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I - Introducio



I - 1- As hemoglobinopatias hereditarias



As hemoglobinopatias hereditarias estdo incluidas entre as alteragdes
monogénicas mais freqientes no mundo, sendo consideradas um
problemas de Saide Publica em muitos paises em desenvolvimento, bem
como na regido do Mediterraneo (WHO, 1985). No Brasil elas sfo
particularmente importantes, em decorréncia da composi¢do étnica das

nossas populagdes.

A classificagdo das hemoglobinopatias € bastante complexa, mas,

de maneira geral, tende-se a agrupa-las em duas grandes classes:

1) Hemoglobinopatias estruturais, nas quais ocorre alteragdo na estrutura
da fragdo globinica da hemoglobina.

Embora ja tenham sido descritas mais de 600 hemoglobinas
humanas anémalas (Wajeman et al, 1991), sdo duas as hemoglobinopatias
estruturais mais importantes no Brasil, tanto pela freqiiéncia, quanto pelos
problemas clinicos que determinam: as hemoglobinas S e C. Na forma
heterozigdtica, elas sfo encontradas em cerca de 6% e 2%,
respectivamente, dos negroides brasileiros. Na forma homozigotica
(anemia falciforme e doenga da hemoglobina C ), bem como na forma
interativa (hemoglobinopatia SC ), elas determinam anemias hemoliticas
crdnicas incuraveis, embora trataveis. A anemia falciforme, por exemplo, €
a doenga hereditaria mais freqiiente no Brasil, afetando cerca de 0,1% a

0,3% da popolugdo negroide (Ramalho, 1986).

Outras hemoglobinopatias estruturais, embora menos freqiientes em
nossas populagdes, podem constituir um problema médico importante a

nivel de alguns pacientes e suas familias. Assim, por exemplo, as
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hemoglobinas instaveis, as hemoglobinas M e as hemoglobinas com
aumento da afinidade pelo oxigénio sdo causas importantes,

respectivamente, de hemolise, cianose e policiternia (Winslow e Anderson,
1983).

2) Hemoglobinopatias por deficiéncia de sintese ou talassemias, nas quais
ocorre uma depressdo geneticamente condicionada da sintese de um ou
mais tipos de cadeias peptidicas da hemoglobina, na auséncia de defeitos
estruturais nas mesmas. As talassemias s3o, portanto, desordens
hereditarias causadas por mutagdes ou delegdes dos genes da globina alfa
(talassemia alfa) ou beta (talassemia beta), acarretando diminui¢do da
producdo das cadeias alfa ou beta da hemoglobina A (Hb A = o9 B2).

Tanto a talassemia alfa quanto a talassemia beta sdo frequentes no Brasil.



I - 2 - A Talassemia alfa
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De maneira geral, a talassemia alfa se deve a dele¢do de um ou mais
dos 4 genes da globina alfa presentes no genoma normal. Na talassemia
alfa por deficiéncia génica haverd, portanto, uma gradagdo de sinais
clinicos, inversamente proporcionais ao nimero de genes alfa funcionantes
no individuo. Teremos, assim, desde o trago talassémico alfa, com
alteragdes hematoldgicas minimas (com 2 ou 3 genes alfa funcionantes),
até a doenga de homoglobina H (com 1 gene alfa funcionante) e a
sindrome de hidropisia fetal por hemoglobina de Bart (sem nenhum gene
alfa funcionante). E importante ressaltar, no entanto, que pode também
ocorrer talassemia alfa sem dele¢do génica (gene at) ou por variantes
estruturais de cadeia alfa com baixo ritmo de sintese (hemoglobina

Constant Spring) (Ramalho, 1986).

Embora a talassemia alfa seja bastante freqiiente no Brasil, afetando
cerca de 25% da populagdo negroide (Sonati et al, 1991), as formas com
que ela ocorre em nosso meio (gendtipos ac/a - € o -/ a -) apresentam
pequeno significado clinico, com ligeira microcitose e hipocromia das
hemacias, na auséncia de doenga. Ela é, no entanto, um importante fator
modificador de outras hemoglobinopatias, sobretudo da anemia falciforme.
De fato, o paciente que apresenta simultaneamente a anemia falciforme e a
talassemia alfa manifesta menos lesdes isquémicas em tecidos moles,

embora tenha as suas lesdes 0sseas agravadas (Powars et al, 1990).

A doenga da hemoglobina H (genétipo a - / -- ), que é uma anemia
hemolitica importante, e a sindrome da hidropisia fetal por hemoglobina de
Bart (genotipo -- / -- ), incompativel com a vida pdés - natal, sdo

extremamente raras no Brasil (Ramalho, 1986).



I- 3 - A talassemia beta
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A talassemia beta geralmente € causada por mutagdes de ponto ou
por mutagdes envolvendo pequenas insergdes ou delegdes nucleotidicas no
gene da globina beta. Atualmente, ja foram descritas 135 mutagOes
causadoras da talassemia beta (Huisman, 1992). Tais mutagdes,
localizadas em exons, introns ou no promotor, determinam a auséncia total

da sintese da cadeia B (alelos B9), ou sintese parcial da cadeia B (alelos

B).

Os homozigotos da talassemia beta podem manifestar a talassemia
major, que € uma anemia hemolitica croénica que exige transfusdes
sanguineas freqiientes, ou, mais raramente, a talassemia mtermédia, cujo
portador apresentara anemia moderada, normalmente ndo necessitando de
transfusdes sanguineas regulares. A manifestagdo clinica do homozigoto
dependera, evidentemente, do nivel de sintese da cadeia beta e

conseqiiente excesso da cadeia alfa, causador da hemdlise.

Os heterozigotos da talassemia beta manifestam uma anemia

hipocrémica e microcitica, ndo hemolitica, denominada talassemia minor.

Na talassemia major, ou anemia de Cooley, ocorre um grande
desequilibrio na sintese de cadeias da globina, com redugdo ou auséncia da
cadeia beta e o conseqiiente acumulo de cadeias alfa no citoplasma das
células eritropoiéticas, reticulocitos e hemacias (Bank et al, 1978). Essas
cadeias precipitam-se, formando corpusculos de inclusdo, levando a
hemolise e a alteragdo dos eritroblastos, ocasionando uma eritropoiese
cronica grave, com alteragBes Osseas caracteristicas, - devidas a
hiperatividade e ao hipercrescimento da medula 6&ssea (fraturas,
deformidades dos maxilares, alargamento da diploe dos ossos cranianos),

bem como hepatomegalia e esplenomegalia.
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A crianga, embora normal ao nascer, apresentard, com o passar dos
dias, uma anemia acentuada, com retardo do crescimento e do
desenvolvimento e suscetibilidade a infecgdes. Tais pacientes podem
também apresentar tendéncia a sangramento, ndo sé pela trombocitopenia
determinada pela esplenomegalia, como também por alteragbes da
agregacdo plaquetaria. Como sdo pacientes dependentes de transfusdes
sanguineas repetidas, apresentam tendéncia a complicagdes siderdticas
viscerais graves (lesdes cardiacas, enddcrinas e hepaticas), que tambem
sdo favorecidas pela hiperplasia eritroide acentuada e pela eritropoiese
ineficiente. Sendo assim, uma das principais causa de morte nas 28 e 32
décadas de vida é a insuficiéncia cardiaca pela siderose do miocardio. Ja a

infec¢do ¢ grande causa de morte na infancia.

O tratamento consiste principalmente de transfusdes sanguineas
regulares, tentando-se manter o nivel de hemoglobina em torno de 10g/dl,
4cido folico, antibioticoterapia, se necessaria, e agentes quelantes de ferro
para evitar a hemossiderose. Podera ocorrer a cura somente nos casos
passiveis de transplante de medula 6ssea, procedimento este que tem taxa

de mortalidade de cerca 18% (Chui et al, 1991).

Por apresentarem um quadro clinico bem caracteristico, os exames
laboratoriais dos pacientes com a talassemia major sdo feitos apenas para
confirmar o diagnostico. Eles apresentam resisténcia osmoética das
hemacias aumentada; no eritrograma observa-se diminuigdo do ntumero de
hemacias, da concentragio de hemoglobina ¢ do hematdcrito, bem como
acentuada anisopoiquilocitose, microcitose, alvocitose, reticulocitose e
eritroblastos circulantes. Na eletroforese de hemoglobinas observa-se o

aumento dos niveis de hemoglobina fetal, com ou sem o aumento de



16

hemoglobina A) e com ou sem a presenga da hemoglobina A (Ramalho,

1986).

Os heterozigotos da talassemia beta tém expressdo clinica variavel,
podendo ser assintomdticos ou manifestar graus varidveis de anemia

hipocrdmica e microcitica confundida com a anemia ferropriva.

Tais heterozigotos alternam periodos assintomaticos com periodos
de anemia, que se acentua em situagdes de sobrecarga para o organismo,
como as representadas pelo crescimento, gravidez e lactagdo. Nestes

casos, aconselha-se a ingestio de acido félico.

Os portadores da talassemia minor apresentam diminuigdo da
hemoglobina Corpuscular Média (18 - 26 pg), devido ao aumento da
produgdo de hemacias e diminui¢do da sintese de hemoglobina, bem como
diminuigdo do Volume Corpuscular Médio das hemacias (50-80u3), além
de alteragdo da morfologia da série vermelha (microcitose, hipocromia,
anisocitose, poiquilocitose e alvocitose em graus variaveis) e aumento da
resisténcia globular osmoética. Um dos sinais mais importantes dos
portadores da talassemia minor € o aumento dos niveis de hemoglobina
Aj, com ou sem aumento da hemoglobina fetal, no exame de eletroforese

de hemoglobina (Ramalho, 1986).



