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RESUMO 

Na Betatalassemia Maior ou Anemia de Cooley, o 

ritmo acelerado de destruição de células eritroides 

tanto na medula ou na periferia estimulando 

fortemente por intermédio da eritropoietina renal a 

proliferação e maturação dos eritroblastos. Como 

consequência, há uma grande expansão da medula 

óssea, mais do que em qualquer outra anemia, 

levando às clássicas deformidades ósseas 

talassêmicas, como: proeminência dos maxilares 

(face talassêmica ou face de esquilo), aumento da 

arcada dentária superior, com separação dos dentes 

e bossa frontal. Os pacientes apresentam também 

outras manifestações ósseas, tais como: dores, 

retardo de crescimento e da idade óssea, escoliose, 

compressões medulares, fraturas patalógicas, 

osteopenia e osteoporose. No entanto, a osteopenia 

e osteoporose, parecem ser causadas por questões 

hormonais como, hipotireoidismo, 

hipoparatireoidismo, diabetes mellitus e 

hipogonadismo, que ocasionam um desequilíbrio na 

remodelação óssea.  Obejtivo: Abordar sobre como 

a talassemia maior atua nas alterações ósseas. 

Método: Este trabalho trata-se de uma revisão 

sistemática de literatura. Foi elaborado a partir de 

um levantamento bibliográfico, abrangendo artigos 

científicos nacionais e livros, nos últimos dez anos. 

As bases utilizadas foram SciELO, Google 

Acadêmico, Jornal de Pediatria e livros de 

patologia. Discussão: Sendo assim, pode-se 

correlacionar a talassemia com a perda óssea em 

crianças, além da anemia crônica e hipóxia 

associada a atraso puberal e ponderal, tornando-se 

letal nessa faixa etária. Conclusão: esse estudo 

confirma que há uma grave perda ossea em crianças 

com talassemia maior, o que reforça a importância 

de um diagnóstico e tratamento eficientes, a fim de 

melhorar a qualidade de vida desses pacientes. 
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1 INTRODUÇÃO 

As talassemias são desordens hereditárias que têm como característica básica uma deficiência 

na síntese das cadeias de globina. Possuem um espectro clínico amplo de apresentação, variando desde 

indivíduos inteiramente assintomáticos até crianças com anemia grave, deformidades ósseas e 

destruição acelerada de células vermelhas. Os períodos da infância e adolescência são fundamentais 

para a aquisição mineral e crescimento ósseo, visto que o pico de massa óssea ocorre te o final da 

segunda década de vida. Na Betatalassemia Maior ocorre expansão da medula hematopoiética, o que 

acarreta em erosão do tecido ósseo circunjacente e reabsorção trabecular.  
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2 REVISÃO DE LITERATURA  

Uma variedade de mutações de a e b-globina encontra-se na base do desenvolvimento das 

talassemias, que são condições autossômicas codominantes (ROBBINS, 2013). A hemoglobina do 

adulto, ou HbA, consiste em um tetrâmetro composto de duas cadeias a e duas cadeias b. As cadeias a 

são codificadas por dois genes da a-globina situados no cromossomo 11, enquanto as cadeias b são 

codificadas por um único gene da b-globina localizado no cromossomo 16. As características clínicas 

variam muito, dependendo da combinação específica dos alelos mutados herdados pelo paciente. 

(ROBBINS, 2013). B0 associada à ausência total de cadeias de b-globina; e B+ caracterizada por 

síntese reduzida (porém detectável) de b-globina. (ROBBINS, 2013). 

Indivíduos que herdam um alelo anormal apresentam b-talassemia menor (também denominada 

caráter b-talassêmico), que é assintomática ou levemente sintomática. A maioria das pessoas que 

herdam alelos b0 e b+ apresenta b-talassemia maior; ocasionalmente, indivíduos que herdam dois 

alelos b+ apresentam uma forma mais branda da doença denominada b-talassemia intermediária. Em 

oposição às a-talassemias, as deleções de genes são incomuns na b-talassemia. (ROBBINS, 2013).  

