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RESUMO

As doencas falciformes (DF) sdo formadas por varios genotipos com dominancia da
hemoglobina S (HbS) sobre outras hemoglobinas. Anemia falciforme (AF) é aquela que
apresenta o genotipo em homozigose (SS). Considerando a relevancia da doenga no quadro
epidemiolégico do pais, o diagnostico e tratamento precoces comprovadamente diminuem a
morbidade e mortalidade de pacientes portadores de anemia falciforme. Assim, 0 presente
trabalho teve como objetivo abordar informacdes relevantes sobre portadores da AF,
destacando aspectos como diagnostico laboratorial, manifestagdes clinicas, tratamento e
prevaléncia. Por meio de revisdo de literatura, foi observado que a doenga tem alta
prevaléncia no Brasil e que as principais manifestagdes clinicas decorrem de crises de
vasoclusdo e hemdlise. Além disso, foi destacada a importancia da realizacdo do diagndstico
precoce para prevencdo de complicagdes e melhoria da qualidade de vida do paciente portador

de anemia falciforme.
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A anemia € uma condicdo na qual os numeros de eritrécitos estdo reduzidos como
também os niveis de hemoglobina circulantes, resultando em oxigenacao tecidual insuficiente.
Essa condicdo resulta fatores genéticos e nutricionais que afeta aproximadamente um terco da
populagdo mundial (MOHANDAS,.2019).

Anemia falciforme (AF) é uma doenca geneética, caracterizada pela mutacdo no
cromossomo 11, que resulta da substituicdo de um aminoacido polar &cido glutdmico por
outro apolar valina na sexta posicdo da cadeia beta da hemoglobina, originando a
hemoglobina S. Esta proteina ird altera a forma dos eritrdcitos, deixando-os em forma de
“foice” ou “ meia lua”, 0 que dificulta circulacdo sanguinea e causa microinfartos em
multiplos 6rgdos e hemdlise (MATALLANA et al.,2021).
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O termo ‘doenga falciforme’ vem sendo admitido por expressar aléem da anemia
falciforme que € uma mutacdo que ocorre em individuos homozigotos , ou seja, com
hemoglobina SS ( HbSS). Como também outras desordens causadas pela mesma mutagdo nos
casos que ocorre a combinagdo da HbS com outros tipos de hemoglobina alteradas, como a
hemoglobina C (HbSC), a hemoglobina D (HbSD) e a beta-talassemia (Hb S/p
Th)(LOPES,L.S.W.2019).(GOMES,R.2019).

Na maioria dos casos, as manifestaces clinicas da anemia falciforme iniciam no
primeiro ano de vida. Essas sdo resultantes das alteracGes morfofisioldgicas das hemécias
apos sua falcizacdo. Mais frequentes, estdo as crises dolorosas, sindromes toracicas agudas,
esplenomegalia e infeccdes bacterianas (MOTA et al.,2022).

Os portadores de DF sdo acometidos pelos fenémenos de vaso-oclusao, que tém como
decorréncia a lesdo tecidual irreversivel dos diferentes 6rgdos. Algumas lesdes sdo
responsaveis pela principal manifestacdo clinica mais caracteristica da DF, que é a dor sendo
a mais frequente a dor musculoesquelética, sendo a causa mais comum de procura ao Servico
de emergéncia pelos pacientes (SOUZA et al.,2020).

Os achados no sangue periférico dependem do tipo de sindrome falciforme em
questdo. A dosagem de hemoglobina no periodo neonatal se encontra normal, mas a anemia
comeca se instalar entre o terceiro e o quarto més de vida, quando a hemoglobina fetal
comeca a diminuir. Sendo observadas células falciformes irreversiveis na periferia (NODA et
al.,2021).

Na patologia de HBSS, as heméacias sdo normociticas e normocrémicas com presenca
de policromasia as contagens de reticuldcitos estdo entre 10-20% e normoblasto sdo
observados.Na HbSC a morfologia dos glébulos vermelhos e caracterizado por predominancia
de células alvos e raras células falciformes . Inclusdes eritrocitarias sdo visualizadas como
corpusculos de howell-jolly, quando a contagem de leucdcitos e plaquetas encontra-se elevada
(NODA et al.,2021).

O diagnostico precoce na DF contribui para que os cuidados sejam iniciados nas
primeiras semanas de vidas. O teste do pezinho, realizado através do PNTN, é uma das
formas de diagnosticar a doenca falciforme e outras hemoglobinopatias que, quando
identificadas precocemente, melhoram a sobrevida das criangas (ROCHA et al.,2020).

A técnica de eletroforese de hemoglobina em acetato de celulose ou em pH alcalino
8,4 e o método mais comumente usado para identificagdo da HBS que permite analises

qualitativas e quantitativas das fracOes a eletroforese ndo consegue distinguir entre HbSS e



HbS-p © —talassemia. Ha alguns outros métodos de diagnostico como eletroforese em agar
citrato, eletroforese de zona e analise de DNA (ADEGOKEzget al.,2022).

Vale salientar que, os tratamentos especificos para a DF ainda sdo inexistentes. Apos
confirmacdo da doenca, iniciam-se 0s protocolos terapéuticos definidos por grupos
cooperativos nacionais e internacionais, baseados na combinacgédo de remédios de uso continuo
(SOUZA et al.,2020).

A terapia com hidroxiureia para terapéutica de anemia falciforme é indicada para
maioria dos pacientes com as formas de S/S e talassemia-beta. Pois pode reduzir a frequéncia
das crises de dor promove o aumento de hemoglobina fetal no sangue. Isso diminui a
probabilidade da polimerizacdo da hemoglobina S ( Hbs), subsequente falcizacdo e hemolise
contribuindo assim para reducéo de crise oclusiva (REEVES et al.,2023).

A alta prevaléncia de pacientes com Anemia Falciforme e com traco Falciforme no
Brasil, bem como os agravos que essa patologia oferece torna clara a importancia do seu
diagnostico precoce. Com o tratamento adequado, que se baseia em medidas profilaticas, o
paciente pode ter uma boa qualidade de vida e ndo vir a desenvolver o quadro mais grave,
como crises vasoclusivas e de hemolise, contribuindo para a diminuicdo da morbidade e

mortalidade decorrentes da doenca.
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