I - 4 A talassemia beta no Brasil
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Devido ao grande contingente de imigrantes vindos da Italia e de
outros paises do Mediterrdneo para as regides Sul e Sudeste do Brasil, a
talassemia beta ¢ a hemoglobinopatia por deficiéncia de sintese
clinicamente mais importante nesse meio. Estudos realizados em grandes
centros urbanos como Campinas, SP (Ramalho, 1976; 1979), Ribeirdo
Preto, SP (Zago et al, 1981) e Porto Alegre, RS (Freitas e Rocha, 1983)
constataram prevaléncias de heterozigotos da talassemia beta entre
caucasdides em torno de 1%. Estes valores poderdo ser ainda mais
elevados em comunidades brasileiras de origem italiana com menor taxa
de miscigenagdo. De fato, investigagOes realizadas por Ramalho (1976,
1979) entre paulistas descendentes ndo miscigenados de italianos,

encontraram prevaléncias de heterozigotos da talassemia beta em torno de

6,4%.

Ao avaliar o significado médico da talassemia minor em uma
populagdo, € importante analisar ndo apenas a sua freqliéncia, mas
também a propor¢do de casos sintomaticos ¢ a severidade da anemia
manifestada pelos pacientes. Ramalho et al (1985), estudando uma grande
casuistica de talassémicos beta heterozigotos da regido de Campinas,

verificaram que a talassemia minor é uma causa importante de anemia leve

ou moderada na populagdo e que os seus portadores podem apresentar,
em alguma época de suas vidas, um quadro anémico mais significativo,
com niveis de hemoglobina inferiores a 9 g/ dl. No mesmo sentido,
Teixeira (1993) observou uma forte associagdo entre a talassemia minor e
a anemia da gravidez entre caucasoides paulistas. Tal associagdo € mais
evidente no primeiro trimestre de gravidez e entre as gestantes de melhor

nivel sécio-econdmico.
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Nos tltimos anos, com o advento de técnicas de analise direta do
DNA, tem-se verificado a distribuigdo dos diferentes tipos de mutagéo da
talassemia beta em varias regides do globo (Amselem et al, 1988) ; Gomes
et al, 1988 ; Tamagnini et al, 1991 ; Huisman, 1992 ; Rosatelli et al,
1992). Nesse sentido, Martins (1993), estudando heterozigotos da
talassemia beta da regido de Campinas, chegou a conclusdo de que as suas
mutagdes sfo representadas por aquelas originarias do Mediterraneo,
sendo que 4 destas alteragdes (B9 39 ; B IVSI-110 ; p+ IVSI-6 e BO
IVSI-1) sdo responsaveis por 97% dos casos de talassemia beta presentes
na populagdo. Esses dados concordam com os observados por Costa et al
(1990) entre talassémicos beta homozigotos da regido de Ribeirdo Preto,

SP.

A investigacdo das bases moleculares da talassemia beta no Estado
de Sio Paulo tem revelado, portanto, a preponderdncia de mutagdes
associadas a manifestagdes clinicas mais intensas. De fato, enquanto as
mutagdes PO 39 e PO IVS1 - 1 suprimem a sintese das cadeias B da
hemoglobina A, a mutagdo BT IVS1-110 determina uma depressdo parcial
severa de tal sintese. Apenas a mutagfo Bt IVS1-6, presente em cerca de
7% dos talassémicos heterozigotos da regido de Campinas, determina uma
deficiéncia parcial leve da sintese das cadeias [, estando associada,

portanto, a alteragdes clinicas mais benignas (Martins, 1993).



I - 5 - Aconselhamento genético
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Aconselhamento genético € o processo que tem por finalidade fazer
um diagnodstico preciso, informar os aconselhados sobre a natureza da
desordem, o risco de recorréncia na familia, discutir as opg¢les de
planejamento familiar, tratamento e profilaxia da alteragdo, bem como
ajudar os casais a chegarem a uma decisdo consciente ¢ equilibrada a
respeito da procriagdo, reduzindo assim, a ansiedade e o sentimento de
culpa que por acaso eles venham apresentar. Trata-se, portanto, de um
procedimento extremamente importante, no qual o profissional deve
apresentar conhecimento suficiente, de forma a transmitir seguranga ao
aconselhado e, a0 mesmo tempo, determinar um clima de empatia, de
forma que o paciente se sinta em condigdes de participar ativamente do
processo. O aconselhador deve sempre ter em mente o fato de que o
aconselhamento genético pode sofrer sérias interferéncias por parte de

fatores culturais e socio-psicologicos do cliente.

Além de possuir um carater eminentemente assistencial, podendo
assumir secundariamente um carater eugénico, o aconselhamento genético
muitas vezes € um processo multidisciplinar, visto que envolve ndo apenas
o conhecimento dos geneticistas, como também de diversos outros
especialistas médicos ¢ paramédicos, como psicélogos e assistentes

sociais. (Ramalho et al, 1992).

Embora em muitos casos seja dificil para o aconselhador manter
uma total imparcialidade, o processo deve ser ndo-coercivo, uma vez que €
impossivel proibir ou recomendar a reprodugdo. Quanto a esse fato, vale a
pena ressaltar que, embora a maioria das pessoas se mostrem receptivas ao
processo, contrariamente ao que se pensava, a tomada de decisGes

referentes ao aspecto reprodutivo € muito mais influenciada por idéias
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anteriores ao aconselhamento genético, tais como o desejo de ter filhos € a
familiaridade com a doenga, do que pelas informag¢des fornecidas pelo

aconselhador (Kessler, 1989).

Durante o aconselhamento genético, o profissional deve se limitar a
exposi¢do clara dos fatos, evitando transparecer suas proprias idéias,
percep¢des ou conflitos, ajudando os clientes a reconhecer e lidar com os
problemas. Segundo Clarke (1991), no entanto, com o advento do
diagndstico pré-natal, o aconselhamento genético passou a ser mais

diretivo.

Na verdade, o aconselhamento genético tem objetivos médicos
amplos, sendo que muitas informagdes poderdo ser de grande utilidade
mesmo para casais de risco que desejam filhos. E o caso, por exemplo, da
fenilcetontiria, que podera ter cura clinica quando diagnosticada
precocemente, e da anemia falciforme, cujo progndstico sera melhorado,

caso a crianga seja diagnosticada e tratada precocemente (Ramalho,
1992).

Segundo Milunsky, (1975), existem oito principios fundamentais do

aconselhamento genético:

1 - Etica no aconselhamento

2 - Diagnéstico preciso

3 - Aconsclhamento ndo diretivo e ndo coercivo
4 - Abordagem social e psicoldgica adequada
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5 - Verdade no aconselhamento

6 - Confianga e sigilo

7 - Aconselhamento do casal

8 - Continuidade no aconselhamento (seguimento a curto € a longo

prazo)
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A alta freqiiéncia de heterozigotos e a gravidade clinica dos
homozigotos sempre encorajaram os programas de triagem populacional
da talassemia beta. O objetivo basico desses programas, evidentemente, ¢

a identificagdo dos heterozigotos ¢ a sua orientagdo médica e reprodutiva.

Os primeiros programas de triagem da talassemia beta foram
implantados na Italia na década de 40 (Silvestroni e Bianco, 1959 ; 1975)
e em Chipre nos fins da década de 60 (Angastiniotis et al, 1986) todos
eles visando objetivamente reduzir a incidéncia de homozigotos.
Posteriormente, outros programas com o0 mesmo objetivo foram
implantados na Grécia (Stamatoyannopoulos, 1974). As pretensdes
cugénicas desses primeiros programas populacionais podem ser hoje
consideradas ingénuas. Realmente, as avaliagdes desses primeiros
programas, realizadas tanto na Italia, quanto na Grécia e em Chipre,
demonstraram que, embora efetivos em seus objetivos médicos e

educacionais, eles falharam em seus objetivos eugénicos.

A partir da década de 80, novos programas surgiram, apoiados
agora nio so nas técnicas tradicionais de diagndstico, como também nas
novas técnicas de diagndstico pré-natal da talassemia, ndo apenas na Italia
(Tentori e Marinucci, 1983 ; Cao et al, 1989 ; Rosatelli et al, 1992),
Chipre (Angastiniotis et al, 1986) Grécia (Kuliev, 1986), como também
nos E.U.A (Rowley et al, 1984) e na Inglaterra(Anionwu et al, 1988). Tais
programas se baseavam na triagem de heterozigotos, orientagdo genética e
diagnoéstico pré-natal, no caso de casais de risco, constituidos por dois
portadores de talassemia minor. Geralmente, antes da triagem, realizavam-
se campanhas de esclarecimento a comunidade, através dos consultorios
médicos, Orgdos de imprensa, escola, etc. e, assim, conseguiram uma

redugdo significativa da taxa de homozigotos.
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Em nosso meio, o Departamento de Genética Médica da Faculdade
de Ciéncias Médicas da UNICAMP mantém ha mais de 10 anos um
programa, coordenado pelo Orientador dessa Tese, de detecgdo
sistematica de portadores da talassemia minor na populagdo de Campinas
e regido, fornecendo a esses individuos orientagdo médica em termos de
cuidados individuais e reprodutivos.Tal programa visa a conscientizagdo
desses portadores a respeito de todas as implicagdes de sua alteragdo
génica, acatando suas decisdes sem classifica-las de "adequadas" ou
"inadequadas"do ponto de vista eugénico. Sé na cidade de Araras, por
exemplo, dentre as 3.212 pessoas examinadas a partir da triagem de
gestantes, foram diagnosticados 140 portadores de talassemia minor, aos
quais foi oferecida a orientagdo genética, incluindo dois casais de risco,
aos quais foi oferecido o aconselhamento genético (Teixeira ¢ Ramalho,
1993).

