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1. INTRODUCAO

O sangue é composto pelo plasma, que é a parte liquida, e por trés grupos
celulares: os glébulos brancos, hemacias (glébulos vermelhos) e plaquetas. As hemacias
sdo circulares e repletas por uma proteina, a hemoglobina. (Ministério da Saude,2014).

A estrutura da hemoglobina é composta estruturalmente por duas cadeias globinas
alfas e duas betas formando um tetramero. Essas cadeias séo sintetizadas pelo DNA nos
eritroblastos na medula 6ssea por meio de um RNA mensageiro especifico para a sintese
de globina alfa e beta, sendo esse processo simultaneo. Juntamente & sintese, o grupo
heme se adere as globinas alfa e beta, formando hemoglobinas A, A,e fetal. Assim
podemos considerar que essas sdo as globinas normais em pessoas com mais de 6 meses
de vida (Naoum, 2012).

No adulto, o tipo de hemoglobina A é predominante, correspondendo a um total
de 96% a 97% de toda a hemoglobina presente no sangue. A hemoglobina A, representa
de 1,5 a 3,5% e a hemoglobina fetal, que é a principal hemoglobina do feto e do recém-
nascido, tem sua sintese diminuida bruscamente entre o primeiro e o segundo ano de vida,
correspondendo a apenas 2% da hemoglobina presente em um adulto. (Ministério da
Salde, 2014).

As hemoglobinopatias ocorrem devido mutag¢fes na sintese de hemoglobina.
Quando um gene sofre uma alteracdo e uma de suas bases nitrogenadas é substituida por
outra, isso resulta em uma hemoglobina diferente cuja caracteristica bioquimica foi
alterada, entdo essa passa a ser chamada de hemoglobina variante. Esse fato pode ser
explicado utilizando o exemplo da hemoglobina S que teve o aminoacido valina (Val)
trocado pelo aminoacido glutamico (Glu), esse processo ocorreu devido uma mutacao, e
a base nitrogenada adenina (A) foi trocada pela timina (T) (Naoum,2012).

A doenca falciforme é uma doenca genética e hereditaria, onde uma mutacdo afeta
0 gene da globina, DNA. Ao invés de se produzir a hemoglobina A, produz-se a
hemoglobina S (Ministério da Saude, 2014).

A doenca falciforme é causada pela hemoglobina S presente nos eritrocitos, que
leva a uma série de sinais e sintomas. Os eritrocitos com HbS (hemoglobina S) quando
estdo na sua forma oxigenada apresentam-se no seu formato normal no sangue periférico,
entretanto alguns eritrécitos com forma de foice podem ser observados. Porém quando a
HbS esta na sua forma desoxigenada o processo de falcizacao é intenso. Na ilustracdo 01
podemos observar hemacia normal e hemacia falciforme (Naoum, 2012).

A manifestacdo clinica comega a aparecer no primeiro ano de vida, devido a
diminuicdo da hemoglobina fetal. A anemia e o fenbmeno vaso-oclusivo sdo as principais
manifestagdes clinicas, porém podemos observar outros sintomas na crianga e no adulto.
Nos primeiros anos de vida as principais complicacdes decorrentes da anemia falciforme
sdo: infeccBes, sindrome torécica aguda, sequestro esplénico e acidente vascular cerebral.
Ja na fase adulta encontra-se insuficiéncia renal, doenga pulmonar e insuficiéncia
cardiaca, disfuncéo hepatica e sequelas motoras devido ao comprometimento do sistema
musculo esquelético. E importante ressaltar que a crise dolorosa é o sintoma mais comum
e a sua frequéncia é muito variavel, podendo ocorrer isoladamente ou acompanhar alguns
fatores predisponentes como infeccGes, desidratacdo, alteracdo de temperatura e estresse
(Naoum, 2012).



