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RESUMO: Atualmente, no Brasil, a doenca falciforme apresenta significativa importancia epidemiolégica em
virtude da morbimortalidade da populacdo afetada e, por isso, tem sido comumente apontada como uma questéo
de salde publica. A Anemia Falciforme é uma doenca monogénica e hereditaria que esta associada a deformacéo
das hemacias. Assim, o objetivo desse estudo foi o de apresentar informagdes a respeito dos aspectos hereditarios
e demais conotacdes clinicas da anemia falciforme e cuidados a serem adotados para reduzir a sua prevaléncia.
Este estudo, trata de uma pesquisa de natureza exploratéria e descritiva, baseando-se em consultas de sites
especializados de informacdes referentes doenca falciforme. Ficou evidenciado que a anemia falciforme é uma
doenca hereditdria monogénica autossbmica recessiva, desencadeada pela mutacdo pontual no é&cido
desoxirribonucleico (DNA) do cromossomo 11, na cadeia beta da hemoglobina, onde a trinca de bases
nitrogenadas do acido glutdmico sofre alteracdo, fazendo com que o nucleotideo seja substituido por uma valina.
Esta alteracdo ira resultar na criacdo de hemoglobinas S, que irdo alinhar-se em polimeros, alterando a morfologia
das hem@cias, deixando os em forma de foice. Também foi possivel reconhecer que o formato da hemoglobina
assemelhando a uma meia-lua ou a uma foice, além de ndo conseguir garantir uma oxigenacéo satisfatoria, dificulta
a circulagdo sanguinea e ocasiona encurtamento da vida média das hemécias, fendmenos vasoclusivos, episodios
de dor e lesdo de drgdos. O traco falciforme ou heterozigoto “Hb”HbS” é uma caracteristica genética que néo tem
anormalidades fisicas e nem oferece impedimentos para que os seus portadores vivam uma vida plena e que a
identificacdo do portador de trago falcémico € de grande relevancia para a satde publica, por estar intimamente
relacionado ao risco de nascimento de criangas com a forma homozigota da doenca “HbSHbS”, tornando-se
importante neste contexto o aconselhamento genético destes individuos, visando o esclarecimento e orientagdes
guanto aos riscos na geracdo de filhos em que ambos os pais sdo portadores de traco falciforme.
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BIOLOGICAL, GENETIC AND SOCIAL ASPECTS INVOLVED IN THE
TRANSMISSION PROCESS OF THE SICKLE CELL ANEMIA GENE.

ABSTRACT: Currently, in Brazil, sickle cell disease has significant epidemiological importance due to the
morbidity and mortality of the affected population and, therefore, has been commonly identified as a public health
issue. Sickle cell anemia is a monogenic and hereditary disease that is associated with the deformation of red blood
cells. Thus, the objective of this study was to present information regarding the hereditary aspects and other clinical
connotations of sickle cell anemia and care to be adopted to reduce its prevalence. This study is exploratory and
descriptive research, based on consultations on specialized information websites regarding sickle cell disease. It
became clear that sickle cell anemia is an autosomal recessive monogenic hereditary disease, triggered by a point
mutation in the deoxyribonucleic acid (DNA) of chromosome 11, in the beta chain of hemoglobin, where the triplet
of nitrogenous bases of glutamic acid undergoes alteration, causing the nucleotide is replaced by a valine. This
change will result in the creation of hemoglobin S, which will align into polymers, altering the morphology of the
red blood cells, leaving them sickle-shaped. It was also possible to recognize that the shape of hemoglobin
resembling a half-moon or a sickle, in addition to not being able to guarantee satisfactory oxygenation, hinders
blood circulation and causes a shortening of the average lifespan of red blood cells, vaso-occlusive phenomena,
episodes of pain and injury. of organs. The sickle cell trait or heterozygous “HbAHbS” is a genetic characteristic
that has no physical abnormalities and does not impede its carriers from living a full life and the identification of
the sickle cell trait carrier is of great relevance to public health, as it is closely related to the risk of birth of children
with the homozygous form of the disease “HbSHbS”, making it important in this context to provide genetic
counseling for these individuals, aiming to provide clarification and guidance regarding the risks in the generation
of children in which both parents are carriers of sickle cell trait.
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INTRODUCAO

Atualmente, no Brasil, a doenca falciforme apresenta significativa importancia
epidemioldgica em virtude da morbimortalidade da populacéo afetada e, por isso, tem sido
comumente apontada como uma questdo de satde publica. Trata-se de uma condi¢do genética
autossdmica recessiva decorrente de defeitos na estrutura da hemoglobina (Hb), presente nos
eritrécitos (hemacias), que da origem a uma hemoglobina mutante denominada hemoglobina S
(Hb S).

Individuos com doenca falciforme obrigatoriamente herdam uma mutacdo materna e
outra paterna. As mutacdes herdadas podem encontrar-se em estado homozigoto (SS), Unico
genotipo que pode ser denominado “anemia” falciforme Zago & Pinto (2007); Schechter
(2008), ou heterozigotico composto, ou seja, a doenca € causada pela heranca de Hb S em
combinagdo com outro defeito estrutural ou de sintese na Hb SC, SD, SE, S beta talassemia, S
alfa talassemia. A maioria dos genitores de criancas com DF sdo heterozigotos simples, ou seja,
apresentam um gene da HbA (normal) associado a um gene de Hb variante (WEATHERALL
& CLEGG, 2001; SCHECHTER, 2008). Néao € incomum a identificacdo de doenca falciforme
em um dos pais durante a investigagdo familiar suscitada pelo nascimento de um filho
diagnosticado através de triagem neonatal ou teste do pezinho para a doenca (PAIVA,
RAMALHO, CASSORLA, 1993; GUEDES & DINIZ, 2007).

A anemia falciforme foi introduzida no Brasil durante o periodo colonial em fungédo do
trafico de pessoas negras de inimeras tribos africanas, para o trabalho escravo. E segundo 0s
autores Silva-Filho & Lopes (2011) apos a aboli¢do da escravatura, o fluxo migratério dessa
populacdo se expandiu para varias regides do pais iniciando uma panmixia racial, fato que
propiciou a miscigenacdo racial e a transmissdo do gene mutante Hb S as futuras geragdes
(BRASIL, 2015).

Desse modo, atualmente a anemia falciforme tem grande prevaléncia no Brasil, visto
que, devido a intensa miscigenacao ocorrida, mais da metade da sua populacdo apresenta tracos
de afrodescendéncia, o que faz da anemia falciforme a enfermidade hereditaria mais comum
entre os brasileiros, podendo ser observada também em pessoas de pele branca ou parda. Por
essa razdo, a anemia falciforme foi incluida nas acGes da Politica Nacional de Atencéo Integral
a Satde da Populacdo Negra, do Ministério da Satde (MINISTERIO DA SAUDE, 2013).

