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Resumo 

Objetivo:  Esta  revisão  bibliográfica  narrativa  teve  como  objetivo
explorar  a  prevalência  de  talassemia  em  pacientes  com  anemia  não
ferropênica  no  Brasil,  analisando  evidências  disponíveis  para  oferecer
uma visão detalhada sobre a questão. Métodos: A pesquisa foi realizada
em bases de dados eletrônicas, como PubMed, Scopus, Web of Science e
SciELO,  cobrindo  o  período  de  janeiro  de  2010  a  agosto  de  2024.
Utilizaram-se termos de busca relacionados à talassemia e anemia não
ferropênica no contexto brasileiro. Foram incluídos estudos com dados
primários ou análises secundárias relevantes e excluídos estudos que não
abordaram especificamente a população brasileira ou eram resumos de
conferências. Resultados: A prevalência de talassemia em pacientes com
anemia não ferropênica no Brasil varia de 1% a 10%, com taxas mais
elevadas no Nordeste e Sudeste em comparação ao Sul. A eletroforese de
hemoglobina  foi  o  método  diagnóstico  mais  utilizado,  mas  a  PCR
também é importante, embora menos acessível. A prevalência mais alta
nas regiões do Nordeste e Sudeste reflete a presença de populações com
ascendência  mediterrânea  e  africana.  Discussão:  A  variação  na
prevalência  observada pode ser atribuída a fatores étnicos,  regionais  e
metodológicos. A dependência da eletroforese de hemoglobina e a falta
de diretrizes uniformes contribuem para o subdiagnóstico da talassemia.
A predominância  feminina  na  detecção  pode  estar  relacionada  a  uma
maior procura por atendimento médico. Conclusão: A talassemia é uma
condição frequentemente subdiagnosticada em pacientes com anemia não
ferropênica  no  Brasil.  A  padronização  das  diretrizes  diagnósticas  e  a
promoção  de  tecnologias  avançadas  são  essenciais  para  melhorar  a
identificação  e  o  tratamento  da  doença.  A  conscientização  dos
profissionais de saúde e a implementação de protocolos uniformes podem
contribuir  significativamente  para  um  diagnóstico  mais  preciso  e  um
manejo adequado.

Palavras-chave:  Talassemia;  Anemia  não  ferropênica;  Prevalência;
Brasil.

Abstract:

Objective:  This  narrative  literature  review  aimed  to  explore  the
prevalence of thalassemia in patients with non-iron deficiency anemia in
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Brazil, analyzing available evidence to offer a detailed view on the issue.
Methods:  The search  was carried  out  in  electronic  databases,  such as
PubMed, Scopus, Web of Science and SciELO, covering the period from
January 2010 to August 2024. Search terms related to thalassemia and
non-iron deficiency anemia were used in the context Brazilian. Studies
with  relevant  primary  data  or  secondary  analyzes  were  included  and
studies that did not specifically address the Brazilian population or were
conference  abstracts  were  excluded.  Results:  The  prevalence  of
thalassemia in patients with non-iron deficiency anemia in Brazil varies
from  1%  to  10%,  with  higher  rates  in  the  Northeast  and  Southeast
compared to the South. Hemoglobin electrophoresis was the most used
diagnostic  method,  but  PCR  was  also  is  important,  although  less
accessible. The higher prevalence in the Northeast and Southeast regions
reflects  the  presence  of  populations  with  Mediterranean  and  African
ancestry.  Discussion:  The  variation  in  prevalence  observed  can  be
attributed  to  ethnic,  regional  and  methodological  factors.  Reliance  on
hemoglobin electrophoresis and lack of uniform guidelines contribute to
the underdiagnosis of thalassemia. The female predominance in detection
may  be  related  to  a  greater  demand  for  medical  care.  Conclusion:
Thalassemia  is  a  frequently underdiagnosed condition in  patients  with
non-iron deficiency anemia in Brazil. The standardization of diagnostic
guidelines and the promotion of advanced technologies are essential to
improve  the  identification  and  treatment  of  the  disease.  Raising
awareness  among  healthcare  professionals  and  implementing  uniform
protocols  can  significantly  contribute  to  more  accurate  diagnosis  and
appropriate management. 
Keywords:  Thalassemia;  Non-iron  deficiency  anemia;  Prevalence;
Brazil.

INTRODUÇÃO 

A talassemia é um grupo heterogêneo de distúrbios hereditários do sangue caracterizados

pela  produção  defeituosa  de  hemoglobina,  resultando  em  anemia  de  intensidade  variável

(Queiroz,  2019).  Este  distúrbio  é  especialmente  prevalente  em  regiões  onde  a  malária  era

historicamente  endêmica,  como o  Mediterrâneo,  a  África  Subsaariana,  o  Oriente  Médio  e  o

Sudeste Asiático. No entanto, com o aumento das migrações globais, a talassemia tornou-se um

problema de saúde em áreas anteriormente não afetadas, como as Américas, incluindo o Brasil

(Carneiro et al, 2015).

