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Relato de Caso /Case Report

Talassemia 3 intermediaria em gestante
Intermediate 3 thalassemia in a pregnant woman

Tatiana M. Sakamoto’
Giselle M. Peruzzo'

A talassemia B ¢ a forma considerada clinicamente a mais importante dentre as
talassemias, em virtude do grau de morbidade e mortalidade, em consequéncia da

anemia hemolitica. O presente relato de caso refere-se a uma gestante portadora da
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talassemia [ intermediaria, identificada em programa de rastreamento de anemia
hemolitica e tem como objetivo demonstrar a importancia do diagndstico precoce e

Cléudia R. Bonini-Domingos® adequado de uma anemia hereditaria, durante o pré-natal. Ressalta também a necessi-
dade de orientagdo aos portadores em relagdo aos seus descendentes e a eficiéncia do
acompanhamento por uma equipe multidisciplinar especializada. Rev. Bras. Hematol.
Hemoter. 2008;30(6):498-500.
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Introdugao

As hemoglobinopatias compreendem um grupo de
afeccdes hereditarias que afetam os genes responsaveis pela
sintese de globinas. Como consequéncia, ha formagdo de
hemoglobinas anormais, podendo comprometer a fungao
desempenhada pela hemoglobina dos eritrocitos.! Podem ser
divididas em dois principais grupos, de acordo com os defei-
tos hereditarios da hemoglobina: as hemoglobinas variantes
e as talassemias.””

As talassemias sdo caracterizadas por uma redugdo na
produgdo de uma ou mais cadeias polipeptidicas que geral-
mente resultam no desenvolvimento de uma anemia micro-
citica e hipocromica. A redugdo da sintese pode ser total ou
parcial e, desta maneira, as talassemias sdo classificadas,
segundo a cadeia globinica afetada em: alfa, beta, delta, del-
ta-beta e gama-delta-beta talassemias.*

A talassemia 3 ¢ a forma mais importante de talassemia
gracas ao grau de morbidade e mortalidade causado pela
consequéncia da intensidade da anemia hemolitica. Esta am-

plamente distribuida em todos os continentes, com significa-
tiva prevaléncia na Italia, Chipre, Grécia e paises do Oriente
Médio, locais em que a prevaléncia do gene B talassémico
varia entre 1% e 30%.* No Brasil, a talassemia 3 menor oscila
entre 0,5% ¢ 1,5%.3

O objetivo deste trabalho ¢ demonstrar a importancia
do diagnostico precoce e adequado de uma anemia heredita-
ria, durante o pré-natal. Ressaltar também a necessidade de
orientac@o aos portadores em relagdo aos seus descenden-
tes e a eficiéncia do acompanhamento por uma equipe
multidisciplinar especializada.

Relato de caso

T.R.M.M.,, 25 anos de idade, sexo feminino, originaria
de Sidrolandia, Mato Grosso do Sul (MS), gestante de 4 me-
ses, iniciou seu pré-natal em 20/03/07, no Ambulatorio de
Ginecologia e Obstetricia (GO) do Hospital Universitario (HU/
UFMS), Campo Grande (CG-MS), que possui atendimento
especializado a gestantes de alto-risco.
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Aos 15 anos de idade foi internada na Santa Casa (CG-
MS) com crise renal. Até entdo, sempre sentia fraqueza, ton-
tura, crises de dores em membros inferiores e superiores,
cansaco e cefaléia. Freqiientava Unidades Basicas de Saude
para tratar de uma anemia moderada, com sulfato ferroso,
sem melhoras. Foi solicitado parecer médico do hemato-
logista, que, junto a clinica e resultados laboratoriais (hemo-
grama, eletroforese de hemoglobina), concluiu o diagnéstico
de talassemia B3 intermediaria.

A paciente passou a receber acompanhamento ambu-
latorial do hematologista, realizou-se a investigacdo familiar
e foi identificado que sua mae, duas tias e trés primas também
eram portadoras da talassemia 3 e todas com ascendéncia
italiana.