Segundo relatos dos autores Felix et al. (2010); Signorelli et al. (2013); Gomes et al.
(2014); Brasil (2015); Sabino & Gradella (2016); Soares et al. (2017); Cruz & Antunes (2018);
Silva-Pinto et al. (2019); estima-se que cerca de 25.000 a 30.000 individuos sejam portadores
da anemia falciforme e 3.500 nasgcam todos 0s anos com essa anomalia. Com base nos dados
produzidos pelo PNTN sabe-se que, a cada mil criangas nascidas vivas no Brasil, uma tem a
doenca falciforme, estimando-se o nascimento de cerca de 3.000 criangas por ano com doenca
falciforme e de 180.000 com traco falciforme. Segundo os autores Ruiz, Guerra, Naoum (1986)
esta doenca tem variado de 0,1% a 0,3%, dependendo do grupo e da regido estudados e da
morbimortalidade (PAIVA et al., 1993).

Apesar de ser uma doenga com expressdo clinica variavel, sua manifestacao clinica pode
ser modificada por diversos fatores, como uma melhor assisténcia médica, educagéo preventiva
dos pacientes e dos pais, e profilaxia com aplicagdo de antibidticos. Tais fatores mostram-se
capazes de reduzir a morbidade e mortalidade pela anemia falciforme (ALENCAR et al., 2015;
KOCH et al., 2000; LOBO et al., 2007; MINISTERIO DA SAUDE, 2012b).

No entanto, apesar de sabermos 0 mecanismo de acdo dela e de existir varias maneiras
de se identificar a doenca e partir logo para um diagnostico, ainda ndo existe um tratamento que
impeca totalmente o desenvolvimento da doencga ou o grau que serd manifestado. Portanto, 0s
individuos que apresentam risco de gerar filhos com a anemia falciforme tém o direito de serem
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informadas, através do aconselhamento genético, a respeito dos aspectos hereditarios e demais
conotacdes clinicas dessas doencas.

A identificacdo dos pacientes antes do inicio sintomatologico diminui os episodios
vasoclusivos, também denominados crises falcémicas (ZAGO & PINTO, 2007). Nestas crises,
pode haver dor intensa, lesfes isquémicas teciduais e danos em todos os 6érgdos e sistemas
como: cérebro, coracdo, figado, rins, pele, olhos, esqueleto e pulmdes (HANKINS et al. 2005;
STROUSE et al. 2008).

Neste contexto e, considerando que a anemia falciforme é uma doenca crénica e de
manifestacdes clinicas variaveis, capaz de causar modificac@es fisicas, sociais e emocionais nos
individuos, a educacdo em saude sobre essa doenca pode representar destacada importancia
visto que pode contribuir para a identifica¢do e o tratamento precoces, requisitos indispensaveis
a qualidade e a expectativa de vida das pessoas que séo afetadas por essa doenca. Sendo assim,
Brito & Meirelles (2019) observou maior necessidade de pesquisas sobre anemia falciforme e
outras hemoglobinopatias, visando colaborar com as politicas publicas de saude, que exige
maiores esclarecimentos da populacéo sobre o que séo essas anomalias e suas consequéncias
ao individuo acometido, visando a uma melhorar qualidade de vida do portador nos dias atuais

Algumas doencas genéticas como a anemia falciforme, pode ter sua incidéncia reduzida
por medidas de educacdo da comunidade. A Organizacdo Mundial da Saude — OMS prop&em
que se deve incorporar a Atencao Primaria a Saude — APS, acOes para a prevencao e controle
das doencas genéticas e malformacdes congénitas (WHO, 2000).

A genética tem fornecido informacdes poderosas, que tém mudado radicalmente a viséo
gue a humanidade tem de si mesma e sua relacdo com o resto do universo (Griffiths, 1993).
Para a ndo rejeicdo e/ou ignorancia frente as novas descobertas em genética, as pessoas
necessitam compreender o grande espectro de aplicacdes e implicacfes tanto da genética basica
quanto da genética aplicada. Neste sentido, estes temas sdo de grande interesse da sociedade, e
aborda-los contribui para a divulgacao da ciéncia, o estimulo do aprendizado cientifico e para
o desenvolvimento tecnoldgico.

Sabe-se que o conhecimento de genética da maioria das pessoas € muito rudimentar,
mesmo considerando estudantes de diferentes graus de escolaridade, inclusive universitaria
(GRIFFITHS,1993; RODRIGUEZ, 1995; WOOD-ROBINSON et al., 1998; LEWIS, LEACH
E WOOD-ROBINSON, 2000; AYUSO & BANET 2002).

Assim, por se tratar de uma doenca hematol6gica e hereditaria, o objetivo desse estudo
foi o de apresentar informagdes a respeito dos aspectos hereditarios e demais conotacGes
clinicas da anemia falciforme e cuidados a serem adotados para reduzir a sua prevaléncia.

MATERIAL E METODOS

Este estudo, trata de uma pesquisa de natureza exploratéria e descritiva, baseando-se em
consultas de sites especializados de informac0es referentes doenca falciforme.

Para o desenvolvimento do presente trabalho foi utilizado o método bibliogréfico,
investigando-se as literaturas e estudos que dissertam sobre esse tipo de doenca e sobre
aconselhamento genético, sendo realizadas consultas em dados indexados Literatura Latino
Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACs), Scientific Eletronic Library Online
(SciELO) e Medical Literature Analysis and Retrievel System Online (MEDLINE), artigos,
livros e portal de informac6es produzidos pelos orgaos federais, estaduais e municipais oficiais.
As palavras chaves utilizadas para a busca foram: Hemacias, Hemoglobina Hb A e Hb F, DF,
Mutacdo Genética, Hemoglobinopatias, HbSS, HbAS, Anemia Falciforme, Traco Falciforme,
Teste do Pezinho, Tratamento, Prevencdo e Aconselhamento Genético.
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RESULTADO E DISCUSSAO

As caracteristicas do corpo humano sdo herdadas e estdo contidas nos genes (DNA).
Metade dessas caracteristicas é recebidas do pai através do espermatozoide e a outra metade da
mée pelo 6vulo. E o que acontece, por exemplo, com os genes que herdamos dos pais e que
determinam a cor dos olhos, dos cabelos, da pele, os 6rgdos e, por isso também, o tipo de
hemoglobina.

A hemoglobina é uma proteina levemente esférica composta por quatro subunidades:
duas alfas, com 141 residuos de aminoacidos cada uma, e duas beta com 146 residuos. A cadeia
alfa é codificada pelo gene alfa-globina enquanto a cadeia beta é codificada pelo gene beta-
globina. O gene que codifica a cadeia (beta-globina) esta localizado na regido cromossémica
11p 15.5, enquanto que o gene que codifica a cadeia alfa (alfa-globina) esta localizado no 16p
13.

