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EPIGRAFE

"Talvez ndo tenha conseguido fazer o melhor, mas lutei para que o melhor fosse feito. Nao
sou 0 que deveria ser, mas gragas a Deus ndo sou o0 que eu era antes"
(Marthin Luther King)



RESUMO

As hemoglobinopatias resultam de mutacGes nos genes que codificam as cadeias
globinicas alfa (a) e beta (B) da molécula de hemoglobina. O objetivo deste estudo foi
analisar a incidéncia de hemoglobinopatias nos exames de triagem neonatal realizados em
um grande hospital privado da regido metropolitana do Recife-PE, em Recém-nascidos
durante o periodo de janeiro de 2011 a dezembro de 2012. Os resultados encontrados
apontaram um total de 209 pacientes, dos quais 4 (1,92%) apresentaram as hemoglobinas
FIA/S, 3 (1,43%) apresentaram as hemoglobinas F/A/C e 202 (96,65%) apresentaram as
hemoglobinas F/A. A andlise dos resultados permitiu concluir que o Teste do Pezinho
continua sendo de extrema importancia na triagem neonatal, possibilitando a
identificacdo precoce de varias distdrbios entre eles as hemoglobinopatias.

Palavras-chaves: hemoglobinopatias, HbS, HbC, triagem neo-natal.



ABSTRACT

Hemoglobinopathies are the result of mutations in the genes encoding the globin chains
alpha (a) and beta () of the hemoglobin molecule. The aim of this study was to analyze
the incidence of hemoglobinopathies in the newborn screening tests performed on a large
private hospital in the metropolitan area of Recife-PE, in newborns during the period from
January 2011 to December 2012. The results indicate a total of 209 patients, of which 4
(1.92%) had hemoglobins F/ A /S, 3 (1.43%) had hemoglobins F/ A/ C and 202 (96.65%
) had hemoglobins F / A. The results showed that the Guthrie Test remains of utmost
importance in neonatal screening, allowing early identification of several disorders
including hemoglobinopathies.

Keywords: hemoglobin, HbS, HbC, neo-natal screening.



LISTA DE ABREVIATURAS E SIGLAS

Hb S - hemoglobina S

Hb C - hemoglobina C

Hb D - hemoglobina D

ST - heterezigose para falciforme e talassemia

SD - heterozigose para falciforme e hemoglobina D
SC - heterozigose para falciforme e hemoglobina C
SS - homozigose para hemoglobina S

Hb AS - Traco falciforme

Hb AC — Traco de hemoglobina C

HbCC - homozigose para hemoglobina C

HbSS - homozigose para hemoglobina S

Hb A2 - hemoglobina normal

Hb F - hemoglobina Fetal

Hb FACS - Traco de hemoglobinaC e S

EDTA - acido etilenodiamino tetra-acético

HPLC - Cromatografia de alta peformace

PNTN - Programa Nacional de Triagem Neonatal



LISTA DE SIMBOLO
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o - alfa



SUMARIO

LINTRODUGAO ...t aes et 12
1.1 DOENGA FALCIFORME OU HEMOGLOBINAS .....c.oviviiesiceeeereeeereves s oo, 14
1.2 DOENCA DA HEMOGLOBINA C ....ooieeetetee ettt 15
1.3 TALASSEMIA BETA oot ee et e e ee et e e s ees e e s et es e s e e 16
1.4 PROGRAMA NACIONAL DE TRIAGEM NEONATAL w.voveeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeereeeeeis 17
2 OBIETIVOS oo e et e e e et e e e e e s et e e e e e e et et e e e e s et et e e e er e s et e e e e et 19
2.1 OBJETIVO GERAL ..ot s 19
2.2 OBIETIVOS ESPECIFICOS ...t en et es e 19
3MATERIAL E METODOS .......ooiiiirviiiinirnssiissssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssonns 20
3.1 POPULAGCAO E LOCAL DE ESTUDO .....cocvivieeeiisesiieesiesessesess s esnes s e 20
B2 ANMOSTRA .o e e e e e e e et e et ettt r ettt 20
3.3 TIPO DE ESTUDOD ..o e et ee oo e e s e e e e e e e es e e e e e e eeer e 20
B CONCEITOS .ot e e et e et et e e et et e e e e e e s et e e e s et et e e e erer e 20
A RESULTADOS ..ot e e e e et et e et et e e e e s e s et e e e es et et e e e erer e e e e erenanas 22
B DISCUSSAD ..o ettt e et et e e e e e e e e e e e s e e et et e e es e e er et e es et esesee et eeesereesarans 23
B CONCLUSOES ..o e et e et et e et e e et e et et e e et et e ee et e e ererees e e s et e e eraeeas 25

