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Resumo

Anemia falciforme é uma patologia de carater genético e hereditario, caracterizada por
desencadear mudancas nos glébulos vermelhos, fazendo com que elas percam as
caracteristicas normais que sdo uma forma arredondada e elastica, adquirindo uma
forma de foice, onde adquirem uma forma rigida e endurecem, comprometendo o
transporte do sangue para 0S vasos sanguineos com menor calibre, que por
consequéncia comprometem a passagem de oxigénio para os tecidos. As heméacias
em forma de foice possuem a hemoglobina S em sua composi¢éo, fazendo com que
ocorra a cristalizacdo quando esta na auséncia de oxigénio, desencadeando 0s
trombos que impedem a passagem de sangue, iSSO ocorre porque ndo ha mais a
maleabilidade de uma hemacia normal. Existem exames laboratoriais como por
exemplo a eletroforese de hemoglobina que € um dos exames mais especificos para
o diagnéstico dessa doenca, contudo, também € possivel detectar a presenca de
hemoglobina S através do exame do teste do pezinho que é realizado nos primeiros
dias de vida da crianca. O biomédico é um dos principais responsaveis por realizar
todos os exames solicitados pelo médico que acompanha o caso, tem papel
importante em conferir e liberar esses resultados contribuindo com os médicos nos
diagnéstico de diversas doencas. Também é de responsabilidade do biomédico
realizar as pesquisas relacionadas a doencas humanas, como sua origem € sua forma
de tratamento, desenvolvendo o estudo, a classificacao e identificacdo dos variados
microrganismos responsaveis por desencadear varios tipos de doengas consultando
0s medicamentos ou até mesmo as vacinas para cada uma delas.
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1 INTRODUCAO

A hemoglobina é a proteina responséavel pelo transporte de oxigénio dos pulmdes para
os tecidos por meio dos globulos vermelhos, responsavel pela tonalidade
avermelhada destas células, devido a sua presenca abundante. Uma reducédo da
hemoglobina reflete na perca da capacidade do transporte de oxigénio aos tecidos,
identificando uma anemia (UNICAMP, 2018).

A anemia falciforme é uma patologia definida por uma mutagéo genética, onde ocorre
a troca de bases nitrogenadas do DNA, a Timina pela Adenina. A hemoglobina S
apresenta alterac6es morfologicas mais frequentes, apresentando células em formato
de foice ou meia lua. Caracteriza-se a doenca hereditaria mais prevalente no mundo
(LIMA, 2016).

A doenca falciforme teve sua ascendéncia na Africa e chegou ao continente
americano em decorréncia do trafico de pessoas negras escravizadas. Na atualidade,
a doenca falciforme é a enfermidade hereditaria mais comum no Brasil, isso porque,
mais da metade da populacdo brasileira apresenta tracos de afrodescendéncia
(BRASIL, 2015).

Anemia falciforme € uma hemoglobinopatia de trago autossémica recessiva, em que
ha uma modificacdo na estrutura da hemoglobina, ocasionada por uma mutacao no
gene da B globina da hemacia. A enfermidade apresenta a presenca distinta da
hemoglobina mutante, denominada hemoglobina S (Hb S), (TELECONDUTAS, 2020).

O diagndstico da doenca é habitualmente realizado através do Teste do Pezinho
(PNTN), no qual permite um tratamento precoce. Além desse procedimento, também
pode ser realizado a eletroforese de hemoglobina, quando houver suspeita clinica
(TELECONDUTAS, 2020).

No Brasil, estima-se que nascam em média 3.000 criangcas com Doenca Falciforme,
sendo as regibes de maior prevaléncia: Nordeste, Sul e Sudeste. A populacdo maior
de afrodescendentes impacta diretamente na prevaléncia de novos casos de Doenca
Falciforme e traco falciforme (COSTA et al,2020).



2 OBJETIVO

Discorrer a respeito da hemoglobinopatia mais frequente no Brasil, a anemia

falciforme, tal como seu diagnéstico laboratorial, alteracées morfoldgicas e tratamento.

3 METODOLOGIA

Trata-se de uma pesquisa basica também conhecida como fundamental, de natureza
exploratdria e descritiva, baseando-se na busca de artigos publicados de 2011 a 2021.
Sendo apresentadas como palavras-chave: DF, hemoglobinopatias, HbSS,
tratamento, diagndstico. Os descritores utilizados para a busca foram: Anemia
Falciforme, Tratamento e Prevencdo e Alteracbes Morfologicas. Os critérios de
inclusdo utilizados foram: artigos que respondessem a questdo de metodologia do
trabalho, e os critérios de exclusdo foram: editoriais, artigos de reviséo de literatura e
artigos que ndo respondessem a questdo de outras metodologias proposta por estes

estudos.

