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Hemoglobinopatias e talassemias.
As tecnologias de identificação devem
ser ampliadas em neonatos?
Hemoglobinopathies and thalassemia.
Should identification technology be amplified
for neonates?

Paulo Cesar Naoum

O desenvolvimento científico de muitos profissionais
que atuam em hematologia no Brasil iniciou-se com o estudo
das hemoglobinas humanas. Justifica-se, em parte, pela
obviedade entre as presenças de hemoglobinas variantes e
talassemias relacionadas com a diversidade étnica que com-
põe a população brasileira.

Um outro fator que influenciou o interesse em se co-
nhecer cada vez mais as hemoglobinopatias foi a boa forma-
ção em genética humana de parte dos colegas que têm con-
tribuído cientificamente com o desenvolvimento desta sub-
área do conhecimento.1 Embora nosso país não esteja no
grupo de países que apresentam prevalências preocupantes
de hemoglobinopatias que cursam com doenças e anemias
graves, como são os casos de talassemia beta maior e anemia
falciforme, justificam-se programas de prevenção dessas duas
patologias. Um desses programas se refere à identificação de
hemoglobinopatias em neonatos, notadamente com relação
à presença da Hb S.

O artigo apresentado neste número da RBHH intitulado
“Rastreamento de hemoglobinas variantes e talassemias com
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associação de metodologias de diagnóstico” oferece uma
contribuição adicional aos estudiosos que se dedicam às
hemoglobinopatias. Os autores comparam a detecção de
hemoglobinas variantes e talassemias tomando por base
dois métodos consagrados: a eletroforese em acetato de
celulose e agar-ácida e a cromatografia (HPLC). Além disso,
utilizaram de métodos citológicos que caracterizam mor-
fologias eritrocitárias e de outros que identificam produtos
de degradação de globinas. Observaram que o conjunto de
análises indicou que a talassemia alfa heterozigota com
prevalência de 9,48% foi a alteração mais freqüente entre as
3.048 amostras de sangue estudadas. A Hb S – objetivo
maior das pesquisas em neonatos – resultou em genótipo
FAS em 1,84% do total analisado, fato indicativo de traço
falciforme. Por ser um trabalho cujo objetivo era confrontar
os métodos de eletroforese e cromatografia – ambos supor-
tados com métodos citológicos – observaram que a eletro-
forese se constitui em excelente método para identificar a
Hb H (talassemia alfa) além de outras hemoglobinas varian-
tes, enquanto a HPLC também é um método eficiente para
hemoglobinas variantes, mas não para Hb H, porém com
destaque para rapidez em triagens.2

Embora o presente trabalho analisado não tenha tes-
tado a eletroforese de hemoglobinas por focalização iso-
elétrica, resultados com alto nível de especificidade e repro-
dutibilidade em triagens de hemoglobinopatias em neonatos
têm sido obtidos por dois respeitados pesquisadores, o
Prof. Dr. José Nélio Januário (Nupad-UFMG-Belo Horizon-
te) e o Prof. Dr. Eurico Camargo Neto (Laboratório Nobel-
RIE-Porto Alegre). A eletroforese por focalização isoelétrica
permite excelente fracionamento de hemoglobinas varian-
tes,3 porém, da mesma forma que a HPLC, não permite a
identificação de traços de Hb H pelo fato de ser um equipa-
mento fechado.

De qualquer forma, a prevenção de qualquer patologia
deve ser sempre incentivada, especificamente a identifica-
ção de possíveis casos de anemia falciforme em neonatos e
que tem o apoio do Ministério da Saúde. Entretanto, seria
notável se os pesquisadores buscassem também formas de
identificação de talassemia beta maior em neonatos, bem como
da interação de talassemias com Hb S. Por fim, aprecio o
sistema de programa de triagem neonatal, mas ainda o consi-
dero sub-revelador de outras patologias hereditárias e de
várias patologias congênitas diante das tecnologias avança-
das de que dispomos atualmente. Por essa razão é necessá-
rio que se abram discussões para ampliar a busca dessas
patologias em amostras de sangue de neonatos.
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