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RESUMO

A anemia falciforme é o transtorno hereditario mais comum no mundo, o qual
ocorre alteracdo na hemoglobina (Hb) S, que quando desoxigenada resulta na
falcizacao dos eritrocitos e essa doenca precisa ser acompanhada. O biomédico
€ um dos profissionais responsaveis em acompanhar e disseminar informacao
as pessoas sobre a doenca, diagnéstico precoce e aconselhamento genético. O
diagnostico neonatal, teste do pezinho, permite diagnosticar essa doenca logo
apOs 0 nascimento e iniciar o tratamento o mais rapido possivel, diminuindo
assim grande taxa de mortalidade e proporcionando melhores condi¢des de vida.
O aconselhamento genético € fundamental para que os portadores do traco
falciforme entendam o risco da hereditariedade desse traco para possiveis filhos
e desenvolvimento da anemia falciforme. Esse estudo constitui uma revisao
narrativa de literatura, tendo como objetivo analisar a importancia dos programas
de triagem para diagndstico precoce da anemia falciforme e o aconselhamento
genético.

Palavras-chave: Anemia Falciforme. Triagem. Aconselhamento genético.



1. INTRODUCAO

A hemoglobina é uma proteina presente nas hemacias e séo
responsaveis por transportar oxigénio dos pulmdes até os tecidos, além de dar
a cor avermelhada ao sangue. Quando ha altera¢cées em suas moléculas, ocorre
entdo as hemoglobinopatias, sendo as talassemias e a anemia falciforme as
mais frequentes (GONCALVES; AQUINO; SABUCARI, 2022).

De acordo com a Organizacdo Mundial de Saude, a definicdo de anemia
€: “a condigado na qual o conteudo de hemoglobina no sangue esta abaixo do
normal, como resultado da caréncia de um ou mais nutrientes essenciais, seja
qual for a causa dessa deficiéncia”. A falta de alguns nutrientes como ferro, zinco,
vitamina B12 e proteinas pode causar anemias (BRASIL, 2004).

Ha diferentes tipos de anemias, entre elas a anemia falciforme (AF), sendo
uma doenca hereditaria mais comum no mundo, onde sua “mutacao génica que
ocasiona a substituicdo do aminoacido acido glutamico por valina na posicao 6
da subunidade 3 da hemoglobina que leva a produgédo da hemoglobina S (HbS),
trazendo um formado de foice na hemacia, dai o nome falciforme.” (VIRGINIO,
2022).

O diagnéstico neonatal da anemia falciforme foi implantado no Brasil
através da portaria N° 822, do Ministério da Saude de 06/06/2020, mas teve seu
inicio no Reino Unido no final de 1950. A “triagem” significa “separacéo”, sendo
gue a constelacdo de triagem neonatal ndo é o diagndstico, e sim apenas a
separacdo dos recém-nascidos entre 0os que podem ter a doenca e 0s que
podem ndo ter. Dai a necessidade de realizar a triagem neonatal adequada para
identificar possiveis portadores da doenca (REIS et al, 2021).

O aconselhamento genético tem uma grande responsabilidade das
instituicGes e profissionais que o oferecem ao paciente, ja que tem efeitos
significativos, tanto sociais, psicologicos e juridicos, e por esta razdo é de
extrema importancia que seja realizado por especialistas adequados que sigam
os padrdes éticos e cientificos (VIRGINIO, 2022).

Uma vez que a anemia falciforme € um disturbio hereditario e precisa ser
acompanhado, é de extrema importancia a triagem para o diagndéstico precoce,

para que o paciente e familiares sejam orientados e tenham apoio psicoldgico e



social no tratamento, e, 0 aconselhamento genético deve ser realizado também
para que os pais saibam a probabilidade de se ter um filho portador da doenca.

Desta forma, o objetivo do trabalho foi analisar a importancia dos
programas de triagem para diagnostico precoce da anemia falciforme e o
aconselhamento genético. Esse estudo constitui uma revisdo narrativa de
literatura. A busca por materiais cientificos foi realizada no periodo entre marco
e junho de 2023 e utilizou-se para pesquisa as seguintes bases de dados:
Scientific Eletronic Library Online (SCIELO), Google Académico e Literatura
Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS). Foram utilizadas
as seguintes palavras-chave: Anemia Falciforme, Triagem, Aconselhamento
Genético.