Relata ter recebido orientagdo quanto a possibilidade
de transmitir a talassemia aos seus descendentes. Quando
se casou, foram realizados testes laboratoriais para hemo-
globinopatias em seu esposo com resultados negativos.

Gravida do seu primeiro filho, iniciou o pré-natal em
uma Unidade Basica de Saude, onde tinha uma obstetra que
atendia gestantes de alto risco e, posteriormente, deu conti-
nuidade no ambulatorio da GO, do HU/UFMS. Em 19/01/04
apresentava hemoglobina: 8,8g/dl e hematocrito: 29%. Re-
sultados ndo reagentes para hepatite B, hepatite C, rubéola
IgM, toxoplasmose IgM, sifilis e HIV. No dia 06/06/04 nasceu
o primogénito com peso de 2.280 kg no HU/UFMS.

No dia 20/03/07, gravida do seu segundo filho, foi con-
vidada a participar de um projeto de mestrado de triagem
para hemoglobinopatias em gestantes.

Em 13/04/07, com cinco meses de gestacao, apresen-
tava: globulos vermelhos: 4,4 milhdes/mm?; hemoglobina:
9,4 g/dl; hematocrito: 30,0%; VCM: 68,2 f1; HCM: 21,4 pg;
CHCM: 31,3%. Na avaliagdo da morfologia eritrocitaria em
esfregaco sanguineo corado, revelou anisopoiquilocitose,
com microcitose, hipocromia, esquizécitos, dacriocitos, in-
clusoes eritrocitarias como ponteado basofilo. A eletroforese
qualitativa de hemoglobina em acetato de celulose foi reali-
zada e apresentou a fragdo de Hb A, aumentada, que foi
confirmada com sua dosagem de 5,2%. Foi feita a resisténcia
osmotica em NaCl a 0,36%, a qual deu positiva, caracteristica
para casos de talassemia B heterozigota, ¢ as dosagens de
ferro sérico: 184,0 pg/dl e ferritina: 260,83 ng/ml.

Seu segundo filho nasceu em 01/08/07 no HU/UFMS,
pesando 2,305 kg.

Durante as duas gestagdes teve acompanhamento
médico de ginecologistas-obstetras, especializados em aten-
dimento a gestantes de alto-risco, e de hematologistas. Fo-
ram necessarias transfusdes de concentrados de hemacias
deleucotizados, trés na primeira gestagao e quatro na segun-
da, foram prescritos acido folico e polivitaminico. Em ambas
as gestagoes, os sintomas da talassemia eram mais acentua-
dos: dores em membros, cansaco, falta de ar, fraqueza, cefaléia
¢ tonturas.

Foi realizado o teste do pezinho nos dois filhos, e os

resultados foram negativos para hemoglobinopatias. No pri-
meiro filho, a confirmagdo da pesquisa para hemoglobinopatia
foi feita ap6s o primeiro ano de vida, e, para o segundo filho,
seguindo orienta¢do do hematologista, espera-se completar
um ano de vida para repetigao dos testes laboratoriais.

Em 14/12/07, constatou-se que, ap6s duas gestagoes, a
paciente continua com acompanhamento ambulatorial da
hematologia no HU/UFMS, relata estar bem e que seu bem-
estar depende muito da sua alimenta¢do ¢ consumo regular
de acido folico.