A Figura 1, apresenta a Imagem representativa de hemaécias, também designadas por
eritrécitos ou glébulos vermelhos com destaque para o formato discoide, biconcavo e achatado
que, segundo Verrastro (2005) em condi¢Ges normais estdo presentes no sangue em numero de
cerca de 4,5 a 6,0 x 10%/mm3. Possuem como principal componente globulina e hemoglobina,
uma proteina que apresenta ferro em sua constituicao e que da cor vermelha ao sangue.

As hemécias também se destacam pela auséncia de nucleo e, portanto, auséncia de
material genético. Em razdo dessa caracteristica, as heméacias sdo células que vivem por um
periodo curto de tempo, aproximadamente 120 dias (PIERIGE et al., 2008). Apos esse periodo,
ela é destruida no bacgo, onde aproximadamente dez milhdes de hemécias sdo destruidas por
segundo. Todos os componentes das hemécias séo utilizados para fabricacdo de novas células.

Essas células sdo produzidas na medula 0ssea, apresentando a forma de um disco
biconcavo achatado com espessura maior da margem (2,6 um) e espessura menor no centro
(0,8 um).

Figura 1. Esquema representativo, evidenciando as hemacias, também denominadas eritrocitos ou glébulos
vermelhos em formato discoides. Fonte: Autores.

A Figura 2, apresenta a imagem representativa evidenciando o fluxo sanguineo normal
pelas artérias, com destaque para o formato discoides das hemacias.

O formato discoide das hemacias, aumenta a superficie de contato, garantindo uma troca
gasosa mais eficiente. Além disso, os globulos vermelhos sendo anucleados e flexiveis,
circulam com facilidade por todo o sistema sanguineo o que facilita o transporte.
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Figura 2. Esquema representativo, evidenciando a circulacdo das hemacias, pelos vasos sanguineos.

A Figura 3, ilustra a Imagem representativa de hemécias falciformes, também
designadas por eritrécitos ou globulos vermelhos com destaque para o formato curvado
semelhante a uma meia-lua ou a uma foice, dai 0 nome falciforme.

As hemacias falciformes sdo menos flexiveis e mais rigidas, o que ocasiona 0
encurtamento da sua vida média. Segundo os autores Brasil (2008); Ramalho et al. (2003) sua
vida util é diminuida de 120 para 20 dias. Além disso, por assumirem um formato de foice, as
hemécias falciformes ndo carregam oxigénio de modo eficaz, o que dificulta a chegada do
oxigénio aos tecidos. No entanto, destaca-se por garantirem a resisténcia a malaria.

Figura 3. Esquema representativo, evidenciando as hemacias, também denominadas eritrocitos ou glébulos
vermelhos em formato de foice ou meia lua. Fonte: Autores.

A Figura 4, ilustra a imagem representativa evidenciando o blogueio do fluxo sanguineo
nas artérias, destacando o formato curvado semelhante a uma meia-lua ou a uma foice das
hemécias falciformes. Essas células alteradas em forma de foice sdo rigidas e também mais
aderentes aos vasos sanguineos e por isso podem causar obstrucéo, dificultando a circulagéo no
local causando dor de intensidade variével.

De acordo com a Anvisa (2002); Barros, Assungéo, Santos (2017); Freitas et.al. (2018);
(Lopez et al. (2020) as hemdcias falciformes provocam a vaso-oclusdo, ou seja, um
agrupamento de células no vaso sanguineo, o0 que provocara um bloqueio no fluxo sanguineo
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do local e desencadeard um processo inflamatorio, consequentemente uma lesdo tecidual.
Justamente por causa desta alteracdo das hemacias, os pacientes costumam apresentar diversas
complicagdes que se iniciam na infancia, e por vezes a crise de dor é tdo intensa a ponto de
levar a hospitalizacdo do paciente, fato que ocorre na maioria dos casos. Devido a esta alteracdo
estrutural da hemacia, a meia-vida € mais curta, aproximadamente de 10 a 20 dias, provocando
assim uma hemadlise cronica e consequentemente uma anemia. Como resultado, os pacientes
apresentam episodios de intensa dor, suscetibilidade as infecgdes, lesdes organicas e, em alguns

casos, a morte precoce.
.‘g:" . \

/ Hemacia mutantes

(falciformes)

Bloqueio do
fluxo sanguineo j

Figura 4. Esquema representativo, evidenciando a circulagdo das hemécias em forma de foice (mutantes),
pelos vasos sanguineos.

A Figura 5, apresenta a imagem representativa das sequéncias de bases nitrogenadas dos
sete primeiros codons responsaveis por codificar os aminoacidos do trecho inicial da beta-
globina encontrada na hemoglobina (Hb A) em condi¢fes normais, destacando o formato
discoide da hemacia.

As hemacias sao células repletas de um pigmento chamado hemoglobina de sigla Hb,
que da a cor vermelha ao sangue. De acordo com Zago (2013), o pigmento hemoglobina é uma
proteina levemente esférica composta por quatro subunidades (cadeias polipeptidicas),
formando um tetramero: duas alfas, com 141 residuos de aminoacidos cada uma, e duas betas
com 146 residuos. As quatro cadeias polipeptidicas possuem um total de 574 aminoacidos.
Cada uma dessas cadeias possui em seu interior um radical heme, que contém um atomo de
ferro. A hemoglobina nada mais é que um carregador do atomo de ferro que, por ser de alta
reatividade, deve ficar fortemente ligado a proteina, quando esta mesma circula pelo sangue.
Essa ligacdo é feita por meio do radical heme.

Gracas a alta reatividade do ferro a grande afinidade com o oxigénio, este pode ser
transportado para todos os tecidos do corpo. De tal modo, a capacidade de circulagcdo da
hemoglobina é fundamental para que o oxigénio ligado ao a&tomo de ferro seja levado a todas
as partes do corpo. Essa capacidade de circulagdo da hemoglobina depende, em grande parte,
de sua forma.

As diferentes estruturas das cadeias polipeptidicas caracterizam os trés tipos distintos
de hemoglobina encontrados no individuo adulto, que apresentam os seguintes valores em
pessoas que ndo possuem alteracdo genética:

« Hb A — E a mais predominante e constitui 96 - 97% da hemoglobina do adulto;

* Hb A2 — A sintese dessa cadeia se inicia tardiamente no estagio fetal e aumenta de
forma gradual, durante o primeiro ano de vida, quando a Hb A2 atinge a porcentagem de 1,5 -
3,5%;
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 Hb Fetal (Hb F) — Constitui a principal hemoglobina do feto e do recém-nascido. No
fim do periodo fetal, diminui progressivamente sua sintese. Assim sendo, a partir do 1° - 2° ano
de vida, a Hb F corresponde a apenas 2% da hemoglobina total.

