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Introducdo: A anemia de Diamond-Blackfan (ADB) é uma rara anemia
congénita, caracterizada pela falha na producdo de glébulos vermelhos,
resultando em anemia desde os primeiros meses de vida.®* A ADB também
estd associada a diversas anomalias congénitas, incluindo defeitos cardiacos e
craniofaciais, além de um risco aumentado de desenvolver neoplasias
malignas ao longo da vida.®! Objetivo: Investigar sobre o diagndstico,
tratamento e impactos clinicos sobre a anemia Diamond BlackFan, através de
uma revisao bibliografica. Método: O presente trabalho foi realizado através
de um estudo descritivo ndo experimental do tipo de revisdo de literatura. Para
a pesquisa foram utilizados os principais bancos de periédicos disponiveis
online, Pubmed, Scielo e Web of Science. Foram selecionados cinco trabalhos
na lingua portuguesa do periodo de 2019 a 2024. Como estratégia de busca,
foram utilizadas as seguintes palavras-chave: Anemia Diamond BlackFan,
diagndstico, doenca rara, tratamento. Resultados e Discussdo: A Anemia
Diamond-Blackfan (ADB) se caracteriza por uma falha na medula 0ssea em
produzir células vermelhas do sangue, levando a uma anemia severa e

reticulocitopenia desde os primeiros meses de vida. Esta condicdo é causada
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principalmente por mutacdes em genes que codificam proteinas ribossémicas,
sendo o gene RPS19 um dos mais frequentemente afetados.? Do ponto de
vista fisiopatologico, a ADB resulta de um defeito intrinseco nas células
progenitoras dos eritrocitos, levando a deterioracdo da eritropoiese, com
diminuicdo da proliferacdo celular e aumento da apoptose. A especificidade
eritréide da doenca pode estar relacionada a intensa demanda por biogénese
ribossomal em pré-eritroblastos, que combina a sintese de globina com rapida
proliferacdo celular. Embora os mecanismos exatos sejam desconhecidos, a
prednisona continua sendo a droga de escolha para pacientes com ADB,
apesar dos efeitos colaterais significativos. > O diagnéstico da ADB é complexo
e exige uma combinacdo de exames laboratoriais e analise genética. A
apresentacdo classica inclui anemia microcitica ou normocitica,
reticulocitopenia, e uma medula 6ssea normocelular com escassez de
precursores eritréides. Mutacdes em genes ribossémicos sdo identificadas em
cerca de 50% dos casos, mas o diagnostico também pode se basear em
critérios clinicos e laboratoriais, especialmente quando a genotipagem néo
esta disponivel.? O diagnéstico diferencial de anemia de aplasia pura de
células vermelhas na infancia é curto, sendo a DBA ou eritroblastopenia
transitoria da infancia as principais causas. A classificacdo correta dos
pacientes € essencial, pois agueles com DBA podem responder ao tratamento
com esterdides, entrar em remissdo ou se beneficiar de um transplante de
células-tronco. ® Conclusdo: A ADB é uma doenca genética rara e complexa,
com uma fisiopatologia que envolve mutacdes em genes ribossdémicos e um
impacto profundo na eritropoiese. O diagndstico precoce e preciso € essencial,
mas enfrenta desafios devido a raridade da doenca e a complexidade dos
critérios diagndsticos. O tratamento envolve principalmente o uso de
corticosteréides, transfusGes de sangue, e, em casos mais graves, transplante
de células-tronco hematopoiéticas (TCTH). No entanto, as terapias disponiveis
apresentam limitacdes significativas, incluindo efeitos colaterais graves e
sobrecarga de ferro. O manejo multidisciplinar é crucial para minimizar

complicagbes e melhorar a qualidade de vida dos pacientes, sendo necessaria
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a implementacdo de politicas publicas que garantam acesso ao tratamento
especializado e apoio psicossocial.
Palavras-chave: Anemia Diamond BlackFan, diagnéstico, doenca rara,

tratamento.
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