Convém tecer aqui alguns comentarios a respeito dos termos
orientagdo e aconselhamento. Embora a literatura internacional ndo faga
distingdo entre os processos de orientagdo genética e aconselhamento
genético, reunindo ambos sob a mesma denominagdo (“genetic
couseling"), existe em nosso meio a tendéncia de chamar-se de orientagdo
genética ao processo de conscientizagdo oferecido aos heterozigotos na
auséncia de risco imediato de gerar uma crianga homozigota. Assim, aos
heterozigotos solteiros ou casados com pessoas hemoglobinicamente
normais, fornece-se uma orientagdo genética. Ja aos casais de risco em
idade reprodutiva fornece-se um aconselhamento genético, ou seja, um
processo que visa permitir a individuos e familias a tomada de decisdes

conscientes e equilibradas a respeito da procriagdo (Ramatho et al, 1992).
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No programa desenvolvido na UNICAMP ndo sdo usadas as
técnicas de diagndsticos pré-natal da talassemia beta, uma vez que a
legislagdo brasileira ndo contempla com a isen¢@o penal a interrupgdo da
gestagcdo dos homozigotos. As principais caracteristicas desse programa

sdo as seguintes (Ramalho et al, 1991):

1 - objetivo médico - assistencial e ndo eugénicos;

2 - participagdo voluntaria dos aconselhados, mediante convite (e ndo

convocagio);

3 - consultas e exames laboratoriais gratuitos;

4 - orientagdo genética individualizada, programada para cada paciente,
levando em consideragio suas caracteristicas socio-psicologicas e
educacionais;

5 - equipe interdisciplinar, composta por médicos hematologistas e

geneticistas, biomédicos, psicélogos e assistentes sociais, todos com

experiéncia em hemoglobinapatias ¢ em aconselhamento genético.

6 - uso de recursos didaticos;

7 - fornecimento de documentacdo explicativa a respeito da alteragdo

genética da qual o individuo ¢ portador;

8 - fomecimento de um cartdo com o diagnostico, a ser apresentado

sempre que o individuo procurar um servigo médico;
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9 - infraestrutura laboratorial para diagndstico de certeza (das técnicas

hematoldgicas classicas a analise direta do DNA);

10 - garantia de continuidade do programa, com avaliagdo dos resultados

obtidos,

11 - garantia de absoluto sigilo médico.
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A eficiéncia de um programa populacional de triagem e orientagdo
genética de portadores de hemoglobinopatias ira depender, evidentemente,
da receptividade e da assimilagdo dos individuos a abordagens dessa
natureza. Como estas dependem de fatores psicoldgicos, socio -
econdmicos e culturais extremamente complexos, ¢ importante que 0s seus
resultados sejam avaliados. De fato, como comenta Bowman (1991), os
programas populacionais, ao serem concebidos teoricamente, muitas vezes
admitem um mundo ideal. Na pratica, no entanto, eles sdo desenvolvidos

em um mundo real, muito diferente.

Os estudos da avaliagdo dos efeitos do aconselhamento genético e
da orientagdo genética sdo freqlientes na literatura internacional
(Stamatoyannopoulos, 1974 ; Barrai ¢ Vullo, 1980 ; Kessler, 1989 ;
Loader et al, 1991, entre outros). Tais estudos, no entanto, sdo
excepcionais em nosso pais e os poucos existentes, como é o caso do de
Pina Neto (1983), por exemplo, geralmente dizem respeito ao
aconselhamento genético fornecido a um grupo heterogéneo de portadores

de diversas alteragdes genéticas.

O programa de talassemia minor da UNICAMP oferece uma
excelente oportunidade para que se avalie os efeitos da orientago
fornecida a um grupo grande de individuos com a mesma alteragdo
genética. Assim sendo, o presente trabalho teve por objetivo avaliar o
quanto um portador de talassemia minor que tenha recebido em nosso
meio uma orientagdo genética especializada, assimila as informagdes que
lhe foram fornecidas e realmente faz uso dessas informag¢ses em sua vida.

Realizou-se, portanto, uma avaliagdo cognitiva e uma avaliagdo

pragmatica dos efeitos da orientagdo genética.
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Aproveitou-se a oportunidade para verificar a receptividade das
familias a orientagdo genética, bem como para identificar alguns fatores

que interferem significativamente nesse processo.



IT - Casuistica e Métodos
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IIT - 1 - Avaliagdo a curto prazo
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Tal avaliagdo teve por proposito verificar a receptividade do

talassémico minor e de seus familiares ao processo de orientagdo genética

durante a sua fase ativa, ou seja, enquanto o processo estava em
andamento. Para tanto, foram sorteadas 200 fichas de talassémicos minor
que receberam orientagdo genética no Servigo de Hemoglobinopatias do
Departamento de Genética Médica da Faculdade de Ciéncias Médicas da
UNICAMP, sendo os dados de avaliagdo obtidos a partir de seus
prontudrios. O interesse dos pacientes e das suas familias foi verificado
objetivamente pela porcentagem de talassémicos que trouxeram o conjuge
e/ou os filhos para a realizacdo do exame laboratorial, enquanto o
processo de orientagdo genética estava em  andamento. Parece
desnecessario salientar que foram oferecidas a esses individuos todas as
facilidades para a realizagdo desses exames, ou seja, exames gratuitos,
coleta de sangue no préprio ambulatorio, consultas marcadas com
antecedéncia, de acordo com a conveniéncia do paciente e fornecimento

de atestado de comparecimento ao Hospital de Clinicas da UNICAMP.

Esses talassémicos residiam em Campinas ou em cidades da regido,
como Piracicaba, Leme, Araras, Indaiatuba, Sumaré, etc. e foram
encaminhados por médicos para confirmagdo diagnostica ou foram

identificados a partir de outros casos - indice.

Dentre esses talassémicos minor, 136 (68%) eram do sexo feminino
e 64 (32%) eram do sexo masculino (x2(1)= 25,9 ; P (0,001). As idades
variavam de 15 a 64 anos, com média de 32, 11 anos e desvio padrdo de
11,52 anos. Quanto ao estado civil, 131 (66%) eram casados ou
amasiados, 67 (33%) solteiros € 2 (1%) viuvos. A orientagdo genética fol
conduzida por profissional médico (Prof. Dr.Antonio Sérgio Ramalho) em

111 casos (56%) e por profissional biomédico (Profa.Dra. Carmem Silvia
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B. Martins) em 89 casos (44%) (x2(1)= 0,18 ; 0,50 ( P ( 0,70). As

informagdes fornecidas, no entanto, foram sempre as mesmas.
Nessa primeira fase, avaliou-se:

a) Porcentagem de talassémicos que trouxeram o parceiro (cOnjuge,

companheiro, noivo) para exame;
b) Porcentagem de talassémicos que trouxeram os filhos para exame;
c) Numero de parentes trazidos para exame;

d) Indice de positividade da talassemia minor entre os parentes trazidos

para exame.



III - 2 Avaliacido a longo prazo
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Essa avaliagdo, objetivo principal desta tese, teve o propdsito de
verificar a assimilagdo dos talassémicos quanto as informagdes recebidas
(avaliagdo cognitiva) e o uso que eles fizeram dessas informagdes em suas
vidas (avaliagdo pragmatica), apds o processo de orientagdo genética estar

encerrado ha pelo menos um ano.

Para tanto, partiu-se da mesma listagem de duzentos talassémicos
minor referidos no item anterior, procurando-se localizar esses individuos
e convidando-os para uma entrevista no HC da UNICAMP ou, caso eles
preferissem, em suas residéncias ou locais de trabalho. Além de atender a
uma exigéncia ética, pois seria inadmissivel exigir que esses pacientes se
deslocassem até o HC da UNICAMP para uma avaliagdo da orientagdo
recebida, esse cuidado evitou que apenas o0s pacientes mais receptivos ou
de melhor situagdo econdémica fossem avaliados, o que poderia constituir

um viés do trabalho.

Foram realizadas entrevistas semi-estruturadas, adotando-se o
método clinico (Trinca, 1984), a partir das quais foi preenchido o

formulario especificado no ANEXO 1.

Os dados obtidos foram relacionados com algumas variaveis, como
sexo, escolaridade na época da orientagdo, escolaridade na época da
avaliagdo, tempo entre a orientagdo e a avaliagdo, e profissional que
forneceu a orientagdo genética. Os dados cognitivos foram classificados

em 5 graus, de acordo com o seguinte critério:

5 - Excelente = conhecimento bastante abrangente do assunto questionado,

ultrapassando o indispensavel para cuidar adequadamente da sua prépria
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sauide e da sua prole, ou para calcular riscos de ocorréncia dos

talassémicos minor e major em varias situagdes propostas;

4 - Bom = conhecimento de todos aspectos indispensaveis mencionados

acima;

3 - Regular = conhecimento da maioria dos aspectos indispenséveis;

2 - Mau = conhecimento da minoria dos aspectos indispensavelis,

1 - Nulo = ndo conhecimento dos aspectos indispensaveis.

Para fins de analise estatistica, considerou-se como "satisfatorio" os
2

graus 3, 4 e 5, e "insatisfatdrio"os graus 1 e 2.



IV - Resultados



IV - 1
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Avaliagao a curto prazo(receptividade do
talassémico minor a abordagem genética durante o

processo de orientagdo fornecido no HC - UNICAMP)
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Dentre os 200 pacientes avaliados, 137 (68,5%) tinham c6njuge,
viviam maritalmente ou estavam noivos na época da orientagdo genética.
Dentre eles, 102 (74%) trouxeram o(a) parceiro(a) para exame. Na tabela
I, a realizagdo do exame do(a) parceiro(a) é relacionado ao sexo do(a)
talassémico(a) minor. Como ¢ possivel verificar nessa tabela, a proporgdo
de pacientes do sexo masculino que trouxeram a parceira para exame foi
significativamente maior que a de pacientes do sexo feminmno que
trouxeram o parceiro para exame. Em outras palavras, as parceiras dos
talassémicos foram mais receptivas ao exame do que os parceiros das

talassémicas.

Tabela 1 - Exame laboratorial do(a) parceiro(a) de acordo com o

sexo do(a) talassémico(a).

Ex.pare. Sim Nio Total
Sexo :

Masculino 3191%) | 3(9%) 34
Feminino 71(69%) | 32(31%) 103
Total 102(74%) | 35(26%) 137

12(1)=6,67 0,001 <P <0.01
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Da mesma forma, dentre os 200 talassémicos avaliados, 129(64,5%)
tinham filhos. Dentre eles, 115(89%) trouxeram os filhos para exame. Na
tabela II, a realizacdo do exame dos filhos ¢ relacionada ao sexo do(a)
talassémico(a) minor. Como ¢é possivel verificar nessa tabela, a proporg¢do
de pacientes do sexo masculino que trouxeram os filhos para exame
laboratorial ndo diferiu significativamente da dos pacientes do sexo

feminino.