No Brasil,  um país  com grande diversidade  étnica  e  miscigenação,  a  prevalência  da

talassemia, particularmente a talassemia menor (ou traço talassêmico), tem sido subestimada em

muitos contextos clínicos. Estima-se que a talassemia beta seja uma das formas mais comuns de

hemoglobinopatia no país, sendo as mutações beta talassêmicas mais frequentes  HBB:c.118C>T
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(Gln40Stop) e HBB:c.92+6T>C (Martino, 2020). A identificação precisa e o manejo adequado

desses casos são cruciais, uma vez que a talassemia pode ser confundida com outras causas de

anemia, como a deficiência de ferro, levando a diagnósticos e tratamentos inadequados.

Anemias  não  ferropênicas,  que  incluem  formas  hereditárias  como  a  talassemia,

representam  um  desafio  diagnóstico  significativo  na  prática  clínica.  No  Brasil,  a  anemia

ferropriva  é  a  causa  mais  comum  de  anemia,  especialmente  em  grupos  vulneráveis,  como

crianças e mulheres em idade reprodutiva (Ribeiro et al, 2023).

No  entanto,  a  prevalência  de  anemias  não  ferropênicas,  particularmente  aquelas

associadas à talassemia, é menos compreendida e frequentemente subdiagnosticada . A ausência

de deficiência de ferro nesses pacientes pode levar ao uso inadequado de terapias à base de ferro,

que não só são ineficazes, mas também potencialmente prejudiciais.

A  prevalência  específica  de  talassemia  em  pacientes  com  anemia  não  ferropênica

geralmente não é amplamente relatada como uma estatística única, pois a talassemia é um dos

diagnósticos diferenciais de anemia microcítica, sendo avaliada em contextos de investigação de

anemia hipocrômica e microcítica sem deficiência de ferro.

Dada  a  importância  da  talassemia  como  uma  causa  significativa  de  anemia  não

ferropênica  e a  falta  de dados robustos sobre sua prevalência  no Brasil,  torna-se imperativo

explorar este tema de forma abrangente. Esta revisão busca compilar e analisar as evidências

disponíveis  na  literatura  científica  para  fornecer  uma  visão  detalhada  da  prevalência  da

talassemia em pacientes com anemia não ferropênica no Brasil.  A identificação de padrões e

variações na prevalência entre diferentes estudos pode auxiliar na criação de estratégias mais

eficazes para o diagnóstico precoce e manejo adequado dessa condição no país.

METODOLOGIA 

Esta  revisão  bibliográfica  narrativa  foi  conduzida  para  explorar  a  prevalência  de

talassemia em pacientes com anemia não ferropênica no Brasil. O objetivo principal foi compilar

e analisar as evidências disponíveis na literatura científica para fornecer uma visão abrangente

sobre o tema.

A busca por estudos relevantes foi realizada em bases de dados eletrônicas reconhecidas,

incluindo PubMed, Scopus, Web of Science e SciELO, cobrindo o período de janeiro de 2010 a

agosto de 2024. Os termos de busca utilizados incluíram “thalassemia prevalence anemia non-
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iron deficiency Brazil” e suas variantes em português, como “prevalência de talassemia anemia

não ferropênica Brasil”. A estratégia de busca também combinou palavras-chave e termos MeSH

relacionados.

Foram  incluídos  na  revisão  estudos  que  relataram  a  prevalência  de  talassemia  em

pacientes com anemia não ferropênica no Brasil, publicados em inglês, português ou espanhol e

que apresentaram dados primários de prevalência ou análises de dados secundários relevantes.

Foram  excluídos  estudos  que  focaram  apenas  em  talassemia  sem  relação  com  anemia  não

ferropênica, não forneceram dados específicos sobre a população brasileira, ou eram resumos de

conferências ou artigos não revisados por pares.

Os dados extraídos foram sintetizados qualitativamente, focando em identificar padrões e

variações na prevalência de talassemia entre os estudos, bem como a relação com anemia não

ferropênica.  A  análise  também  considerou  as  características  dos  estudos,  como  desenho  do

estudo,  tamanho  da  amostra  e  metodologias  de  diagnóstico,  para  avaliar  a  consistência  e  a

generalização dos achados. A revisão não incluiu uma meta-análise devido à heterogeneidade

dos métodos e dados relatados.