4. DESENVOLVIMENTO

4.1 ANEMIA FALCIFORME

O termo doenca falciforme (DF) descreve um grupo de altera¢des hereditarias em que
a doenca é passada por genes, dos pais para seus filhos e ndo sendo contagiosa.
Pacientes com Anemia Falciforme classica (HbSS), com alteragdo em 2 genes
(herdados do pai e da mae), costumam ter sintomas, que come¢am na infancia e se

apresentam de forma intermitente (INGOH,2021).

Como as células em forma de foice sao rigidas elas possuem dificuldade para fluir
pelos vasos sanguineos menores (capilares). Portanto, isso bloqueia o fluxo
sanguineo e reduz o fornecimento de oxigénio para tecidos nas areas nas quais 0S
capilares estédo bloqueados. Suas caracteristicas sao devido a altera¢des dos globulos

vermelhos do sangue, que se tornam parecidos com uma foice, por isso do nome



falciforme (Braunstein,2021). A figura 1 representa a caracteristica de anemia

falciforme.

Figura 1: Lamina caracteristica com hemacias em forma de foice.
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FONTE: NAOUM, s.d.

A morfologia da anemia falciforme é normocrémica e normocitica, sua fisiologia é
hemolitica, podendo ocorrer hemolise tanto intra como extravascular. A diminuicdo de
hemoglobina pode variar entre 5 e 9g/dI, policromatofilia intensa, eliptocitos, presenca
de drepanécitos (hemacias em foice) e reticulocitos aumentados (MARCONATO,
2016).

Entretanto quando um paciente possui o traco falciforme significa que nao ira
apresentar alteracfes na morfologia das hemacias, por isso, ndo ha alteracdes
hematolégicas e com isso sua fisiologia é normal. Em boa parte dos casos, o traco
falciforme é encontrado a partir de estudos populacionais, através do teste do pezinho
ou em uma analise devido a presenca da hemoglobina S em algum membro da familia
(Machado; Stroparo, 2018).

4.3 TESTE DO PEZINHO

O exame é feito na primeira semana de vida do recém-nascido, sendo feito uma
analise para a identificacdo precoce das possiveis enfermidades genéticas como a

anemia falciforme. O SUS (Sistema Unico Salde) oferece o teste do pezinho com o


https://www.hopkinsmedicine.org/profiles/results/directory/profile/10000626/evan-braunstein

intuito de elaborar e encaminhar para um especialista, o0 exame realizado, além dos

tratamentos disponiveis para o recém-nascido (VESPOLI et al, 2011).

O teste é feito a partir de uma gotinha de sangue que é retirada do calcanhar do recém-
nascido e tem como funcéo identificar diversas doencas além do traco falcémico e a
doenca falciforme como: hemoglobinopatias (que afetam o sangue), a fenilcetonuria
(doencga do metabolismo) e o hipotireoidismo congénito (glandula tirepode do recém-
nascido ndo é capaz de produzir quantidades adequadas de hormoénios). Dessa
forma, seu objetivo é detectar mais cedo essas doencas que podem causar lesdes
irreversiveis no bebé, causando deficiéncia intelectual para que possam ser tratadas
com sucesso evitando a diminuicdo ou a eliminagéo das sequelas associadas a cada
uma dessas doencgas (DIOGO, 2015).

4.4 HEMOGRAMA

O hemograma é a primeira etapa para o diagnostico laboratorial, onde torna possivel
de ser visto as hemacias falciformes através do esfregaco sanguineo, nimero de
leucdcitos elevados, VCM (volume corpuscular médio) e CHCM (concentracdo de
hemoglobina corpuscular média) baixos e RDW alto (amplitude de distribuicdo dos
glébulos vermelhos), devido a presenca de anisocitose, variacdo e tamanho das

hemacias. A figura 2 mostra-se um hemograma normal.