Tabela 11 - Exame laboratorial dos filhos, de acordo com o sexo do

talassémico.

Ex.filhos Sim Nio Total
Sexo
Masculino 30(94%) 2(6%) 32
Feminino 85(88%) | 12(12%) 97
Total 115(89%) | 14(11%) 129
22(1)=0,96 0,30 (P { 0,50

Os 200 talassémicos trouxeram um total de 241 parentes para

exame, 0 que equivale a um "indice de triagem"de 421/200 = 2,105. Isso
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quer dizer, evidentemente, que cada talassémico minor trouxe em média
duas outras pessoas para exame.
Dentre as 421 pessoas trazidas para exame, foram diagnosticados

188 novos casos de talassemia minor, o que equivale a um indice de
positividade de 188/421 = 45%.
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IV - 2 - Avaliacio a longo prazo ( avalia¢io cognitiva e pragmitica)
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A partir da listagem inicial de 200 portadores da talassemia minor,
foram avaliados a longo prazo 100 individuos (50%). Dentre os outros 100
pacientes nos quais a avaliagdo ndo pdde ser realizada, 98 ndo foram
localizados, um havia morrido e apenas um recusou-se a ser avaliado. A
mudan¢a de enderego, com a impossibilidade de localiza¢do, foi o
principal fator de interferéncia no trabalho de avaliagdo dos efeitos da

orientagdo genética.

O tempo entre a orientagdo genética e a avaliagdo variou de 1 ano a

13 anos, com a média de 5,09 anos.

Dentre os 100 pacientes avaliados a longo prazo, 73 (73%) eram do
sexo feminino ¢ 27 (27%) do sexo masculino (x2(1)= 21,16 ; P ( 0,001).
Conforme é possivel verificar na Tabela IIl, a propor¢do de sexos nio
difere significativamente entre os pacientes avaliados e ndo avaliados,
demonstrando no haver influéncia significativa do sexo dos pacientes no

fato de eles serem ou ndo avaliados.

Tabela III - Proporc¢io de sexo entre pacientes avaliados e nao
avaliados.

W Sim Nio Total

Sexo

Masculino 27(42%) 37(58%) 64

Feminino 73 (54%) 63(46%) 135

Total 100(50%) | 100(50%) 200
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22(1)=2,3 0,10 ( P ( 0,20

A idade dos 100 talassémicos na época da orientag@o variou de 15
anos a 59 anos (x = 30,34 ¢ S(x ) = 11,80 anos ) e, na época da avaliagdo,
de 17 a 64 anos (x = 35,79 anos e S(x) = 11,80 anos). Na tabela IV
especifica-se a escolaridade maxima dos pacientes na época da orientagdo

e na época da avaliagfo.

Tabela IV - Escolaridade maxima dos pacientes na época da

orientaciio e da avaliagdo.

, Na época da Na época da
Epoca . ~ .-
orientagio avaliacio
Escolaridade

Analfabetos 0 0

10 Grau completo 59 46

ou incompleto

20 Grau completo 25 28

ou incompleto

Superior completo 16 26

ou incompleto

Dentre os 100 talassémicos avaliados, 54 (54%) haviam sido
orientados por médico e 46 (46%) haviam sido orientados por biomédica.
Conforme & possivel verificar na tabela V, a propor¢do de talassémicos
orientados por médico ou por biomédica ndo diferiu significativamente

entre os pacientes avaliados e ndo avaliados.
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Tabela V - Proporcio de pacientes avaliados dentre os talassémicos

minor orientados por médico ou por biomédica.

W Avaliados Nio Avaliados Total

Grupo

I (Médico) 54(49%) 57(51%) 111

11 (Biom.) 46(52%) 43(48%) 89

Total 100(50%) 100(50%) 200
x2(1)=0,18 0,50 <P < 0,70

Os resultados da avaliagdo cognitiva foram os seguintes:
a) Sabiam que tinham "alguma coisa diferente no sangue":

Todos os pacientes avaliados sabiam que tinham uma alteragdo
sanguinea.

b) Sabiam o nome de sua alteragdo genética, (talassemia minor,
talassemia menor, trago de talassemia, trago talassémico).

Sim = 56 (56%)

Nio = 44 (44%)

Na tabela VI a proporgdo de talassémicos que sabiam o nome da
sua alteragdo genética € especificada de acordo com o sexo, profissional

que forneceu a orientagdo, escolaridade na época da orientagdo ¢ da

avaliagdo e tempo de orientacdo.
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Tabela VI - Proporcio de talassémicos que sabiam o nome da sua
alteracio, de acordo com o sexo, profissional que forneceu a
orientaciio, escolaridade na época da orientaciio e da avaliagdo, e

tempo de orientacio.

Variavel Proporgio xz ; P

Masculino | 44,44% (12/27)
Sexo 2,004;0,10 <P < 0,20
Feminino | 60,27% (44/73)

Meédico 62% (34/54)
Profissional 2,30; 0,10<P<0,20
Biomédica | 48% (22/46)

10 Grau 49,15% (29/59)

Escolaridade
(orientacdo) |20 Grau. | 56% (14/25) 526;0,05<P<0,10

Superior | 81% (13/16)

10 Grau 45,62% (21/46)
Escolaridade 6,68 ;0,02 <P <0,05
(avaliagdo) | 29 Grau 53,57% (15/28)

Superior | 76,92% (20/26)

>5anos | 68,08% (32/47)
Tempo 3,025:;0,05 <P <0,10
<5 anos 50,94% (27/53)
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Conforme ¢ possivel verificar na tabela VI, a proporgdo de
pacientes que sabiam o nome da doenga ndo diferiu significativamente
com o sexo dos pacientes, profissional que forneceu a orientagdo genética,
com o tempo de orientagdo ou com a escolaridade na época da orientagéo.
Porém, ocorreu uma diferenga significativa quando comparou-se com a
escolaridade dos pacientes na época da avaliagdo. Neste caso, quanto
maior a escolaridade nesta época, melhor o conhecimento dos pacientes

sobre 0 nome da doenga.

¢) Sabem explicar o que tem de diferente no sangue (conhecimento sobre

a talassemia minor):

Grau de NO de pacientes
conhecimento
5 - Excelente | 23
4 - Bom 16 Satisfatorio
3 - Regular 19 58 (58%)
2 - Mau 17 Insatisfatorio
1 - Nulo 25 42 (42%)

Na tabela VII a propor¢do de talassémicos que tinham

conhecimentos satisfatorios sobre a talassemia minor € relacionada com as

varidveis ja mencionadas anteriormente.
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Tabela VII - Propor¢io de talassémicos que tinham conhecimentos
satisfatorios sobre a talassemia minor, de acordo com o sexo,
profissional que forneceu a orientagio, escolaridade na época da

orientaciio, da avaliacio, e tempo de orientacio.

Variavel Propor¢ao 2 ;3 P

Masculino | 48,14% (13/27)
Sexo 1,1824;0,20<P < 0,30
Feminino | 60,27% (44/73)

Médico 62,96% (34/54)
Profissional 1,7030;0,10 <P < 0,20
Biomédica | 50% (23/46)

10 Grau | 49,15% (29/59)

Escolaridade _
(orientagdo) |29 Grau | 56% (14/25) 5,26; 0,05 <P <0,10

Superior | 81,25% (13/16)

10 Grau 47,28% (22/46)

Escolaridade

(avaliagio) |20 Grau | 50% (14/28) 8,13: 0,01 <P<0,02

Superior | 90,76% (21/26)

>5anos | 63,82% (30/47) _
Tempo 1,6876;0,10 <P <0,20
<5anos |50,94% (27/53)
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Conforme ¢é possivel verificar pelos dados da tabela VII, a
proporgdo de pacientes que sabiam explicar satisfatoriamente o que tinham
de diferente no sangue ndo diferiu significativamente com o sexo dos
pacientes, profissional que forneceu a orientagdo genética, escolaridade na
época da orientagdo genética nem com .o tempo de orientagdo. Ocorreu
uma diferenca significativa, no entanto, quando se comparou com a
escolaridade na época da avaliagdo, observou-se que o conhecimento &

diretamente proporcional & escolaridade.

d) Conhecimento sobre os cuidados que devem ter com a saude (uso de
acido folico, evitar compostos ferrosos, realizagdo de hemogramas

periddicos, evitar sobrecarga ao organismo, etc.):

Grau de Conhecimento NO de pacientes

S - Excelente 47

4 - Bom 12 Satisfatorio
3 - Regular 12 71 (71%)

2 - Mau 7 Insatisfatorio

1 - Nulo 22 29 (29%)
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Tabela - VIII - Propor¢io de Talassémicos que tinham conhecimentos
satisfatorios sobre os cuidados com a saide, de acordo com o sexo,
profissional que forneceu a orientacio, escolaridade na época da

orientac¢io, da avaliacdo e tempo de orientacio.

Variavel Proporg¢io xz ; P

Masculino | 66,66% (18/27)
Sexo 0,34, 0,50 <P < 0,70
Feminino | 72,60% (53/73)

Médico 75,92% (41/54)
Profissional 1,38;0,20<P<0,30
Biomédica | 65,21% (30/46)

10 Grau | 69,49% (41/59)

Escolaridade
(orientacdo) |20 Grau | 64% (16/25) 2,77 ;,0,20< P <0,30

Superior | 87,5% (14/16)

10 Grau 67,39% (31/46)

Escolaridade
(avaliagdo) |29 Grau 64,28% (18/28) 13,24;0,10<P <0,20

Superior | 84,66% (22/26)

>5anos | 78,72% (37/47) ,
Tempo 2,56: 0,10 <P <020
<5anos |{64,15% (34/53)
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Na tabela VIII a propor¢do de pacientes que tinham conhecimentos
satisfatorios sobre os cuidados com a saude € relacionada com as diversas

variaveis.

