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RESUMO:

No Brasil observamos uma crescente quantidade de Hemoglobinopatias (HBs), com
estimativa de 3.500 recém-nascidos vivos portadores de novos casos de doenca falciforme
ao ano, destes casos temos maior numero de prtadores de Trago Falciforme (TF), com
estimativa de 7.200.00 portadores. Tornou-se a doenca hereditaria com maior prevaléncia
no Brasil, a qual se originou na Africa e disseminou-se de maneira agressiva por varios
paises. Nesse estudo foi abordado como tema principal a relacdo entre o traco e a anemia
falciforme que possui grandes impactos na saude fisica e mental. Vale ressaltar que os
portadores da anemia e traco falciforme necessitam de orientacdo sobre a doenca,
primordialmente a respeito da sua hereditariedade, proporcionando assim melhorias na
gualidade de vida. Neste artigo esta descrito um estudo de caso, avaliando através de
exame de eletroforese a incidéncia de TF em uma familia, sendo aprovado por comité de
ética. Os resultados confirmaram a presenca de TF nos filhos do casal, objeto deste estudo,
0 que revela a importancia da orientacdo genética, em relacéo a reproducao consciente.
Palavras-chave: Doenca Falciforme; Aconselhamento Genético; Prevaléncia da Anemia Falciforme.

ABSTRAT

In Brazil we observed an increasing number of hemoglobinopathies (HBs), with an estimated
3,500 newborns with new cases of sickle cell disease per year, of which we have a greater
number of Sickle Tracer (TF) trainees, with an estimated 7,200.00 carriers. It became the
most prevalent hereditary disease in Brazil, which originated in Africa and spread in an
aggressive way across several countries. In this study, the relationship between the trait and
sickle cell anemia that has great impacts on physical and mental health was addressed as
the main theme. It is worth mentioning that patients with anemia and sickle cell trait need
guidance about the disease, primarily regarding their inheritance, thus providing
improvements in the quality of life. In this article, a case study is described, evaluating the
incidence of TF in a family through an electrophoresis exam, and is approved by an ethics
committee. The results confirmed the presence of TF in the children of the couple, object of this
study, which reveals the importance of genetic orientation in relation to conscious reproduction.
Key words: Sickle cell disease; Genetic Counseling; Prevalence of Sickle Cell Anemia.

1. INTRODUCAO

A falcizacdo da hemacia deu-se na troca do acido glutamico pela valina na posigcéo
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6 da cadeia B da globina, em sua forma nao oxigenada leva a falcizagdo da hemécia
(GUALANDRO, 2009; BRUNETTA et al., 2010). Esta heméacia se torna mais rigida e em
formato de foice o que caracteriza o nome de falciforme, por sua rigidez e formato e gera
varios efeitos no organismo. A orientacdo genética € de suma importancia para o paciente
portador do Trago Falciforme (TF) ou da doenca em si, para o acompanhamento de
implicagBes psicoldgicas, sociais, éticas, médicas e juridicas (RAMALHO et al., 2007). Em
geral as pessoas portadoras da anemia falciforme (AF) sofrem com crises vaso-oclusivas
(CVO), podendo serem decorrentes de isquemias teciduais secundarias a falcizacdo das
hemécias, além de outras complicacdes clinicas como, por exemplo, o0 sequestro esplénico
(BRUNETTA et al., 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 (GUIMARAES; COELHO, 2010).

O tratamento € realizado com a indicacéo de analgésicos, vitaminas, hidroxiureia,
transfusdo sanguinea, quelantes de ferro. Porém o melhor tratamento se da através de
transplante de medula 6ssea, no entanto a dificuldade de se encontrar um doador
compativel acaba por ser muitas vezes inviavel, tendo em vista que taxas de mortalidade
para o transplante sdo aumentadas em pacientes acima dos 16 anos de idade
(FERNANDES, 2017).

Neste momento destaca-se a importancia da familia em apoiar e ajudar nos
momentos mais dificeis e em estudos observa-se a figura materna com a sobrecarga nestes
cuidados (GUIMARAES; MIRANDA; TAVARES, 2009).

