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RESUMO

Anemia Falciforme € uma doenca genética do sangue que afeta principalmente
as células vermelhas, componentes vitais do sistema circulatério. O diagnostico
precoce, tratamento adequado e o acompanhamento médico de algumas
doencas podem evitar a morte, deficiéncias e proporcionar melhor qualidade de
vida aos recém-nascidos. o objetivo desse artigo é realizar uma breve revisao
sobre a relagdo entre anemia falciforme, a triagem neonatal e o papel do
profissional da area biomédica. Foi realizado um levantamento bibliografico por
meio do Google Académico de trabalhos selecionados dos ultimos 10 anos.
Ficou evidente que triagem neonatal para a deteccdo precoce da anemia
falciforme é de grande relevéancia para evitar agravos nas manifestacées clinicas
em decorréncia dessa patologia. Além disso, o profissional biomédico ndo atuara
apenas para realizar exames e testes laboratoriais, mas também instruir os
individuos sobre alteragdes genéticas e sintomas.

Palavras-chaves: Anemia Falciforme. Triagem Neonatal. Biomedicina.

ABSTRACT

Sickle Cell Anemia is a genetic blood disorder that primarily affects red blood
cells, vital components of the circulatory system. Early diagnosis, adequate
treatment and medical monitoring of some diseases can prevent death,
disabilities and provide better quality of life for newborns. The purpose of this
article is to carry out a brief review of the relationship between sickle cell anemia,
neonatal screening and the role of the biomedical professional. A bibliographical
survey was carried out through Google Scholar of selected works from the last
10 years. It was evident that neonatal screening for the early detection of sickle
cell anemia is of great importance to avoid worsening the clinical manifestations
resulting from this pathology. In addition, the biomedical professional will not only
perform exams and laboratory tests, but also instruct individuals about genetic
alterations and symptoms.
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1 Graduada em Biomedicina (UNIRP/SP). Pés-graduando em Hematologia Clinica e Laboratorial
(ACT/SP). e-mail: belinhadacunha@hotmail.com

2 Doutor em Medicina Interna (FAMERP/SP). Coordenador clinico da Academia de Ciéncia e
Tecnologia de Sao José do Rio Preto. e-mail: a.c.t@terra.com.br



SUMARIO

1 INTRODUGAO.........ceoirurcirercereseseesssssesesss s e sss s et sas s s sssssssnssasasassssssanaes 5
P20 ] = | I L 7
3 METODOLOGIA......coiiiiiisire s ass s an s an s e 7
4 RESULTADOS E DISCUSSAO.........cceormrreerersenesssesessseessssssensssssssssssans 8
5 CONCLUSAO......ccoiecrereectrerae s sasss e ssssesesssas e e sasss e s sasssssessssassssssasssssssens 1"

6 REFERENCIAS...........cucecceirereetres e e e esesesesasssas s s s s e e e sesassnasasssssssnsnens 11



1 INTRODUGAO

Anemia Falciforme (AF) € uma doenga genética do sangue que afeta
principalmente as células vermelhas, componentes vitais do sistema circulatério.
Caracterizada por uma alteracdo na forma e na estrutura dessas células, a
doenca recebe o nome devido a forma semelhante a uma foice que as células
falciformes adquirem quando desoxigenadas. Essa condi¢ao é hereditaria e se
manifesta devido a mutagdes especificas no gene de hemoglobina, a proteina
responsavel por transportar o oxigénio dos pulmdes para os tecidos do corpo.

Em descricao mais especifica, o efeito clinico na alteracdo da HbS
culmina em hemolise ou a vaso-oclusdo, com processos inflamatoérios e lesdes
teciduais nos primeiros anos de vida, que tendem a acentuar e aumentar a
gravidade com o passar dos anos, quando lesionam tecidos e érgéos, condigédo
que pode ser fatal (CARDOSO; FERREIRA JUNIOR; POMPEOQ; SARAT;
CARDOSO, 2021).

Na viséo dos profissionais do campo biomédico, a anemia falciforme esta
associada ao gene da globina, caracterizada por uma alteracdo genética
molecular nos eritrécitos (glébulos vermelhos), tornando os eritrécitos em forma
de foice, a mutacao ocorre no cromossomo 11, onde ha uma alteragao no sexto
cédon da cadeia beta (). A modificacdo consiste na substituicdo de duas bases
nitrogenadas do DNA, neste caso a Adenina pela Timina (ALCANTARA;
BENITHAH; SANTOS, 2021).