Pela observagdo dos dados dessa tabela pode-se concluir que a
propor¢do de pacientes que tinham conhecimento satisfatério sobre
cuidados com a saude ndo diferiu significativamente com o sexo dos
pacientes, profissional que forneceu a orientagdo genética, escolaridade na
época da orientagdo ou da avaliagdo ¢ nem com o tempo de orientagéo.
Assim, em termos de cuidados com a saude, homens e¢ mulheres estdo
igualmente sensibilizados, ndo importando quem os orientou, escolaridade

ou tempo de orientagao.

e)Conhecimento sobre a hereditariedade da talassemia minor (mecanismo
de heranga, importincia do exame do conjuge, risco de gerar crianga com

talassemia major etc.):

Grau de conhecimento NO de pacientes

S - Excelente 28

4 - Bom 14 Satisfatorio
3 - Regular 26 68 (68%)

2 - Mau 23 Insatisfatorio
1 - Nulo 9 32 (32%)

Na tabela IX a proporgdo de pacientes que tinham conhecimentos
satisfatorios sobre a hereditariedade da talassemia € relacionada com as

diversas variaveis.
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Tabela IX - Propor¢io de talassémicos que tinham conhecimentos
satisfatorios sobre a hereditariedade da talassemia, de acordo com o
sexo, profissional que forneceu a orientaciio, escolaridade na época da

orientac¢io, da avaliacio, e tempo de orientacio.

Variavel Proporgio 2 ; P

Masculino | 59,25% (16/27)
Sexo 1,29;0,20<P < 0,30
Feminino | 71,23% (52/73)

Médico 66,66% (36/54)
Profissional 0,095;0,70 <P < 0,80
Biomédica | 69,56% (32/46)

10 Grau | 61,01% (36/59)

Escolaridade A
(orientago) 20 Grau 72% (18/25) 4,30;0,10<P<0,20

Superior | 87,5% (14/16)

10 Grau | 61,70% (28/46)

Escolaridade
(avaliagdo) 20 Grau 70,37% (19/28) |3,02; 0,20 <P <0,30

Superior | 80,76% (21/26)

>5anos | 68,08% (32/47) _
Tempo 0,00029; 0,95<P<0,98
<5anos |67,92% (36/53)
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Conforme € possivel verificar pelos dados da tabela IX, a proporgéo
de pacientes que tinham conhecimentos satisfatérios sobre a
hereditariedade da talassemia nfio diferiu significativamente quando
comparada com o sexo dos pacientes, profissional que forneceu a

orientagdo genética, escolaridade dos pacientes ou tempo de orientagdo.

Resultados da Avaliacdo Pragmatica:

f) Dentre os pacientes que se casaram apds a orientagdo genética, quantos

realizaram a investigacio laboratorial de talassemia minor no conjuge.
Casaram-se apds a orientagdo genética 17 pacientes. Trouxeram o

cOonjuge para examinar 11 pacientes (65%). Dentre esses, 9 (82%)

realizaram o exame apos o casamento.

Na tabela X - Propor¢io de pacientes que trouxeram o conjuge

para examinar de acordo com o sexo.

Exame Conj. Sim Nio Total
N

Masculino 1 1 2

Feminino 10 5 15

Total 11 6 17




Prob. de Fisher = 0.5956

g) Motivos da ndo realizagdo do exame no conjuge

56

w Masculino Feminino Total
Motivo

Julgar desnec. 1 2 k)
Falta de oport. 0 2 2
Recusa do cOnj. 0 1 1
Total 1 5 6

h) Dentre os pacientes que tiveram filhos apds a orientagdo genética,

quantos realizaram a investigagdo laboratorial de talassemia minor nas

criangas.

Tiveram filhos apds a orientagdo genética, 20 pacientes. Realizaram

a investigagdo laboratorial de talassemia minor nas criangas, 15 pacientes

(75%).
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Tabela XI - Propor¢io de pacientes que realizaram o exame nos

filhos nascidos ap0ds a orientaciio genética, de acordo com o sexo.

Exame filthos Sim Nio Total
Sexo
Masculino 6 1 7
Feminino 9 4 13
Total 15 5 20

Prob. de Fisher = 0,91709
A propor¢do de homens e de mulheres que trouxeram filhos para
realizar exame ndo diferiu significativamente. Assim, homens e mulheres

sdo igualmente sensiveis a necessidade da realizagdo de exame nos filhos

1) Motivos da ndo realizagdo dos exames nos filhos

Sexo Masculino Feminino Total
MotV

Julgar desnec. 0 0 0
Deixou para mais

tarde, quando a 1 4 5
crianca tiver mais

idade

Total 1 4 5
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Outros dados de avaliagéo

j)  Pacientes que lembraram o nome do profissional que forneceu a
orientagdo genética.

Lembraram o nome 86 (86%)

N3&o lembraram o nome 14 (14%)

Na tabela XII a propor¢do de pacientes que lembraram o nome do

profissional que forneceu a orientagdo genética € relacionada com as

diversas variaveis.
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Tabela XII - Proporgio de talassémicos que lembraram o nome do
profissional que forneceu a orientacio genética, de acordo com o sexo,
profissional que forneceu a orientagdo, escolaridade na época da

orientaciio, da avaliaciio, e tempo de orientacgio.

Variavel Proporg¢ao 2 ; P

Masculino | 74,07% (20/27)
Sexo 3,11:0,05 <P < 0,10
Feminino | 90,41% (66/73)

Médico 90,74% (49/54)
Profissional 2,19:0,10<P <0,20
Biomédica | 80,43% (37/46)

10 Grau 84,74% (50/59)

Escolaridade
(orientagdo) | 20 Grau | 96% (24/25) 3,76: 0,10 <P <0,20

Superior | 75% (12/16)

1° Grau 89,13% (41/46)

Escolaridade
(avaliagdo) | 29 Grau 85,71% (24/28) | 0,96: 0,50 <P < 0,70

Superior | 80,76% (21/26)

>5anos | 82,97% (39/47) ‘
Tempo 0,67: 0,30 <P <0,50
<5anos | 88,67% (47/53)
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Conforme ¢ possivel verificar pelos dados da tabela XII, ndo houve
diferenca significativa quando se comparou a propor¢do de pacientes que
lembraram o nome do profissional que lhes forneceu a orientagdo genética
com o sexo dos pacientes, profissional que forneceu a orientagdo genética,
escolaridade dos pacientes e tempo de orientagdo. Observou-se, porém,

que as mulheres tendem a lembrar mais o nome do orientador.

m) Pacientes que ainda guardavam o cartdo de "portador de talassemia

minor" que lhes foi fornecido por ocasido da orientagdo genética,

Receberam o cartéo 78 pacientes

Guardavam o cartdo 77 pacientes (98,71%)

Comparagio dos efeitos pragmaticos da orientagdo genética, a curto e a

longo prazos:

Na tabela XIII a propor¢do de talassémicos que trouxeram o(a)
parceiro(a) para exame ¢ comparada a curto ¢ a longo prazos. Conforme é
possivel verificar nessa tabela, a proporgdo de talassémicos que trouxeram
0 parceiro para exame durante o processo de orientagdo genética (74%)
ndo diferiu sigmficativamente da observada entre os talassémicos que se

casaram apoés o processo de orientagdo genética (65%).
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Tabela - XIII - Proporg¢io de talassémicos que trouxeram o

parceiro para exame a curto e a longo prazos:

Exame Sim Nio Total
Avaliagio
Curto prazo 102 (74%) 35 (26%) 137
Longo prazo 11 (65%) 6 (35%) 17
Total 113 (73%) 41 (27%) 154
12(1)= 0,89 070 <P < 0,80

A proporgdo de pacientes que trouxeram O parceiro para exame
durante o processo de orientagdo genética ndo diferiu significativamente
da observada entre os talassémicos que se "casaram" apos o processo de

orientagdo genética (65%).

Na tabela XIV a propor¢io de talassémicos que trouxeram os filhos
para exame & comparada a curto e a longo prazos. Conforme ¢ possivel
verificar nessa tabela, a proporgio de talassémicos que trouxeram os filhos
para exame durante o processo de orientagdo genética (89%) ndo diferiu
significativamente da observada entre talassémicos que trouxeram filhos

apds o processo de orientagdo genética (75%).
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Tabela - XIV - Proporcio de talassémicos que trouxeram os filhos

para exame a curto ¢ a longo prazos.

w Sim Nio Total

Avaliacao

Curto prazo 115 (89%) 14 (11%) 129

Longo prazo 15 (75%) 5 (25%) 20

Total 130 (87%) 19 (13%) 149
x2(1)=3,11 0,05<P<0,10
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Embora a implantagdo de programas de hemoglobinopatias na
América Latina tenha sido recomendada pela Organizagdo Mundial da
Saude (WHO, 1983), pela Academia de Ciéncias do Terceiro Mundo
(TWAS, 1986) e pela Organizagdo Panamericana de Satude (OPS, 1987), a
triagem sistematica de heterozigotos para fins de orientagdo genético-
clinica ainda ¢ muito restrita no Brasil, limitando-se praticamente a alguns
poucos centros universitarios. Ainda recentemente, o Comité de Prevengdo
e Controle das Hemoglobinopatias da Organizagdo Mundial de Saude,
reunido em Chipre (Nicosia, abril de 1993) voltou a recomendar a
implantagdo de programas comunitarios de hemoglobinopatias na América

Latina, com especial énfase ao Brasil (Penchaszadeh, 1993).

Em um amplo estudo realizado recentemente na cidade de Araras,
SP, Teixeira (1993) verificou que a comunidade responde bem a um
programa assistencial de hemoglobinopatias hereditarias, no qual a triagem
seja oferecida em carater opcional, sem qualquer coercividade, como
mandam as normas éticas (CREMESP, 1988). Os indicadores de
viabilidade e eficiéncia verificados nesse estudo foram bastante
satisfatdrios, semelhantes e, alguns deles até melhores, aos observados nos
E.U.A. Assim, por exemplo, a taxa de aceitagdo da orientagdo genética
oferecida aos heterozigotos adultos em carater opcional (158/261 ou
60,5%) pdde ser considerada satisfatéria, sendo significativamente maior

entre as mulheres.

