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RESUMO: A anemia falciforme é uma doenga genética comum no Brasil, predominante entre negros e pardos,
também ocorrendo entre brancos. A distribuicdo do gene Hb® no Brasil é bastante heterogenia, dependendo de
composi¢do negrdide ou caucasoide da populacdo. A alta freqiiéncia de heterozigotos e a gravidade clinica dos
homozigotos em nossa populacdo vém sendo alvo de politicas publicas adotadas pelo Ministério da Saude e
outras instituicBes governamentais no intuito de dispender cuidados especiais ao portador. Assim, o objetivo do
trabalho foi verificar a incidéncia da anemia falciforme diagnosticada através dos doadores de sangue em
Primavera do Leste, MT. Para determinar a ocorréncia das classes genotipicas Hb*Hb”, Hb*Hb® e Hb°Hb®
foram coletados dados de 2708 individuos que doaram sangue na Unidade de Coleta e Transfusdo do Servico de
Hemoterapia de Primavera do Leste - MT, desde a primeira coleta em outubro de 2005 até Setembro de 2010.
Dos 2708 doadores analisados, encontramos 64 portadores da doenca falciforme (2,36%). Quando se analisou a
doenca falciforme combinado ao sistema ABO e ao fator RH, verificou-se que dentre as oito classes fenotipicas:
0,59% A,Rh+; 0,48% B,Rh+; 0,03% AB+; 0,74% O,Rh+; 0,15% A,Rh-; 0,11% B,Rh-; 0,03% AB,Rh- e 0,22%
O,Rh- eram portadores de anemia falciforme. Houve predominancia de individuos com doenca falciforme na
classe O,Rh+ (0,74%), seguida da classe A,Rh+ (0,59%) e B,Rh+ (0,48%). Essas trés classes fenotipicas
representaram 1,81% dos doadores do municipio que apresentaram a doenca falciforme. A menor incidéncia
foram nas classes AB,Rh+ e AB,Rh-, respectivamente 0,03% e 0,03%. Comparativamente, o resultado
encontrado em Primavera do Leste, em relacdo ao percentual de individuos portadores da anemia falciforme
(2,46%), divergem da incidéncia de algumas cidades no estado de S&o Paulo e aproximam-se dos encontrados
em outros estados que receberam imigrantes afrodescendente, tais como Bahia e Rio Grande do Norte, no
Nordeste, e Rio de Janeiro e Minas Gerais, no Sudeste, reforcando o carater étnico da doenca falciforme e sua
correlagdo com a histéria da colonizagéo brasileira.
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POPULATION GENETIC STUDY-OF SICKLE CELL FROM BLOOD DONORS IN
SPRING EAST-MT

SUMMARY: Sickle cell anemia is a genetic disease common in Brazil, prevalent among blacks and browns,
also occurring among whites. The high frequency of heterozygotes and homozygotes of clinical severity in our
population have been the target of public policies adopted by the Ministry of Health and other government
institutions in order to spend cared special bearer. The objective of the study was to assess the incidence of sickle
cell anemia diagnosed through blood donors in Primavera do Leste, MT. To determine the occurrence of
genotypic classes HbAHbA, HbAHbS HbSHbLS and data were collected from 2708 individuals who donated
blood in the Collection and Transfusion Unit of the Department of Hematology of Primavera do Leste - MT,
since the first collection in October 2005 until September 2010 . Of the 2708 donors analyzed, we found 64
patients with sickle cell disease (2.36%). When analyzed sickle cell disease combined with ABO and RH factor,
it was found that among the eight phenotypic classes: 0.59% A, Rh +, 0.48% B, Rh +, 0.03% AB +; 0.74 % O,
Rh +, 0.15% A, Rh-, 0.11% B, Rh-, AB 0.03%, and 0.22% Rh-O, Rh-patients had sickle cell anemia. There was
a predominance of individuals with sickle cell disease in the class O, Rh + (0.74%), followed by class A, Rh +
(0.59%) and B, Rh + (0.48%). These three phenotypic classes represented 1.81% of the donors that the
municipality had sickle cell disease. The lowest incidence was in AB, and AB + Rh, Rh-, respectively 0.03% and
0.03%. Comparatively, the results found in Primavera do Leste, in relation to the percentage of individuals with
sickle cell anemia (2.46%), differ in the incidence of some cities in the state of Sdo Paulo and close to those
found in other states that received immigrants African descent, such as Bahia and Rio Grande do Norte in the
Northeast and Rio de Janeiro and Minas Gerais, in the Southeast, reinforcing the ethnic character of sickle cell
disease and its  correlation  with  the  history of the colonization of  Brazil.
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INTRODUCAO