Em breve descricdo histérica, Stock (2022), discorre que James Herrick
em 1910 descreveu pela primeira vez a anemia falciforme (AF) a partir de uma
amostra de sangue de um individuo da ilha de Granada, no Caribe. Entre os
anos de 1910 e 1924 estabeleceu-se que as hemécias em forma de foice
caracterizavam uma doenca cujo quadro clinico constituia-se por anemia,
Ulceras na perna, presenca de hemacias em formato de foice no sangue, dores
abdominais e hemolise do sangue (destruicdo de heméacias). Herrick utilizou
laminas com sangue de pacientes para discutir os diagndésticos estabelecidos,
seu conhecimento na area da hematologia atraiu a atencdo do médico Richard
Cabot que solicitou a ele uma andlise dos proprios dados hematoldgicos e

indicacOes de especialistas em hematologia.



O diagnéstico precoce, tratamento adequado e o0 acompanhamento
meédico de algumas doencas podem evitar a morte, deficiéncias e proporcionar
melhor qualidade de vida aos recém-nascidos. A Triagem Neonatal (TNN)
identifica algumas destas condi¢des, em saude publica triar significa identificar.
Em uma populagdo assintomética, os individuos que estdo sob risco de
desenvolver determinada doenca ou disturbio, apds a identificacdo por testes
especificos podem iniciar o tratamento adequado visando minimizar riscos ou
complicagbes advindas da condicdo identificada (MENDONCA; GARCIA;
ALMEIDA; JUNIOR, 2009).

O Ministério da Saude fez o langamento, em 6 de junho de 2001 (Portaria
GM/MS n.° 822), do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) tem o
objetivo de ampliar a Triagem Neonatal existente (Fenilcetonuria e
Hipotireoidismo Congénito), incluindo a deteccao precoce de outras doencas
congénitas como as Doencas Falciformes. A TNN para a HbS S tem o objetivo
de diagnosticar precocemente as doencas falciformes que normalmente néo
apresentam sintomas no periodo neonatal e assim intervir no seu curso natural
(MENDONCA; GARCIA; ALMEIDA; JUNIOR, 2009).

As células falciformes, ao contrario das células vermelhas normais e
flexiveis, ttm uma vida util mais curta e tendem a se agrupar, dificultando a
passagem através dos vasos sanguineos menores (DI NUZZO; FONSECA,
2004). Isso resulta em obstrugdes no fluxo sanguineo, levando a episédios de
dor intensa, conhecidos como crise vaso-oclusivas. Além disso, a maior
fragilidade das células falciformes contribui para a anemia, uma vez que elas séo
mais propensas a se romper, reduzindo a quantidade células vermelhas
disponiveis para transportar oxigénio (DI NUZZO; FONSECA, 2004).

Os sintomas da anemia falciforme variam em gravidade, indo desde
episédios de dor aguda até complicagdes graves que podem afetar varios
orgaos, incluindo o bago, o figado, os pulmdes e o sistema nervoso central. Além
disso, a doenga pode causar ictericia, uma coloragdo amarelada da pele e dos
olhos, devido aos acumulos de bilirrubina, um subproduto de degradagéao das
células vermelhas.

Embora a anemia falciforme n&o tenha cura definitiva, avancos na
compreensao da doenca tém permitido o desenvolvimento de tratamentos que

visam aliviar os sintomas, melhor a qualidade de vida dos pacientes e prolongar



sua expectativa de vida. A terapia pode incluir a administragdo de analgésicos
para controlar a dor, transfusbes de sangue para aumentar a quantidade de
células vermelhas saudaveis e o transplante de medula éssea, que pode
proporcionar, uma fonte renovada de células produtoras de hemoglobina.

Além disso, a conscientizagdo e a educagdo desempenham um papel
fundamental na prevengao e no manejo da anemia falciforme. Aconselhamento
genético e testes de triagem sao ferramentas importantes para identificar

portadores da mutagao e prevenir sua transmissao para a proxima geragao.

2 OBJETIVO

Com base na exposigao introdutoria, o objetivo desse artigo é realizar
uma breve revisdo sobre a relagdo entre anemia falciforme, a triagem neonatal
e o papel do profissional da area biomédica com intuito de oferecer justificativas
plausiveis sobre a importancia ndo apenas do diagndstico, mas também de

aconselhamento aos pacientes com anemia falciforme.

3 METODOLOGIA

O presente estudo se baseou em uma revisdo bibliografica, com
abordagem qualitativa e enfoque descritivo. As buscas de material foram
realizadas na base de dado do Google Académico no periodo dos ultimos 5 anos.
Foram utilizados, para busca de material os seguintes descritores: “anemia
falciforme”, “triagem neonatal” e “biomedicina”.