No entanto, a taxa satisfatéria de aceitagdo da orientagdo genética
ndo significa, evidentemente, que os heterozigotos irdo assimilar e seguir
de fato as informagdes que lhes foram fornecidas. Nesse sentido, os

resultados obtidos nesta tese fornecem algumas informag¢des interessantes.
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Antes de passar a discussdo desses resultados, ¢ conveniente
discutir a metodologia de avaliagdo utilizada. Em primeiro lugar, ¢
importante ressaltar que as informagdes dos talassémicos foram obtidas a
partir de entrevistas semi-estruturadas, sem qualquer diretividade
(respostas livres). Tal método parece ser mais rigoroso que o adotado em
outros trabalhos de avaliagdo da orientagdo genética fornecida a
portadores da talassemia minor, como o de Barrai ¢ Vullo (1980), por
exemplo, nos quais apresentavam-se aos entrevistados algumas respostas

para escolha de uma alternativa (resposta estimulada).

Outro aspecto a ser enfatizado é o dos talassémicos serem
entrevistados ap6s um a treze anos do fornecimento de uma orientagdo
genética padronizada, podendo-se avaliar o uso que eles fizeram dessas
informagdes em suas proprias vidas. Esse procedimento contrasta
gritantemente do utilizado em alguns trabalhos, como o de Rowley et al
(1984), por exemplo, no qual a orientagdo genética foi fornecida a um
grupo de talassémicos minor ¢ a um grupo de controles normais,
comparando-se as suas respostas em uma avaliagdo realizada apos dez
meses. Parece dbvio que os controles normais devam interessar-se menos
pelo assunto que os talassémicos. Assim sendo, ndo é de se estranhar que
o trabalho de Rowley et al (1984) tenha chegado a algumas conclusdes
incoerentes, como a de os talassémicos minor apresentarem maior

ajustamento conjugal e maior atividade sexual que os controles.

Também deve ser lembrado o fato de a orientagdo genética dos
talassémicos minor sO ser fornecida na UNICAMP a partir dos quinze

anos de idade, evitando-se abordar diretamente criangas e adolescentes
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muito jovens. Nesse aspecto, o presente trabalho também difere do de

Barrat ¢ Vullo (1980), no qual os talassémicos minor da regido de Ferrara,

Itadlia, foram orientados ainda na escola primdria € reavaliados quando

adultos.

Passando aos resultados propriamente ditos, o primeiro aspecto a
ser discutido € o do excesso significativo de mulheres, tanto na casuistica
de talassémicos avaliados a curto prazo, quanto na dos avaliados a longo
prazo. Esse fato pode ser atribuido ndo sé ao maior interesse das pacientes
do sexo feminino quanto a orientagdo genética, o que fo1 demonstrado no
trabalho de Teixeira (1993), como também a maior manifestagdo de
anemia entre as talassémicas minor, com maior taxa de comparecimento

ao HC - UNICAMP (Ramalho et al, 1985). E importante ressaltar, no

entanto, que ndo houve avaliagdo preferencial de mulheres, uma vez que a
razdo de sexos ndo diferiu significativamente entre os pacientes avaliados

e ndo avaliados.

A avaliagdo cognitiva, analisada de forma global, revelou que os
talassémicos minor assimilam melhor as informag¢des de carater pratico
("alguma coisa diferente" no sangue, cuidados com a saude, aspectos
reprodutivos), que os de carater académico (nome da alteragao, significado
da talassemia minor). Assim, por exemplo, embora apenas 56% dos
talassémicos soubessem o nome correto de sua alteragdo genética e apenas
58% deles tivessem um nivel de conhecimento satisfatorio sobre a
talassemia minor, 71% dos mesmos tinham conhecimentos satisfatérios
sobre os cuidados com a saide e 68% conheciam satisfatoriamente o seu

modo de transmissdo hereditaria. Curiosamente, 100% deles sabiam que
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tinham uma alteragdo sanguinea e praticamente 100% deles ainda
guardavam o cartdo de identificagdo de "portador de talassemia minor"
que haviam recebido por ocasiio da orientagdo genética, o que, pelo
menos em parte, compensa a sua falta de conhecimentos académicos sobre
a talassemia. O fornecimento do cartio de identificagdo mostrou-se,
portanto, como um procedimento extremamente util no processo de
orientagdo genética. Tendo em vista esse fato, passou-se a fornecer ao
portador da talassemia minor, além do cartdo de identificagdo, um pequeno
manual explicativo sobre a sua alteragdo genética, redigido sob a forma de
perguntas e respostas. Tanto o cartdo quanto o manual sdo apresentados

no final da tese (Anexos 2 e 3).

Nio se detectou nessa avaliagdo cognitiva uma interferéncia
significativa do sexo do paciente, tempo de orientagdo genética e
profissional (médico ou biomédica) que forneceu a orientagdo. Apenas a
escolaridade chegou a estabelecer diferengas significativas na avaliag@o
cognitiva e, assim mesmo, s6 nos conhecimentos de carater académico.
Isto desmistifica a importincia da escolaridade dos orientandos na
assimilagdo das informagdes fornecidas, desde que se faga uso de recursos
didéticos e de técnicas apropriadas de comunicagdo durante o processo de
orienta¢do genética. Quando se realiza um estudo de avaliagdo, ¢ preciso
ter muita sensibilidade, portanto, para discernir o que é imprescindivel que
o orientando assimile. Afinal, quem deve ter conhecimentos académicos

satisfatorios sobre a talassemia € o médico, e ndo o paciente.

A despeito das diferencas metodoldgicas, os resultados da avaliagdo

cognitiva realizada no presente trabalho concordaram com as observadas



por Barrai € Vullo (1980) na Italia e por Rowley et al (1984) nos E.U.A.
De fato, Kessler (1989), revisando a literatura posterior a 1979 a respeifo
dos aspectos educacionais ¢ reprodutivos de um grande nimero de
programas de aconselhamento genético, verificou que, apesar das
diferengas metodologicas, esses programas geralmente alcangaram os seus
objetivos no que se referia aos aspectos educacionais, a informagdo sobre
o diagnostico e o risco genético. JA no que se referia as decisdes
reprodutivas, no entanto, eles nem sempre revelaram uma eficiéncia

semelhante, como serd discutido adiante.

A avaliagfo a curto prazo revelou um bom envolvimento da familia
do talass€émico minor no processo de orientagdo genética. De fato, 74% e
89% dos talassémicos trouxeram o(a) parceiro(a) e os filhos,
respectivamente, para exame. Como seria de esperar as parceiras dos
talassémicos foram mais receptivas ao exame do que os parceiros das
talassémicas, o que também foi verificado no trabalho de Teixeira (1993).
Curiosamente, a proporgdo de pacientes do sexo masculino que trouxeram
os filhos para exame ndo diferiu significativamente da dos pacientes do
sexo feminino. Essa maior preocupagdo com a saude dos filhos também foi

detectada por Teixeira (1993).

Os dados do presente trabalho evidenciam, por outro lado, que o
processo de orientagdo genética também oferece uma boa oportunidade de
identificagio de novos casos de talassemia minor. De fato, cada
talassémico trouxe, em média, duas outras pessoas para exanie, sendo o
indice de positividade entre essas tltimas de 45%. Para fins de

comparacdo, ¢ interessante mencionar que Rowley et al (1991),
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verificando o numero de pessoas examinadas a partir de 142 norte-
americanos com talassemia minor a quem eles haviam oferecido a
orientagdo genética, constataram, um "indice de triagem" (que eles

mesmos consideraram como decepcionante) igual a 0,75.

A partir de 200 talassémicos deste trabalho, foram identificados 188
outros casos de talassemia minor. Em um processo de triagem
populacional, para a identificagdo desse ntimero de talassémicos minor
seria necessario examinar laboratorialmente cerca de 18.800 causasdides

paulistas.

Os resultados da avaliagdo pragmatica dos efeitos a longo prazo do
aconselhamento genético merecem uma analise cuidadosa. Assim, por
exemplo, embora 65% (11/17) dos talassémicos que se casaram apoOs a
orientagdo genética tenham trazido o cOnjuge para exame, na grande
maioria dos casos (82%) tal exame foi realizado ap6s o casamento. Isto
demonstra que a orienta¢do genética ndo influenciou significativamente na
escolha do futuro conjuge, dado esse que também foi observado na Itdlia,
Grécia e Chipre (Barrai e Vullo, 1980 ; Angastiniotis et al, 1986; Modell,
1990).

Embora em alguns casos o exame do cdnjuge tenha sido realizado
antes do casamento, ¢ pouco provavel que um eventual resultado positivo
do(a) notvo(a) alterasse as decisdes do casal. Em Chipre, por exemplo, a
Igreja insiste para que os noivos fagam exame laboratorial para

investigagdo de talassemia minor antes do casamento, mas quando o
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resultado é positivo em ambos, a porcentagem de pares que decidem ndo
se casar alcanga apenas 5% (Modell, 1990). O mesmo acontece na Grécia

e Italia (Stamatoyannopoulos, 1974).

Esses achados pdem por terra a concepgio tedrica classica de que o
ideal seria fornecer a orientagdo genética a jovens com a maturidade
suficiente para assimilad-la, mas que ainda nio tivessem estabelecido
vinculos reprodutivos. Na opinido de Serjeant (1985), por exemplo, essa

1dade 1deal estaria em torno dos quinze anos.

Dentre os 20 pacientes que tiveram filhos ap6s a orientagdo
genética, 15 (75%) realizaram a investigagdo laboratorial de talassemia
minor nas criangas, sem diferenca significativa entre os sexos. Isso
demonstra a utilidade da orientagfio genética no que diz respeito ao

diagnostico ¢ ao tratamento dos filhos.

