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RESUMO

Este trabalho aborda a importancia do diagndstico precoce da anemia falciforme, por meio de uma
revisao de bibliogréafica descritiva, O diagndstico precoce da anemia falciforme desempenha um papel
essencial na identificagcao precoce dos individuos afetados e na compreensado da natureza da doenca.
Ao ser diagnosticada precocemente, a anemia falciforme permite que medidas preventivas e de
gerenciamento sejam implementadas a tempo, a fim de minimizar complicages e proporcionar melhor
qualidade de vida aos pacientes. O diagnostico precoce da anemia falciforme é geralmente realizado
por meio de testes genéticos, como o teste do pezinho, que permite detectar a presenca do gene da
doenca em recém-nascidos. Essa abordagem permite o0 encaminhamento adequado dos pacientes
para servicos especializados, onde eles podem receber o suporte necessario para lidar com os
desafios associados a doenca. Em suma, o diagndstico precoce da anemia falciformedesempenha um
papel crucial na implementacéo de estratégias de manejo adequadas e na melhoria da qualidade de
vida dos pacientes. Ele permite intervencBes preventivas, acesso a servicos especializados e
aconselhamento genético, oferecendo suporte abrangente aos individuos afetados eas suas familias.
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ABSTRACT

This work addresses the importance of early diagnosis of sickle cell anemia, through a descriptive
literature review. Early diagnosis of sickle cell anemia plays an essential role in the early identification
of affected individuals and in understanding the nature of the disease. By being diagnosed early,sickle
cell anemia allows preventive and management measures to be implemented in time in order to
minimize complications and provide a better quality of life for patients. Early diagnosis of sickle cell
anemia is generally carried out through genetic tests, such as the heel prick test, which allows the
presence of the disease gene in newborns to be detected. This approach allows patients to be
appropriately referred to specialist services where they can receive the support, they need to deal with
the challenges associated with the disease. In short, early diagnosis of sickle cell anemia plays a crucial
role in implementing appropriate management strategies and improving patients' quality of life. It
enables preventive interventions, access to specialized services and genetic counseling, offering
comprehensive support to affected individuals and their families.
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INTRODUCAO
Segundo Martins (2018), a anemia falciforme €& uma doenca genética
hereditéria que afeta a formacao dos glébulos vermelhos do sangue, responséaveis por
transportar oxigénio para os tecidos do corpo, estes tornam-se anormais e rigidos,
com formato semelhante a uma foice, quando submetidos a baixa concentracéo de
oxigénio. Isso impede que eles sejam flexiveis e capazes de passarpelos vasos
sanguineos estreitos, causando dor, inflamacdo e, em casos graves, problemas

cardiacos e cerebrais.



A anemia falciforme é causada por uma mutag¢éo no gene HBB, que codifica a
producao da hemoglobina, o que resulta na produgcao de hemoglobina anormal(HbS),
sendo mais comum em pessoas afrodescendentes, e a maioria dos casos é
diagnosticada antes dos 2 anos de idade. (STEINBERG, 1999).

No Brasil, a doenca falciforme (DF) constitui um grupo de doencas e agravos
relacionados devido a elevada presenca de afrodescendentes como uma das bases
populacionais do pais. Assim, foi incluida nas acdes da Politica Nacional de Atencao
Integral & Saude da Populacdo Negra, e esses dois instrumentos estabeleceram as
diretrizes da Politica Nacional de Atencao Integral a Saude. (FERREIRA, 2015).

Segundo o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), do Ministério da
Saude, nascem no Brasil 3.500 criancas por ano com DF e 200.000 com traco
falciforme, e estima-se que 7.200.000 pessoas sejam portadoras do traco falcémico
(HbAS) e entre 25.000 e 30.000 com DF. O diagndstico neonatal da foi implantado
no Brasil através da Portaria n° 822, do Ministério da Saude, de 06/06/2001, sendo
gue, em Minas Gerais, o Nucleo de Pesquisa em Apoio Diagnostico (NUPAD) ja
realizava exames para deteccdo de hemoglobinopatias desde 23/02/98. (BRASIL,
2001).