2. REFERENCIAL TEORICO

2.1 Hemoglobinopatias

A hemoglobina € uma proteina responsavel por transportar oxigénio dos
pulmdes para os tecidos através das hemacias. Ela € o componente em maior
guantidade dos eritrécitos, além de ser o responsavel por sua cor avermelhada.
Quando ocorre uma reducao de hemoglobina, consequentemente se tem uma
perda de transporte de oxigénio pelos glébulos vermelhos (BRASIL, 2020).

A reducédo das hemoglobinas se da devido as hemoglobinopatias, que séo
um grupo de doencas hereditarias e recessivas que podem acometer tanto
homens como mulheres. Elas afetam 0s genes responsaveis pela sintese das
globinas, o que ira resultar nas hemoglobinas defeituosas e com dificuldade para
transportar o oxigénio (OLIVEIRA et al, 2022).

Segundo Neri (2015), devido a alta miscigenacao as hemoglobinopatias
se tornaram comuns, cerca de 6% da populacdo mundial sdo portadores de
alguma dessas doencas hereditarias, dentre elas trés requerem programas de

vigilancia por sua morbimortalidade: talessemia beta, HbC e HbS.



2.2 Anemia Falciforme

O transtorno genético mais comum no mundo € a doenga falciforme, ela
compreende um grupo de anemias hemoliticas e hereditarias, onde é produzido
a hemoglobina (Hb) S, a qual quando desoxigenada resulta na falcizacdo dos
eritrécitos. Quando acontece a homozigose do gene Hb S se tem a anemia
falciforme (AF), ja as pessoas que possuem apenas um gene modificado séo os
chamados portadores do “trago falciforme” (TOLEDO et al., 2020).

Na AF os glébulos vermelhos se apresentam em formato de foice, o que
resulta em hemolise acelerada e maior propensdo a destruicdo dos vasos
sanguineos. E uma doenca genética e hereditaria dos glébulos vermelhos que
tem maior ocorréncia no mundo, principalmente nos descendentes de povos
mediterraneos, africanos e asiaticos (KANTER & KRUSE-JARRES, 2013).

O portador da anemia falciforme tem a necessidade de se adaptar a
habitos de vida um pouco diferentes da populacdo em geral, principalmente
devido a constantes internacdes hospitalares e ao uso continuo de
medicamentos (EZENWOSU et al., 2021). As criancas e adolescentes tem a
necessidade de afastamentos escolares recorrentes, que podem impactar no
seu desenvolvimento e na dificuldade de aprendizagem, essas pessoas tem de
lidar com a dor crbénica, que é um dos principais motivos das internacfes
(FREIRE et al., 2020).

De acordo com Garioli, Paula e Enumo (2019), existem poucos estudos e
pouca preparacdo para lidar com os portadores da anemia falciforme, ja que
desde o seu nascimento precisa lidar com um quadro clinico complexo e que
como consequéncia mais grave pode causar o 0bito. Ainda é um desafio para o
paciente e seus familiares que buscam assisténcia adequada, jA que ocorre

desconhecimento de diversas informacfes da parte dos profissionais da saude.

2.3 Causas e Diagnésticos
Proveniente da Africa, a anemia falciforme tem uma incidéncia maior na
populacdo negra no Brasil e por conta da migracao que ocorreu ho pais a regiao

nordeste possui maior centralizacdo da doenca, mas por conta da miscigenacéo



também € comum se deparar com pessoas brancas e pardas portadores da
doenca (PEREIRA; ROCHA, 2018).

A mutacdo genética € a causa da AF, ocorre a deformidade dos glébulos
vermelhos, esse gene é transmitido de forma hereditéria para a pessoa. Caso
seja transmitido apenas um gene ocorre o traco falciforme, ja se os dois genes

forem transmitidos a anemia falciforme sera desencadeada (VARELLA, 2021).
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Figura 1: Esquema Genético
Fonte: Reis (2010).

O diagnostico pode ser considerado complexo e inclui diversos exames
laboratoriais como: hemograma, teste de solubilidade, falcizacao, eletroforeses,
imunoensaio e focalizacdo isoelétrica. Em neonatos ocorre a rastreabilidade
principalmente pelo teste do pezinho (SILVA et al., 2017).

O hemograma é um exame realizado a partir de uma amostra de sangue
para avaliar a série branca, vermelha e as plaguetas. Em um paciente com
anemia falciforme as principais alteracdes encontradas é na série das hemacias,
com niveis baixos de eritrécitos, hemoglobina e hematdécrito, além da presenca
de drepandcitos na distensdo sanguinea.

