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1. INTRODUGAO:

As talassemias constituiem um problema de saude publica mundial, com maior
prevaléncia em regides como o Mediterraneo, Asia e América Latina. Trata-se de um grupo de
distarbios hereditarios da hemoglobina causados por mutagdes ao nivel de globina que resultam
em niveis reduzidos ou total dessas proteinas. O desequilibrio na producdo das cadeias de
globina leva a hemolise e compromete a eritropoiese. Especificamente, a talassemia § decorre
de mutagdes que afetam todas as etapas da sintese da cadeia beta da globina, incluindo a
transcricao, a tradugdo e a estabilidade da molécula. As variagdes moleculares associadas a
talassemia B resultam na auséncia ou na producdo diminuida da cadeia B, o que culmina,

principalmente, em anemia hemolitica (SHAFIQUE. et al. 2021).

Homens e mulheres portadores de B-talassemia apresentam diferencas importantes na
sobrecarga de ferro e na resposta a terapia de quelacdo devido a fatores fisioldgicos, hormonais
e farmacocinéticos. Homens jovens apresentam niveis séricos de ferritina mais elevados,
enquanto mulheres apresentam variagdes ao longo da vida, especialmente durante a
perimenopausa (ALLEGRA et al., 2024). Pacientes dependentes de transfusao acumulam ferro
mais rapidamente, enquanto os nao dependentes apresentam acumulo lento e cumulativo, sendo
esses padrdes modulados pelo sexo. A avaliagdo precoce por ressonancia magnética e ferritina
sérica permite monitorar o ferro ndo ligado a transferrina (NTBI) e prevenir complicagdes
cardiovasculares, hepaticas e endocrinas, evidenciando a necessidade de estratégias terapéuticas

individualizadas (PINTO; FORNI, 2020).

O diagnodstico preciso das talassemias ainda representa um desafio a ser resolvido,

especialmente em casos complexos que envolvem multiplas mutagdes ou variantes genéticas
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raras (LI et al., 2024). Estima-se que cerca de 30% dos casos permaneg¢am subdiagnosticados
devido as limitagdes dos métodos diagnosticos convencionais (FENG et al., 2023), o que pode
resultar em tratamentos inadequados e, consequentemente, em piora do prognostico clinico
(FENG et al., 2023). Ja para os nubentes, especialmente em casamentos consanguineos ou de
populagdes de alto risco, o rastreamento genético pré-concepcional reduz em até¢ 70% o

nascimento de criangas com formas graves (SMITH et al., 2021).

O desenvolvimento do CATSA (Analise Abrangente dos Alelos da Talassemia) marcou um
avanco no campo diagnéstico (LIANG et al., 2021). Esta tecnologia combina sequenciamento
de ultima geracdo com algoritmos computacionais sofisticados, permitindo a identificagdo
precisa de variantes genéticas complexas (WANG et al., 2023). Contudo, sua aplicagdo enfrenta
obstaculos praticos, incluindo custos elevados e necessidade de infraestrutura especializada

(SMITH et al., 2021).

Assim sendo, a discussdo sobre a aplicacio do CATSA divide opinides na comunidade
cientifica. Enquanto alguns estudos destacam sua relagdo custo-beneficio favoravel (SMITH et
al., 2021), outros apontam barreiras logisticas significativas (GARCIA et al., 2024).
Particularmente preocupante ¢ a disparidade de acesso em regides com recursos limitados

(RBAC, 2025).

Neste contexto, esta revisdo sistematica busca responder: "Qual o impacto real do CATSA no
diagnostico e manejo da B-talassemia. Além dos aspectos técnicos, esta andlise considerara
implicagdes éticas e sociais do diagndstico gendmico (SHAFIQUE et al., 2021). Estudos como
o de GARCIA et al. (2024) demonstram que a combinagdo do CATSA com programas de
orientagdo genética aumenta a eficacia dos casais em tomar decisdes reprodutivas informadas.
Os resultados poderao orientar desde condutas clinicas individuais até politicas publicas de
saude (SMITH et al., 2021), e programas de triagem neonatal (PROTTI-MELENDEZ et al.,
2022).

A sintese das evidéncias avaliarda ndo apenas parametros quantitativos (sensibilidade,

especificidade), mas também desfechos clinicamente relevantes como redugao de complicagdes
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e melhora na qualidade de vida (FENG et al., 2023). Serdo examinadas ainda as perspectivas

de implementacao em diferentes contextos socioecondmicos (WANG et al., 2023).