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS ..ot ee e et eraees e eseees s e enane 26



1 INTRODUCAO

As hemoglobinopatias resultam de mutagfes nos genes que codificam as cadeias
globinicas alfa (o) e beta (B) da molécula de hemoglobina. Com padrao de heranca
autossdmico recessivo, sdo as desordens hereditarias mais comuns nos seres humanos
(DAVIES et al., 2000).

A populacdo brasileira caracteriza-se por apresentar grande heterogeneidade
genética, oriunda da contribuicdo que lhes deram os seus grupos raciais formadores e dos
diferentes graus de miscigenacao nas varias regides do pais (NAOUM, 1999).

Segundo a Organizagdo Mundial da Saude (OMS), 270 milhdes da populacéo
mundial contém genes que determinam a presenca de hemoglobinas anémalas. Diversos
estudos realizados nas regides brasileiras demonstram que existe a possibilidade de haver
aproximadamente 10 milhGes de pessoas portadoras desta alteracdo genética (GARANITO,
2009). Estudos epidemiolégicos mostram que 300 a 400 mil criangas nascidas vivas
apresentam anemia falciforme ou alguma forma de talassemia grave (WEATHERALL;
CLEGG, 2001).

Apesar da existéncia de centenas de hemoglobinopatias hereditarias, apenas trés
delas exigem a implantacdo de programas de salde publica no Brasil: a hemoglobina S, a
hemoglobina C e a talassemia beta (NAOUM et al., 1987; RAMALHO, 1986; SALZANO;
TONDO, 1982).

Atualmente existem mais de 1.500 variantes de hemoglobinas ja descritas (Globin
Gene Server, 2013). No entanto, as mais freqiientes e clinicamente significantes sdo as
variantes estruturais para hemoglobinas Se C (Hb S e Hb C) (ALMEIDA et al., 2001).

Portadores homozigotos para a hemoglobina S desenvolvem clinicamente uma
anemia falciforme, caracterizada como uma anemia hemolitica crbénica. A anemia
hemolitica é determinada por caracteristicas anormais da Hb S e/ou por crises consecutivas
de falcizagdo, levando a uma irreversibilidade da membrana do eritrdcito e destruigdo das
hemacias (SILVEIRA et al., 2008).

Os portadores homozigotos para hemoglobina C apresentam um quadro clinico
caracteristico de hemdlise crénica acompanhada por hepatoesplenomegalia, cansaco e
fraqueza, devido a anemia cronica e ao desconforto abdominal. Portanto, a deteccdo
precoce deste tipo de hemoglobinopatia, aumenta a qualidade de vida e a sobrevivéncia de

seus portadores, diminuindo as complicac@es clinicas (NAOUM, 2002, 2004).
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Os portadores heterozigotos para hemoglobina S e para hemoglobina C permanecem
assintomaticos, geralmente, sem a manifestacdo de anemia (RAMALHO, MAGNA &
SILVA, 2003).

As talassemias sdo caracterizadas por uma reducdo na producdo de uma ou mais
cadeias polipeptidicas que geralmente resultam no desenvolvimento de uma anemia
microcitica e hipocrémica. A reducdo da sintese pode ser total ou parcial e, desta maneira,
as talassemias sdo classificadas, segundo a cadeia globinica afetada em: alfa, beta, delta,
delta- beta e gama-delta-beta talassemias (WEATHERALL, 2001). A talassemia B é a
forma mais importante de talassemia gracas ao grau de morbidade e mortalidade causado
pela consequéncia da intensidade da anemia hemolitica. Esta amplamente distribuida em
todos os continentes, com significativa prevaléncia na Italia, Chipre, Grécia e paises do
Oriente Médio, locais em que a prevaléncia do gene R talassémico varia entre 1% e 30%
(WEATHERALL, 2001). No Brasil, a talassemia 1 menor oscila entre 0,5% e 1,5%
(NAOUM, 2004).