A hemoglobina (Hb) é a proteina mais abundante e funcionalmente importante das
hemécias do sangue, sendo composta por quatro cadeias polipeptidicas (cadeias de globina —
D1, D2, E1 e E2) e um grupo prostético (grupo heme — contendo um jon Fe?*) ligado a cada
uma das cadeias de globina. Como sua estabilidade é dependente do arranjo estrutural,
mutacdes pontuais podem promover a formacdo de moléculas anormais, sendo responsaveis
por anemias hereditérias.

Sabemos que 0s genes determinam a estrutura primaria das proteinas e que essa estrutura
priméria é a responsavel por sua forma e sua funcdo. Portanto alteracdes nos genes podem
condicionar alteracfes funcionais nas proteinas, e dai surgirem as doencas genéticas, como no
caso associado a deformacdo das hemacias que adquirem a forma de foice devido a uma
mutacdo genética que altera a estrutura da cadeia beta (13) da hemoglobina, proteina responsavel
pelo transporte de oxigénio.

Segundo Santos & Chin (2012); Monteiro et al. (2015); Souza (2018) as hemoglobinas
sdo moléculas pertencentes a uma familia de proteinas globulares, denominadas globinas, que
tém como func¢do a ligacdo com o oxigénio para que este seja transportado pelas hemacias no
sangue.

Hemaicia Normal\

f Cdédon  Codon Codon Codon Cdédon
1 2 3 4 5

Valina Histidina Leucina  Treonina Prolina
K GTG CAC CTG ACT CCT

glutamico
GAG

Figura 5. Esquema representativo de parte da sequéncia de DNA e dos aminoacidos da hemoglobina,
evidenciando o formato das hemécias de individuos normais.

A Figura 6, apresenta a imagem representativa das sequéncias de bases nitrogenadas dos
sete primeiros cddons responsaveis por codificar os aminoacidos do trecho inicial da beta-
globina encontrada na hemoglobina (Hb S) em condi¢des anormais, destacando que a
substituicdo de um Unico aminodcido na cadeia beta leva a hemoglobina S a assumir uma
configuracdo diferente, fazendo as hemacias perderem a sua forma bicdncava, adquirindo o
formato curvado semelhante a uma meia-lua ou a uma foice. Normalmente quem apresenta este
tipo de alteracGes sdo os portadores de Hb S ou Hb C, também conhecidas como hemoglobinas
mutantes.

Segundo Costa (2004) a mudanca que resulta em Hb S é causada por uma mutacdo de
ponto no cromossomo 11, especificamente, pela troca de uma Unica base no cdédon 6. Uma
adenina é substituida por uma timina, assim, a sequéncia Guanina-Adenina-Guanina (G-A-G)
passa para Guanina-Timina-Guanina (G-T-G), resultando na troca do &cido glutdmico na
posicdo beta 6 pela valina. E de acordo com os autores Iniguez et al. (2003); Galiza Neto &
Pitombeira (2003); Ivo & Carvalho (2004), essa substituicdo da base nitrogenada Adenina (A)
por uma Timina (T) codificando o amino&cido Valina (Val) no lugar do aminoécido Acido
Glutamico (Glu), acarreta uma modificacédo fisico-quimica na molécula de hemoglobina, o que
segundo Nussbaum et al. (2008); Ferreira & Gauvéa (2018); Silva et al. (2018); Braunstein
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(2021) conduz a deformacdo da hemacia, que adquire a forma de foice (Figuras 3, 4 e 6),
reduzindo drasticamente o tempo de vida da célula para sete a 25 dias (NAOUM & NAOUM,
2004).

De acordo com Zago (2013), cada individuo adulto normal possui um par de genes f.
Caso aconteca uma alteracdo em um dos pares, isso podera afetar metade da hemoglobina deste
individuo e sdo chamados de heterozigotos. Normalmente quem apresenta este tipo de
alteracbes sdo os portadores de Hb S ou Hb C, também conhecidas como hemoglobinas
mutantes. Mas se caso acontecer uma alteragdo nos dois genes [ isso serd chamado de
homozigose para o defeito do gene B, que resulta na auséncia de Hb A. Por outro lado, cada
individuo adulto normal apresenta dois pares de genes a, onde um par é o gene a-1 e 0 outro é
o gene 0-2. Se acontecer uma alteracdo em um dos pares deste gene, apenas 15 a 25% da
hemoglobina sera afetada ou pode acontecer de ter uma homozigose para um defeito de gene
Q.

Segundo os autores Cavalcanti & Maio (2011) os portadores da anemia falciforme
apresentam uma mutacdo genética que altera a molécula de hemoglobina normal, produzindo a
hemoglobina S, que modifica a estrutura da molécula resultando em menor afinidade pelo
oxigénio.

Hemacia Mutante \

( Cédon  Cédon Cédon Cédon Cédon
1 2 3 4 5

Acido

glutimico '
GAG )

Figura 6. Esquema representativo de parte da sequéncia de DNA e dos aminoacidos da hemoglobina,
evidenciando o formato das hemacias de individuos portadores da anemia falciforme.

Valina Histidina Leucina  Treonina Prolina
k GTG CAC CTG ACT CCT

A Tabela 1, associa de forma representativa um panorama dos fenétipos relacionados
com 0s possiveis diagnésticos e genotipos. No caso da hemoglobina A (Hb A), considerada
normal, os genes que codificam as fracdes beta da hemoglobina, estdo em homozigose e
resultam no padrio de genétipo homozigoto dominante “Hb”Hb"”.

A presenca de apenas um alelo da globina beta A, combinado com outro alelo da globina
beta S, apresenta um padrdo genético AS (heterozigose) que ndo produz manifestacfes da
doenga falciforme, sendo o individuo caracterizado como portador de traco falciforme (TF).
Esses individuos por apresentam o gen6tipo heterozigoto Hb”HbS sdo considerados portadores
do traco falciforme, porem levam uma vida normal em situagdes de pressao normal de oxigénio,
por apresentarem hemacias normais e anormais. A identificacdo da condicdo de portador de
traco falciforme é importante para sua orientacdo genética e de sua familia. Como o portador
do traco falciforme ndo é considerado doente, muitas pessoas ndo estdo cientes de que o
possuem. Quando duas pessoas portadoras do trago falciforme resolvem ter filho(s), é
importante que saibam que para cada gestacao ha possibilidade de um para quatro que a crianca
tenha doenca falciforme; ha possibilidades de uma em duas que a crianca tenha traco falciforme,
caso em que o portador ndo manifesta a doenca; ha possibilidades de uma em quatro de que
tenha a hemoglobina normal.

O padrdo da heranca genética da doencga falciforme é autossémico recessivo. O
individuo expressa a doenca quando o gene da globina beta S estd em homozigose “HbSHbS”,
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ou quando estd em heterozigose, porém, em associacdo do gene globina beta S com outras
variantes, como Hb C, Hb D e Hb E, ou ainda na interacdo com a talassemia beta.