As doencas hereditarias causadas por alteracdes na hemoglobina afetam milhGes de
pessoas em todo o mundo. Entre elas destaca-se a anemia falciforme, que é uma doenca
genética e hereditaria das mais comum em quase todo 0 mundo (WANG & LUKENS, 1999).
A doenca falciforme é uma alteracdo hematoldgica hereditaria de maior incidéncia no mundo.
Devido a miscigenacdo entre 0s povos, essa patologia ndo esta restrita apenas entre negros e
pardos também ocorrendo entre brancos (SOUZA JUNIOR et al., 2007). Caracteriza-se pela
homozigose do gene da hemoglobina S (Hb°Hb®), que expressa um quadro de anemia
hemolitica crénica, episddios vaso-oclusivo repetidos com lesdes com crises de dor, além da
susceptibilidade aumentada as infeccdes. No Brasil, acredita-se que existam dois milhdes de
portadores do gene da Hb® (SILVA & SHIMAUTI, 2006). Se uma pessoa recebe um gene do
pai e outro da mée para produzir a hemoglobina S, ela nasce com um par de genes Hb>Hb® e
assim tera a doenca falciforme. Se receber de um dos pais o gene para hemoglobina Hb® e do
outro o gene para hemoglobina Hb”, ela ter4 o traco falciforme (Hb"Hb®), esses individuos
sdo assintomaticos e ndo apresentam a doenca, nem possuem anormalidades no nimero e
forma das hemécias, portanto ndo precisam de tratamento especializado, mas deve saber que
se tiver filhos/filhas com outra pessoa que também herdou o traco, podera ter uma crianga
com a doenca. A distribuicdo do gene Hb® no Brasil é bastante heterogenia, dependendo de
composicdo negroide ou caucasdide da populagdo. Dados do Ministério da Salde mostram
que 3,5 mil criangas brasileiras nascem com a doenca a cada ano. Outras 200 mil nascem com
os tracos falciforme, gene que pode transmitir a doenca para as proximas geracGes. A alta
freqUéncia de heterozigotos e a gravidade clinica dos homozigotos em nossa populagdo vém
sendo alvo de politicas publicas adotadas pelo Ministério da Saude e outras instituicdes
governamentais no intuito de dispender cuidadas especial ao portador.

No Brasil, a doenca falciforme foi descrita pela primeira vez em 1904 por James
Herrick e sua hereditariedade foi constatada no Estado da Bahia (ACCIOLY, 1947). A causa
dessa doenga de heranca recessiva € a mutacdo no gene regulador da sintese da hemoglobina
A, com a origem da mutante denominada hemoglobina S. A hemoglobina S decorre de uma
mutacdo genética ocorrida a centenas de milhares de anos atras. Essa mutacdo leva a
substituicdo do &cido glutdmico pela valina na posicéo 6 da cadeia beta e, como conseqliéncia,
a modificacdo fisico-quimica de toda a molécula da hemoglobina (LEHNINGER, 2006). O
acido glutamico € carregado negativamente enquanto a valina € um aminoacido neutro,
resultando numa alteracdo de carga da molécula, o que resulta em uma mobilidade mais lenta
da hemoglobina S quando comparada com a hemoglobina A em analise eletroforética
(NAOUM, 1987). Decorrentes de suas caracteristicas fisicas, sob determinadas situacoes, a
hemoglobina falciforme pode se polimerizar e causar a deformacdo das hemadcias, que
assumem a forma de foice sendo as responsaveis por vaso-oclusdo, causando dor e lesdes de
6rgdos. Esta mutacdo foi de grande importancia durante uma séria epidemia de malaria que ha
milhares de anos afetou principalmente o continente africano. Os individuos que tinham o
gene da hemoglobina S ndo desenvolviam a maléria, estando naturalmente resistentes a ela.
Esta protecdo natural fez com que eles sobrevivessem, passando o gene Hb® a seus
descendentes. Assim, pode-se dizer que a existéncia da hemoglobina S foi decisiva para a
manutencdo da vida no continente africano. Durante o periodo da escravidao, com sequestro
de parte da populacéo africana para o trabalho escravo, o gene da hemoglobina S se espalhou
pelo mundo. Por ter sido grande o contingente de negros que forcosamente foram trazidos
para 0 Brasil, é alta a incidéncia da doenca falciforme em todo o pais, em especial na Bahia. E
devido a sua origem no continente africano que a hemoglobina S é mais comumente
encontrada na populacdo negra. E importante destacar que devido ao processo de
miscigenacdo que marca a populacdo brasileira é possivel encontrar pessoas brancas com
traco ou anemia falciforme. Por esta razdo, a Anemia Falciforme foi incluida nas acdes da
Politica Nacional de Atencdo Integral a Sadde da Populacdo Negra do Ministério da Salde,
regulada no Sistema Unico de sadde (SUS) pela Portaria n° 2.048 de 3 de Setembro de 2009,
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nos seus artigos 187 e 188, que define as diretrizes da Politica Nacional de Atencéo Integral
as Pessoas com Anemia Falciforme. Para (De SOUZA, 2006), ¢ fundamental que o
profissional que atue em aconselhamento genético assuma uma postura ndo diretiva e ndo
coerciva e discuta com os clientes varios aspectos alem 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 prognostico, a importancia do diagndstico precoce. Os individuos sdo
conscientizados do problema, sem serem privados do seu direito de decisdo reprodutiva.
Assim, o presente estudo tem por objetivo analisar o perfil genético-populacional dos
habitantes do municipio de Primavera do Leste, localizada no interior do estado de Mato
Grosso, quanto a incidéncia da anemia falciforme, a partir de dados do Servico de
Hemoterapia de Primavera do Leste.