Figura 2: Hemograma normal



HEMOGRAMA COMPLETO

Material: Sangue Método: Sistema Autcmatizado M Resultado
Aparelho: PENTRA 60 —
o . Valores de referéncia

ERITROGRAMA

HemAcias...:
Hemoblobina:

milh3es/mm?
g/dL

4,20 a 5,60 milhSes/mm3
12,0 a 18,0 g/dL

Hematbdcrito 35,0 a 54,0 %

VOM: w.siwiieiord 80,0 a 98,0 £L

HOM: o ovsiene 27,0 a 33,0 pg

CHOM.......: 31,5 a 35,0 %

Observagéo. :

LEUCOGRAMA

Leucbécitos - Global: 3.890 céls./mm* 4.000 a 10.500 céls/mm3
Basb£ilod.cccceracat 0,2 % 8 /mm® 0,0 a2,0% - Até 200 céls/mm3
Eosindéfilos........: 5,1 % 198 /mm® 0,5 a 6,0 % - Até 500 céls/mm3
Mieldcitos.........: 0,0 % 0 /mm* 0,0 & - 0,0 céls/mm3
Metamielbcitos 0,0 % 0 /mm? 0,0 & - 0,0 céls/mm3
Bastonetes..... 0,0 % 0 /mm* Até 1.000 céls/mm3

Segmentados 44,2 % 1719 /mm?* 40,0 a 70,0 & - 1.300 a 6.000 céls/mm3
Linfécitos Tipicos.: 29.2.% 1136 /mm?* 20,0 a 45,0 % - 1.000 a 3.500 céls/mm3
MONACitOS.ceeeacaaat 21,3 '% 829 /mm* 2,0 a 10,0 & - Até 1.000 céls/mm3
PLAQUETAS 219.000/mm3 150.000 a 450.000/mm3

Observaglo. ........:

Fonte: Imagem retirada da internet

A andlise é de forma sanguinea e tem seu objetivo avaliar a saude do individuo, como
por exemplo a anemia falciforme. Esse exame se baseia ha mensuracdo dos niveis
de hemacias, que possuem a funcdo de transportar o oxigénio para o corpo, a
quantidade de plaquetas e os niveis de leucécitos (MONTEIRO et al,2015). Na figura

3 mostra-se o0 hemograma com anemia falciforme.

Figura 3: Hemograma com anemia falciforme
Tabela 1: Resultados dos hemogramas

Valores de
Homograma  19/0412020  22/042020  15/1072020 oo O
Eritrocitos
GalCoabns 1.26 212 181 4,00 a 5.40
Hemoglobina
7 1 1
) 58 8.2 8, 2216
Hematécrito 16,6 248 25.1 37.0247.0
(%)
vem
1317 117 139, % 1
) 3 0 39,0 80,0 a 100.0
HCM 46.0 87 483 27.0a31.0
(pg)
CHCM
o) 349 331 34,7 3102350
ROW
184 1 1 1
s 8, 20,0 6.9 15215

Fonte: Imagem retirada da internet

O hemograma é uma espécie de exame em que averigua a forma qualitativa e
quantitativa dos componentes que fazem parte das células sanguineas. Sendo assim,
o hemograma ¢é solicitado durante consultas médicas, principalmente para o
descobrimento de diversas doencas (FAILACE et al,2011).



Na anemia falciforme a hemoglobina € usualmente da ordem de 7 a 8 g/dl, mas com
limites mais amplos entre 4 a 11 g/dl. Os niveis mais altos de hemoglobina séo

caracteristicas dos arabes.

4.5 Teste de Falcizacao

O teste de falcizacao refere se em situar as hemécias que serdo examinadas perante
a uma baixa concentragdo do oxigénio para levar o afoicamento delas por meio do
metabissulfito de sédio (sal), que reduz a tensdo do oxigénio. Portanto, esse método
nao é muito recomendado, pois a resolu¢do na hora da visualiza¢ao do resultado é de

forma baixa, podendo atrapalhar o resultado (ZANATA et al, 2011).

4.6 Teste de Solubilidade

Essa técnica estabelece a insolubilidade da Hemoglobina (Hb) S quando ela esta de
forma reduzida, podendo somente identificar a existéncia da Hb mutante e n&o
demonstra uma boa percepcao ao ser realizado o periodo neonatal, ja que nesta fase
0s recém-nascidos sdo assintomaticos por conta da protecdo de hemoglobina fetal.
Portanto esse teste ndo € indicado para o diagnostico da presenca das Hb S, pois
existe uma grande quantidade de hemoglobina fetal em criancas, e, contudo, isso sera
interferido no resultado final do exame (ZANATA et al, 2011).

