia. A talassemia beta é
mais comum em gregos e italianos (regido do Mediterraneo), bem como em
individuos de origem africana. Essas formas de talassemia beta estdo relacionadas
a mutacdes no gene beta, muito raramente associadas a delecbes, como no caso
das do tipo alfa. Individuos com talassemia beta sdo homozigotos para a mutacao,

portanto o distdrbio tem heranca autossémica recessiva.
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A gravidade da talassemia beta depende do tipo de mutacdo. Individuos que
produzem pouca ou nenhuma beta globina sdo classificados como beta zero (B,

engquanto que pessoas com producdo um pouco maior sdo chamadas de beta mais

(B").-

Globulos
vermelhos
o normais

Glabulos vermelhos
danificados

Figura 5 — Hemécias (glébulos vermelhos) danificadas (disponivel em
www.talassemias.com.br. Acesso em 10/03/2015

Em ambos os casos hd um excesso relativo de cadeias alfa, que podem
formar tetrameros ou ligar-se a membrana plasmatica da hemacia, com risco de

dano para a célula. Segundo Varella (http://drauziovarella.com.br/letras/t/talassemia/,

acesso em 10/03/2015), as talassemias sdo bastante prevalentes nos paises
banhados pelo Mar Mediterraneo (Espanha, Italia, Grécia e Egito) e também nos
paises que tiveram colonizadores provenientes dessas regides.

Quando nos reportamos a histéria do Brasil, ndo se pode esquecer da
contribuicdo africana para a formacdo da populacdo brasileira, gracas ao
escravagismo que buscava mao de obra durante o ciclo da cana-de acucar e do
ciclo do ouro, em menor escala. Com a miscigenacdo com europeus e indigenas,
esses e outros alelos propagaram-se entre as populacoes.

Os sinais classicos da talassemia beta foram identificados pela primeira vez

em 1927, pelo pediatra americano Thomas Cooley, em criangas italianas.
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1.1 JUSTIFICATIVA

A escolha do tema deve-se ao fato da talassemia ser uma forma
importante de anemia e, por se tratar de uma doenca de transmissao
genética, com altera¢des tanto quantitativas, quanto qualitativas, no que se refere
a quantidade e qualidade das moléculas de hemoglobina e a forma que as
hemacias adquirem. O numero de casos e a porcentagem que estes disturbios
ocorrem em algumas regifes como Nordeste e Sudeste € significativo e relaciona-

se com a colonizagéo do Brasil.

1.1.1Objetivo Geral

Reconhecer e divulgar o quadro caracteristico da anemia talassémica,
ampliando o conhecimento sobre o assunto, desmistificando a doenca e
favorecendo o conhecimento sobre suas caracteristicas, transmissao hereditaria e

tratamento.

1.1.20bjetivos Especificos

Os obijetivos especificos do trabalho sao:

a) Avaliar o efeito das anemias de causa genética sobre as hemécias

b) Conhecer as formas de tratamento

c) Ressaltar a importancia do aconselhamento genético em familias
portadoras da patologia de forma a conduzir a prevencao e tratamento

dos quadros anémicos

1.2 METODOLOGIA

a) Reviséo literaria abrangente sobre a talassemia em artigos diversos.
b) Utilizacdo de imagens que auxiliam no esclarecimento quanto ao

assunto abordado e favorega a sua fixagao pelos estudantes.
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c) Comprovacdo da veracidade de fatos, através das citacdes
bibliogréficas.
d) Utillizacdo de graficos que visem comprovar o namero de casos de

talassemia e suas formas nas diversas regifes do Brasil

2 FUNDAMENTOS TEORICOS

Um individuo adulto, em seu estado normal de salde, apresenta de trés a
quatro milhdes de hemécias por decilitro de sangue ( RAZOUK; REICHE 2004). Em
processo de eritropoiese (sintese de células vermelhas), podera ocorrer o
aparecimento de células vermelhas muito jovens, mais jovens que o0s reticulécitos.
Essa eritropoiese aumentada podera levar a anemia hipovolémica, aumentando a
concentragdo de uréia, causando lesdo renal e também uma diminuicdo na
producdo de hemécias, ja que o rim € um 6érgdo hematopoiético.