Devido ao aumento do nimero de portadores de AF e TF, sdo necessarias novas
pesquisas cientificas a fim de buscar melhorias para a sociedade. A orientacdo por sua vez
tem papel fundamental neste processo. Vale ressaltar, que os pacientes com o diagnéstico
muitas vezes desconhecem a doenca tdo quanto 0s riscos que ela proporciona
(GUIMARAES; COELHO, 2010). No Brasil observamos uma crescente quantidade de HBs,
com estimativa de 3.500 recém-nascidos vivos portadores de novos casos de doenca
falciforme ao ano, e que existam cerca de 7.200.000 pessoas portadoras de TF (BANDEIRA
et al., 2007; FELIX et al., 2010).

O objetivo do estudo foi abordar a importancia da orientacdo genética para o0 grupo
estudado, tdo quanto para as pessoas que se enquadram neste grupo, sendo que o nimero

de portadores da doenca vem crescendo no Brasil e no Mundo.
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2. METODOLOGIA

Este estudo foi realizado em uma familia formada por um casal, 4 filhos e 1 nora
residentes o municipio de Almirante Tamandaré, regi&o metropolitana de Curitiba, Parana.
De acordo com o censo realizado pelo IBGE no ano de 2010 a populacdo do municipio
onde aplicou-se o estudo € de 103.204 habitantes.

Trata-se de um estudo de caso. Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa da UNIANDRADE - PR, sobre o parecer N°2.907.302 e Cédigo de Autenticacao
de Avaliag&o Etica (CAAE) N° 98792718.0.0000.5218.

Foi feita uma reunido para explicar a importancia do estudo para o0 acesso a
informacédo e a pesquisa, onde todos os participantes assinaram o TCLE (Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido), e realizaram em um laborat6rio do Municipio o exame
de Eletroforese em capilar / Cromatografia Liquida de Alta Eficiéncia - CLAE, para a
verificacdo de presenca de hemoglobinopatias. Os resultados foram disponibilizados em
formato de tabela.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

Disponibilizados pelo laboratério PRO LAB, localizado no Municipio de Almirante
Tamandaré — Parand, os resultados dos pacientes estao descritos na seguinte ordem: Pai;
Mée; Filho 1; Filho 2 e Filho 3; Filho 4; Nora, sendo que os filhos 1 e 2 sdo gémeos
bivitelinos. A coleta foi realizada no dia 24/05/2018, e os resultados dos exames foram
disponibilizados no dia 05/06/2018. A familia apresenta cor de pele branca, o material
analisado foi sangue total com EDTA, e o método utilizado foi a eletroforese de hemoglobina
por Cromatografia Liquida de Alta Eficiéncia — CLAE.

3.1 Resultado dos exames

TABELA 1. Relagéo de abreviagéo utilizada: HB= hemoglobina; Al= tipol; F= fetal, A2=

tipo2; S= falciforme. Observamos presenca de HBS.

20e 30
- PAI, 51 MAE, 47 1° FILHO, 40 FILHO, NORA, VALORES DE
CLASSIFICACAO FILHO, 22 R
ANOS ANOS 26 ANOS 14 ANOS 26 ANOS REFERENCIA
ANOS
HB Al 97,5% 58,3% 57,3% 57% 56,5% 97,1% > 0u =95,0%
HB F - - 1,1% 1,4% 0,2% - 0,0 a 2,0%
HB A2 2,5% 3% 2,8% 2,9% 3,2% 2,9% 1,5a3,5%
HB S - 38,7% 38,8% 38,7% 40,1%
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O estudo de caso da familia portadora de trago falciforme auxiliou o entendimento
da prevaléncia genética do tracgo falciforme e as consequéncias que essa alteragdo pode
provocar nos seus descendentes. O pai e a nora hdo apresentam nenhuma anormalidade
no cromossomo 11, pois os resultados da hemoglobina Al foram totalmente normais. Ja a
mae apresenta uma elevada quantidade de hemoglobinas falciformes se enquadrando
como portadora do TF deste modo o alelo defeituoso adquirido pelos filhos foi concedido

da mée. Na figura abaixo esta representado os resultados descritos acima.

Pai Mae

O Mulher
O—ﬂ & o Mulher comTF

Nora 1°Filho 2°Filho  3°Filho 4° Filho

FIGURA 1. CARGA GENETICA ADQUIRIDA. Esta demonstrada na figura a carga genética
dos pesquisados. Fonte: Broto (2018).

Em meio a inlmeros contextos histéricos o primeiro relato da doenca foi na Africa
devido uma mutacdo genética capaz de alterar o formato da hemacia. Sua disseminacéao
pela América, em especial, pelo Brasil se deu através da comercializagdo de escravos no
século XVI. A anemia falciforme ocorreu de uma mutacédo, mais provavelmente da alta taxa
de ocorréncia de maléaria. Sendo entdo detectada na corrente sanguinea por James Herrick
(1910) e somente em 1957 foi descoberta a base de mutacdo (FERNANDES, 2017).

