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RESUMO

Objetivo: O objetivo do presente artigo foi buscar na literatura pertinente e atual a
importancia do diagnostico precoce da anemia Falciforme, sobretudo em neonatos,
minimizando assim o numero de crises falcémicas e consequente lesGes em érgdos vitais,
permitindo uma melhor qualidade de vida aos portadores.

Métodos: Trata-se de uma revisao integrativa que utilizou artigos cientificos disponiveis
nas bases de dados Scielo e PubMed para embasamento teérico.

Resultados: A quantidade de neonatos falcemicos que nascem no Brasil, chega a ser
entre 700 a 1000 casos anuais, e isso gera um grande problema de salde publica, o
diagndstico precoce também pode evitar ou reduzir as complicacées clinicas da doenca.
Conclusoées: O trabalho permitiu avaliar o quanto é importante o diagnostico precoce da
anemia falciforme principalmente para os neonatos, além de se fazer a diferenciagao dos
individuos homozigotos e heterozigotos, e mostrar a importdncia que tem o
aconselhamento genético em pais que sao portadores do traco falcémico, onde os
mesmos possuem 25% de ter um filho com a doenga. Com isso é possivel constatar a
importancia dos programas de triagem neonatal, aconselhamentos e orientagdo aos
portadores e seus familiares, diminuindo assim os problemas de saude publica.

Palavras-Chave: Anemia falciforme. Diagnédstico. Neonatos.

ABSTRACT

Objective: Because sickle cell anemia be a genetic disease that has no cure, prevalent in
the world, besides being considered a public health problem in Brazil, and have a high
index mortality especially in newborns, this job has as porpose show that when
diagnosed early, the carriers of the anemia and sickle cell trait can receive care suitable,
reducing mortality rates.

Methods: It is of a review integrative that used scientific articles available in the bases
of data of Scielo and PubMed for theoretical background.
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Results: The amount of neonates falcemic that are born in Brazil, arrives to be between
700 and 1000 annual cases, and this generates a big problem public health, early
diagnosis you can also avoid or reduce complications clinics of the disease.

Conclusions: The work allowed how important is it early diagnosis of sickle cell anemia
especially for newborns, besides doing the differentiation of homozygous individuals and
heterozygotes, and show the importance who has genetic counseling in parents who are
carriers of the sickle cell trait, where the same have 25% of a son with the disease. With
this it is possible to verify the importance of programs neonatal screening, advice and
guidance to bearers and their families, thus decreasing public health problems.

Keywords: Sickle cell. Diagnosis. Infant.

1. Introducgao

A hemoglobina tem como funcdo principal realizar o transporte de oxigénio (0,) e
gas carbonico (CO,)1. Na doencga falciforme a Hb S estd presente em homozigose (Hb
SS) e manifesta diversas alteracdes clinicas variadas, como obstrucdo vascular, dor e
lesdo de o6rgdos. Ja os individuos em heterozigose (Hb AS) geralmente sd&o
assintomaticos2. Esta caracteriza-se por uma alteracdo na molécula de hemoglobina
(Hb), onde ocorre a troca da base nitrogenada adenina pela base timina codificando o
aminoacido valina ao invés de acido glutémico, resultando na sintese da hemoglobina S
(HbS), uma variavel estrutural, ao invés da hemoglobina normal denominada HbA3.

E a doenca hereditaria mais prevalente no Brasil, chegando a acometer de 0,1% a
0,3% da populacdo de negroide, favorecendo um grave problema de salde publica com
tendéncia a atingir parcela cada vez mais significante da populagdo devido ao alto grau
de miscigenagdo em nosso pais. Com aproximadamente 270 milhdes de pessoas
portadoras do gene da hemoglobina S*.

Os pacientes que sao portadores da anemia falciforme podem apresentar diversas
manifestacbes clinicas como a anemia, Ulceras de perna, infecgles, inflamagdes, crises
vaso oclusivas, febre, crises dolorosas, sindrome toracica aguda, sequestro esplénico,
acidente vascular cerebral, crise aplastica, alteracbes hepaticas secundarias ao processo
de Falcilizagdo, complicacGes pulmonares, hipertensdo pulmonar, complicacdes cardiacas
e priapismo®>

A identificacdo de hemoglobinas anormais em neonatos permite o diagndstico
precoce de portadores de anemia falciforme evitando ou diminuindo as complicacdes
clinicas da doenca. As infeccGes pneumocodcicas sdo uma das principais causas de
mortalidade nesses pacientes®®. Contudo, a triagem neonatal permite a identificacdo de
portadores e de casais de risco pelo estudo retrospectivo das familias dos neonatos
afetados, os quais podera ser dado aconselhamento genético que possibilite uma decisdo
consciente em uma futura gravidez®.

Os individuos com heterozigose para a Hb S sdo chamados trago falciforme (Hb

AS) e ndo exibem manifestacbes clinicas. Os mesmos sdo assintomaticos, apesar de
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trabalhos cientificos associarem complicagbes clinicas, de alguns portadores do alelo em
heterozigose, a condicdes que possibilitam o processo de falcizagdo dos eritrécitos'® 2, A
auséncia de sintomas clinicos para o heterozigoto oferece desvantagem ao portador, seu
diagnodstico muitas vezes ocorre em decorréncia do nascimento de filhos com a doenga, o
que pode ocorrer com a unido de duas pessoas trago falciforme!!2,

O programa de triagem neonatal teve inicio na década de 50, apontado para
doencas metabdlicas, como a fenilcetonuria, e foi colocado como rotina na década de 60
em paises como os Estados Unidos®. Desde entdo, as triagens populacionais de rotina no
periodo neonatal tém ganho importancia no campo da pediatria preventival>. A anemia
falciforme é uma doenca genética na qual é possivel detectar precocemente o estado do
portador, induzindo varios paises, a comecar pelos Estados Unidos, a iniciar programas
de triagem neonatal visando estabelecer o diagndstico precoce das sindromes falciformes
e estabelecer programas de acompanhamento destes pacientes, aconselhamento e
orientacdo de seus familiares®.