Os critérios de inclusao definidos para a selecdo dos artigos foram:
artigos publicados em portugués; artigos na integra que retratasse a tematica
proposta nos ultimos 10 anos. Foram considerados como critérios de exclusao,
artigos de que nao fossem de revisdo e que nao abordava o papel da
biomedicina no diagndstico via TNN e aconselhamento da anemia falciforme,
assim como textos de carater nao cientifico sobre o assunto.

Apos anadlise do material encontrado na pesquisa bibliografica, as
discussbes promovidas na secao posterior foram realizadas no formato de

narrativa discutida pelos autores do presente trabalho.



4 RESULTADOS E DISCUSSAO

A anemia falciforme é considerada uma das doencgas genéticas mais
comuns no Brasil, especialmente entre a populacdo afrodescendente. As
estatisticas podem variar ao longo do tempo devido a mudangas na coleta de
dados, conscientizagao e diagnostico. Estima-se que no Brasil, cerca de 1 a cada
650 bebés nascidos apresentam a forma homozigética da anemia falciforme
(herdada de ambos os pais), e uma propor¢do maior carrega o trago falciforme
heterozigoético, que a forma menos grave da doenca.

A deteccao da anemia falciforme e de outras variantes da hemoglobina,
geralmente, é realiza por meio de exames laboratoriais especificos. Alguns dos
principais exames utilizados para diagnosticar a anemia falciforme incluem:

a) Eletroforese de hemoglobina: Esse exame separa as diferentes formas
de hemoglobina presentes no sangue com base em suas cargas elétricas.
Isso permite identificar a presenga de hemoglobinas anormais, como a
hemoglobina S (associada a anemia falciforme) e outras variantes.

b) Teste de solubilidade da hemoglobina: também conhecido como teste
de Sickling, esse € um teste rapido que se baseia na propriedade das
células falciformes de se tornarem insoluveis em baixos niveis de oxigénio.
Uma amostra de sangue € misturada com um reagente que reduz o teor de
oxigénio, e se a amostra contiver hemoglobina S, as células podem se
tornar falciformes, tornando o sangue turvo.

c) Cromatografia Liquida de Alta Performance (HPLC): esse método
separa e identifica diferentes tipos de hemoglobina com base em suas
caracteristicas de retencdo. E uma técnica mais precisa e automatizada
para detectar hemoglobinas anormais.

d) Teste de troca de gel: essa técnica é usada para detectar hemoglobinas
variantes e falciformes. As diferentes hemoglobinas se movem através de
um de agarose em resposta a uma corrente elétrica, permitindo a
identificacdo de anormalidades.

e) Microscopia: examinar uma amostra de sangue sob um microscépio pode
revelar a presenga de células falciformes ou outras alteragdes nas células

vermelhas.



f) Teste de DNA: a analise genética pode ser realizada para identificar
mutacdes especificas no gene da hemoglobina. Isso pode ser feito por
técnicas como PCR (Reagdo em Cadeia da Polimerase) ou

sequenciamento de DNA.

No que tange a breve estatistica discutida e os exames descritos, cabe
destacar o importante papel da Triagem Neonatal, também conhecida como
teste do pezinho para diagnostico e acompanhamento da crianga com anemia
falciforme. O teste do pezinho € um dos exames que fazem parte do Programa
Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), realizado nas redes privada e publica de
saude no Brasil, por meio da coleta de sangue do calcanhar do recém-nascido,
entre 48 horas e sete dias de vida. Ele passou a ser obrigatério a partir do ano
de 1992, como procedimento de rastrear € realizado nos primeiros dias de vida
de um recém-nascido para identificar precocemente certas doencgas genéticas e
metabdlicas (fenilcetonuria, hipotireoidismo congénito, hiperplasia adrenal
congénita, hemoglobinopatias, fibrose cistica, deficiéncia de G6PD, entre outras)
(STOCK, 2022).