O diagnostico e o tratamento precoce dessas hemoglobinopatias aumentam
significativamente a sobrevivéncia e a qualidade de vida dos seus portadores, diminuindo
as suas sequelas e atenuando as suas complicagdes clinicas. Dai a importancia do seu
diagnostico neonatal (RAMALHO; MAGNA; SILVA, 2003).

O Ministério da Saude instituiu a Portaria n°® 822/01, de 6 de junho de 2001, que
inclui a triagem de hemoglobinopatias no Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN), como alternativa de prevencdo e controle das hemoglobinopatias no Brasil
(BACKES, 2005).

Apesar da existéncia de centenas de hemoglobinopatias hereditarias, apenas trés
delas exigem a implantacdo de programas de satde publica no Brasil: a hemoglobina S, a
hemoglobina C e a talassemia beta (BRASIL, 2001). No entanto, essas trés
hemoglobinopatias séo suficientes para causar um alto grau de morbidade e de mortalidade
no Brasil (PENCHASZADEH, 1993).
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1.1 DOENCA FALCIFORME OU HEMOGLOBINA S

A anemia falciforme agrupa um conjunto de fenotipos onde predomina a presenca
gene da hemoglobina S (HbS) (ZAGO et al, 2004; CEHMOB, 2005; GALIZA;
PITOMBEIRA, 2003). A HbS ¢ originaria prevalentemente da Africa e foi introduzida no
Brasil pela imigracdo forcada de africanos. Através da miscigenagdo, sua disperséo foi
favorecida (ALVES, 1996; CEHMOB, 2005) sendo o traco (heterozigose) e a doenca
encontrados tanto em ndo brancos como em brancos.

A expressdo da doenca falciforme é usada para referir sindromes provocadas por
uma alteracdo particular na molécula de hemoglobina. Essa molécula € responsavel pelo
transporte de oxigénio e € uma das mais abundantes na composicdo das hemacias. A
alteracdo genética se traduz na substituicdo de um aminoécido por outro em uma das
cadeias proteicas que formam a hemoglobina (substituicdo do glutamato por valina, na
posicdo 36 — Hb S), 0 que causa mudanga na estrutura da molécula. Tal mudanca acarreta
menor afinidade com a molécula de oxigénio e a formacdo de longas cadeias de
hemoglobinas que acabam por formar feixes intracelulares concentrados nas extremidades
da hemécia e fazem com que ela adquira a forma de foice (ANDREOLI et al, 1997, p.371).

A anemia falciforme ocorre quando uma pessoa herda de ambos 0s pais 0 gene da
hemoglonia S (Hb S), apresentando assim o gendtipo Hb SS. O traco falciforme se
manifesta quando apenas uma cépia desse gene € herdada, ficando assim o genoétipo Hb
AS. O traco ndo provoca nenhum sintoma clinico, pois as hemacias dificilmente se tornam
falciformes, ja que a quantidade de Hb S é menor que a de Hb A, o que dificulta a
modificagdo estrutural da molécula. As outras sindromes falcémicas decorrem da
combinacdo da Hb S com outras hemoglobinas de estrutura modificada, como por exemplo
a Hb D e a Hb C, formando os genotipos Hb SD ou Hb SC, que levam a quadros clinicos
menos severos que os da anemia falciforme (Hb SS). De todas as hemoglobinas
modificadas, a Hb S é a mais comum e frequente (WINTROBE et al., 1981a, p.822, 1981b,
p.856-859). As sindromes falciformes (SS, SC, ST), caracterizadas pelo fendmeno da
falcizacdo das hemacias, sdo acompanhadas de fenémenos vaso-oclusivos, com isquemia,
dor, infarto e necrose em varios 6rgdos (RAMALHO, 1986).

Em relagdo ao tratamento da anemia falciforme, é fundamental a prevencdo de
infeccbes com imunizagdo para hepatite B, anti-hemdfilo, anti-meningococica e anti-

pneumocacica; profilaxia com penicilina V oral a partir de 2 a 3 meses até os 5 anos de
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idade; o acido félico deve ser utilizado como em qualquer outro estado hemolitico crénico.
As crises algicas vaso-oclusivas devem ser tratadas com hidratacdo parenteral, analgesia
com opiaceos, administracdo de oxigénio e tratamento da causa precipitante, se presente,
no caso das infec¢cbes (GOLDMAN; BENNETT, 2001).