Outros exames complementares sdo necessarios para determinar se a
pessoa € portador da AF ou do traco falciforme, o teste de solubilidade e a
eletroforese de hemoglobina sdo bastante utilizados, uma vez que vao avaliar a

guantidade e tipo de hemoglobina presente no sangue (BOA CONSULTA, 2022).



2.4 Sinais e Sintomas

Seus sintomas aparecem nos primeiros anos de vida, com trés meses
uma crianga pode expressar resposta a dor com expressdes de tristeza e raiva
em forma de choro forte ou fraco, esta crianga possui desenvolvimento cognitivo
normal. A partir dos 18 meses, os bebés podem localizar onde esta a dor e até
aponta-la. Com 24 meses é possivel localizar e descrever sua forma, aos trés
anos consegue perceber sua intensidade e até manifestar causas externas.
Depois dos cinco anos, podem discernir niveis de intensidade de dor, e
conseguem utilizar técnicas de enfrentamento cognitivo perante a situacao, por
exemplo, procurar ajuda ao redor para resolver e/ou evitar novas exposicoes,
além de continuar por toda a vida, com a fase adulta as formas de enfrentamento
passam a ser mais precisas e eficientes (McGRATH; McPINE,1993 apud
TENGAN,2000).

Com formato de foice causam-se obstru¢cdes nos vasos sanguineos,
fazendo com que a crianca sinta dor em suas articulacdes e 0ssos. Motivada
pelo rompimento dos globulos vermelhos, a bilirrubina traz pigmentos amarelos
no sangue, a ictericia faz com que a parte branca dos olhos e a pele figuem com
um tom amarelado (FERNANDES, 2010).

Em bebés surge sindrome méao e pé, causando dor, inchaco nas maos
e/ou nos pés e vermelhiddo. Na adolescéncia surgem ulceras principalmente
proximas aos tornozelos onde estas sao feridas dolorosas. As pessoas com
anemia falciforme sdo predispostas a contamina¢des podendo levar a um quadro
infeccioso (PALADINO, 2007).

Em criancas com anemia falciforme, o baco pode aumentar rapidamente
por capturar todo o sangue, fazendo com que falte em outros 6rgdos como
coracao e cérebro e isso pode levar & morte (GUIMARAES, 2009; GUIMARAES,
2010).

2.5 Triagem Neonatal
Conhecido como “teste do pezinho” a triagem neonatal (TNN) tornou-se
obrigatéria em todo o pais em 1992. No ano de 2011, o Ministério da satde criou

o programa Nacional de Triagem Neonatal, onde conseguiu atingir uma



cobertura média nacional de 83,6% em 2015. O teste permite diagnosticar
doencas genéticas e infecciosas assintomaticas no periodo neonatal, sua acao
preventiva € de suma importancia apds o nascimento possibilitando a introducéo
do tratamento precoce especifico e o acompanhamento dos casos (LEAO,
2008).

O teste do pezinho é qualificado através de cinco etapas: triagem
universal, busca ativa, realizacao de teste diagnéstico, tratamento e avaliacédo
do funcionamento do corpo. Faz parte da primeira etapa os recém-nascidos
serem triados com eficiéncia pela equipe de enfermagem, do obstetra e do
pediatrico essa triagem € de suma importancia, também é responsabilidade dos
profissionais que os pais sejam orientados quanto a existéncia do teste do
pezinho, aos beneficios da descoberta precoce das doencas que serdo triadas
e quais sao elas, aos riscos existentes para o recém-nascido (BRUNETTA,
2010).

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) foi implantado em
fases, sendo a primeira delas: fenilcetonuria e hipotireoidismo congénito; logo
apos entra doencas falciformes e outras hemoglobinopatias; e por ultimo mais

nao menos importante fibrose cistica (BRASIL, 2001a).

2.6 Aconselhamento Genético

O aconselhamento genético € fundamental para que os portadores do
traco falciforme ou anemia falciforme entendam os riscos da hereditariedade da
mutacdo em possiveis filhos, mas infelizmente ele € pouco utilizado no Brasil.
Deve ser realizado por profissionais qualificados a funcdo e a conduta €
imparcial, essa acdo deve ser reforcada com psicologos (GUIMARAES;
COELHO, 2010).

Seu objetivo é transmitir conhecimento aos portares da doenca,
informando as complicacdes clinicas, diagndéstico e tratamento, riscos, sempre
seguindo os cinco principios éticos: qualidade, privacidade, autonomia, justica e
igualdade, estes principios sdo o0s basicos. A decisdo de ter filhos sé&o
exclusivamente dos portadores da mutacdo onde jamais deverd ser vetado
(GUIMARAES; COELHO, 2010).