Como ja foi mencionado, a hemoglobina é formada por quatro cadeias
polipeptidicas (duas alfa e duas beta), e cada cadeia € ligada a uma porcao ndo
proteica denominada heme, ligada a um atomo de Ferro (Figura 3). E nessa regiéo
da molécula de hemoglobina que ocorre a ligacéo transitoria dos gases.

A talassemia se caracteriza pela reducdo da taxa de sintese de uma das
cadeias de globina (proteina) que forma a hemacia.Esta reducéo podera causar ma
formacg&o de moléculas de hemoglobinas.

No portador de talassemia, normalmente ocorre mutacdo em genes
localizados em dois cromossomos especificos (cromossomo 11 ou 16) e em
resposta, a medula 6ssea deixa de produzir estas proteinas, ou o faz de forma
ineficiente. Quando a faléncia na produgcédo ocorre no cromossomo 16 (dezesseis),
ocorrera falta da cadeia alfa, dai o nome talassemia alfa e quando a alteracao
€ no cromossomo 11, resultarad na talassemia denominada como beta. Em ambos
0s casos as hemacias terdo quantidades menores de moléculas de hemoglobina.

. A talassemia beta ocorre quando um dos genes herdados, nao funciona bem
ou funciona incorretamente, fazendo com que a doenca tenha graus diferentes,

sendo classificada como beta minor, major e intermediaria.
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Com a utilizacdo de técnicas de analise do DNA, foi possivel a identificacédo
de aproximadamente 180 tipos diferentes de talassemias beta, cujas diversidades
estdo relacionadas com os graus de lesdes no gene beta, podendo inclusive atingir
0s genes delta, pseudogene beta-1, os genes gama alanina e gama glicina e até o
gene embrionario épsilon (http://www.hemoglobinopatias.com.br/talassemias/tal-
beta.htm).

O termo quelante vem do grego -chele- que significa "pin¢a”™ ou "garra".
Assim é, todo agente utilizado para capturar, transportar e/ou eliminar substancias
(principalmente metais) do organismo. Segundo o Portal da Educacao, a quelacéo é
0 mecanismo que acontece em todos os individuos vivos , plantas e animais, em
que, um ion metélico é incorporado a um mineral téxico , sendo excretado do
organismo , através da urina, fezes e ou suor. Outra definicdo para quelacdo € que
se trata de uma reacdo quimica em equilibrio entre um ion metdlico e um agente,
denominado agente quelante, que segura, prende, impedindo que o excesso de
ferro permaneca no organismo. Este processo é largamente usado em casos de
intoxicacao por metais. No caso das talassemias, a terapia por quelacdo garante a
integridade das membranas celulares, prevenindo a lise celular, por excesso de
substéancias letais, impedindo processos degenerativos, principalmente o0s
relacionados ao sistema cardiovascular. O excesso de ferro no organismo leva a
lesédo dos hepatdcitos e comprometimento do baco, 6rgdo hematopoiético ligado a

producdo de hemécias e lise quando envelhecidas.

2 1 Talassemia beta do tipo minor

Ocorre, quando o individuo recebe um gene normal de um dos genitores e um
gene da talassemia do outro genitor, sendo o quadro da anemia considerado leve,
conhecido também como traco talassémico. Os eritrOcitos podem apresentar
pontilhados basdfilos  (roxos), significando restos de RNA precipitados.

(www.talassemias.com.br).