Discussao

As hemoglobinopatias constituem um grupo de doen-
¢as que tém alta variabilidade nas manifestagdes clinicas,
desde formas incompativeis com a vida a portadores
heterozigotos assintomaticos. Sob estresse, tal como a ges-
tagdo, as pacientes podem manifestar a doenga. Assim, ne-
cessitam de consultas regulares durante o pré-natal com obs-
tetras que atendem pacientes de alto risco ou, ainda, serem
acompanhadas por uma equipe multidisciplinar que envolve
obstetras, hematologistas e anestesiologistas, dentre outros
profissionais.®’

E relevante a compreensdo dos mecanismos das doen-
¢as, em especial as de origem hereditaria, pois, quando
monitoradas no periodo pré-natal, resultam em gravidez nor-
mal, com melhor sobrevida dos recém-nascidos.®’

Este caso reporta a importancia do diagnostico correto
em relagdo as anemias. Antes de ser diagnosticada como
talassemia, a paciente era tratada de anemia com deficiécia
em ferro. Detectar as hemoglobinopatias tem grande valor na
clinica médica, especialmente no diagnostico diferencial com
anemia carencial.'’

Até recentemente, gestantes com talassemia 3 maior
eram raras, devido ao retardo no desenvolvimento sexual e
morte precoce antes mesmo da idade de reproducdo. Depois
da introdugdo da transfusdo sanguinea e da terapia com
quelante de ferro, casos de gestantes com talassemia 3 maior
tém sido descritos. A gestagdo ¢ possivel para aquelas
com fungdo cardiaca normal, com hemoglobina em torno
de 10 g/dl e em uso de quelante de ferro. O crescimento
fetal deve ser acompanhado através de ultra-sonografia.

A paciente foi diagnosticada para talassemia B interme-
diaria pelos sinais e sintomas clinicos, hemograma caracte-
ristico para talassemia e eletroforese de hemoglobina em
acetato de celulose pH alcalino, que ¢ um teste especifico
para hemoglobinopatias e disponivel nos laboratorios do
municipio de Campo Grande. Foi possivel realizar o estudo
familiar e chegar a conclusao de que herdou da mae, que ¢é
portadora e descendente de italianos.

Apos o diagnostico, a paciente passou a receber o tra-
tamento adequado para o tipo de anemia diagnosticada e ser
orientada com subsidios para que se decidisse consciente-
mente sobre sua futura prole, além de conseguir a melhoria
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na qualidade de vida. Com o seguimento das gestagdes por
equipe multidisciplinar, esta gestante de alto risco pdde ter o
acompanhamento necessario para melhores condigdes de
gravidez, sem risco de vida para a mae e filhos.

Os filhos da gestante estudada nasceram com baixo
peso, podendo ser consequéncia da talassemia. Ambos par-
ticiparam da triagem neonatal para hemoglobinopatias pelo
teste do pezinho. Essa triagem foi regulamentada por meio da
Portaria do Ministério da Satude, n® 822/01. Por forga de lei
municipal, em abril de 1999 iniciou-se a realizacdo de exames
para detecgdo de portadores de HbS e outras hemoglobino-
patias, em criangas nascidas em Campo Grande. No entanto,
¢ praticamente impossivel detectar a talassemia nos recém-
nascidos pelas técnicas hematologicas usuais, exigindo pro-
cedimentos de biologia molecular. Esse problema tem sido
contornado pela investigagao rotineira do trago de talassemia
3 no pré-natal das gestantes."!

Conclusao

Diante deste caso, conclui-se que a prevengao das ane-
mias hereditarias deve comegar o mais precocemente possi-
vel e deve ser feita através de a¢des educadoras, de um
diagnostico laboratorial realizado por profissionais capacita-
dos e por estudo familiar.

Abstract

J-thalassemia is clinically the most important form of thalassemia
due to its high level of morbidity and mortality as a result of intense
hemolytic anemia. The present case report describes the case a
pregnant woman who is an intermediate [3-thalassemia carrier
identified in a screening program for hemolytic anemia. This work
aims at showing the importance of correct and early diagnosis of
inherited anemia during pregnancy. It also stresses the need of
guidance for carriers in respect to their progeny and discusses the
efficiency of follow ups by a multidisciplinary team during pregnancy.
Rev. Bras. Hematol. Hemoter. 2008;30(6):498-500.
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