MATERIAL E METODOS

Para determinar e analisar a ocorréncia da anemia falciforme nas principais classes
fenotipicas relativas aos sistemas sanguineos ABO e RH, foi realizada coleta de dados na
Unidade de Coleta e Transfuséo do Servico de Hemoterapia de Primavera do Leste, MT,
referente a 2708 doadores sangliineos que ali realizaram doacéo durante o periodo de outubro
de 2005 a setembro de 2010.

Participaram desta pesquisa os doadores considerados aptos apds triagem clinica e
laboratorial, de acordo com os critérios para aceitacdo de doadores de sangue aptos, inaptos
temporarios e inaptos do Servi¢co de Hemoterapia de Primavera do Leste e Normas Técnicas
do Ministério da Salde para Triagem, Coleta, Processamento e Transfusdo de Sangue,
Componentes e Derivados em Hemoterapia.

Os doadores foram selecionados inicialmente por meio do preenchimento de uma
ficha de triagem, cujos dados foram agrupados em um caderno em que eram registrados todos
0s aspectos relativos ao perfil do doador e, posteriormente, eram transmitidos a um grupo de
folhas padrdo do banco de sangue. A ficha de triagem constava de informacdes acerca de
caracteristicas gerais do doador como idade, peso, comportamento de risco para DST, além da
presenca de doencas. Para ser aprovado pela ficha de triagem e realizar a doac¢éo, o individuo
devia ter entre 18 e 65 anos (18 a 60 anos, no caso de ja ter doado anteriormente, pode-se doar
até 65 anos), pesar mais de 50 Kg, ndo ter doado sangue ha menos de dois meses se homem e
trés meses se mulher (obedece aos critérios de quatro doacbes anuais doadores do sexo
masculino e 3 doacdes durante o ano, doadores do sexo feminino), além de ndo estar em
jejum. Os critérios de exclusdo foram: gravidez (parto cesarea menos de 6 meses), parto,
aborto ou amamentacao (até a crianca completar 1 ano) ha menos de trés meses; tatuagem ou
acupuntura hd menos de um ano; ter recebido hemocomponentes hd menos de 10 anos;
consumo diério ou hd menos de 12 horas de bebida alcoolica, ter fumado a menos de 2 horas,
entre outros.

O teste para obtencdo da Fenotipagem Sanguinea é feito no MT - Hemocentro em
Cuiaba (local de referencia em MT, onde é realizando todos 0s exames necessarios para a
liberacdo da bolsa do sangue doado), sendo somente realizada na UCT de Primavera do Leste,
a retipagem sanguinea (Fenotipagem direta, para obtencéo do sistema ABO - RH), a amostra
analisada é direta das bolsas pegando uma pequena quantidade do sangue que se encontra no
macarrdo da bolsa do doador, ou seja, através da mangueira onde fica uma fracdo do sangue
coletado e onde se encontra o codigo de barra caracterizando o registro do doador. Na
Transfusdo Sanguinea é realizado as provas de Tipagem Direta e Reversa, Coombs Direto e
Indireto e Prova Cruzada pela Unidade de Coleta e Transfusdo do Servigco de Hemoterapia de
Primavera do Leste.