O diagndstico laboratorial das DF é bastante simples e se baseia principalmente na
carga elétrica das variantes. Os métodos mais utilizados para separa-las e identifica-las sdo
a eletroforese, a focalizacdo isoelétrica e a cromatografia liquida de alta performance
(HPLC) de troca cationica (KUTLAR, 2007; COLAH, 2007; WENNING; SONATI,
2007).

1.2 DOENCA DA HEMOGLOBINA C

A hemoglobina C (Hb C) é formada pela mutagdo de ponto na posicdo 6 do gene da
cadeia globinica P, trocando o &cido glutdmico por uma lisina 5,9. O quadro clinico
proporcionado pela Hb C deve-se a sua capacidade de induzir a desidratacdo do eritrdcito e
a formacdo intracelular de cristais (NAOUM, 1999; NAGEL et al., 2003). Apenas 0s
individuos homozigotos (Hb CC) apresentam sintomatologia, caracterizada por anemia
hemolitica de leve a moderada. A dupla heterozigose Hb S/C leva a uma desordem
falciforme grave, apesar de ser mais leve que a anemia falciforme, justificando a
importancia no diagndéstico dos individuos heterozigotos (CLARKE; HIGGINS, 2000). A
tendéncia da Hb C cristalizar induz a perda de potassio e de agua pela célula, aumentando
a concentracdo intracelular de hemoglobina e elevando a probabilidade da Hb S
polimerizar (NAGEL et al., 2003). A frequéncia destes polimorfismos sugere alguma
vantagem seletiva para os portadores heterozigotos, como menor parasitemia em
portadores de Malaria Falciparum, mas ndo tdo evidente como a conferida pela
hemoglobina S (NAGEL; STEINBERG, 2001; LUKENS, 1993; NAGEL, 2001,
AGARWAL et al., 2000).

A hemoglobina C foi detectada por causa da migracao lenta na eletroforese alcalina
em acetato de celulose, consequéncia da substituicdo dos aminoacidos, ndo se separando da
fracdo A2 (Hb A2). Pode ser separada na eletroforese acida e na focalizacéo isoelétrica. A
cromatografia de alto desempenho (HPLC) separa completamente as fragdes das
hemoglobinas C e A2, permitindo caracterizar a presenca da interagdo com talassemia beta
(WILD; BAIN, 2006).
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Em solugdes saturadas, ocorre a cristalizacdo das moléculas, sendo que esses cristais
podem ser encontrados nos eritrocitos do sangue periférico dos homozigotos, mas séo raros
nos pacientes com bacgo. Ha grande aumento dos cristais intracelulares apos esplenectomia.
A hemoglobina fetal inibe a cristalizagdo da hemoglobina C. A hemoglobina C tem a
propriedade de alterar a troca de ions pela membrana da hemécia e alterar sua forma,
adquirindo no esfregaco sanguineo o aspecto de hemécias em alvo, além de microcitose,
hipocromia e esferocitos. A hemoglobina anormal ativa a perda de potassio pelas células
vermelhas, reduzindo sua vida média, que, apesar disso, € bem maior que a do eritrocito
com hemoglobina S (NAGEL; STEINBERG, 2001; HIRSCH et al., 1997; ARAUJO et al.,
1999).

Esta entidade é considerada benigna em relacdo a doenca falciforme, j4 que a
falcizacdo ndo faz parte de sua fisiopatologia. A expectativa de vida é normal e a
esplenomegalia, frequente. A esplenectomia se acompanha de um maior nimero de
eritrocitos circulantes contendo cristais e valores do hematdcrito maiores. Rutura
espontanea do baco pode raramente ocorrer (NAGEL; STEINBERG, 2001).

Dentre os tipos de diagnosticos laboratoriais 0 HPLC possui maior acuréacia do que
os procedimentos eletroforéticos. O sistema automatizado € de facil manuseio e 0s
resultados sdo apresentados rapidamente. O equipamento Variant com o programa "B-
Thalassemia Short" (BioRad Laboratories) é utilizado para a quantificacdo das Hb A2 e Hb
F, além da identificacdo das Hb A, Hb S, Hb D e Hb C (CHINELATO-FERNANDES,
DOMINGOS; 2006).