A proporgdo de talassémicos que trouxeram o parceiro e/ou fithos
para exame durante o processo de orientagdo genética ndo diferiu
significativamente da observada a longo prazo. Tal proporgdo, no entanto,
tendeu a ser maior durante a fase ativa do processo de orientagdo genética,
sendo possivel que a diferenga se tornasse significativa com o aumento da
casuistica avaliada a longo prazo. Isso seria facil de ser interpretado, uma
vez que os talassémicos tiveram maior motivagdo e maior facilidade para
realizar o exame laboratorial de seu conjuges e filhos na época em que eles
estavam recebendo a orientagdo genética. Vale a pena enfatizar, por

exemplo, que o Ambulatério de Hemoglobinopatias da UNICAMP mudou
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de local trés vezes nesses ultimos quinze anos (Santa Casa, Hospital de
Clinicas e Hemocentro). Quanto a esse aspecto, € interessante comentar
que os pacientes ndo dependiam exclusivamente da UNICAMP para a
realizagdo do exame laboratorial de seu conjuges e filhos, uma vez que a
investigagdo da talassemia minor ja faz parte da rotina de um grande
namero de laboratorios paulistas de analises clinicas. No entanto, a grande
maioria de familias voltou a procurar a equipe de orientagdo genética para
a realizacdo desses exames, inclusive pelo fato deles serem gratuitos na
UNICAMP. O alto custo desses procedimentos laboratoriais poderia ser
um empecilho dos bons resultados do programa de orientagdo genética.
Por essa razdo, tal programa deve estar vinculado, de preferéncia, as

universidades e outros érgdos oficiais de satde.

Os resultados desta tese indicam, em seu conjunto, que oOS
programas brasileiros de triagem e orientagdo genética de portadores de
talassemia minor que se proponham a educar os pacientes a respeito do
diagnostico e do risco de recorréncia, bem como a diagnosticar e tratar
novos casos, atingirdo os seus objetivos. Ja os programas que tenham
finalidades eugénicas correrdo o risco de perseguir uma quimera. De fato,
em termos preventivos, a unica possibilidade realistica de atenuagdo da
talassemia talvez seja, na auséncia do diagndstico pré-natal, o diagnédstico
e o tratamento precoce de criangas afetadas, através da conscientizagdo

dos heterozigotos.

Concluindo esta discussdo, € importante ressaltar que os resultados
obtidos nesta tese a respeito da talassemia minor nio devem ser
generalizados para outras hemoglobinopatias. Isso porque € preciso ter em

mente o fato de a orientagdo genética fornecida ao portador da talassemia
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minor trazer-lhe um beneficio médico imediato, o que ndo ocorre, pelo
menos de forma tdo obvia, em outras hemoglobinopatias heterozigoéticas,
como o trago falciforme. Os talassémicos avaliados no presente trabalho
haviam percebido a sua orientagdo genética como uma consulta médica
igual as outras, uma vez que eles receberam uma orientagdo terapéutica,
incluindo a prescri¢gdo de um medicamento para a anemia. Esse "atrativo
médico" sem duvida contribuiu para aumentar o interesse dos pacientes

quanto ao assunto discutido nas sessdes de orientagdo genética.

A orientacdo de portadores de trago facilforme, do trago de
hemoglobina C, etc, centrada nos aspectos reprodutivos e
desacompanhada da prescrigdo de medicamentos, corre o risco de ser
menos eficiente em seus objetivos assistenciais € educacionais, bem como
de provocar efeitos psicolégicos e comportamentais indesejaveis. Essa
hipétese esta sendo verificada em outra tese, no curso de Pos-Graduagdo

em Saude Mental da Faculdade de Ciéncias Médicas da UNICAMP.
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O programa de detec¢dio e orientagdo genética de portadores de
talassemia minor desenvolvido pelo Departamento de Genética Medica da
FCM - UNICAMP had mais de dez anos oferece uma excelente
oportunidade para que se avalie os resultados praticos desse processo.
Assim sendo, a presente tese teve por objetivo avaliar o quanto o portador

de talassemia minor que tenha recebido em nosso meio uma orientagdo

genética especializada assimila as informagdes que lhe foram oferecidas
(avaliagdo cognitiva) e realmente faz uso dessas informagdes em suas
vidas (avaliagdo pragmatica). Aproveitou-se a oportunidade para verificar
a receptividade das familias a orientagdo genética, bem como para

identificar alguns fatores que interferem significativamente nesse processo.

A pesquisa foi planejada de forma a possibilitar que a orientagio
genética fosse avaliada em dois momentos, ou seja, a curto prazo,
enquanto ela ainda estava em andamento, e a longo prazo, algum tempo

apos 0 seu encerramento.

Para a avaliagdo a curto prazo, foram sorteadas 200 fichas de
talassémicos minor que receberam orientagdo genética no Servigo de
Hemoglobinopatias da UNICAMP, verificando-se, através da andlise de
seus prontuarios, a porcentagem de pacientes que trouxeram o cOnjuge

e/ou os filhos para exame.

Para a avaliagdo a longo prazo, procurou-se localizar os mesmos
pacientes referidos no paragrafo anterior, pelo menos um ano apos o

fornecimento da orientagdo genética, para verificar os dados cognitivos e
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pragmaticos. Esses foram obtidos mediante entrevistas semi-estruturadas,
adotando-se o0 método clinico. Os dados obtidos foram relacionados com
algumas variaveis, como sexo, escolaridade na época da orientagdo e na
época da avaliagdo, tempo entre a orientagdo e a avaliagdo, e profissional

que forneceu a orientagdo genética.

Foram localizados 101 talassémicos minor, dos quais apenas um
recusou participar da avaliagdo. Os resultados obtidos permitiram as

seguintes conclusoes:

1 - Existe uma boa receptividade da familia do talassémico minor durante
o processo de orientagdo genética. De fato, a grande maioria dos
talassémicos trazem o cdnjuge e os filhos para exame durante a orientagdo

genética.

2 - As parceiras dos talassémicos minor sdo mais receptivas ao exame

laboratorial de investigagdo de talassemia minor do que os parceiros das

talassémicas.

3 - Homens e mulheres sdo igualmente receptivos a realizagdo de exame
nos filhos. Isso demonstra a utilidade da orientagdo genética no que diz

respeito ao diagnostico e tratamento dos filhos.

4 - O processo de orientagdo genética também oferece. uma boa
oportunidade de identificagdo de novos casos de talassemia minor.

Observou-se neste trabalho "indice de triagem” igual a 2 e indice de
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positividade da talassemia minor entre os parentes examinados igual a
45%.

5 - Os talassémicos minor assimilam melhor as informag¢des de carater
pratico que os de carater académico. Observou-se no presente trabalho
uma avaliagdo cognitiva satisfatéria em mais de 2/3 da casuistica, no que

se refere as informagdes de ordem pratica.

6 - A proporgdo de casos com avaliagdo cognitiva satisfatéria ndo varia
significativamente com o sexo do paciente, escolaridade na época da
orientagdo, tempo de orientagdo e profissional que forneceu a orientagdo.

(médico ou biomédica).

7 - Apenas as informagdes de ordem académica sdo melhor assimiladas
pelos talass€émicos minor com melhor nivel de instrugdo na época da

avaliagio.

8 - Praticamente todos os talass€micos minor que receberam orientagido
genética sabem que t€ém uma alteracdo sanguinea e guardam o cartdo de

"portador de talassemia minor" recebido na €poca da orientagdo genética.

Isso compensa, pelo menos em parte, a falta de conhecimentos académicos

sobre a talassemia.

9 - Cerca de 2/3 dos talassémicos minor que se casam apos a orientagio

genética trazem o cOnjuge para exame. Tal exame, no entanto, geralmente
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é realizado apds o casamento, revelando que a orientagdo genética ndo

tem influéncia significativa na escolha do futuro cénjuge.

10 - Mais de 2/3 dos talassémicos minor-que tém filhos apos a orientagdo

genética trazem as criangas para exame sem diferenga significativa entre
os sexos. Isso demonstra mais uma vez a importancia da orientagéo

genética no diagndstico e tratamento dos filhos.

11 - Programas brasileiros de triagem e de orientagdo genética de
portadores da talassemia minor que se proponham a orientar os pacientes a
respeito do diagndstico e do risco de recorréncia, bem como a diagnosticar
e orientar novos casos (programas educativos e assistenciais) tém alta

probabilidade de serem bem sucedidos.
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Avaliagdo do Aconselhamento Genético em Portadores de Talassemia.

Ambulatério de hemoglobinopatias

N OITIE ettt et e e e e e e e e e e e ettt e e e e e et e e e et e e et re e e e et e e
Idade: ........... Data de Nascimento: ....... oo /... SeX0: it
Estado civil: ..o Escolaridade: ..........cccoeeviiiiin
ProfisSSa0: ..coovvvvieeeeeieeeeeeieee Telefone: (L.....) voveeieeiiee,
BRACIECO: ..o NO, ...
Cidade: ....ooovviiiieeee Estado: ................ CEP: ........

02 - Vocé se lembra quando esteve na F.C.M?

( ) Sim. Quando? ....... i ... ( ) Nio

3 - Naquela época qual o seu grau de escolaridade?

( ) Analfabeto ( )10grau ( )2%grau ( )superior
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04 - Naquela época qual era sua profissdo?

...................................................................................................................

05 - Naquela época qual era seu estado civil?

( )solteiro ( )casado ( )noivo ( )namorado(a) ( ) outros

06 - Naquela época vocé foi esclarecido sobre o que vocé tinha?

() Sim ( ) Nio

07 - Vocé lembra o nome do médico que o orientou?

( )Sim. Qual? ....ooviiiiii ( )Nao

08 - Vocé recebeu algum documento sobre o que vocé tem?

( ) Sim ( )Nido

09 - Vocé o mantém ainda?

( ) Sim ( ) Nido

10 - O que vocé tem de diferente no sangue?

()1 ()2 ()3 ()4 ()5

11 - Quais os cuidados que voce precisa ter devido a esse tipo de
sangue?