Segundo Sousa et al. (2017), os pacientes com DF necessitam do diagndéstico
precoce na primeira semana de vida pelos servicos de referéncia em triagem neonatal
dos estados federados. E fundamental para a identificacdo, quantificacdo e
acompanhamento dos casos. Os diagndésticos sao definidos em regulamentos. Para
um diagnoéstico seguro, € fundamental compreender as caracteristicas béasicas da
anemia falciforme por se tratar de uma doenca genética. Com 0s pais sendo
portadores de trago, a situagdo mais comum ocorre entre duas pessoas com trago

falciforme.

O diagnostico precoce da anemia falciforme é essencial para permitir um
tratamento adequado e reduzir as complicacdes da doenca. A detec¢cdo precoce €
particularmente importante em bebés recém-nascidos, pois o tratamento pode
prevenir ou minimizar as complicacdes graves da doenca. (SILVA, 2014; BARROS,
2019).

O teste do pezinho é uma triagem neonatal obrigatéria em todo o Brasil que
identifica a presenca de varias doencas metabdlicas, incluindo a anemia falciforme.
Além disso, o teste de eletroforese de hemoglobina € um exame de sangue que pode

diagnosticar a presenga de hemoglobina anormal no sangue sendo um teste simples,



rapido e eficaz para diagnosticar a anemia falciforme. Além disso, pode permitir que
0s pacientes recebam aconselhamento genético. (LUIZ, 2015).

A anemia falciforme é uma doenca genética que afeta principalmente a
populacao negra e tem impacto significativo na qualidade de vida dos pacientes e suas
familias. A falta de informagcdo e conscientizacdo sobre a doenca pode levar a
diagnosticos tardios e complicacdes graves. A realizacdo do teste do pezinho é
fundamental para o diagndstico precoce da doenca. (LUIZ, 2015).

Este trabalho tem como objetivo discutir a importancia do diagndstico precoce
da anemia falciforme, as principais formas de diagnostico e as implicagdes para o
tratamento e prevencdo das complicacdes da doenca. Espera-se, assim, contribuir
para a conscientizacdo sobre a importancia do diagnéstico precoce da anemia
falciforme e a necessidade de investimentos em politicas publicas de saude que

promovam o acesso ao diagnéstico e tratamento adequado.

METODOLOGIA
Para a elaboracdo deste trabalho foi realizada uma revisdo bibliogréfica
descritiva, utilizando bases de dados como SCIELO, PUBMED e GOOGLE
ACADEMICO. Para a pesquisa desses artigos nas bases de dados foram utilizados
como descritores: Anemia falciforme, Diagndéstico precoce, Traco falcémico. Para
sele¢do dos artigos ndo foram utilizados filtros de data, porém, foi dada preferéncia a

publicacdes dos ultimos vinte anos.

DESENVOLVIMENTO

Para Souza et. al. (2020), o diagndstico precoce é importante para permitir
um tratamento adequado e reduzir as complicagées da doenca, entre elas estéo:
crises de dores, tanto nas articulacdes como nos 0ssos, no abdémen, peito e na
cabeca; acidente vascular cerebral por conta da formag¢do de coagulos sanguineos
nas artérias, podendo causar danos e até paralisia; infec¢cdes por bactérias como:
Streptococcus pneumoniae e Haemophilus influenzae; lesdes em 6rgaos, a circulagédo
sanguinea comprometida pela anemia falciforme pode lesionar o baco, o figado, rins
e os pulmdes; retinopatia, a anemia falciforme pode causar danos na retina e
comprometer a visao.

A anemia falciforme € uma doenca cronica e hereditaria que pode afetar

significativamente a qualidade de vida dos pacientes e suas familias. Os sintomas



da doenca, como fadiga, dor cronica, fraqueza, palidez, dores nas articulacdes e
NOS 0SS0S, ictericia, falta de ar frequentes, podem limitar a capacidade dos pacientes
de realizar atividades e levar a um comprometimento significativo daqualidade de vida.
(SANTOS, 2016).

Além disso, pode ser afetada a vida social e a saude mental dos pacientes e
suas familias, especialmente em relacdo a escola, trabalho e relacionamentos
interpessoais, 0 que leva a ansiedade, depresséao e estresse emocional. Os pacientes
muitas vezes enfrentam identificacdo e estigma devido a sua doenca e podem ter
dificuldade em participar de atividades sociais e de lazer. (FIGUEIREDO, 2013;
ROCHA, 2017; SANTOS, 2017).