1.3 TALASSEMIA BETA

Este tipo de talassemia resulta de mutagcdes nos genes da globina f que levam a
reducdo ou auséncia de sintese das cadeias p da Hb, causando anemia microcitica e
hipocrémica e diferentes quadros sindromicos originados pela combinagdo dos alelos § 0
(auséncia de expressdo) e B+ (reducdo de expressdo) (DHALIWAL, 2004; URBINATI et
al.,2006; BIRGENS; LJUNG, 2007). O grau de expressdo dos alelos B+ € bastante
variavel, a depender da regido do gene afetada pela mutacdo: alguns correspondem a uma
pequena reducdo na taxa de sintese das cadeias B, enquanto outros correspondem a quase

total auséncia de sintese (BIRGENS; LJUNG, 2007).
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Do ponto de vista clinico, as talassemias sdo classificadas em menor (heterozigose
das formas B0 ou B+, também denominada traco talassémico f3, em que os individuos sdo
geralmente assintomaticos, podendo apresentar anemia em situacdes como na infancia, na
gravidez e no estresse), em maior (homozigose B0 PO ou dupla heterozigose PO B+,
também conhecida como anemia de Cooley, corresponde a anemia grave, com
dependéncia de transfusfes sanguineas regulares), e em intermediaria (homozigose B+ B+
ou dupla heterozigose B0 B+, constituida dos fendtipos clinicos intermediarios entre o trago
talassémico e a talassemia maior) (URBINATI et al., 2006; ZAGO, 2004; WENNING;
SONATI, 2007; BIRGENS; LIJUNG, 2007).

Na talassemia B, a producao deficiente de globinas B durante a eritropoese leva a
anemia. As cadeias o ndo incorporadas ao tetramero, em excesso, formam agregados
insolUveis e instaveis que lesam a membrana e levam a destruicdo prematura das células.
Esse processo ocorre tanto nos precursores eritrdides imaturos (eritropoiese ineficaz)
quanto nas células maduras (hemolise), levando a anemia (RUND; RACHMILEWITZ,
2005; KUYPERS; DE JONG, 2004).

O diagnostico laboratorial dos heterozigotos é determinado pela elevacdo dos niveis
da Hb A2, seguida ou ndo de pequeno aumento da Hb F. Os homozigotos B0 B0
apresentam apenas as Hb A2 e F (cerca de 98%), enquanto os homozigotos B+ B+ e duplos
heterozigotos PO B+ possuem uma propor¢do varidvel de Hb F em relacdo & Hb A,
geralmente entre 40 e 70%. Cabe mais uma vez enfatizar que o estudo familial é de
fundamental importancia (WENNING; SONATI, 2007; COLAH, 2007).

O diagnostico molecular pode ser feito por uma variedade de técnicas, sendo as mais
utilizadas o sequienciamento direto dos genes B e a analise de restri¢do, quando possivel.
Plataformas de microarrays, contendo sondas para as muta¢ées mais freqiientes, também
tém sido utilizadas e tendem a substituir as técnicas convencionais a medida que seus
custos sejam reduzidos (WENNING; SONATI, 2007; CREMONESI, 2007).

1.4 PROGRAMA NACIONAL DE TRIAGEM NEONATAL
A triagem neonatal € uma acdo preventiva que permite fazer o diagnostico de

diversas doencas congénitas ou infecciosas, assintomaticas no periodo neonatal, a tempo

de se interferir no curso da doenca, permitindo, desta forma, a instituicdo do tratamento
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precoce especifico e a diminuicdo ou eliminacdo das sequelas associadas a cada doenca
(BRASIL, 2001).

O programa de triagem neonatal teve inicio na década de 50, orientado para doencas
metabdlicas, como a fenilcetondria, e foi estabelecido como rotina na década de 60 em
paises como os Estados Unidos (PANTELEAO et al., 1993). Desde entdo, as triagens
populacionais de rotina no periodo neonatal tém ganhado importancia no campo da
pediatria preventiva (NAY LOR, 1985).