Os testes mais frequentes para diagndstico laboratorial das sindromes falcémicas os
diferentes genotipos de HbS, sdo detectados e diferenciados por meio dos seguintes
procedimentos técnicos: Eletroforese alcalina que se diferencia as mobilidades entre
HbS e HbD semelhantes nas eletroforese alcalina , Eletroforese alcalina que permite
avaliar de forma quantitativas por eluicdo das fragbes ou por densitometria,
Eletroforese acida em Agar e agarose que € utilizada para diferenciar HbS e HbD, e
gue possui avaliar semi-quantitativamente a presenca de Hb, o Teste de avaliacao
quantitativa ( falcizagcdo e solubilidade), ambos possuem pouca sensibilidade e
reprodutibilidade e por fim, Dosagem de Hb fetal que avalia a presenca de Hb fetal (
SA; NAOUM, s.d).

4.7 Eletroforese Alcalina



Diferencia em acetato de celulosa as hemoglobinas A (cadeia alfa normal) e
hemoglobinas F (fetais), e as variantes HbS e HbC. Contudo, pelo fato de como as
HbS aparecem a mesma posicdo do gel eletroforético em que as outras
hemoglobinas, faz que seja necessario a realiza¢do da eletroforese acida em Agar de

citrato ou agarose para confirmacéo do resultado (Referéncia).

4.8 Eletroforese Acida

No Agar citrato ou agarose é confirmado a presenca das hemoglobinas HbA, HbF,
HbC e HbS, sendo assim, servindo como diagndstico confirmatério para a doenca

falciforme quando é apresentado HbS positivo no resultado do exame (Referéncia).

4.9 Cromatografia Liquida

E realizada através do sistema automatizado Variante (Bio-Rad) onde se ocorre a
deteccdo das anomalias hemoglobinicas, além da quantificacdo e triagem de
variantes. Esse teste é quantitativo, que permite o diagnostico das hemoglobinopatias,

sendo ela a doenca falciforme, de forma rapida e precisa (Referéncia).

4.10 Focalizacéo Isoelétrica

E realizado através de um sistema de alta voltagem automatizado em que permite a
separacao de forma nitida das bandas de hemoglobinas, identificando precisamente
de forma quantitativa e qualitativamente, dando um diagndstico preciso e concreto das
hemoglobinopatias (Referéncia).

4.11 Eletroforese de hemoglobina

A eletroforese de hemoglobina € uma técnica diagnodstica que tem como objetivo
identificar os diferentes tipos de hemoglobina que podem ser encontrados circulantes
no sangue. O diagnostico da anemia falciforme se confirma através do exame de
eletroforese de hemoglobina que tem como seu principal objetivo de identificar
diferentes tipos de hemoglobina que sdo encontradas circulantes do sangue. A partir

da identificacdo do tipo de hemoglobina, € possivel verificar se a pessoa possui



alguma doenca relacionada a sintese de hemoglobina, como talassemia ou anemia
falciforme, Sendo assim, a Hemoglobina S compreendera usualmente 85-98% de
hemoglobina. Na doenga com hemozigose SS, ndo tem nenhuma hemoglobina A
presente. Seus niveis de Hemoglobina F sdo variavelmente aumentados, e seus
niveis de hemoglobina F mais elevados estdo associados a um cruso clinico mais
benigno e também pacientes com Beta-S talassemia e alfa-talassemia mais benigno
do que a anemia falciforme. Na tabela abaixo mostra-se os genoétipos da anemia
falciforme (NETO,2016).

Tabela 1: Genétipos da anemia falciforme

GENOTIPO FORMA HbA HbS HbA2 HbF
AA Normal 97-99% 0% 1-2% <1%
As Traco 60% 40% 1-2% =1%
falciforme
AS, alfa- | Traco 70-75% 25-30% 1-2% <1%
talassemia falciforme e
talassemia
S8 Doenca 0% 86-98% 1-3% 5-15%
falciforme
5518 alfa- | S alfa- | 0% 90% 3% 7-9%
talassemia (3 | talassemia
genes) silente
S8 alfa- | S alfa- | 0% 80% 3% 11-21%
talassemia (2 | talassemia
genes) traco
S beta O0|Beta 0 S|0% 70-80% 3-5% 10-20%
talassemia talassemia
S beta | Beta-S 10-20% 60-75% 3-5% 10-20%
talassemia talassemia

Fonte: Imagem retirada da internet

Os testes de solubilidade da hemoglobina e prova de falcizacdo sdo exames Uteis

para triagem, mas pouco utilizados no momento.

5. TRATAMENTO

Cada paciente possui um tipo de tratamento na anemia falciforme, devido a
sintomatologia diferenciada em cada caso. Para que haja uma qualidade de vida para
o portador, € necessario um acompanhamento médico que indicara o recurso
terapéutico mais indicado para cada paciente (MINISTERIO DA SAUDE,2015).