Talassemia beta menor/ traço de talassemia beta, portadores geralmente são assintomáticos, 

mas podem ter anemia microcítica leve e anemia hipocrômica, talassemia beta heterozigótica da 

mutação β++ (β++/β) são portadores silenciosos de talassemia beta 11 (POLAINAS, 2017). Talassemia 

beta intermediária como o nome sugere, esse tipo é intermediário entre a talassemia menor (nada grave) 

e a talassemia maior (mais grave), com mutações herdadas do pai ou da mãe, nunca de ambos. Os 

portadores podem apresentar anemia menos pronunciada em alguns casos e anemia mais grave em 

outros casos (TRENTO, 2019). Podem ocorrer duplos heterozigotos (β/β0) ou homozigotos (β/β), e os 

sintomas variam de assintomáticos a portadores com quadro clínico grave, com atraso no crescimento 

e desenvolvimento. Esses pacientes têm diminuição da HbA1c e um aumento de 40-70 % na Hb fetal 

(JESUS, 2021). Dupla heterozigosidade (β0/β) ou homozigose (β0/β0) ocorre quando ambos os genes 

estão danificados, isso significa que eles carregam o gene da talassemia de cada progenitor. Pacientes 

com beta-talassemia maior têm a doença mais grave e geralmente requerem transfusões sanguíneas 

(JESUS,2021). 

Ao contrário da b-talassemia, a a-talassemia é causada principalmente por deleções envolvendo 

um ou mais genes da a-globina. (ROBBINS, 2013). Dois mecanismos contribuem para o 

desenvolvimento da anemia na b-talassemia. A síntese reduzida da b-globina resulta em formação 

anormal de HbA e na produção de eritrócitos com quantidade de hemoglobina menor, produzindo 

células pálidas (hipocrômicas) e de tamanho pequeno (microcíticas). Ainda mais importante é o 

desequilíbrio entre a síntese das cadeias a e b; a criação de um excesso de cadeias a sem cadeias b 

complementares conduz à formação de agregados de cadeias a e posteriormente precipitados 

insolúveis, os quais se ligam e danificam gravemente as membranas, tanto dos eritrócitos quanto dos 
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precursores eritrocitários. Grande parte dos precursores eritrocitários morre por apoptose, fenômeno 

denominado eritropoese ineficaz; os poucos eritrócitos restantes produzidos apresentam vida útil 

reduzida devido à hemólise extravascular. (ROBBINS, 2013).  

As alterações anatômicas na b-talassemia maior são similares às observadas em outras anemias 

hemolíticas, porém profundas em grau. A eritropoese ineficaz e a hemólise originam uma hiperplasia 

marcante dos progenitores eritrocitários, com desvio em direção às formas primitivas. A medula 

eritropoética expandida pode preencher completamente o espaço intramedular do esqueleto, invadir o 

córtex ósseo, prejudicar o crescimento ósseo e produzir deformidades esqueléticas. (ROBBINS, 2013). 

A carência ou deficiência acentuada da produção da cadeia beta causa anemia grave, 

microcitose grave e hipocromia associada a algum grau de hemólise, icterícia, hepatoesplenomegalia 

progressiva e alterações ósseas gerais. Essas alterações resultam de hiperplasia eritróide intensa na 

medula óssea em resposta a processos hemolíticos 12 intramedulares (particularmente no baço) e 

eritropoiese forte e ineficaz (DOMINGOS, SHIMAUTI e SILVA, 2016). 

A hematopoese ineficaz apresenta outro efeito desastroso: está associada a aumento 

inapropriado na absorção de ferro da dieta, conduzindo a uma inevitável sobrecarga de ferro quando 

não são realizadas intervenções médicas. A absorção aumentada de ferro é causada por níveis 

inapropriadamente baixos de hepcidina, que é um regulador negativo da absorção de ferro. . 

(ROBBINS, 2013). 

 

Classificação Clínica e Genética das Talassemias. 

 

(ROBBINS, 2013). 
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Patogenia da b-talassemia maior. 

 

(ROBBINS, 2013). 

 

3 CONSIDERAÇÕES FINAIS 

Após a análise de dados e relatos de casos, é possível confirmar que há uma grave perda óssea 

em crianças com talassemia maior. A expansão da medula hematopoetica acarreta erosão do tecido 

ósseo circuniacente e reabsorção trabecular. O que reforça a importância de um diagnóstico e 

tratamento eficientes com transfusão e quelação de ferro para reduzir taxas de fratura e aumentar a 

massa óssea. A fim de melhorar a qualidade de vida desses pacientes. 
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