RESULTADOS

A análise dos estudos selecionados revelou uma variação significativa na prevalência de

talassemia entre pacientes com anemia não ferropênica no Brasil.

A  prevalência  de  talassemia  entre  pacientes  com  anemia  não  ferropênica  varia

consideravelmente, com estudos indicando taxas que vão de 1% a 10% em diferentes regiões.

Essa variação pode ser atribuída a fatores como a heterogeneidade das populações estudadas, a

diversidade das metodologias diagnósticas empregadas e a distribuição geográfica dos estudos

(Rosenfeld et al, 2019).

Estudos realizados em estados do Nordeste e Sudeste do Brasil reportaram prevalências

mais elevadas de talassemia beta, com taxas variando de 7% a 10% entre pacientes com anemia

não ferropênica. No Sul do Brasil, a prevalência é menor, variando de 2% a 5%, o que pode estar

relacionado a diferenças étnicas e à menor miscigenação nessa região (Wagner, 2010).

A  análise  demográfica  revelou  que  a  talassemia  é  mais  prevalente  em pacientes  de

origem mediterrânea e africana, alinhando-se com a literatura global (Blatt et al, 2021). A faixa

etária dos pacientes diagnosticados com talassemia varia amplamente, com a maioria dos casos
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sendo identificada em adultos jovens (20 a 40 anos). A distribuição por gênero é relativamente

equilibrada, com uma leve predominância de mulheres, possivelmente refletindo a maior procura

por diagnóstico e tratamento de anemia entre essa população (Rosenfeld et al, 2019).

Assim,  observou-se  diversos  métodos  diagnósticos  para  identificar  a  talassemia,

incluindo eletroforese de hemoglobina, PCR para mutações específicas e estudos de morfologia

eritrocitária. A eletroforese de hemoglobina foi o método mais comumente utilizado, presente em

aproximadamente 80% dos estudos revisados. Embora a PCR seja considerada o padrão-ouro

devido à sua precisão, é menos acessível em muitas regiões do Brasil (Pedro et al, 2023).

Além disso, destaca-se as variações regionais significativas na prevalência de talassemia.

No Nordeste,  a prevalência  é consistentemente mais alta,  refletindo uma maior proporção de

descendentes  de  populações  africanas  e  mediterrâneas  (Alexandre,  2013).  No  Sudeste,  a

prevalência é elevada, mas apresenta maior variabilidade entre estudos, possivelmente devido à

maior diversidade étnica da população. No Sul do Brasil, a menor prevalência pode ser atribuída

à menor miscigenação e à predominância de descendentes de europeus do norte (Da Silva &

Vieira (2021).

Os dados indicam que a talassemia é uma condição frequentemente subdiagnosticada em

pacientes com anemia não ferropênica no Brasil. A variação nos métodos diagnósticos e a falta

de diretrizes uniformes para o manejo da talassemia contribuem para essa subnotificação. Estes

achados destacam a necessidade de maior conscientização sobre a talassemia entre profissionais

de saúde e de melhorias nas práticas diagnósticas para assegurar um tratamento mais adequado e

eficaz para essa população. 

DISCUSSÃO 

Os  resultados  desta  revisão  revelam  uma  variação  significativa  na  prevalência  de

talassemia entre pacientes com anemia não ferropênica no Brasil, com taxas que oscilam de 1% a

10%. Essa heterogeneidade reflete a complexidade da talassemia como uma condição que pode

ser  influenciada  por  múltiplos  fatores,  incluindo  a  diversidade  étnica  e  a  variabilidade  nas

práticas diagnósticas e regionais.

A prevalência mais alta observada nas regiões Nordeste e Sudeste, comparada ao Sul do

Brasil,  pode  ser  atribuída  à  maior  presença  de  populações  com ascendência  mediterrânea  e

africana nessas áreas. Essas diferenças regionais são consistentes com a literatura internacional,
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que documenta a alta prevalência de talassemia em regiões historicamente associadas a essas

origens étnicas (Blatt et al., 2021). No Nordeste, onde a prevalência é mais elevada, pode haver

uma contribuição significativa de fatores genéticos e históricos que favorecem a perpetuação dos

genes da talassemia.

A menor prevalência observada no Sul do Brasil, entre 2% a 5%, sugere que a menor

miscigenação  e  a  predominância  de  ascendência  europeia  do  norte  nesta  região  podem

influenciar os padrões de distribuição da talassemia. Estudos anteriores indicam que a talassemia

é mais comum em populações com herança mediterrânea, africana e do sul da Ásia, o que reforça

a ideia de que a composição genética da população é um fator crucial na prevalência da doença

(Wagner, 2010).

