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Introducao / Descricao do Caso

A a-talassemia, doenca autossdmica recessiva, apresenta um amplo espetro de apresentacdo desde incompatibilidade
com a vida, anemia ligeira-moderada microcitica e hipocromica até portador assintomatico (fenétipo silencioso).

Rapaz, 5 anos, raca negra, seguido na consulta externa por anemia ligeira com discreta microcitose e hipocromia em
estudos analiticos sucessivos desde ha 3 anos. J& medicado com ferro oral sem melhoria. Como antecedentes familiares:
anemia materna de etiologia desconhecida e varios familiares de ramo materno efetuaram suplementagédo com ferro oral.

Analiticamente a destacar: Hb 11.3g/dL (11.5-13.5); VGM 79.2fL (75-87); RDW 13.3%; CHCM 31g/dL; Reticulécitos 0.47
(0.5-2.5); Ferritina 30.7ug/l (10-300); Ferro 91mg/dL (45-182); esfregaco de sangue periférico: raras células em alvo e
ligeira hipocromia.

Realizou estudo de hemoglobinopatias com rastreio de B-talassemia e traco falciforme que foi negativo. Devido a alta
suspeita clinica foi efetuado estudo genético de a-talassemia, tendo sido confirmada a-talassemia por heterozigotia para
a delecdo alfa 3.7. Posteriormente foi confirmado que mée e irmao mais novo sdo portadores da mutagéo.

Comentarios / Conclusoes

Parte da populacdo pediatrica apresenta anemia microcitica hipocrémica habitualmente secundaria a disturbios
alimentares. No entanto, outras causas de anemia, como as talassemias, devem ser investigadas perante elevada
suspeicdo. Este caso assume a importancia de assegurar a vigilancia e investigacdo de anemias microciticas hipocromicas
refratarias a terapéutica com ferro, sobretudo em criancas afro-americanas onde a prevaléncia da doenca é elevada e esta
é fenotipicamente silenciosa ou tende a assumir formas leves de doenca.
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