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Introducao: A Talassemia ¢ uma hemoglobinopatia hereditaria autossomica recessiva
muito prevalente em diversos paises como no Brasil, com um percentual de prevaléncia
de 4% entre brancos e 10% entre negros, com amplas variagoes regionais. A palavra
Talassemia, de origem grega, € composta pelas palavras “thalassa” que significa mar e
“anamia”, falta de sangue. Os grupos mais predominantes de talassemia se devem a
reducao da sintese de globinas alfa (a) e beta (B), resultando em alteracdes hereditarias,
cuja consequeéncia, estd associada a diminuicao ou escassez de sintese de uma ou mais
cadeias globinicas. Objetivo: Realizar uma revisao bibliogréafica de forma abrangente
sobre hemoglobinopatias mas com enfoque em Talassemias. Metodologia: Uma revisao
integrativa na base de dados cientificos do Pubmed e Scielo com os assuntos descritos
“talassemia beta e alfa”. Resultados: Os pacientes que desenvolvem a talassemia alfa,
apresentam quadros de anemia hereditaria provenientes da delecao da sintese de cadeias
alfas, devido ao excesso de cadeias beta que formam a estrutura dos tetrameros
conhecidos como hemoglobina H (Hb H) no adulto. Entretanto, os pacientes que
apresentam a talassemia beta, sdo caracterizados pela modificacdao da sintese das
globinas beta, por mutacdo em todas as etapas da sintese proteica. Os sintomas clinicos e
alteragoes laboratoriais sao decorrentes das alteragoes provenientes das mutagoes
apresentadas, contudo as talassemias betas sdo mais heterogénias do que as alfa, em
decorréncia, ocorrem manifestacoes clinicas de dificil diagnodstico, que variam desde a
quadros de anemia grave incompativel com a vida até formas assintomaticas. As pessoas
acometidas pela doenca também podem apresentar sintomas que incluem, desde o estado
de portador assintomatico até anormalidades profundas, que incluem anemia grave,
hepatoesplenomegalia, alteracoes de hematopoiese extramedular, alteragoes
esqueléticas, complicagdes provenientes da sobrecarga de ferro, incluindo a disfungao
cardiaca, enddcrina, pulmonar, deficiéncia no crescimento, trombose e ulceras nas
pernas. Conclusao: A Talassemia é uma hemoglobinopatia hereditaria, associada a
mutacoes de genes presentes grupamentos dos cromossomos 11 e 16, afetando genes da
cadeia da globina, beta e alfa. Estes agrupamentos de genes atuam nas fases
embriondrias, fetal e logo ap6s o nascimento.
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