[lustracdo 01 Hemacia normal e Hemécia falciforme

Hemacia normal Hemacia falciforme

Fonte: Universidade Estadual de Maringa, Dr. Genética

Segundo Loureiro e Rozenfeld (2005, p. 1), a maior prevaléncia da HbS ocorre na
Africa tropical e entre 0s negros de paises que participaram do trafico de escravos, sendo
essa a origem da doenca falciforme no Brasil. No pais, o gene da hemoglobina S foi
distribuido de forma heterogénea ao longo dos anos, sendo passada hereditariamente. E
importante ressaltar que a populacgdo brasileira tem uma formacéo genética muito variada
pois possui grupos raciais muitos diversificados.

Doenca falciforme é uma doenca cronica, que ndo tem cura, porém é tratavel e
individuos portadores de HbS devem ser acompanhados por um servico especializado por
toda sua vida (Ministério da Saude, 2003).

2. OBJETIVOS

O objetivo deste trabalho € investigar a doenca falciforme no Brasil de forma a
tracar um perfil da incidéncia da doenca no territdrio brasileiro, assim como formas de
diagnostico e possiveis tratamentos.

3. METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de uma pesquisa baseada em referéncias bibliograficas, em
artigos cientificos e livros. Os assuntos s&o discutidos nos itens introducéo, discussao e
concluséo.



4. DISCUSSAO

4.1 Presenca da Hemoglobina S no Territorio Brasileiro

Como citado anteriormente, o Brasil € um pais de grande miscigenacéo, portanto,
para avaliar a incidéncia da doenca falciforme no Brasil é importante levar em
consideracdo a miscigenacdo dos estados brasileiros.

Nos estados do Rio de Janeiro, Minas Gerais e na regido litoranea do Nordeste, ha
uma predominancia de populacdo branco-negra. J& no estado de S&o Paulo, a
predominancia é de uma populacéo branca, devido a imigracdo dos europeus (Naoum).

Para podermos compreender melhor a origem da hemoglobina S no Brasil é
importante destacar que dentre os povos negros africanos que chegaram ao territorio
brasileiro, duas culturas sdo relevantes: a sudanesa e o bantu. Com aptiddes, trabalhos e
culturas diferentes, esses dois povos contribuiram para a formacdo genética do povo
brasileiro. E importante ressaltar que os dois tem origem no Golfo da Guiné (Naoum).

Apesar de o gene da HbS ter sido introduzido no Brasil pelos africanos em dois
grupos culturais, uma analise de haplotipos revelara que o haplotipo do bant( € mais
relevante nas analises da populacdo negra realizada nas regides brasileiras.

Alguns estudos foram realizados nas cinco regides brasileiras para identificar a
porcentagem de cada populacdo que possui 0 gene HbS. No Gréafico 1 sdo apresentadas
os resultados de uma cidade de cada regido, sendo elas Belém, Salvador, Ribeirdo Preto,
Rio de Janeiro e Porto Alegre. Com esses dados temos um perfil do gene da hemoglobina
S no territorio brasileiro.

Grafico 1 - Regides estudadas com o gene da hemoglobina S
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Fonte: Naoum, A Origem da Doenga Falciforme no Brasil



4.2 Diagnéstico e Tratamento da Doenca Falciforme

Em se tratando da doenca falciforme, quanto mais cedo for feito o diagndstico da
doenca e comecado o tratamento, melhor qualidade de vida o portador da HbS tera. Para
o diagnostico laboratorial deve-se utilizar técnicas de eletroforese de hemoglobinas,
assim, um recém-nascido ndo sera prejudicado por ter altos niveis de hemoglobina fetal.
(Silva et al,1993).

Para o diagnostico completo da doenca falciforme é necessario um hemograma
completo com eletroforese de hemoglobina, dosagens de hemoglobina fetal e
metaemoglobina e contagem de reticuldcitos. Dessa forma o hemograma é fundamental
para avaliar o grau de anemia. A eletroforese de hemoglobina apresenta uma variagao de
hemoglobina S de 90% a 100%, a hemoglobina fetal de 2% a 10% e a hemoglobina 4,
ausente na anemia falciforme. A dosagem da hemoglobina fetal € importante para
caracterizar o genotipo da doenca falciforme e a dosagem de metaemoglobina indica o
grau de oxidacdo da hemoglobina S. A contagem de reticulécitos auxilia no processo
hemolitico da doenca falciforme. Para concluir o diagndstico laboratorial € importante
que se faca a analise de hemoglobinas no sangue dos pais (Naoum, 2012).