A rigidez a torna mais fragil e quebradica e seu formato ndo permite a mesma
guantidade de transporte de oxigénio o que deixa a desejar a troca gasosa, levando assim
a falta de oxigénio nos tecidos (RAMALHO et al., 2007).

A AF e TF séo transmitidos somente de forma hereditaria, porém o sangue de
anémicos falciformes em muitos aspectos nao pode ser utilizado a outros pacientes devido
a falta de hemacias normais (BANDEIRA et al., 2007; FELIX et al., 2010).

A heranca genética pode se dar em homozigose a qual se da atraves da heranca

de um alelo defeituoso do pai e um da mae, nascendo assim um filho portador da doenca
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falciforme. Ja na heterozigose a crianca recebe um alelo defeituoso e um alelo normal,
sendo portador de TF. Sendo assim, todo portador de anemia falciforme ao se reproduzir
terd um filho portador de anemia ou traco falciforme, isto depende da presenca em
heterozigose ou homozigose no outro parceiro (RAMALHO et al., 2007).

Muitas sédo as probabilidades de se ter filhos portadores de tragos ou anemia, e o
aconselhamento n&do pode decidir o futuro do casal, mas sim Ihes mostrar as op¢des, que
poderdo seguir, as orientacdes de modo geral Ihes ajudardo durante suas escolhas, além
de diminuir as complica¢bes clinicas da doenca aumentando a qualidade de vida e a
sobrevida (RODRIGUES et al., 2010).

Pela sua caracteristica hemolitica a AF tende a diminuir o tempo de vida das
hemacias, o que provoca inimeros efeitos, a constante perda de hemacias remete a baixos
indices de hemoglobinas, provocando uma série de sintomas no organismo como: cansaco,
dores intensas (decorrentes da falta de oxigénio) e isquemia dos tecidos que pode levar até
a intoxicacdo. Em estudos foram observados que a hemoglobina fetal (HBF) diminui os
efeitos da doenca, visto que até os 5 anos de idade a taxa de HBF é elevada. Contudo,
atualmente temos a utilizacdo de hidroxiureia, um agente quimioterapico, capaz de elevar
os indices de hemoglobina fetal no organismo. Pelo fato dos eritoblastos, produtores de
HBF serem mais sensiveis a esta medicacdao (MURAO; FERRAZ, 2007; BRUNETTA et al.,
2010). A taxa de HBF, cresce do 1° filho até o 3° filho e decai no 4° filho, e a mae néo
apresenta niveis de HBF.

Com o crescente indice de portadores da doenca em questdo, 0s paises estdo
adotando medidas preventivas em relacdo a triagem neonatal, o0 que acaba por beneficiar
nao s6 0 grupo em questdo, mas os gastos publicos em relacdo ao tratamento destes
(KUNZ et al, 2016).

Porém somente a identificacdo para a doenca néo implica diretamente na questao
da orientacdo quanto a reprodutividade, e 0 nimero dos portadores ndao param de crescer,
0 que revela a importancia da orientacdo genética nos grupos educacionais (GUIMARAES:
COELHO, 2010).

4. CONCLUSAO
E importante salientar que muitas sdo as dificuldades enfrentadas pelos portadores

de AF, devido as complicagOes clinicas da doenca. E que a decisdo entre portadores da

doenca falciforme, sobre a reprodutividade, principalmente nas chances de gerar novos
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descendentes anémicos, deve ser muito bem analisada entre o casal.

Os resultados apresentados fornecem dados importantes, para o grupo estudado,
a presenca do TF nos filhos do casal herdados da mée, abrangem 100% dos resultados,
sendo que em uma das gestacdes foi de gémeos bivitelinos, o que confirma uma maior
predisposicao do alelo defeituoso. No caso desta familia os filhos ao se relacionarem com
parceiras que possuam o mesmo fator genético, podem gerar descendentes com anemia
falciforme. Sendo assim estes antes de se reproduzirem devem realizar exame de
eletroforese de hemoglobina com as parceiras para uma reproducéo consciente.

Observa-se também a necessidade de novas pesquisas genéticas a fim de inserir
novas abordagens de tratamento, diminuindo assim a transmissdo genética do TF e AF,

para as suas descendéncias.
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