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Introdução: A talassemia pertence ao grupo das hemoglobinopatias, as quais estão 

entre os   distúrbios sanguíneos hereditários mais frequentes globalmente. Trata-se 

de uma doença não contagiosa, causada por defeitos na síntese da hemoglobina, 

essencial pelo transporte de oxigênio no sangue. Portadores de talassemia 

apresentam mutações em um ou dois cromossomos específicos, o 11 e o 16, 

afetando a resposta da medula óssea na produção de cadeias de globina.¹ˈ⁵ Ela 

pode ser classificada em dois tipos: talassemia alfa (α) e beta (ꞵ), caracterizada pela 

síntese reduzida ou ausência de cadeias de globina alfa e beta, respectivamente.² A 

talassemia é mais prevalente em regiões mediterrâneas, além de áreas do Oriente 

Médio, Sul e Sudeste Asiático, e do Norte da África.⁶ Objetivos: Elucidar a 

talassemia, destacando suas causas genéticas, tipos, métodos de diagnóstico, 

manifestações clínicas e formas de tratamento. Métodos: o presente estudo foi 
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realizado por meio de uma pesquisa bibliográfica, com foco na talassemia, 

abordando suas características, diagnóstico e opções de tratamento. A busca dos 

artigos científicos foi realizada nas bases de dados SciELO e outras plataformas 

relevantes da área da saúde. Foi utilizada como palavras chave os termos: 

“talassemia”, “anemia hereditária”, “hemoglobinopatias”, combinados de forma 

isolada ou associada. Adotaram-se como critérios de inclusão artigos publicados 

entre 2019 a 2025, disponíveis nos idiomas português e inglês. Foram excluídas 

publicações que não abordaram diretamente o tema talassemia, textos indisponíveis 

na íntegra e artigos repetidos nas bases de dados.  Resultados e discussão: Para 

o diagnóstico inicial, realizam-se exames laboratoriais como o hemograma, que 

geralmente revela anemia microcítica e hipocrômica, além da presença de 

anisocitose e poiquilocitose. Destaca-se também a eletroforese de hemoglobina, 

exame que identifica os tipos de hemoglobina presente no sangue do paciente.³ Por 

volta da quinta semana de gestação, inicia-se a síntese de hemoglobina fetal (Hb F), 

inicialmente no fígado, permanecendo por algumas semanas após o nascimento. A 

hemoglobina A (Hb A1) passa a predominar após o nascimento, alcançando cerca 

de 95% da concentração total em adultos. Já a hemoglobina A2 (Hb A2) 

normalmente apresenta entre 1,5% a 3,5% da hemoglobina total em adultos. 

Entretanto, valores elevados de Hb A2 podem indicar a presença de talassemia alfa 

ou beta, sendo um importante marcador diagnóstico.¹ A talassemia pode se 

manifestar de forma leve, chamada talassemia menor (minor), ou de forma mais 

grave, conhecida como talassemia maior (major). Na talassemia maior, ou anemia 

de Cooley, os indivíduos afetados necessitam frequentemente de transfusões 

sanguíneas regulares para controlar a anemia grave. Além disso, é necessário o 

uso de terapia de quelante de ferro para prevenir o acúmulo excessivo de ferro no 

organismo. Sem o suporte de transfusões sanguíneas e terapias para o controle do 

excesso de ferro do organismo, muitos portadores de talassemia maior não 

sobrevivem até a vida adulta.⁵ Os sintomas presentes na talassemia maior incluem: 

palidez, fadiga, fraqueza, alterações ósseas e icterícia, decorrentes da hemólise 

acelerada das hemácias anormais, que leva ao aumento da concentração de 

bilirrubina no sangue.⁴ˈ⁶ A talassemia é uma condição genética de herança 
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autossômica recessiva, o que significa que o bebê precisa receber um gene alterado 

de cada um dos pais para manifestar a condição. Quando ambos os pais são 

portadores, existe uma alta probabilidade de que o filho desenvolva a forma mais 

grave da talassemia. Contudo, a única possibilidade de cura disponível é atualmente 

o transplante de medula óssea.⁶ Conclusão: É importante destacar que portadores 

de beta-talassemia menor ou intermediária levam uma vida normal, sem risco à 

saúde e sem grandes impactos. Em contrapartida, portadores de beta-talassemia 

maior apresentam riscos mais sérios, geralmente, necessitando de transfusões 

sanguíneas regulares para sobreviver.⁵ 
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