No Brasil, mais especificamente na cidade de Campinas - SP, foi iniciado em 1994
um programa de triagem neonatal para doenca falciforme, a partir de entdo, a triagem
neonatal de hemoglobinopatias vem sendo realizada em todas as maternidades
(GOVERNO DE SAO PAULO, 1997).

No estado de Pernambuco, esta acdo foi posta em execucdo a partir da portaria
GM/MS 452, de outubro de 2001 (BRASIL, 2001). O Hospital HEMOPE funciona como
rede complementar para o Servico de Referéncia de Triagem Neonatal do Estado de
Pernambuco (SRTN/PE) no tocante ao seguimento dos portadores de hemoglobinopatias
desde a implantacdo do Programa de Triagem Neonatal (PTN) em junho de 2001 (Portaria
822 GM/MS) (BRASIL, 2001).

Nesse contexto, acredita-se que a inclusdo da triagem e tratamento das
hemoglobinopatias, principalmente da anemia falciforme, representam o reconhecimento
da sua relevancia como problema de satde publica no pais (WILCKEN; WILEY, 2008;
BECKES et al, 2005). Acredita-se que logo que o programa de deteccdo das
hemoglobinopatias atingir todo o territorio brasileiro sera possivel corrigir antigas
distor¢des e trazer varios beneficios, sobretudo de um dos principios fundamentais da ética
da medicina, que € o da igualdade, garantindo acesso igual aos testes de triagem a todos 0s
recém-nascidos brasileiros, independentemente da origem geografica, etnia e classe
socioecondmica (RAMALHO et al, 2003).
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2 OBJETIVOS

2.1 OBJETIVO GERAL

Avaliar a incidéncia dos padrdes hemoglobinicos em um grande hospital privado da
regido metropolitana do recife, identificados a partir do Programa nacional de triagem

neonatal.

2.2 OBJETIVO ESPECIFICO

Determinar a incidéncia de individuos portadores em homozigose e heterozigose de

hemoglobinas variantes em recém-nascidos de um hospital privado de Recife.
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3 MATERIAL E METODOS
3.1 POPULACAO E LOCAL DE ESTUDO

Foi realizado levantamento para obtencdo dos percentuais nos registros de recém
nascidos de um hospital privado da regido metropolitana do Recife, nos quais eram
realizados o Teste do Pezinho.

3.2 AMOSTRA

Foram registrados os resultados de 209 testes realizados entre Janeiro de 2011 e
Dezembro de 2012.

3.3 TIPO DE ESTUDO

Foi realizado um estudo retrospectivo denominado também de Corte-transversal ou
Estudo Transversal (Seccional) que € um tipo de desenho de estudo epidemioldgico cujo
levantamento de um evento numa populacéo definida, é avaliado em um periodo de tempo
especifico ou em curto espaco de tempo. Este tipo de estudo tem a vantagem de ser

relativamente rapido e econémico (SILVA et al, 2001) .

3.4 CONCEITOS

As hemoglobinopatias sdo um grupo de desordens genéticas caracterizadas pela
producdo anormal de cadeias de hemoglobina. Apresentam alta prevaléncia na populagédo
brasileira em virtude da miscigenacdo racial. O recém-nascido normal apresenta HbA e
hemoglobina fetal (HbF). A HbF predomina ao nascimento, com seus niveis decrescendo
até os 6 meses de idade. S&o conhecidas, aproximadamente, 400 hemoglobinas variantes.
As anormalidades da sintese da hemoglobina sdo divididas em 3 grupos: 1) producéo de
molécula anormal (ex.: drepanocitose); 2) reducdo na quantidade de proteina normal (ex.:
talassemia); 3) anormalidade de desenvolvimento (ex.: persisténcia de hemoglobina fetal).
Resultados anormais devem ser confirmados apds 4 meses de idade com eletroforese de
hemoglobina (HPLC em sangue total em EDTA).
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O Estado de Pernambuco foi habilitado na Fase Il do PNTN pelo MS, através da
Portaria GM n° 452 de 18 de outubro de 2001. Esta Portaria contempla entdo, o
diagnostico da fenilcetondria, do hipotiroidismo congénito, e da anemia falciforme e outras

hemoglobinopatias.
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4 RESULTADOS

Do total de 209 amostras analisadas, 07 (3,34%) apresentaram algum tipo de

hemoglobina variante (tabela e grafico 1).