Como o diagnoéstico precoce da doenca € extremamente importante para o
portador do gene da HbS ter um seguimento ambulatorial adequado, o Ministério da
Salde torna obrigatorio por meio da Portaria n® 822/01 a inclusdo de eletroforese de
hemoglobinas na triagem neonatal (Cangado 2007, Jesus 2007).

Na doenca falciforme ndo existe um tratamento especifico para a cura da doenca,
somente uma melhoria na qualidade de vida realizando-se corretamente o
acompanhamento ambulatorial. Devido a triagem neonatal, atualmente descobrimos a
doencga falciforme nos primeiros dias de vida, assim o acompanhamento ambulatorial
deve ser iniciado com dois meses de vida. Nesse caso, é de extrema importancia a
orientagéo dos pais sobre a doenca e a rotina a ser seguida. Os pais devem ser orientados
sobre o cuidado que se deve ter com o portador da HbS sobre, infec¢des, hidratacao,
nutricdo e estado fisico, como palidez e temperatura corporal. No caso de infeccles a
prevencdo é muito importante e deve ser realizada por meio de vacinac@es e a profilaxia
através da penicilina. Como os episddios dolorosos sdo mais comuns os pais devem ser
orientados para um melhor reconhecimento desses episodios e aferimento da intensidade
da dor. Assim, podem fazer uma hidratacdo adequada e o uso de analgésicos em
domicilio. Os niveis de hemoglobinas médias também devem ser reconhecidos a fim de
evitar tansfusdes desnecessarias (Braga, 2007).

Outra medida para o tratamento (ndo curativo) é a hidroxiuréia (HU), que tem sido
usada desde 1960. A concentracdo elevada de hemoglobina fetal em pacientes com
anemia falciforme tem sido dtil na protecdo contra os episodios de falcizacdo e vaso-
oclusdo. Alguns estudos demonstraram uma resposta boa clinica a esse tratamento
diminuindo a necessidade transfusional e episddios dolorosos, dessa forma esse farmaco
é indicado para adultos e criangas com trés ou mais episodios vaso oclusivo. A HU ¢
utilizada ja fase infantil afim de diminuir a necessidade transfusional para diminuir os
risco de aloimunizacdo (Silva, 2007; Shimauti, 2007).



5. CONCLUSAO

Podemos concluir que a origem da doenca falciforme no Brasil foi devido aos navios
de escravos que chegaram do sudeste da Africa, € uma doenca antropoldgica.

No Brasil estima-se que ha 8 mil casos anuais da doenca falciforme, fazendo com que
seja considerada como uma doencga de salde publica, isto esta relacionada com o fato do
Brasil ser um pais de grande miscigenacdo, a doenca pode ser observada em varias regifes
do pais, como apresentado no Grafico 1.

A anemia falciforme quando diagnosticada precocemente pode melhorar a qualidade
de vida do portador do gene da hemoglobina S. Atualmente o diagndstico da
hemoglobinopatia é realizado nos primeiros dias de vida, fazendo um exame neonatal.
Com esse diagnostico precoce, é possivel prevenir muitas doengas infecciosas por meio
da vacinacdo, portanto um esquema de vacinacdo pode diminuir o nimero de Obito por
infeccdes. Alguns estudos ainda discutem sobre a pesquisa da hemoglobina S na gestacao
fazendo desde parte dos exames do pré-natal o que garantiu o acesso igual aos testes de
hemoglobinopatias a todos os recém-nascidos independente da classe econdmica.

Apesar de a doenca falciforme ser incuravel o diagndstico precoce neonatal
possibilitou uma diminuicdo nas taxas de 6bitos, pois permite a profilaxia adequada e
acompanhamento ambulatorial. O uso do hidroxiureia tem sido utilizado no tratamento ja
sendo administrada em crian¢as com uma reducdo nas complica¢des da doenga.

A doenca falciforme traz sofrimento aos pacientes, € incuravel porem é uma doenca
que possibilita tratamento e merece atencdo sob o ponto de vista médico com
acompanhamento ambulatorial por toda a vida.
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