2 2 Talassemia beta do tipo intermediaria

Como sugere o0 nome, encontra-se entre a classificacdo da talassemia minor

e major. A forma chamada intermédia engloba casos clinicos de graves a mais

15


http://www.hemoglobinopatias.com.br/talassemias/tal-beta.htm
http://www.hemoglobinopatias.com.br/talassemias/tal-beta.htm
http://www.talassemias.com.br/

suaves. Os casos mais graves tém inicio na infancia, entre os 2 e 6 anos de idade
com anemia, esplenomegalia, e as vezes aumento do figado, bem como atraso do
crescimento e do desenvolvimento. Outros individuos sdo completamente
assintomaticos até a idade adulta com apenas anemia leve. Hipertrofia da medula
O0ssea é comum e leva a deformacbes dos ossos (incluindo a face) e osteoporose.
A beta talassemia intermédia esta relacionada a muta¢bes minor e/ou silenciosas
em homozigoze ou os individuos sdo heterozigotos compostos para mutacées no

gene da beta globina.

2 3 Talassemia beta do tipo major

Chamada também de anemia de Cooley, ou anemia mediterranea, ocorre
guando ambos os genes estdo mutados, ou seja, cada genitor (normal ou portador ),
doa o gene com a mutacao para talassemia. O eritrécito entdo, se deforma devido
a sobra de globinas alfa, que por ndo terem globina beta em quantidade suficiente
para combinarem e formarem moléculas de hemoglobina normal, precipitam-se no
interior dos eritrocitos. Esta precipitacdo, deforma a estrutura proteica das
membranas, que passam a ndo serem reconhecidas pelos macréfagos sendo
assim destruidas (fagocitadas) ou parcialmente fagocitadas .A sintese de
hemoglobina esta diminuida de 4 a 100%, sendo estimulada a producdo de
hemoglobina fetal.

A beta talassemia tem heranca autossémica recessiva, portanto, individuos
saudaveis podem ser homozigotos ou heterozigotos (TT ou Tt), sendo o0s
heterozigotos portadores do chamado traco talassémico. Os afetados sao
homozigotos recessivos para o alelo responsavel pela doenca (tt).

Segundo a ABRASTA (Associacdo Brasileira de Talassemia), o numero de
casos de talassemia mais comum no Brasil parece ser a Beta Talassemia Minor,
com milhdes de pessoas portadoras heterozigotas do gene da doenca,neste caso
assintomatica e sem necessidade de tratamento.

Ainda de acordo com a ABRASTA (http://www.abrasta.org.br/estatisticas-
talassemia, acesso em 10/03/2015), temos no Brasil o seguinte panorama:

16


http://www.abrasta.org.br/estatisticas-talassemia
http://www.abrasta.org.br/estatisticas-talassemia

Talassemia Intermédia: 202 casos

Regido do % do total de
] N° de Casos
Brasil casos

Norte 6 2,97%
Nordeste 69 34,16%
Centro-Oeste 7 3,47%
Sudeste 101 50%

Sul 19 9,41%

Talassemia Major: 302 casos

Regido do % do total de
] N° de Casos
Brasil casos
Norte 5 1,66%
Nordeste 35 11,59%
Centro-Oeste 22 7,28%
Sudeste 201 66,56%
Sul 39 12,91%

Talassemia S Beta: 228 casos

Regido do % do total de
] N° de Casos
Brasil casos
Norte 6 2,63%
Nordeste 83 36,40%
Centro-Oeste 10 4,39%
Sudeste 116 50,88%
Sul 13 5,70%

Os casos denominados de talassemia beta/S representam casos mais raros
em que um mesmo individuo herda de um dos pais 0 gene da talassemia beta e do

outro genitor o gene da anemia falciforme. Esses individuos sao, portanto,
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heterozigotos compostos, apresentando mutacdes diferentes do mesmo gene, no

caso a beta globina.

Os dados acima originaram os seguintes graficos (histogramas):
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Gréfico 1 Talassemia intermediaria (intermedia)

140

120

100

80

60

40

20

201

B Numero de casos

B % total de casos

Norte Nordeste Centro-Oeste  Sudeste Sul

Gréfico 2 Talassemia major
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Gréfico 3 Talassemia beta/S

2 3 Causas de Talassemia

Mutagdes do DNA localizadas nos cromossomos 11 e 16, afetando os genes das
globinas, comprometem a fungdo das células que produzem a hemoglobina. S&o
distarbios genéticos e hereditarios, podendo ser passados de pais para filhos.