Tabela. 1 - distribuicdo percentual dos fendtipos das criangas com
hemoglobinas variantes analisadas no Pntn no periodo de janeiro/2011 a

dezembro/2012
Hb N° de criancas %
Hemoglobina F/A 202 96,65%
Hemoglobina F/A/C 3 1,43%
Hemoglobina F/A/S 4 1,92%
Hemoglobina F/A/C/S - -
TOTAL 209 100%

DISTRIBUICAO PERCENTUAL DOS FENOTIPOS DAS CRIANCAS COM
HEMOGLOBINAS VARIANTES ANALISADAS NO PNTN NO PERIODO DE
JANEIRO/2011 A DEZEMBRO/2012
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5 DISCUSSAO

De acordo com os resultados obtidos, observou-se uma maior incidéncia das
hemoglobinas normais A e F, no entanto foram registrados alguns casos com a presenca
das hemoglobinas variantes S e C, que representam um problema de salude publica ja
reconhecido no Brasil, e por isso, é importante serem diagnosticadas precocemente para
tratamento e prevencdo de possiveis complicacbes (RAMALHO; MAGNA; SILVA,
2003).

E importante a exposicdo dos resultados obtidos na triagem neonatal para
conhecimento da realidade de cada regido. No presente trabalho foram analisados os
resultados de 209 recém-nascidos submetidos ao PNTN na cidade do Recife em hospital
privado da regido metropolitana, no periodo de janeiro/2011 a dezembro/2012.

Conforme observado no grafico 1, das criancas analisadas 3,34% (trés virgula trinta e
quatro por cento) apresentaram algum tipo de hemoglobina variante. Entre elas, a
hemoglobina S apresentou maior porcentagem, confirmando o que relata a literatura, que
demonstra a Hb S como a mais frequente entre as hemoglobinas variantes em nosso Pais
(NAOUM, 1984; BONINI-DOMINGOS, 1993; NAOUM, 2000).

No Brasil, a anemia falciforme é questdo de saude publica, com importancia
epidemiologica em virtude da prevaléncia. Esta tem variado de 0,1% a 0,3%, dependendo
do grupo e da regido estudados (RUIZ et al, 1986) e da morbimortalidade. As regides onde
a condicgdo tanto de portador quanto de doente é mais prevalente sdo Sudeste e Nordeste
(RAMALHO, 1976).

Em Pernambuco a prevaléncia das hemoglobinas S e C encontradas através deste
estudo ndo diferem dos resultados obtidos em estudos anteriores em diversas regides do
Brasil, que demonstram a anemia falciforme como a mais prevalente, variando entre 0,5%
a 1,37% da populacdo pesquisada através da triagem neonatal. (SOMMER et al, 2006;
ARAUJO, 2004; SOUZA; PRATESI; FONSECA, 2010).

O Ministério da Saude estima que, no Brasil, anualmente nascem cerca de 700 a
1.000 novos casos de doengas falciformes (ZAGO, 2002). Diante da perspectiva de que a
anemia pode vir a debilitar o portador, torna-se necessaria a adogdo de medidas preventivas
e acompanhamento permanente para o paciente, garantindo desta forma uma melhor

qualidade de vida a este.
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A triagem de hemoglobinas através do PNTN representa um importante aspecto
preventivo das hemoglobinopatias, sendo necessaria sua ampliacdo para uma gama maior
destas doencas. Recomenda-se que sejam introduzidos novos procedimentos no PNTN de

modo a apreciar situa¢fes outras que também sao realidade em outras regibes brasileiras.
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6 CONCLUSAO

O presente estudo demonstrou que as hemoglobinopatias mais frequentes foram
HbAS e HbAC, sendo o0 mais prevalente o traco falciforme (HbAS), dado que confirma os
estudos ja realizados acerca do tema. A triagem familiar e nenonatal produzem resultados
de grande importancia, pois atuam de forma decisiva na vida dos pacientes e da
comunidade em geral, tendo em vista que possibilitam a estes viver de forma consciente e

apoiada também pelos 6rgdos de satde publica e privada.
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