Esta abordagem integral permitirda uma avaliacdo equilibrada entre inovagdo tecnoldgica e
acesso equitativo (LIANG et al., 2021). As recomendacdes finais considerardo tanto o potencial

cientifico quanto as barreiras praticas a adogao generalizada do CATSA (GARCIA et al., 2024).
2. OBJETIVOS
2.1. Objetivo geral

Realizar uma revisdo sistematica da literatura com o propdsito de identificar e analisar os novos
métodos diagndsticos da talassemia beta, avaliando sua aplicagdo, eficacia e contribuicdo para

o aprimoramento das praticas laboratoriais.

2.2. Objetivos especificos:

1. Pesquisar e selecionar estudos cientificos que abordem técnicas inovadoras utilizadas
no diagndstico da talassemia beta.

2. Descrever e categorizar os métodos diagnosticos identificados, considerando
abordagens hematologicas, bioquimicas € moleculares.

3. Avaliar a sensibilidade, especificidade e acuracia dos novos métodos de diagnostico da
doenca.

4. Analisar os beneficios, limitagdes e viabilidade laboratorial de aplicagdao dos métodos.

3. METODOS OU PERCURSO METODOLOGICO:
3.1. Critérios de elegibilidade

Serao utilizados como critérios de selecdo para a realizacdo da revisao sistematica apenas
artigos originais e relatos de casos clinicos publicados nos ultimos cinco anos. Para a selegdo
desses materiais, adotaremos a leitura dos resumos e titulos, utilizando apenas documentos que

3
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sejam de acesso gratuito. Foram excluidos artigos de revisao e artigos publicados anteriormente

ao ano de 2020.

3.2. Fontes de informacao
Para a nossa busca sera utilizado a Biblioteca virtual da saude "BVS" e a Biblioteca Nacional

de Medicina dos Estados Unidos "PubMed".

3.3. Estratégia de busca
As buscas serdo realizadas nos Bancos de Dados utilizando as palavras chaves Beta
talassemia, diagnodstico laboratorial, delimitando artigos originais e relatos de casos clinicos

publicados na integra entre os anos de 2020 a 2025.

3.4. Processo de selecao e coleta de dados

Sera realizada a leitura de cada texto avaliando o titulo e resumo, ndo utilizaremos revisores.

3.5. Métodos de sintese

Serdo descritos e categorizados os métodos diagnosticos identificados, considerando

abordagens hematologicas, bioquimicas e moleculares.

3.6. Avaliacao de viés de publicacio
Serdo avaliadas a sensibilidade, especificidade e acuracia dos novos métodos de diagnostico

da Beta Talassemia.

3.7. Avaliacao de certeza/confianca
Serdo analisados os beneficios, limitacdes e viabilidade laboratorial de aplicagao dos métodos

de diagnostico selecionados.

Representagdao esquematica dos métodos de identificacdo, triagem, elegibilidade e inclusdo de

trabalhos na revisdo, adaptada de acordo com o PRISMA Flow Diagram
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Identificagdo Trabalhos identificados por meio de
pesquisa na base de dados: Biblioteca

virtual da saude (BVS), Pubmed

Triagem Leitura dos titulos e resumos dos artigos
identificados.
Exclusdo:  artigos de  revisdo,

publicacdes anteriores a 2020, estudos

ndo relacionados a talassemia beta

Elegibilidade Leitura completa dos textos

selecionados

Avaliagdo  quanto a  relevancia

metodologica e diagndstica

Andlise de abordagens hematoldgicas,

bioquimicas e moleculares.

Inclusao Artigos finais incluidos na revisdo
sistematica:
Avaliagao de: sensibilidade,

especificidade, acurdcia, beneficios e

limitagdes dos métodos

Descricito  dos  novos  métodos
diagnosticos e sua  viabilidade

laboratorial

4. CRONOGRAMA:
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Atividade Inicio Fim

Levantamento de Fontes Bibliogréficas e Escolha
dos Artigos 02/2025 05/2026

Reunides com o Orientador 02/2025 05/2026

Elabora¢ao do Projeto de Pesquisa

05/2025 05/2025
Relatorio Parcial de TCC1 09/2025 11/2025
Elaboragdo do Artigo de Revisao 08/2025 11/2025
Apresentacao de TCC2

05/2026 06/2026
Fazer as Corregdes da Banca e Submissao do Artigo
para a Revista 05/2026 06/2026
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