No caso da deteccado da anemia falciforme, o teste do pezinho envolve
as seguintes etapas:

a) Coleta de amostra: geralmente entre o segundo e o quinto dia de vida do
bebé, uma pequena amostra de sangue é retirada do calcanhar do recém-
nascido. A coleta é rapida e geralmente causa pouco desconforto para o
bebé.

b) Analise laboratorial: a amostra de sangue coletada € enviada para um
laboratorio especializado. A amostra € submetida a testes que avaliam a
presenca de diferentes tipos de hemoglobina. No caso da anemia
falciforme, o teste procura identificar a presenga de hemoglobina S,
caracteristica da doenca.

c) Interpretagao dos resultados: analisa os tipos de hemoglobina presentes
na amostra. Em caso de quantidade significativa de hemoglobina S, isso
indica a possivel presengca de anemia falciforme ou trago falciforme no
bebé.

d) Confirmagao diagnéstica: caso o teste inicial indique a possibilidade de

anemia falciforme, é importante realizar teste de confirmacéo. Isso envolve



exames mais detalhados, como a eletroforese de hemoglobina, para
confirmar o diagnéstico. A eletroforese é capaz de distinguir diferentes tipos
de hemoglobina e confirmar se ha presenca de hemoglobina S em

quantidade suficiente para indicar a anemia falciforme.

A triagem neonatal € um método eficaz para detectar precocemente a
anemia falciforme, permitindo que os cuidados e tratamentos adequados sejam
implementados desde cedo. Quanto mais cedo a doenga for identificada, mais
cedo as intervengdes podem ser realizadas para melhorar a qualidade de vida
do bebé e reduzir os riscos associados a condi¢do. E importante que a triagem
neonatal varie de pais e pode incluir diferentes doencas em seu painel de
testes, dependendo das politicas de saude locais (STOCK, 2022).

O profissional da biomedicina tem a tarefa de trabalhar em conjunto para
melhorar e prevenir a saude por meio da educacdo em saude, armazenamento
e coleta de material biolégico que tem sido usado em analises laboratoriais.
Além de fazer seu trabalho em pesquisas e estudos que possam fornecer dados
gue vem sendo coletados.

Com o surgimento dos casos de doenga falciforme no Brasil, reconhece-
se aimportancia da atuagcdo biomédica, pois os acometidos precisam de
ajuda para compreender algumas das questdes que envolvem a doencga
(CASSORLA, 2014). O biomédico explicara ao paciente as alteragbes que
ocorrerao em seus genes, além de orientar e explicar o diagndstico laboratorial.
Para tanto, o profissional devera aplicar cinco principios éticos e fundamentais
como autonomia, igualdade, equidade, privacidade e qualidade quando se
baseia em processos genéticos.

O biomédico € um dos profissionais qualificados do SUS para
realizar aconselhamento genético e essa pratica deve estar atenta a
competéncia cultural, abrindo-se para a perspectiva de que o saber
profissional € um dos saberes existentes e que o paciente com quem se
estabelecem as negocia¢des educacionais e terapéuticas € humano que pode
criar, reinventar e aplicar sua cultura de uma forma diferente, (VIEIRA, 2016).E
imprescindivel que as relacdes estabelecidas entre profissionais e pacientes
conduzam a um dialogo genuino e sistematico para que a compressao do

cenario permita que facam suas proprias escolhas e decisdes, pois 0



aconselhamento genético tem importantes implicagbes psicologicas, sociais
e juridicas, resultando em alto grau de responsabilidade para com as
mulheres, instituicdes e profissionais que o oferecem. Por isso é tado importante
que seja realizado por especialistas qualificados e com larga experiéncia, dentro
dos mais rigidos padrdes éticos (RAMALHO, 2015).

5 CONCLUSAO

A importancia da triagem neonatal para a deteccao precoce da anemia
falciforme é de grande relevancia para evitar agravos nas manifestacoes clinicas
em decorréncia dessa patologia, que detectada precocemente garantird mais
qualidade de vida ao portador. A anemia falciforme quando diagnosticada nos
primeiros dias de vida, com tratamento adequado, reduz as crises da doenca,
diminui a taxa de mortalidade aumentando a expectativa e qualidade de vida do
paciente. A orientacdo aos pais acerca do teste do pezinho é de grande
importancia pois o exame é realizado nos recém-nascidos afim de diagnosticar
doencas e assim proceder com o tratamento adequado para cada caso clinico.

O Biomédico atuara como um profissional prestando informacdes,
cuidados aos pacientes e respondendo as duvidas mais comuns sobre anemia
falciforme, mostrando que um profissional ndo atuara apenas para realizar
exames e testes laboratoriais, mas precisara instruir os individuos sobre
alteragcdes genéticas e sintomas.

Fica evidente a importancia de um profissional como o biomédico, que
possui um enorme conhecimento multidisciplinar, podendo ndo s6 fazer
diagnésticos laboratoriais, mas também aconselhar os pacientes sobre as

alteracdes genéticas que estao ocorrendo.
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