ApoOs a doacgdo, era determinado os testes de imunohematologia dos sistemas
sanglineos ABO e Rh (Técnica em tubo), Hemoglobina S (Eletroforese), Pesquisa de
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anticorpos irregulares (P.A.l) e CDE (das bolsas de Rh negativo) de cada bolsa de sangue, que
também era testada para sorologias referentes a Virus da Imunodeficiéncia Humana | e I,
hepatite B e C, Virus Linfotropico T Humano tipo | e Il (HTLV 1 e II), Doenca de Chagas,
através do método de ELISA e pela técnica de floculacdo é realizado o teste de Sifilis
(VDRL), todos esses testes laboratoriais foram realizados no MT - Hemocentro de Cuiaba,
sendo utilizadas para doagdo somente aquelas em que todos os testes foram negativos.

Com base nos dados obtidos junto a Unidade de Coleta e Transfusdo do Servico de
Hemoterapia de Primavera do Leste, MT, foi realizada uma analise do perfil genético-
populacional da sua populagdo, tomando-se por base o equilibrio de Hardy-Weinberg (Hardy,
1908; Weinberg, 1908).

RESULTADOS E DISCUSSAO

Dos 2708 doadores analisados, encontramos 64 individuos com a anemia falciforme
(2,36%). Dos individuos portadores da anemia falciforme, 14,07% se declararam como
individuos brancos, 64,06% negros e 21,87% pardos. Quando se analisou a doenga falciforme
combinado ao sistema ABO e ao fator RH, verificou-se que dentre as oito classes fenotipicas:
0,59% A,Rh+; 0,48% B,Rh+; 0,03% AB+; 0,74% O,Rh+; 0,15% A,Rh-; 0,11% B,Rh-; 0,03%
AB,Rh- e 0,22% O,Rh- eram portadores de anemia falciforme (Tabela 1). Houve
predominancia de individuos com doenca falciforme na classe O,Rh+ (0,74%), seguida da
classe A,Rh+ (0,59%) e B,Rh+ (0,48%). Essas trés classes fenotipicas representaram 1,81%
dos doadores do municipio que apresentaram a doenca falciforme. A menor incidéncia foram
nas classes AB,Rh+ e AB,Rh-, respectivamente 0,03% e 0,03% (Tabela 1).
Comparativamente, o resultado encontrado em Primavera do Leste, em relacdo ao percentual
de individuos portadores da anemia falciforme (2,46%), divergem da incidéncia de algumas
cidades no estado de Sdo Paulo (COMPRI et al., 1996; ORLANDO et al., 2000) e
aproximam-se dos encontrados em outros estados que receberam imigrantes afrodescendente,
tais como Bahia (ADORNO et al., 2005) e Rio Grande do Norte (BEZERRA & ANDRADE,
1991), no Nordeste, e Rio de Janeiro (SILVA-FILHO et al., 2005) e Minas Gerais (MELO et
al., 2000), no Sudeste, refor¢ando o carater étnico da anemia falciforme e sua correlacdo com
a historia da colonizacdo brasileira.

TABELA 1. Distribuicdo da anemia falciforme entre os grupos sanguineos do sistema ABO/Rh em
doadores de sangue de primavera do Leste, MT.

Fendtipos ARh+ ARh- B,Rh+ B,Rh- AB,Rh+ AB,Rh- O,Rh+ O,Rh-

Homens 4 4 8 2 1 0 16 2
Mulheres 12 0 5 1 0 1 4 4
Total 16 4 13 3 1 1 20 6

% 0,59 015 048 0,11 0,03 0,03 0,74 0,22

Considerando a dinamica populacional postulada pelo teorema de Hardy-Weinberg, o
namero de doadores de sangue analisados e a porcentagem de individuos que apresentaram
anemia falciforme (2,36%), pode-se calcular a freﬂUéncia dos alelos Hb® (0,1536) e Hb"
(0,8464) e as frequiéncias das classes genotipicas Hb”*Hb” e Hb*Hb® nessa populacéo (Tabela
2).
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TABELA 2. Distribuicdo das freqiiéncias alélicas HbA, HbS e classes genotipicas Hb°Hb®, Hb*Hb* e
Hb”Hb®, entre os doadores de sangue de Primavera do Leste, MT.