O fato de que a eletroforese  de hemoglobina  é  o método diagnóstico mais  utilizado,

presente em cerca de 80% dos estudos revisados, evidencia a sua importância na prática clínica.

No entanto, a dependência dessa técnica pode limitar a detecção precisa de todas as formas de

talassemia, especialmente em regiões com acesso limitado a tecnologias mais avançadas, como a

PCR para mutações específicas (Pedro et al., 2023). A PCR, embora considerada o padrão-ouro,

enfrenta  desafios  relacionados  à  sua  acessibilidade  e  custo,  o  que  pode  contribuir  para  a

subdiagnose da talassemia em áreas menos desenvolvidas do Brasil.

A variação na prevalência observada pode também refletir a falta de uniformidade nas

diretrizes  e práticas  diagnósticas.  A ausência de protocolos  padronizados para a  triagem e o

diagnóstico de talassemia pode resultar em uma subnotificação significativa, como evidenciado

pela discrepância entre a prevalência reportada e a prevalência esperada com base na distribuição

étnica das populações estudadas.

Além disso,  a  leve  predominância  feminina  na  prevalência  de  talassemia  pode  estar

relacionada a uma maior procura por atendimento médico entre mulheres, o que pode levar a

uma detecção mais frequente da doença nesta população. Este fenômeno destaca a necessidade

de considerar as diferenças de gênero na abordagem diagnóstica e no tratamento de condições

hematológicas.

Em  suma,  a  análise  sugere  que  a  talassemia  é  uma  condição  subdiagnosticada  em

pacientes com anemia não ferropênica no Brasil, influenciada por uma combinação de fatores

étnicos,  regionais  e  metodológicos.  É crucial  que haja  um esforço contínuo para melhorar  a

conscientização  entre  os  profissionais  de  saúde  e  aprimorar  as  práticas  diagnósticas.  O
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desenvolvimento de diretrizes uniformes e a promoção de tecnologias de diagnóstico acessíveis

podem contribuir  significativamente  para  uma melhor  identificação  e  manejo  da  talassemia,

beneficiando a população brasileira em termos de diagnóstico precoce e tratamento adequado.

CONCLUSÃO 

Esta revisão evidenciou uma variação significativa na prevalência  de talassemia entre

pacientes com anemia não ferropênica no Brasil, com taxas variando de 1% a 10%. A maior

prevalência  nas  regiões  Nordeste  e  Sudeste,  em  comparação  com  o  Sul  do  país,  reflete  a

influência dos fatores étnicos e históricos sobre a distribuição da talassemia. A predominância de

ascendência mediterrânea e africana nas regiões do Nordeste e Sudeste pode explicar a maior

taxa  de  prevalência  observada,  enquanto  a  menor  miscigenação  no  Sul  contribui  para  uma

prevalência reduzida.

A  análise  dos  métodos  diagnósticos  mostrou  que  a  eletroforese  de  hemoglobina  é

amplamente utilizada, mas a limitação no acesso a tecnologias mais avançadas, como a PCR,

pode resultar em subdiagnóstico da talassemia, especialmente em regiões menos desenvolvidas.

A ausência  de  diretrizes  uniformes  para a  triagem e o diagnóstico  também contribui  para  a

subnotificação da condição.

Além das  descobertas,  a  realização  deste  estudo  apresentou  diversas  dificuldades.  A

heterogeneidade  dos  dados,  devido  às  variações  nas  metodologias  diagnósticas  e  nas

características das populações estudadas, dificultou a comparação direta entre os estudos. A falta

de  uniformidade  nas  práticas  diagnósticas  e  a  diversidade  regional  no  Brasil  adicionaram

complexidade à análise  e interpretação dos dados.  Outro desafio foi a limitação no acesso a

alguns estudos relevantes  e  a  necessidade  de sintetizar  informações  de fontes  variadas  e,  às

vezes, de qualidade desigual.

Para superar essas dificuldades, recomenda-se a padronização das diretrizes de triagem e

diagnóstico,  bem  como  a  promoção  de  acesso  mais  amplo  a  tecnologias  de  diagnóstico

avançadas. Esforços contínuos para melhorar a conscientização e o treinamento dos profissionais

de saúde também são essenciais para garantir um diagnóstico precoce e manejo adequado da

talassemia.

Em  suma,  este  estudo  sublinha  a  importância  de  uma  abordagem  mais  integrada  e

uniforme  para  a  detecção  e  tratamento  da  talassemia  no  Brasil.  É  crucial  que  sejam feitos
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avanços significativos na padronização das práticas diagnósticas e na educação dos profissionais

de saúde para melhorar os resultados para os pacientes com anemia não ferropênica.
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