Segundo Amorim et al. (2010) a anemia falciforme ou siclemia caracterizada pelo
estado homozigoto do alelo Hb S (HbSHb®) ¢ considerada a forma mais grave da doenca.

Tabela 1. Possiveis combinagGes de genes alelos produtores de hemoglobina (fenétipos, diagnosticos e
genotipos).

Fendtipos Diagnéstico Determinacio do genotipo
Sem doenca falciforme Hb*Hb*
Portadores do traco falciforme HbAHDbLS
Com doenga falciforme HbSHb®

Em estudos de genética € muito comum o uso de probabilidade para prever o resultado
de cruzamentos. Em outras palavras, é uma forma de quantificar ou dar um valor numérico
especifico para saber o quanto é provavel a possibilidade de ocorrer um nascimento de uma
crianga com genotipo Hb”Hb” sem a doenca falciforme, Ho”Hb® portador do traco falciforme
ou HbSHb® com a doenca falciforme.

Como sabemos, todas as nossas células contém 23 pares de cromossomos diferentes.
No entanto, apenas um desses pares carrega as informacoes que determinam o nosso tipo de
hemoglobina. Dentro desse contexto, e no intuito de se contribuir com a informacéo cientifica
para fins do aconselhamento genético, foram analisadas através das Figuras 7, 8 e 9 as possiveis
associacOes de genes alelos produtores de hemoglobinas normais e alteradas e as probabilidades
de combinacg6es para cada gestacéo.

A Figura 7, demonstra de forma representativa um esquema do cruzamento no caso em
que 0 genitor e genitora sdo homozigotos dominante para a producdo de hemoglobina
“Hb*Hb””, destacando os gametas (espermatozodides e 6vulos) com os respectivos genes e 0s
resultados da investigacdo genética.

Nesse caso, tanto o genitor como a genitora, fornecem apenas um tipo de gameta com o
gene “Hb””. Dessa forma, entende-se, conforme aparece exemplificado na ilustragdo Figura 7,
pelo método de acasalamento ou de grupamentos geneticos, a cada gestacdo, esse casal terd
100% de probabilidade de ter filhos com os dois genes normais “Hb”Hb””, ou seja, constituico
genética de uma hemoglobina normal.
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Figura 7. Representacdo esquemdtica de cruzamento genético, gerando individuos com o padréo
hemoglobina normal (HbAHBA).

A Figura 8, ilustra de forma representativa um esquema do cruzamento no caso em que
o genitor e genitora sdo heterozigotos para a produgio de hemoglobina “Hb”HbS”, destacando
0s gametas (espermatozoéides e 6vulos) com os respectivos genes e 0s resultados da investigacédo
genética.

Nesse caso, tanto 0 genitor como a genitora, apresentam metade dos gametas, com o
gene dominante da hemoglobina normal “Hb”” e metade com o gene recessivo da hemoglobina
falciforme “Hb>” se enquadrando como portadores do traco falciforme. Dessa forma, entende-
se, conforme aparece exemplificado na ilustracdo Figura 8, pelo método de acasalamento ou de
grupamentos genéticos, a cada gestacao, esse casal tera 25% de probabilidade de ter filho com
os dois genes normais “Hb”Hb””, ou seja, constitui¢io genética de uma hemoglobina normal;
50% com um gene normal “Hb”” e um gene falciforme “Hb%”, ou seja, hemoglobina normal e
portadora do trago falciforme e 25% com os dois genes “HbSHbS”, ou seja, com a doenca
falciforme.

Portanto, um casal com essa contituicdo genética (Hb”*HbS x Hb”HbS) antes de tomar
qualquer decisdo para a constituicdo de formacgéo familiar, deve fazer um bom planejamento
considerando as caracteristicas da futura descendéncia, tendo em vista que por alternativa de
destino 25% dos filhos poderdo herdar um alelo recessivo de ambos os genitores e terem a
contituicio genetica homozigota recessiva HbSHb® e fenotipo de anemia falciforme.
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A crianca também podera receber um gene para a hemoglobina S de um dos seus pais e
um gene para a hemoglobina A do outro, essa crianca sera apenas portadora do “Trago
Falciforme”, heterozigoto para a anemia falciforme (Hb”Hb®). Entretanto, ndo apresentara os
sinais e sintomas da doenca falciforme. Neste caso, de acordo com os autores Ramalho et al.
(2007) a orientacdo genética serd de suma importancia para o individuo portador do Trago
Falciforme (TF) ou da doenca em si, para 0 acompanhamento de implicacGes psicologicas,
sociais, éticas, médicas e juridicas. E segundo relatou Guimardes & Coelho (2010) o estudo é
de extrema importancia para a tomada de decisdo a respeito da reprodutividade, visto que a
chance de portadores de TF ou AF em gerar novos portadores de AF é consideravelmente alta.

Segundo os autores Bandeira et al. (2006); Felix et al. (2010) a anemia falciforme e traco
falciforme sdo transmitidos somente de forma hereditaria, porém o sangue de anémicos
falciformes em muitos aspectos ndo pode ser utilizado por outros pacientes devido a falta de
hemacias normais.

Os autores Koch et al. (2000); Souza et al. (2016) relataram que alguns estudos mostram
que heterozigotos para a hemoglobina S (HbAS) possuem taxas menores de mortalidade por
malaria em comparacdo com nao portadores (Hb AA) e com individuos homozigotos para
hemoglobina S (HbSS). Isso ocorre pelo fato de a hemoglobina S diminuir o risco de infecgéo
pelo parasita da malaria, Plasmodium falciparum, muito comum em regides subtropicais ou
tropicais.

Hb*HbS

/ Espermatozoides \ /

HbAHDbA HbSHDS
1/4 / 1/4
MSem doenca ' J Portadores do traco I Com doenga|
falciforme falciforme falciforme

25% 50% 25%

Figura 8. Representacdo esquemadtica de cruzamento genético, gerando individuos com o padréo
hemoglobina normal (Hb”Hb*), individuos portadores do trago falciforme (Hb”AHbS) e individuos com a
anemia falciforme (HbSHbS).
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A Figura 9, ilustra de forma representativa um esquema do cruzamento no caso em que
o genitor é heterozigotos para a producdo de hemoglobina “Hb”HbS” e a genitora é homozigota
dominante “Hb”Hb”” para a mesma caracteristica, destacando os gametas (espermatozdides e
ovulos) com os respectivos genes e os resultados da investigacao genetica.