Frequéncia dos genes alelos Freqiiéncia das classes genotipica
Hbs HbA HbSHbS HbAHbA  HbAHDBS
0,1536 0,8464 0,0236 0,7164 0,2600

Segundo o dado disponivel de simulacfes estatisticas do Instituto Brasileiro de
Geografia e Estatistico (IBGE) em 2009 a populacéo residente de Primavera do Leste/MG era
de 46.933 habitantes. A partir desta informacdo elaborou-se uma estimativa baseada nos
dados obtidos na amostra estudada. Utilizou-se uma margem de erro de 5%, portanto os
numeros obtidos e apresentados na Tabela 3 sdo uma aproximacao da realidade.

Referenciando-se na Tabela 3 estima-se que aproximadamente 12.202,58 habitantes da
cidade de Primavera do Leste sejam portadores do traco falciforme, genétipo Hb*Hb® e, que
1.107,62 habitantes manifestem a anemia falciforme (genétipo Hb Hb®).

O numero estimado de habitantes com anemia falciforme em Primavera do Leste
evidencia que, ainda a doenca, ndo é considerada um problema de salde publica local, ao
contrario de grande parte da regido Sudeste e demais localidades do Pais (CANCADO, 2007).
Os habitantes portadores de traco ou heterozigoto Hb”Hb® ndo tem e nunca vai desenvolver a
doenca. Elas ttm em seu sangue uma pequena quantidade de hemacias que tém a capacidade
de ficar em formato de foice, mas que ndo comprometem, o funcionamento do organismo.
Assim, individuos portadores do traco falciforme ndo precisam de acompanhamento com
equipe de saude, nem de cuidados especiais. Esses habitantes devem receber orientacdo e
informacdo sobre a sua condicao genética, bem como a probabilidade dos mesmos virem a ter
filhos falcémicos e de todas as implicagOes decorrentes dessa doenca.

TABELA 3. Distribuicéo das frequiéncia dos tipos de hemoglobinas por nimero de habitantes relacionado
as classes genotipicas Hb*Hb®, Hb*Hb"* e Hb”Hb® em Primavera do Leste, MT.

Classes genotipica Freqiéncia Ne de individuos
HbSHbS 0,0236 1.107,62
HbAHLA 0,7164 33.622,80
HbAHbS 0,2600 12.202,58

Total 1,0000 46.933,00

A andlise comparativa da freqliéncia da doenca entre a amostra estudada e o Brasil
demonstrou que a cidade de Primavera do Leste/MT tende a apresentar uma frequéncia
relativamente maior do traco falciforme (26%) e anemia falciforme (2,36%), em relacdo a
freqiiéncia nacional de 2,10% e 0,01%, respectivamente (NAOUM et al., 1987).

Este resultado ratifica a tendéncia indicada na literatura consultada de uma maior
expressividade da doenca falciforme em regides onde houve uma forte miscigenacao entre
brancos e negros como € o caso da cidade de Primavera do Leste.

Diante do conhecimento da maior probabilidade da ocorréncia da doenca ou traco
falciforme na cidade de Primavera do Leste/MT e recomendavel a adocdo de medidas
preventivas tais como: o desenvolvimento de programas de aconselhamento genético;
diagndstico pré-natal; atividades assistenciais e informativas aos portadores da doenca e
familiares; realizagéo de testes preventivos para detectar falcemias e talassemias em criancgas
e gestantes; padronizacdo de diagndsticos e tratamentos e o investimento na formacgdo de
profissionais para o atendimento desta populagéo.
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CONCLUSAO

Esta pesquisa ratifica a tendéncia indicada na literatura consultada de uma maior
expressividade da doenca falciforme em regides onde houve uma forte miscigenacdo entre
brancos e negros como € o caso da cidade de Primavera do Leste.

Diante do conhecimento da probabilidade da ocorréncia da doenga ou trago falciforme
na cidade de Primavera do Leste/MT é recomendavel a adogdo de medidas preventivas tais
como: o desenvolvimento de programas de aconselhamento genético; diagnostico pré-natal;
atividades assistenciais e informativas aos portadores da doenca e familiares; realizacdo de
testes preventivos para detectar falcemias e talassemias em criancgas e gestantes; padronizagéo
de diagndsticos e tratamentos e o investimento na formacdo de profissionais para o
atendimento desta populacéo.
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