As complicacdes associadas a anemia falciforme, como AVC, complicacdes
renais, pulmonares e Ulceras na perna, também podem ter um impacto significativo na
gualidade de vida dos pacientes e de suas familias, bem como aumentar a
necessidade de hospitalizacdes e cuidados médicos intensivos. (SOUSA, 2017).

Portanto, € essencial que eles recebam um atendimento multidisciplinar que
aborde ndo apenas os aspectos fisicos da doenca, mas também seus impactos
psicossociais. O suporte emocional, a educacdo e a orientacdo aos pacientes e
suas familias podem ajudar a melhorar a qualidade de vida e reduzir o estresse
associado a doencga. (SILVA, 2020).

A anemia falciforme é mais comum em grupos étnicos minoritarios e em paises

em desenvolvimento, onde a falta de acesso a saude e recursos financeiros

pode dificultar o diagndstico e o tratamento adequado. Isso pode levar a um ciclo
vicioso de pobreza e doenca, onde a falta de recursos financeiros leva a um pior
prognostico da doenca, o que pode levar a mais gastos com saude e, portanto, a uma
maior pobreza. (SILVA, 2020).

Por fim, a falta de conhecimento sobre a anemia falciforme pode levar a atrasos
no diagnostico e tratamento, além de levar a mitos e concepc¢des erradas sobre a
doenca. E importante aumentar a conscientizacdo sobre a anemia falciforme para
gue pacientes e suas familias possam receber o suporte e tratamento. (SILVA, 2011).

Investimentos em pesquisa sdo fundamentais para 0 avango no conhecimento
sobre a doenca e na descoberta de novas terapias. Além disso, programas de
educacdo e conscientizacdo sdo cruciais para a disseminacdo de informacoes
precisas e atualizadas sobre a anemia falciforme, bem como para a promocao da

prevencdo e diagndstico precoce. (SOARES, 2019).



E importante destacar a necessidade de politicas publicas efetivas que visem
a prevencédo e o tratamento da doencga, bem como o acesso igualitario aos recursos
necessarios para o seu manejo. Essas medidas devem incluir a disponibilidade de
servigos especializados, o fornecimento de medicamentos e materiais necessarios
para o tratamento da doenca, além do acesso a servicos de suporte social e
psicolégico.(SOARES, 2019; SOUZA, 2020).

O primeiro teste utilizado para deteccdo da DF ou se tem tracos falcémicos é
o teste do pezinho através do exame de eletroforese de hemoglobina, servindo
para analisar a presenca da hemoglobina S, em individuos adultos a pesquisa de
mutacao genica é muito utilizado. E no hemograma consegue se ver a morfologia do
eritrocito. (FIGUEIREDO; FIREMAN, 2018).

O Teste do Pezinho é um exame de triagem neonatal, no Brasil € obrigatorio
e gratuito em todo territrio nacional, pelo Sistema Unico de Salde (SUS),
regulamentado pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal, que tem como objetivo
identificar diversas doencas metabdlicas, genéticas e infecciosas que podem afetar
o desenvolvimento e a qualidade de vida do bebé. Esse teste érealizado a partir de
uma amostra de sangue obtida do calcanhar do bebé entre 03° e o 5° dia de vida.
(BARROS, 2020).

Para a anemia falciforme é feito por meio de um método conhecido como
eletroforese de hemoglobina, que identifica a presenca da hemoglobina S (HbS), uma
hemoglobina anormal caracteristica da anemia falciforme. Caso o resultadodo
teste seja positivo para a presenca da hemoglobina S, é importante que acrianga
seja encaminhada para um médico especialista para que sejam realizados exames
confirmatorios e, se necessario, iniciado o tratamento adequado. (BARROS, 2020).

O exame de eletroforese de hemoglobina é uma técnica laboratorial utilizada
para identificar diferentes tipos de hemoglobina presentes no sangue. No caso da
anemia falciforme, a hemoglobina normal (HbA) é substituida pela hemoglobina S
(HbS), que é instavel e tende a se aglomerar formando os chamados polimeros de
hemoglobina, que sao responsaveis pela deformacdo dos globulos vermelhos em
forma de foice. (NUSSENZVEIG, 2006).