Nesse caso, 0 genitor apresenta metade dos gametas, com o gene dominante da
hemoglobina normal “Hb”” e metade com o gene recessivo da hemoglobina falciforme “Hb>”
se enquadrando como portador do trago falciforme. A genitora apenas um tipo com o gene
recessivo “Hb””. Dessa forma, entende-se, conforme aparece exemplificado na ilustracio
Figura 9, pelo método de acasalamento ou de grupamentos genéticos, a cada gestagdo, esse
casal tera 50% de probabilidade de ter filho com os dois genes normais “Hb”Hb””, ou seja,
constitui¢io genética de uma hemoglobina normal e 50% com um gene normal “Hb”” e um
gene falciforme “Hb>”, ou seja, hemoglobina normal e portadora do trago falciforme.

Hb*Hb*
1/4 1/4

Sem doem;a falciforme ‘ " Portadores do traco falciforme ‘
50% 50%

Figura 9. Representacdo esquemdtica de cruzamento genético, gerando individuos com o padréo
hemoglobina normal (Hb”Hb*) e individuos portadores do traco falciforme (Hb”HbBS).

A representacdo esquematica demonstrando os resultados dos cruzamentos genéticos
nas Figuras 8 e 9, auxiliam no entendimento da prevaléncia genética do trago falciforme e as
consequéncias que essa alteracdo pode provocar nos seus descendentes.

No caso (Figura 8) o genitor, a genitora e 50% da filiagdo apresentam uma elevada
quantidade de hemoglobinas falciformes se enquadrando como portadores do traco falciforme
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“Hb”Hb>”. Deste modo o alelo defeituoso que foi adquirido por 50% da filiacdo, pode ter sido
concedido tanto pelo pai quanto pela mae. Ja 25% da filiagdo poderdo herdar do genitor e da
genitora o par de genes com a mutagdo e que dara origem a hemoglobina Hb S, com carga
genética homozigoto recessivo “Hb°HbS” e deste modo tera a doenca anemia falciforme.
Assim, em um casal com essa carga genética existe a probabilidade de 25% da filiacdo serem
gerados com a anemia falciforme.

De fato, Silva & Ramalho (1997) citaram que do casamento entre dois heterozigotos
AS, ou do casamento de um individuo AS com heterozigotos de outras hemoglobinopatias
também frequentes na populacdo como hemoglobina C, a-talassemia, etc., podem nascer
criangas com anemia hemolitica cronica e incurdvel (anemia falciforme, doenca SC, SpB-
talassemia, etc.).

No caso (Figura 9) a genitora e 50% da filiacdo ndo apresentam nenhuma anormalidade
no cromossomo 11, pois os resultados da hemoglobina foram totalmente com os dois genes
normais “Hb”Hb””. J4 o genitor apresenta uma elevada quantidade de hemoglobinas
falciformes se enquadrando como portador do trago falciforme “Hb”HbS” e deste modo o alelo
defeituoso adquirido por 50% da filiagdo foi concedido do pai. Esses filhos terdo 50% de
chances de transmitirem esta alteracdo genética para os seus descendentes.

Assim, o conhecimento de Genética pode contribuir fornecendo informacGes e
orientacdes de tal modo que capacitem os individuos a conhecerem a sua condicdo genética
para que possam construir suas opinides e identidades e desse modo, decidir livremente sobre
seu futuro reprodutivo. Dentro dessa perspectiva, Behrens (2003) ressalta que um dos grandes
méritos deste século é o fato de os homens terem despertado para a consciéncia da importancia
da educacdo como necessidade preeminente para viver em plenitude como pessoa e como
cidad&o na sociedade.

Portanto, o aconselhamento genético possui importancia fundamental, pois tem o intuito
de orientar os individuos portadores do trago falciforme sobre a tomada de decisGes em relacdo
a reprodutividade e ajudar a compreender outros aspectos da doenca, discutindo varios aspectos
além do risco genético em si, tais como o tratamento disponivel e a sua eficiéncia, o grau de
sofrimento fisico, mental e social imposto pela doenca, o progndéstico, a importancia do
diagnostico precoce, etc.

Para Ferreira & Cordeiro (2013) a anemia falciforme também interfere no processo de
vida das mulheres. Causa retardo na maturacao sexual e, durante a gravidez, traz complicacoes
a saude materna e fetal, que comprometem o desenvolvimento fisico e limitacGes em niveis
variados devido a variabilidade clinica dessa enfermidade. Desde cedo, as meninas sentem o
impacto da doenca pelo fato da menarca e das caracteristicas sexuais, como o desejo sexual,
apareceram tardiamente, em consequéncia, ocorre o retardo da sexualidade. A socializagédo
dessas jovens pode ser bastante diferenciada, acentuando-se as desigualdades de género, raca e
classe.

Segundo Charuchandra (2018) a anemia falciforme foi descrita em 1904 pelo médico
estadunidense James Herrick e atualmente de acordo com os autores Martins & Teixeira (2017)
é a doenca sanguinea hereditaria mais comum no mundo.

Para Neto & Pitombeira (2003) essa anomalia teria surgido na Africa, nos paises do
centro-oeste, ha aproximadamente 50-100 mil anos e tal hipdtese se baseia no fato de que o
protozoario Plasmodium falciparum, causador da malaria, doenca extremamente comum na
Africa, conclui seu ciclo de vida em hospedeiros com hemacias saudéaveis. Sendo assim, 0s
autores Oliveira & Moraes (2009); Monteiro et al. (2015); Moura Junior (2017) citaram que 0
préprio processo evolutivo direcionou o aparecimento de hemacias andbmalas capazes de carrear
menor quantidade de oxigénio “Hb”Hb>”, o que se torna desfavoravel para a multiplicagio do
parasito. Logo, acredita-se que através da selecdo natural a heterozigose para o trago falcémico
tenha se estabelecido na populacdo, aumentando a sobrevida de seus portadores e
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consequentemente as chances de atingirem a idade reprodutiva, o que favorece o aumento da
frequéncia dos alelos falcémicos (OLIVEIRA & MORAES, 2009).

Os autores Calvo-Gonzalez (2017); Soares et al. (2017) enfatizaram que apesar da
doenca, muitas vezes, ser associada a populacfes majoritariamente negras, vale ressaltar que
paises como Italia e Grécia também apresentam altas taxas de Hb S na populacdo, uma vez que
foram um dos primeiros paises para o qual a doenca se alastrou, também podem ser incluidos
na lista alguns paises do Oriente Médio.

A Organizacdo Mundial da Satde passou a reconhecer a doenga como um problema de
salde publica mundial em 2006, tal reconhecimento pode ser explicado pela estimativa
realizada em 2012 de que 275.000 criangas nascem com a doenca anualmente no mundo todo.
No entanto, esse nimero pode subir mais de 25% de acordo com Frédéric Piel, que em sua
pesquisa, publicada em 2013, apresentou valores preocupantes, com valores que variam entre
305.800 nascidos com a doenga, para aproximadamente 404.200 entre 2010 e 2050 (PIEL,
2013; PLEASANTS, 2014; THEIN e THEIN, 2016; SEDRAK e KONDAMUNDI, 2018).