As mutacgdes interrompem a producéo normal de hemoglobina, causando
diminuicdo dos niveis de hemoglobina e alta taxa de destruicdo das hemacias pelo
baco, e no interior dos capilares (a nivel de tecido subcutaneo) , causando uma série
de problemas clinicos como deformidades Osseas, esplenomegalia, atraso de
crescimento, ictericia e até problemas cardiacos.Nas formas mais graves, como no
caso da beta talassemia, os pacientes necessitam de transfusbes de sangue

constantes. As figuras 6, 7, 8 e 9 ilustram alguns sinais observados nos pacientes.
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Figura 6 - Aumento da medula
6ssea, causando deformidade dos

0ssos da face

Figura 7 -- Radiografia mostrando deformidades 6sseas nos membros e extremidades, relacionadas
ao aumento da medula éssea.
(disponivel em http://www.isradiology.org/tropical_deseases/tmcr/chapter31/radiological8b.htm.

Acesso em dezembro de 2015)
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Ictericia Kernicterus
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Figura 8 - Quadro de ictericia e kernicterus (disponivel em http://www.adamimages.com/,
acessado em 19/05/2015).

Figura 9 - Crianca em hemotransfusao (http://veja.abril.com.br/noticia/saude/terapia-genetica-tem-
primeiro-exito-contra-anemia-hereditaria. (Acesso 10/04/2015)

24 Fatores de risco
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Constituem fatores de risco, o historico familiar, sendo os pais, portadores da
alteracdo genética recessiva para a talassemia, bem como pessoas em cuja familia

exista ascendéncia italiana, grega, asiatica ou africana.

2 5 Sinais e sintomas

Na talassemia leve , praticamente ha auséncia de sintomas; jA na moderada ou
grave, o afetado podera apresentar sintomas caracteristicos de anemia tais como:
dor generalizada pelo corpo, principalmente nos membros inferiores, fraqueza e
alteracdo do apetite, sono excessivo e irritabilidade, dependendo do estagio da
doenca. A crianca portadora de talassemia grave, podera ter seu crescimento
estatural diminuido, apresentando febres frequentes e deformidade dos 0ssos,
principalmente do cranio e dos 0ssos longos. Nota-se também como caracteristicas
como palidez cutdnea e mucosa (pele e mucosa palidas), deformidades ésseas
faciais, edema abdominal (inchaco na barriga), hematudria, (coloracéo
vermelho/escuro da urina) devido a destruicdo das hemacias e sua eliminacao

através dos rins .

2.6 Diagndstico

A avaliacdo quantitativa das heméacias, associada a investigacdo do conjunto de
sinais e sintomas referidos pelo cliente durante consulta de enfermagem ou médica,

e seu posterior encaminhamento se necessario, parecem ser a conduta utilizada.

2.7 Tratamento e cuidados pessoais

O tratamento pode ser variado, desde o fato de se evitar o excesso de
alimentos ricos em ferro (restricdo alimentar), a fim de que o o aumento deste n&o
se torne toxico aos diversos tecidos e sistemas. O uso de medicacdes denominadas
guelantes, que seguram o elemento ferro, impedindo sua absorcdo, € empregado
por via oral ou injetavel, através de bomba de infusdo. A procura por ajuda médica,
e a realizacdo de exames de diagnostico para a contagem de hemacias através do

hemograma, conhecimento da historia de patologias familiares e associacédo entre
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sinais /sintomas, auxiliam no controle e cuidados dos casos de anemia. O uso de
acido fdlico, devidamente prescrito parece ser a terapia inicial . Orientagdo quanto a
dieta rica em calcio e vitamina D, melhoram o quadro. O estimulo ao banho de sol,
em horarios recomendados pela OMS (Organizacdo Mundial de Saude ),estimulam
o rompimento do anel isoprapano , transformando a pro6 -vitamina D em vitamina D,
fortalecendo os o0ssos e impedindo o raquitismo. Cuidados gerais como higiene
basica e preventiva a fim de evitar infec¢des, se fazem necessarias e presentes
durante o tratamento, contribuindo para a melhora do paciente, que deve sempre ter
acompanhamento medico.