O empenho em reduzir a morbimortalidade por meio de triagem neonatal esbarra
na imperiosa necessidade de seguimento dessas criangcas e ndo apenas no
estabelecimento de seus diagndsticos’. O diagndstico precoce de qualquer patologia
genética permite que tanto o tratamento quanto os programas de prevencao de futuros
casos sejam estabelecidos imediatamente!®.Quanto mais cedo se tem o diagndstico de
anemia falciforme, mais precocemente podem-se criar medidas que visem a reduzir a
morbimortalidade nesse grupo de pacientes e prevenir sequelas que interfiram
diretamente no bem-estar dessa populagdo. A deteccao de um caso positivo pde a familia
de sobreaviso e permite a prevencdo de complicacdes e o aconselhamento genético!® 8,

A analise laboratorial da anemia falciforme é feita por meio de eletroforese de
hemoglobina, focalizacdo isoelétrica ou (HPLC) cromatografia liquida de alta
performance’®. Os procedimentos utilizados identificam, além da doenca falciforme,

2021 Embora a anemia

outras hemoglobinopatias, assim como as criangas heterozigotas
falciforme seja uma doenca genética que ndo tem cura, o diagndstico precoce reduz as
chances de danos graves nos érgdos, proporcionando ao portador uma qualidade de vida
melhor?2.

Seus tratamentos se baseiam em medidas profilaticas direcionadas ao quadro em
gue o paciente apresenta, respeitando a caracteristica de cada caso. Dentre essas
medidas podemos destacar uma boa nutricdao, hidratagdo, profilaxia contra infecgdes,
terapia transfusional e analgesia. A prevencao de complicagbes na doenca falciforme se
deve ao diagnodstico precoce através do “teste do pezinho”, a imunizacdo com as vacinas

do calendario e as adicionais como: ao tratamento preventivo com penicilina®.
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2. Metodos

Trata-se de uma revisao de literatura, feita em outubro de 2016 nos seguintes
bancos de dados: PubMed e na biblioteca SciELO (Scientific Electronic Library on Line)
com os seguintes critérios de insercao: Anemia falciforme com énfase no diagnodstico
precoce da doenga, resultando em uma pesquisa qualitativa. Foram utilizados 22 artigos
selecionados de acordo com o objetivo do referente trabalho utilizando como principal

termo “Diagostico Precoce da Anemia Falciforme”.

3. Resultados

Foram encontrados 30 artigos com o tema Diagndstico da Anemia Falcifforme mas
como havia a restricdo no tema sobre a precocidade no Diagndstico apenas 22 artigos
puderam ser utilizados. A anemia falciforme € uma hemoglobinopatia que chega a afetar
cerca de 700 a 1000 casos anuais, e isso vem gerado um grande problema de saude
publica ndo s6 no Brasil, mas em todo o mundo. O paciente falcémico precisa de
cuidados especiais e do apoio da familia e dos profissionais da salude, para que o mesmo
possa ter um tratamento adequado.

As manifestagOes clinicas da doenca sdo bastantes severas, e elas podem vir de
maneira isolada ou em um Unico periodo. O diagndstico neonatal precoce é realizado pelo
teste do pezinho que é um teste de triagem e esta inserido como teste obrigatério pelo
SUS. Também, quando surgem suspeitas da doenca, pode ser feito o teste de falcizacdo,
hemograma e eletroforese de hemoglobina, o0s quais possibilita diagnosticar
precocemente a anemia falciforme, resultando assim em uma melhor qualidade de vida
para o paciente, onde o mesmo podera contar com o tratamento ideal bem no inicio da

doenca, diminuindo assim as crises dolorosas no paciente.

4. Discussao

A pesquisas revelam que cerca de 25 a 30% dos neonatos que sdo portadores da
anemia falciforme morrem antes dos cinco anos de idade. Neste aspecto, os exames de
triagem neonatais sdo de grande relevancia devido proporcionar uma detecgdo precoce
da doenga, e consequentemente proporcionar o tratamento adequado para essa

populagdo. Contribuindo assim, com a qualidade e ao aumento da expectativa de vida.

5. Conclusao

Qualquer patologia quando diagnosticada em seu estado inicial, hd& uma maior

possibilidade de cura e/ou melhor qualidade de vida. Nos individuos com anemia
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falciforme ou sdo portadores do traco falcémico, a doenca ndo tem cura, por isso a
importancia do diagndstico precoce para esses individuos. Além disso esses individuos
diagnosticados podem contar com o apoio de programas de saude publica, e ter uma
orientacdo de aconselhamento genético, principalmente para os individuos que tiveram
casamento consanguineo, onde os mesmos terdo conhecimento da doenca e poderdo
optar ou nao por uma gestagao.

O estudo realizado foi fundamental para aprofundar o conhecimento e esclarecer
melhor as informacdes sobre os pacientes acometidos pela Anemia Falciforme, bem como
alguma variabilidade que a mesma apresenta. Além de enfatizar a imensa importéncia
dos exames de triagem para a populagdo, podendo por meios destes diagnosticar de

forma precoce a doenga.
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