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) é considerado hoje, um programa
de grande importancia nacional e de sucesso no Sistema Unico de Salde, uma vez que
contempla os principios e diretrizes fundamentais do SUS e visa a satde de forma integral,
reducdo da morbimortalidade e melhoria da qualidade de vida (MINISTERIO DA SAUDE,
2016).

Os autores Lobo (2003); Zanichelli & Fonseca (2017); Almeida (2018); Silva et al.
(2016; 2018) citaram que no Brasil a anemia falciforme é uma das doencgas hereditarias mais
comum sendo ponto de atencdo da Saude Publica por possuir muitas origens raciais e elevado
grau de miscigenacdo. Entretanto, observa-se uma distribuicdo heterogénea da doenca pelo
pais, tendo maior incidéncia em estados onde antepassados negros foram mais frequentes, como
no Nordeste e estados do Norte (10% e 6%) se comparados com a populacdo do sul e sudeste
(2% e 3%). Nos estados de maior incidéncia é observado um caso da doenca a cada 1.000
nascimentos e para o traco falcémico um nascimento a cada 27 (MINISTERIO DA SAUDE,
2016).

Segundo Mendonca et.al. (2009) em 2001, através da portaria no 822/01, o Ministério
da Saude instituiu o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), também conhecida
como “Teste do Pezinho”.

A doenca falciforme foi incluida nas acdes da Politica Nacional de Atencdo Integral a
Saude da Populacao Negra e nos artigos 187/188 da Portaria MS/GM n° 2.048, de 3 de setembro
de 2009 que regulamenta o SUS. Os recém-nascidos identificados com diagnostico de Doenca
Falciforme sdo encaminhados a centros de referéncia para tratamento especializado. E aqueles
que apresentarem o traco falciforme sdo encaminhados para atencao primaria, a cargo de equipe
multiprofissional, quando Ihes serdo oferecidas orientacdo e informacéo genética.

O periodo da realizacdo do teste é, preferencialmente, entre 0 3° e o 5° dia de vida.
Porém, todo recém-nascido tem direito ao acesso ao exame. Se ndo puder ser realizado no
periodo recomendado, 0 mesmo devera ser feito em até 28 dias ap6s o nascimento para
minimizar possiveis prejuizos no atraso do inicio do tratamento (MINISTERIO DA SAUDE,
2016).

Na Tabela 2, os dados do Programa Nacional de alguns estados brasileiros que realizam
a Triagem Neonatal apresentam a magnitude da questdo de salde pubica a ser enfrentada no
Brasil sobre a propor¢do de nascidos vivos diagnosticados com Doenga Falciforme. Sendo a
incidéncia para a doenca de 1:1000. Assim, notou-se que a distribuicdo da doencga falciforme
“HbSHb>” ¢ bastante heterogénea no Brasil. Verificou-se que a maior incidéncia ocorre no
estado da Bahia, registrando, uma crianga com doenca falciforme para cada 650 recém-nascidos
vivos, seguido pelo Rio de Janeiro 1/1300 recém-nascidos vivos e Pernambuco, Maranhéo,
Goiés e Minas Gerais empatados com uma crianca para cada 1400 recém-nascidos vivos. De
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acordo com os autores Alvaia et al. (2017) a Bahia é o estado brasileiro que tem a maior
concentracdo de populacdo negra do pais, sendo assim, possui a maior incidéncia de anemia
falciforme, seguido do estado de Rio de Janeiro e Minas Gerais.

Segundo os autores Arduini, Rodrigues, Marqui (2017); Silva-Pinto et al. (2019); Leite
et al. (2020) a prevaléncia alta da doenca falciforme nos estados da Bahia, Rio de Janeiro e
Minas Gerais se deu pelo fendbmeno migratério forgado de escravos que, no periodo colonial,
vieram da Africa para trabalhar nessas regides.

De acordo com os autores Brasil (2008); Manfredini & Zanatta (2009); Ministério da
Saude (2014); Ramos et al. (2015); Silva-Pinto et al. (2019) a proporcao de crian¢as nascidas
vivas com Doenca Falciforme varia nos estados brasileiros, porém é mais frequente onde a
constituicdo da populacdo é majoritariamente formada por afrodescendentes. No estado da
Bahia encontra-se a maior populacdo negra do pais, e como esperado é o estado que apresenta
maior prevaléncia da Doenga Falciforme.

Ramos et al. (2020) relataram que no Brasil a doenca falciforme é a enfermidade
genética que mais prevalece, acometendo cerca de 3.500 criangas por ano ou uma para cada mil
criangas nascidas vivas.

Tabela 2. Distribuicdo das incidéncias de nascidos vivos diagnosticados com doenca falciforme em alguns
estados do Brasil.

Estados Incidéncia de nascidos vivos com doenca falciforme
Bahia 1/650
Rio de Janeiro 1/1300

Pernambuco
Maranhdo

- 1/1400
Goias
Minas Gerais
Espirito Santo 1/1800
Rio Grande do Sul 1/11000
Parana 1/13500

Santa Catarina

Fonte: Programas Estaduais de Triagem Neonatal. Ministério da Saude.

O Traco Falciforme, segundo o Ministério da Salde, esta presente em aproximadamente
5,3% da populacédo da Bahia, Estado com o maior percentual. No entanto, os autores Lervolino
et al. (2011) citam que a regido Sudeste do Brasil tem tido uma alta prevaléncia de Traco
Falciforme, um portador a cada 27 nascimentos. Valendo ressaltar que o traco falciforme se
manifesta quando apenas uma copia desse gene é herdada, ficando assim o genétipo “Hb”HbS”
(Figuras 8 e 9). O traco falciforme ndo provoca nenhum sintoma clinico, pois as hemacias
dificilmente se tornam falciformes, ja que a quantidade de hemoglobina anormal Hb S é menor
que a de normal Hb A, o que dificulta a modificagdo estrutural da molécula.

Na Tabela 2, os dados do Programa Nacional de alguns estados brasileiros que realizam
a Triagem Neonatal apresentam a magnitude da questdo de salde pubica a ser enfrentada no
Brasil sobre a proporgédo de nascidos vivos diagnosticados com o Trago Falciforme. Sendo a
incidéncia para o tragco de 1:35. Assim, verificou-se que a distribuicdo do traco falciforme
“Hb”HbS” teve maior incidéncia no estado da Bahia, uma crianca com trago falciforme para
cada 17 recém-nascidos vivos, seguido pelo Rio de Janeiro 1/20 recém-nascidos Vvivos e
Pernambuco e Maranh&o empatados com uma crianga com traco falciforme para cada 23 recém-
nascidos Vivos.