()L ()2 ()3 ()4 ()3
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12 - O que esse tipo de sangue significa em termos de filhos?

()t ()2 ()3 ()4 ()5

13 - Vocé se casou depois do aconselhamento genético?

( ) Sim ( ) Nao

14 - As informagdes tiveram alguna influéncia na escolha do parceiro?

( )Sim ( )Nao

15 - O seu parceiro fez exame para constatar ter o mesmo tipo de
sangue?

( ) Sim ( ) Nio

Por que nio fez? () Achou desnecessario

( ) Falta de recursos técnicos
( ) Receio do companheiro
( ) Ndo comunicou o companheiro

( ) Receio do resultado

16 - O exame foi feito antes ou ap6s o casamento?

( ) Antes ( ) Apés

17 - Tiveram filhos apds o aconselhamento?

( ) Sim ( ) Nao
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18 -  Os filhos nascidos apds o aconselhamento fizeram exame no
sangue? '

( ) Sim ( )Néo

19 - Por qe ndo fizeram? ( ) Achou desnecessario

( ) Falta de recursos Técnicos
() Receio do resultado

() Deixou para quando ficasse maior

20 - O aconselhamento genético mudou alguma coisa em sua vida?

( ) Sim ( ) Nio

21 - Que outra informagéo vocé acha que deveria ter sido dada?

...................................................................................................................
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UNIVERSIDADE ESTADUAL DE CAMPINAS
FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS

UNIDADE DE HEMOGLOBINOPATIAS

Nome:

Portador (a) do trago talassémico beta (Heterozigo-

to (a% do gene da talassemia bheta)
VIDE ORIENTACAO NO VERSO

Campinas, / /

(carimbo de quem

assina)

- Evitar a administracao de comnostos ferrosos.

- TFornecer suplementagao de acido fo6lico (5mg/dia)
em situagoes de sobrecarga para o organismo,tais
como gravidez, Iactacao e crescimento.

Disciplina de Hematologia, Laboratdorio de Patologia
Clinica e Departamento de Genetica Medica

UNICAMP c.P. 1170 13.100, Campinas - SP.
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1-

ALRUMAS INFORMACOES SOBRE A TALASSEMIA

Dr. Antonio Sérgio Ramalho
Hospital das Clinicas-UNICAMP

0 que é talassemia?
Talassemia & uma alteracdo hereditaria, na qual estd afetada a

produgdo de um eomponente do sangue, chamado hemoglobina. A he

moglobina é a substancia que da a cor vermelha ao sangue e que

faz o transporte do oxigenio para todas as partes do corpo.

Por que a talassemia €& uma alteragdo hereditaria?

Porque ela € causada por um fator chamado "gene da talassemia’;

que pode ser transmitido dos pais para os filhos no momento -
da geragao da crianga. A pessoa que recebe apenas um gene da
talassemia, vindo do pai ou da mde, apresenta a talassemia mi-

nor ou trago talassemico.

Ja a pessoa que recebe dois genes da talassemia, vindos do pai
e da mae, apresenta a talassemia major.

Podemos esquematizar assim:

O = gene normal @=gene da talassemia

o0 Eu herdeli apenas um gene da ta -
lassemia do meu pai ou da minha
mde. Eu tenho, portanto, talasse

. . ) .

mia minor ou trago talassemico.
Eu herdei dois genes da talasse-

5 o/

mia, um vindo do meu pai e o ou-
tro da minha mae. Eu “tenho, por-

tanto, talassemia major.



3- 0 que manifesta uma pessoa com talassemia minor?

A talassemia minor ndo e uma doenca propriamente dita. Na verda
de, muitas pessoas da populagdo sdo portadoras da talassemia mi
nor. Essas pessoas geralmente passam bem, sem problemas, mas de
vez em quando podem apresentar anemia, com palidez, fraqueza e
desanimo. Essa anemia n3o é grave e costuma aparecer durante a
fase de crescimento, durante a gravidez, .a amamentagao e em si-

tuagoes em que o organismo esta sobrecarregado.

Ja que ela ndo € um problema grave, por que € importqnte uma
pessoa saber que é portadora da talassemia minor?

Por duas razdes.

Em primeiro lugar, para poder tratar corretamente a anemia que
ela, por acaso, possa apresentar.

Em segundo lugar, pelo fato de essa pessoa com talassemia minor
correr o risco de gerar uma crianga com talassemia major,  caso

ela se case com outra pessoa igualmente portadora da talassemia

minor.

E o que € a talassemia major?
A talassemia major e uma doenga que causa anemia acentuada, ge-
ralmente tratada com transfusoes de sangue. Os pais de uma cri-

angca com talassemia major geralmente percebem logo que ela tem
um problema serio de saude e a levam ao médico, pois a criancga
e fraquinha e tem uma cor palida e amarelada. A talassemia major

e uma doenga que tem tratamento, mas nao tem cura. Com o trata-

mento, o doente com talassemia major melhora bem, mas nao sara.

Assim sendo, ele deve ser tratado durante toda a sua vida.

Como duas pessoas com talassemia minor podem gerar crianqas'com
talassemia major?

Um casal em que.tanto a mulher quanto o marido sao portaddres
da talassemia minor pode ter filhos normais , filhos~¢om talas -

semia minor e filhos com talassemia major. Tudo ira depender do

que acontecer no momento da geragao da crianga (concepgac).Po-

demos esquematizar assim:



espermatozdides

crianga normal crianga com crianga com
talassemia minor talassemia major
Podemos dizer, portanto,que a probabilidade ou chance de um casal
com talassemia minor gerdar uma criancga com talassemia major e de

-

1 em 4 ou 25%. E importante saber que o risco e o mesmo em todas

.as pestacoes. Ou seja, um casal que teve uma crianga com talasse-

mia major continua tendo o risco de gerar a proxima crianca tam-

bém com a talassemia major.

E o que acontece quando uma pessoa com talassemia minor casa-se
com uma pessoa normal?
0 casal podera ter filhos normais ou com talassemia minor, com

igual chance, mas nunca filhos com talassemia major. Esquemati -

X

zando:

OO0 00O O® O

normais talassemia minor

-~
.~

0 que deve fazer uma pessoé que & portadbra da talassemia minor?

Essa pessoa deve levar uma vida normal, apenas tomando alguns

cuidados, ou seja: '

a- Evitar tomar desnecessariamente remédios (sobretudo injecoes)
a base de ferro, como sulfato ferroso, biotonicos, etc. A ane
mia que a talassemia minor as vezes causa ndo € uma anemia co

mum e, por isso, nao € tratada com ferro. Ela precisa de um

tratamento especial, a base de acido folico puro (um comprimi




g -

10-

)

do de 5 mg por dia). O acido félico puro pode ser adquirido em
farmdcias de manipulagao, como a Veado de Ouro, Medicamenta,etc.

b- Evitar excessos, regimes alimentares drasticos, stress, etc.Pro
curar levar uma vida o mais equilibrada possivel.

c- Verificar se o conjuge (marido ou esposa) também ndc é portador
da talassemia minor. Caso ja tenha filhos, eles também devem
ser examinados. O exame para investigagao da talassemia minor (
eletroforese de hemoglobinas com dosagem da fracdo A) ) ndo &
um exame de sangue comum. Lle &€ um exame especializado, que de
ve ser feito, de preferencia, em um Servigo de Hematologia.Aqui
no Hospital das Clinicas da UNICAMP esse exame € feito gratuita
mente.

d- Caso apresente algum problema mais sério no sangue, como uma a-

nemia mais forte, por exemplo, procurar um médico hematologista.

Talassemia tem alguma coisa a ver com leucemia?

Absolutamente nada . Apenas o0s nomes sao parecidos. A talassemia

nunca se transforma em leucemia, nem vice-versa.

Por que essa alteracgao recebeu o nome de talassemia?

Talassa, em grego, quer dizer mar. Esse nome foi escolhido nelo fa
to de essa alteragdo ser muito freqliente nos paises banhados pelo
Mar Mediterraneo, como € o caso da Italia e da Grécia.

Talassemia = talassa + anemia = anemia do mar mediterraneo.

Aqui no Brasil, a talassemia minor é bastante freqliente entre des

cendentes de italianos, gregos, sirios, etc.

11- O que deve fazer um casal em que o marido e a mulher sao portado-

res da talassemia minor, apds o nascimento de uma crianca?

A crianca deve ser trazida o qguanto antes ao Hospital de Clini=
da UNICAMP para que, através da realizacao de um exame de san
figque-se sabendo se ela nasceu sem talassemia

ninor (probabilidade de 50%)

cas
gue especializado,
(probabilidade de 25%), com talassemia

ou com talassemia major (probabilidade de 25%).
crianca seja portadora da

Isso € muito importante, pois caso a
talassemia major, o seu tratamento deve iniciar-se o gquanto antes

possivel. \



12- Seria possivel esse casal ficar sabendo como ia ser essa crianca

antes dela nascer, enquanto a mulher ainda estivesse gravida?

Sim, kExiste .m exame realizado no inicio da gravidez (no 2¢ més)
que permite saber como a crianga val nascer. Esse exame, chamado

diagnéstico pré-natal de talassemia por analisc de DNA, sO ¢ rea

lizado em alguns poucos centros espacializados.

Endereco do Scrvigo de Aconselhamento Genético da UNICAMP:

- Dr. Antonio Sérgio Ramalho

Profa. Carmen Silvia Bertuzzo Martins

Psicdlogo- Roberto B. Paiva e Silva

Departamento de Gencética Medica da UNICAMP- Fone: 39-8210
Setor de Aconselhamento Genético do lemocentro da UNICAMP-
Fone:

- Ambulatérios: 6as. feiras, 8:30hs, no Hemocentro da UNICAMP

OBS.: Para marcar consultas, falar com a Profa. Carmen Silvia

Bertuzzo Martins, | )

OBSERVACAO: em Araras, procurar a Profa. Rosa Chelmingky Teixeira

no Nucleo de Genetica da Secretaria Municipal de Saude

(Centro de Salde IL). Fone- 41-7211.