De acordo com Brewin e Howard (2017) as opcdes de tratamento s&o
hidroxicarbamida, transfusdo de sangue e transplante de células-tronco
hematopoiéticas. Embora exista tratamento inespecifico, € uma doenca incuravel. Por

iss0, 0 ministério da saude diz que € necessario um diagndstico precoce, para garantir



uma sobrevida maior para o paciente. Os tratamentos inespecificos sdo usados para
diminuir o sofrimento do portador (MACHADO; STROPARO,2018).

O tratamento pode ser feito por meio de medicamentos como por exemplo Penicilina
nas criancas desde os 2 meses até aos 5 anos de idade, para que posso evitar futuras
complicacBes como a pneumonia. Pode-se usar também remédios analgésicos e anti-
inflamatdrios para aliviar a dor durante uma crise. Esse tratamento deve ser feito por
toda vida, devido os pacientes que podem apresentar infeccdes frequentes
(BEZERRA,2020).

6. Papel do Biomédico

O biomédico tem a arte de instruir, diagnosticar e valorizar a vida das pessoas. Sendo
assim, uma area que analisa e proporciona o tratamento de varias doencas como por
exemplo, a anemia falciforme, em que afrontam os individuos que as tem, quanto 0s
profissionais da saude. A ciéncia contribui para o controle dos fatores que influenciam
0 ecossistema, apresentando as causas de como prevenir e realizar seus devidos
diagnosticos (BARBALHO, 2013).

De modo consequente, o biomédico tem como funcéo de contribuir para melhorar a
prevencdo da salde através de uma educacdo sanitaria, armazenamento e 0
recolhimento do material bioldgico que foi utilizado nas andlises laboratoriais.
Podendo também desempenhar o seu trabalho em pesquisas e estudos que oferecem
dados importantes que foram coletados a partir do diagnéstico e até a descoberta de
modo cientifico para prevenir e até mesmo curar as enfermidades como a anemia

falciforme, em que afetam a populacédo do Pais (ZIMMERMANN et al,2015).

Quando os casos de anemia falciforme se tornaram frequentes no Brasil, a
importancia do Biomédico aumentou, pois as pessoas afetadas por essa doenca
necessitaram de um auxilio para compreender algumas questdes que envolvem essa
enfermidade. Sendo assim, o papel do biomédico vai esclarecer para o paciente as
mudancas que VAo ocorrer nos seus genes, para além de aconselhar e informar o

diagnostico laboratorial que foi analisado. Contudo, o profissional vai utilizar os



principios de ética e basicos como: justica, autonomia, igualdade, privacidade e

qualidade quando for fundamentar os processos genéticos (CAMPOS, 2014).

5 CONCLUSAO

A anemia falciforme é uma patologia conhecida como um grave problema de saude
publica a ambito mundial, tendo um significativo impacto na qualidade de vida dos
individuos acometidos pela doenca. Dessa forma, se faz necessério dar énfase no
aconselhamento genético, isso para aqueles individuos que possuem a forma
heterozigota da anemia, conhecida como traco falciforme, vale ressaltar também que
€ de extrema importancia, que ocorra o desenvolvimento de programas voltados ao
diagndstico precoce, priorizando tanto a orientacdo genética quanto a social e até
mesmo psicoldgica com os pacientes portadores da doenca e do trago falciforme.

A anemia falciforme por ser de origem africana, é considerada mais prevalente em
pessoas negras e pardas, porém nao € exclusiva, atualmente estima-se que no Brasil
existam cerca de 60 mil pessoas com esse tipo de anemia. Vale destacar que a
populacao brasileira apresenta os genes para hemoglobina de forma anormal, por
isso, € importante monitorar as pessoas com esse tipo de alteracdo genética até
mesmo para a saude publica, porque eles representam fonte de novos heterozigotos
e geram possiveis homozigotos.

Diante de todos esses meios genéticos e moleculares da hemoglobina terem sidos
descobertos a doenca ainda continua com uma falha terapéutica, que ainda se baseia
principalmente no manejo preventivo e no tratamento das complicacées, fazendo com
gue dificulte a possibilidade de cura efetiva para esses pacientes.

Atualmente, tem surgido avancgos consideraveis na parte de diagnéstico, onde se
destaca a triagem neonatal, e na area terapéutica. Esses avanc¢os sédo imprescindiveis
para que futuramente os individuos acometidos com essa doencga possam ter mais

qualidade de vida, ou que até mesmo de livrem da doenca.
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