Firmando que é de suma importancia que parte do aconselhamento
consiste em realizar exames especificos laboratoriais, tanto os portadores
guanto seus parceiros, assim advir a possibilidade de transmissdo da forma
homozigota da hemoglobina. Se ocorrer de ambos serem heterozigotos para
hemoglobina S, o risco é de 25% da crianga nascer com anemia falciforme
(GUIMARAES; COELHO, 2010).

2.7 Tratamento e Complicacdes

A anemia pode ser tratada de forma farmacoldgica ou nao farmacolégica.
A anemia falciforme inclui transfusfes de sangue, terapia com hidroxiureia e
também transplante de medula 6ssea, agua € fundamental, a hidratacéo de 2,0
a 3,0 litros por dia, pois ocorre o transporte e distribuicdo de vitaminas, minerais,
glicose, oxigénio e outros nutrientes para as células (ALEXANDRE; MARINE,
2011).

A hidroxiureia € um dos tratamento que esta sendo mais eficaz por aumentar
os niveis de hemoglobina fetal e reduzir complica¢des clinicas, que pode refletir
no aumento da expectativa de vida do portador da doenca (OLIVEIRA, 2017).

Através de estudos sabe —se que a anemia falciforme € uma doenca que néo
h& cura, médicos entram com tratamento de hidroxiureia, que altera a enzima
ribonucleotideo redutase, e resulta no atraso da fase S do ciclo celular, assim
reduzindo crises dolorosas ao portador da doenca (FERREIRA; GOUVEA,
2018).

O tratamento da anemia deve ser sempre acompanhado por um médico, pois
durante o processo pode gerar complicacdo. A anemia é uma doenca hereditaria
gue causa alteracdo no formato do globulo vermelho, e quando o tratamento se
inicia 0 organismo comeca a reagir assim podendo gerar algumas complicacoes,
conforme Dr. Bezerra citou algumas complicacfes que pode gerar durante o
processo, sendo: inflamacao nas articulacdes, danificacdo do baco aumentando
o risco de infeccbes, dano aos rins, feridas com cicatrizacdo demorada, AVC,
devido a dificuldade do sangue em irrigar o cérebro, insuficiéncia cardiaca, com

cardiomegalia, infartos e sopro no coracdo (BEZERRA et.al 2021).



2.8 Papel do biomédico no diagnéstico e aconselhamento genético da
anemia falciforme

O biomédico tem como funcdo em melhorar e prevenir a saude. O papel
do biomédico é armazenar e coletar material bioldgico que tem sido usado no
ambiente laboratorial (NOMURO, 2015).

Casos da doenca falciforme no brasil, o biomédico é importante pois vai
explicar para o paciente como vao acontecer as alteracées que irdo ocorrer em
seu genes, além de orienta-lo (GUEDES, 2016). Segundo Vieira (2016), no SUS
o0 biomédico é um dos profissionais mais qualificados para o aconselhamento
genético, por sempre estar atento a competéncia, a cultura, modificando e
estabelecendo as negociacfes educacionais e terapéuticos.

Nota-se que os fornecimentos de informacgdes para o paciente € levado
em consideracao e inclui também a sensibilidade, o emocional e o intelectual.
Por ser uma doenca hereditaria ha uma implicacdo na vida da pessoa, assim

trazendo uma compressao sobre a genética (COELHO, 2013).

3. CONSIDERACOES FINAIS

A anemia falciforme € uma doenca hereditaria, transmitida de pais para
filhos, através desse estudo pode — se perceber a importancia do diagnostico
precoce das pessoas portadoras do traco falciforme, para que ocorra o
aconselhamento genético e orientagdo dos profissionais para 0s casais
portadores dessa doenca, deixando — 0s cientes quanto a possibilidade de terem
filhos com anemia falciforme.

Outro ponto importante levantado na pesquisa bibliografica foi o do
diagndstico precoce com a triagem neonatal, uma vez que ocorreu diminuicdo
da taxa de mortalidade. A anemia falciforme é uma doenca que néo tem cura,
mas com o tratamento adequado os pacientes podem ter uma boa condicdo de
vida.

E importante ressaltar o papel do biomédico em todo esse processo, ja

que ele é um dos responsaveis pela disseminacdo de informacdes, desde a



triagem neonatal, realizacdo dos exames e aconselhamento genético, além de

todo o comprometimento com a sociedade.
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