O aumento da ingesta hidrica, concomitantemente ao controle de sédio e
potassio de visam proteger o sistema urinario. A lavagem frequente das maos vem
de encontro a melhora do sistema imunoldgico, devido a0 mesmo ser porta de

entrada de microorganismos.

2.8 Complicacdes

A sobrecarga de ferro causa o engrossamento do sangue, sobrecarregando o
sistema circulatério, figado e sistema enddcrino. Diversos riscos de infeccdo no que
se refere & retirada do baco, responsavel pela limpeza do organismo, poderéo
ocorrer .Entre outras alteracdes importantes, citamos a expanséo da medula 6ssea,
ocasionando o aumento do didmetro dos 0ssos , levando a inumeras deformidades,
que dependendo do grau de comprometimento resultara em diversas limitagcbes de
movimentos, ou mesmo de fungdes fisioldgicas como mastigacdo e degluticao.

Problemas cardiacos, ICC ( Insuficiéncia cardiaca congestiva ) e arritimias, também

podem ser observadas.

2.9 Prevencao

A prevencéao inexiste, apenas a consulta com geneticista quando sabidamente com
historico familiar propenso, podera através do aconselhamento genetico, orientar as
familias em risco de terem filhos afetados. Estar atento aos sinais de anemia, (dores
musculares, fadiga generalizada e em membros inferiores, excesso de sono,

alteracao do apetite, demonstram ser boa conduta para que se suspeite de anemia,

23



segundo relata reportagem do site minhavida.com.br/saldde/temas (acesso em
20/04/2015).

3 CONSIDERACOES FINAIS

A talassemia é uma patologia de transmissdo genética, (hereditaria), de heranca
autossbmica recessive.O tratamento precoce visa reduzir os sinais e sintomas da
manifestacdo da anemia, como também suas complicacdes, desde leves,como
mialgia generalizada (dor em diversos musculos), até mesmo complicagbes mais
graves, como insuficiéncia renal e cardiaca, devido a reducdo ou supressdo do
aporte de oxigénio. A oxigenacao inadequada podera levar a faléncia de o6rgaos
nobres.

O tratamento, de mais leve a mais complexo, dependera de como cada
organismo reage, e das necessidades de reposicdo de hemécias (transfusédo)
quando da classificacdo da talassemia € do tipo major, considerada forma grave,
exigindo transfusfes de sangue, exames e medicamentos periodicamente.

A doenca ainda ndo apresenta possibilidades de cura. O referido tema se
justifica , devido a necessidade de despertar no educando o interesse a pesquisa de
sua arvore genealdgica, favorecer a compreensdo do contexto referente & genética,
bem como possibilitar a descoberta de patologias familiares, facilitando e
promovendo o entendimento no que se refere ao gendtipo, e suas caracteristicas
apresentadas no fenotipo.

O transplante de medula éssea (TMO), também chamado transplante de células
tronco hematopoiéticas (TCTH) é um procedimento, aparentemente simples, que é
feito com oobjetivo tem o objetivo de fazer com que a medula éssea da pessoa com
talassemia, aceite as células tronco doadas, fixando-as na medula do receptor, 0
que levaria a producdo de células do sangue com hemoglobina normal.
O procedimento ainda é controverso e envolve riscos. A taxa de mortalidade, por
exemplo, varia de 12% a 40%.

Esta técnica necessita de um vetor ou transportador (o qual poderia ser, por
exemplo, um virus atenuado), que tem inserido no seu material genético um novo
gene, 0 gene terapéutico. O vetor seria inserido no paciente e espera-se que 0
material viral contendo o gene humano incorpore-se ao DNA do portador da doenca.

Desse modo, a técnica poderia corrigir a mutacao geneética que leva ndo formacgéao

24



de hemoglobina normal, e consequentemente a anemia crénica. Se a medula 6ssea
comecasse a produzir hemoglobinas saudaveis, o individuo estaria curado. Obito do
paciente. Estes estudos ainda estdo em fase experimental, mas a ideia é

promissora.
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