Revista Biodiversidade - v.22, n.4, 2023 - pag. 151



De acordo com os dados da Organiza¢do Mundial de Saude (OMS), séo registrados na
Bahia 40 casos por més e 600 por ano, contabilizando mais 15 mil portadores. J& segundo a
Associacdo Baiana das Pessoas com Doenca Falciforme (ABADFAL), na capital baiana
existem 270 mil pessoas com essa doenca (RAMOS et al., 2015).

Tabela 3. Distribuicéo das incidéncias de nascidos vivos diagnosticados com trago falciforme em alguns
estados do Brasil.

Estados Incidéncia de nascidos vivos com trago falciforme
Bahia 1/17
Rio de Janeiro 1/20
Goias 1/25
Espirito Santo 1/28
Minas Gerais 1/30
Sao Paulo 1/40

Parana

Rio Grande do Sul 1/65

Santa Catarina

Fonte: Programas Estaduais de Triagem Neonatal. Ministério da Saude.

Os resultados do trabalho do teste do pezinho que inclui a pesquisa de varias doencas
gue nascem com as criancas, dentre elas, a anemia falciforme, realizado pelo Programa
Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) mostram que no Brasil devem nascer, em torno de 180
mil criancas/ano com traco falciforme. Essas criancgas, por nao terem a doenca falciforme, ndo
necessitardo de atencao especializada. Portanto, a essas familias devem ser oferecido o servico
de informacdo sobre o que significa ter traco falciforme. E desse modo, Costa et al. (2020)
estimaram que em média no Brasil, nascem 3.000 criancas com doenca falciforme, sendo as
regides de maior prevaléncia: Nordeste, Sul e Sudeste.

Assim, considerando-se esse alto contingente populacional, vislumbra-se a necessidade
de informacéo e orientacdo sistematizada no SUS, em todos os estados da federacdo, tendo em
vista que para Carvalho (2010) o processo saude/doenca de pessoas com anemia falciforme é
regido por fatores hereditarios, bioldgicos e ambientais e sofre, também, a interferéncia do meio
social, das desigualdades de género, raga/etnia e classe, que consequentemente, comprometem
o0s considerados fatores adquiridos.

O traco falciforme é a alteracdo genética herdada dos pais que ndo é suficientemente
forte para se manifestar como doenca. E uma condicdo na qual a pessoa, apesar de nio
apresentar anemia em exame de rotina, carrega consigo a chamada “hemoglobina S”.
Entretanto, quando dois portadores de traco falciforme se unem existe a possibilidade de terem
filhos com anemia falciforme, por isso a importancia do aconselhamento genético e da triagem
neonatal para um diagnédstico precoce (BRASIL, 2004; 2009).

Os autores Guedes & Diniz (2009); Guimardes & Coelho (2010) citaram que o
aconselhamento genético é um processo continuo que proporciona ao paciente e a familia ficar
ciente da situacdo para a melhor decisdo, ou seja, as medidas imediatas que precisam ser
tomadas partir do diagnéstico de criangas com Hb AS e Hb SS. E que segundo Naik & Haywood
(2015) os individuos com Trago Falciforme geralmente ndo sdo orientados ou totalmente
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informados sobre seu status de portador da Anemia Falciforme, o que leva a uma confusao
sobre os riscos a saude e desconfianca das inten¢des subjacentes a triagem.

Estas também deverdo ser orientadas sobre o risco de geracéo de filhos com Doenga
Falciforme, caso a unido ocorra com pessoa portadora de traco falciforme. O traco falciforme
ndo € uma doenca; ndo constitui uma modalidade atenuada da Doenca Falciforme, e muito
menos uma forma incubada ou subclinica, que pode se transformar em doenca em determinadas
circunstancias. As pessoas portadoras e 0s pais de criancas com esse diagnostico, no entanto,
tém o direito de receber orientacao genética, com zelo no aspecto do sigilo e no que diz respeito
aos seus direitos reprodutivos.

De acordo com as pesquisas bibliograficas sobre a anemia falciforme ou doenca
falciforme, ela é considerada como uma doenca genética comum no Brasil e no mundo. E,
apesar de existir varias maneiras de se identificar a doenca falciforme e partir logo para um
diagndstico, ainda ndo existe um tratamento que impeca totalmente o desenvolvimento da
doenca ou o grau em que ela se manifestara.

O “Teste do Pezinho” serve como uma prevencao para dos futuros sintomas da doenga,
porém a doenca ainda ndo possui uma cura definitiva, o que se tem é medicamentos e
tratamentos para tratar os sintomas mais graves dela. Talvez um dia descubram uma maneira
gue blogueiam esta mutacdo genética, o que impediria com que a pessoa desenvolvesse a
doenca, porém até atualmente este tipo de pesquisa ainda nao foi divulgada. O que se tem é a
atividade farmacologica do Hidroxiuréia em pacientes com anemia falciforme (Silva et.al.,
2018), mostrou ser um bom tratamento, apesar de apresentar efeitos colaterais.

CONCLUSAO

Diante do exposto, ficou evidenciado que a anemia falciforme é uma doenca hereditéaria
monogénica autossdmica recessiva, desencadeada pela mutacdo pontual no é&cido
desoxirribonucleico (DNA) do cromossomo 11, na cadeia beta da hemoglobina, onde a trinca
de bases nitrogenadas do acido glutdmico sofre alteracdo, fazendo com que o nucleotideo seja
substituido por uma valina. Esta alteragdo ira resultar na criagdo de hemoglobinas S, que irdo
alinhar-se em polimeros, alterando a morfologia das hemaécias, deixando os em forma de foice.
Também foi possivel reconhecer que o formato da hemoglobina assemelhando a uma meia-lua
ou a uma foice, além de ndo conseguir garantir uma oxigenacdo satisfatoria, dificulta a
circulagdo sanguinea e ocasiona encurtamento da vida média das hemécias, fendmenos
vasoclusivos, episodios de dor e lesdo de 6rgaos.

O trago falciforme ou heterozigoto “Hb”HbS” é uma caracteristica genética que ndo tem
anormalidades fisicas e nem oferece impedimentos para que os seus portadores vivam uma vida
plena e que a identificacdo do portador de traco falcémico é de grande relevancia para a satde
publica, por estar intimamente relacionado ao risco de nascimento de criangas com a forma
homozigota da doenga “HbSHb®”, tornando-se importante neste contexto o aconselhamento
genético destes individuos, visando o esclarecimento e orienta¢cdes quanto aos riscos na geracdo
de filhos em que ambos os pais séo portadores de traco falciforme.

Por fim, a anemia falciforme é sem duvida uma doenca que vai muito além de seus
caracteres genéticos, apresentando-se inserida em todo um contexto socioeconémico, étnico e
epidemioldgico que configuram um quadro de satde publica extremamente preocupante, sendo
alvo de inimeras pesquisas em diversos paises do mundo.
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