De acordo com o ministério da saude, o exame de eletroforese de hemoglobina
€ considerado o método diagnostico padrdo-ouro para a identificacdo da anemia
falciforme, pois permite a identificacdo da presenca de hemoglobina Sem conjunto

com outras variantes de hemoglobina. O exame é realizado por meioda separacao



das diferentes hemoglobinas presentes no sangue por meio de uma corrente elétrica,
que leva em conta a carga elétrica de cada hemoglobina. E importante lembrar que o
teste s6 deve ser realizado apds os 6 meses de idade, quando a hemoglobina fetal ja
foi eliminada do organismo da crianca. (NUSSENZVEIG, 2006).

E importante ressaltar que o exame de eletroforese de hemoglobina deve
ser realizado em conjunto com outros testes diagndsticos, como o teste do pezinho,
para confirmar o diagnostico de anemia falciforme e avaliar o tipo de mutacdo
presente. Além disso, € fundamental que o exame seja realizado porprofissionais
capacitados e em laboratérios devidamente equipados para garantir a precisdo do
resultado. (SILVA, 2018).

Exames complementares: Além dos testes mencionados acima, outros exames
podem ser solicitados para avaliar a gravidade da doenca e suas possiveis
complicacdes. Entre eles:

Hemograma completo: pode revelar uma diminuicdo na quantidade de

hemoglobina, além de uma diminuicdo no numero de glébulos vermelhos e uma

elevacdo na contagem de reticulécitos (globulos vermelhos jovens). Contagem de
reticulocitos: € um indicador do nivel de producdo de glébulos vermelhos. Teste de
solubilidade da hemoglobina: pode ser utilizado como um teste preliminar paradetectar
a presenca de hemoglobina anormal, incluindo a hemoglobina S. Teste de falcizagao:
pode ser usado para avaliar a tendéncia da hemoglobina S em se falcizar(ou seja,
formar os chamados "cristais de hemoglobina™"), o que é uma caracteristica chave da
anemia falciforme. Ultrassonografia transcraniana: pode ser utilizada para avaliar o
risco de acidente vascular cerebral em criangcas com anemia falciforme. (LOBO, 2018).

O aconselhamento genético para anemia falciforme € fundamental para
prevenir a transmissdo da doenca de pais para filhos. Esse processo envolve uma
avaliagdo do risco de uma pessoa ter um filho com anemia falciforme, a compreenséo
dos riscos e beneficios dos testes genéticos e a discussdo das opcgdesdisponiveis
para lidar com os resultados do teste. Realizado por um geneticista, um conselheiro
genético ou um meédico especializado em doencas genéticas. Durante a consulta, o
profissional avalia o histérico familiar e realiza um exame fisico para determinar o risco
de a pessoa ter um filho com anemia falciforme. (BARBOSA, et al,2011).

Se o risco for alto, pode ser recomendado que a pessoa faca um testegenético
para confirmar se ela é portadora do traco falciforme. Se a pessoa for diagnosticada

como portadora, o aconselhamento ajuda a discutir as op¢des disponiveis, incluindo



0 rastreamento de parceiros que também sdo portadores e a possibilidade de

fertilizac&o in vitro com diagndstico pré-implantacional. (BARBOSA, et al, 2011).

CONSIDERACOES FINAIS
Portanto, em relacdo ao diagndéstico precoce da anemia falciforme, podemos
concluir que essa é uma medida fundamental para 0 manejo adequado da doenga e
a prevencdo de complicacbes graves. O teste do pezinho é uma ferramenta
importante para a deteccdo precoce da doenca e deve ser amplamente divulgado e

incentivado.

Além disso, a transfuséo sanguinea é um tratamento importante para pacientes
com anemia falciforme, mas é fundamental que seja realizada de forma adequada e
sob supervisdo médica rigorosa, devido aos riscos envolvidos.

Politicas publicas de prevengdo e tratamento da anemia falciforme sé&o
necessarias para garantir a equidade no acesso a saude e reduzir o impacto da
doenca na sociedade.

Por fim, é importante enfatizar a necessidade de conscientizacdo e educacao
sobre a anemia falciforme, tanto para profissionais de salude quanto para a populagéo.
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