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Resumo

A doenga falciforme se da por alteragdo genética que resulta na produgdo da hemoglobina S. A triagem neonatal é fundamental
para o diagndstico dessa doenga. Foi realizado um estudo observacional em 8911 recém-nascidos em um hospital geral de
Taubaté, que fizeram o teste do pezinho, entre 2005 e 2008. Foram analisados os resultados de exames do banco de dados
do Ambulatério de Pediatria e os prontudrios dos recém-nascidos e suas maes, organizados por ano, sexo e etnias dos
envolvidos. O diagndstico do teste considerou: perfil hemoglobinico normal (HbFA), anemia falciforme (HbFS), traco
falciforme (HbFAS), traco da hemoglobina C (HbFAC) e da hemoglobina D (HbFAD). Dos avaliados, 51,34% eram do sexo
masculino, 48,27% do feminino e 0,39% de sexo ndo-determinado. Apenas um menino apresentou anemia falciforme
(0,01%), e 168 recém-nascidos (1,88%) foram diagnosticados com trago falciforme. Para as demais variantes hemoglobinicas,
a representatividade foi pouco significante. Correlacionando o grupo étnico e os perfis hemoglobinicos, observou-se que
a maioria das criangas com trago falciforme é branca e apresenta maes com a mesma cor de pele. Provavelmente, a maioria
das mdes negras e pardas relacionou-se com homens brancos, contribuindo para a baixa frequéncia de criangas com anemia
falciforme.
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Abstract

Sickle cell disease occurs due to genetic alterations resulting in the production of hemoglobin S. Neonatal screening is
essential for the diagnosis of this disease. An observational study in 8911 newborns in a general hospital of Taubaté who did
the newborn screening test between 2005 and 2008. We analyzed test results from the database of the Pediatric Clinic and
the medical records of newborns and their mothers, which are arranged by year, sex and ethnicity of those involved and the
diagnostic test considered: normal hemoglobin profile (HbFA), anemia cell (HBFS), sickle cell trait (HbFAS), hemoglobin C
trait (HbFAC) and hemoglobin D (HbFAD). The assessed 51.34% were male, 48.27% female and 0.39% were of indeterminate
sex. Only one boy had sickle cell anemia (0.01%), 168 newborns (1.88%) were diagnosed with sickle cell trait. For the other
variant hemoglobin, the representation was little significant. Correlating the ethnic group and the hemoglobin profiles
showed that the majority of children with sickle cell trait is present and white mothers with the same skin color. Probably the
majority of black and mulatto mothers were related to white men, contributing to the low frequency of children with sickle

cell anemia.
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INTRODUGCAO

A anemia falciforme é a mais comum das alteragdes
hematoldgicas hereditarias conhecidas pelo homem e
a de maior prevaléncia no Brasil, pela grande
miscigenagdo da populagdo, em decorréncia dos
diferentes grupos raciais colonizadores. ! Embora haja
uma maior incidéncia entre afrodescendentes, estudos
populacionais tém demonstrado a presenca de
hemoglobina S (HbS) em descendentes de arabes,
indianos, israelenses, turcos, gregos e italianos, com
prevaléncia que pode chegar a até 50% em algumas
regides dos paises de origem. No Brasil, aproxima-
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damente 0,1% a 0,3% da populagdo negra é afetada pela
anemia falciforme, embora as frequéncias possam
variar conforme a regido?®. Diante desse quadro, é
possivel deduzir que a miscigenag¢do étnica no Brasil
estd gerando a continuidade dessa anemia, conforme
ratifica a literatura brasileira, que aponta, de forma
contundente, que anemias hereditarias no pais
constituem um grave problema de saude publica. 34>

A doenca falciforme constitui um grupo de doencas
caracterizadas pela substituicdo do aminoacido acido
glutamico por valina na sexta posi¢do das cadeias 3 da
hemoglobina, o que pode determinar anemia por
hemolise cronica, episédios intermitentes de oclusdo
vascular, acompanhados de dor intensa e outras
complicagbes®. Nesse grupo estd inclusa a anemia
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falciforme, forma homozigota (HbSS), e o trago fal-
ciforme, ou seja, a forma heterozigota (HbAS), que
normalmente ndo apresenta nenhum sintoma da
doenga, mas seus portadores podem passar o gene para
descendentes. Por ser uma patologia crdnica, é
necessario que se lhe dispense aten¢do adequada, uma
vez que o acompanhamento e o tratamento corretos
podem garantir ao paciente uma melhor qualidade de
vida’. A partir de 1992, foi instituida a obrigatoriedade
da Triagem Neonatal no Sistema Unico de Satide do Brasil
(SUS), com a avaliagcdo para fenilcetonuria e hipotire-
oidismo congénito®. Mais tarde, em 2001, foi criado o
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN),
ampliando a triagem para a anemia falciforme e fibrose
cistica. °

O diagndstico neonatal da doenga falciforme,
realizado por meio do teste do pezinho, permite o
conhecimento da condi¢cdo do recém-nascido e suas
possiveis restricdes, antes mesmo que se intensifiquem
os sintomas da doenca®. Entretanto, a eletroforese de
hemoglobina é um dos exames que estabelece o
diagnodstico e deve ser realizado apds o sexto més de
vida®. Dessa forma, este trabalho objetivou apresentar
a prevaléncia da anemia e do traco falciforme em recém-
nascidos de um hospital geral do municipio de Taubaté,
interior de S3o Paulo, no periodo de janeiro de 2005 a
dezembro de 2008.

MATERIAL E METODOS

Foi realizado um estudo observacional trans-versal
em 8911 recém-nascidos que fizeram o teste do pezinho
no periodo de janeiro de 2005 a dezembro de 2008.
Foram analisados, retrospectivamente, os resultados
de exames do banco de dados do Ambu-latério de
Pediatria e os prontudrios dos recém-nascidos e de suas
maes. Os resultados laboratoriais foram realizados pelo
Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal mantido pela
APAE (Associagdo dos Pais e Amigos dos Excepcionais)
do municipio de Sdo José dos Campos (SP).

Antes do inicio da coleta dos dados, o projeto foi
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa em Seres
Humanos da Universidade de Taubaté (UNITAU), sob o
protocolo n°229/09 e, posteriormente, foi autorizada
sua realizagdo pela Diretoria Clinica do hospital.

Os resultados foram organizados, de acordo com os
achados, em planilhas por ano, sexo, etnia materna e
do recém-nascido, e o diagnodstico do teste do pezinho
considerou as categorias: perfil hemoglobinico normal
(HbFA), anemia falciforme (HbFS), trago falciforme
(HbFAS), traco da hemoglobina C (HbFAC) e da hemo-
globina D (HbFAD). O estudo da dispersdo dos resultados
permitiu a realizagdo da comparacgdo de valores segundo
sexo, ano de ocorréncia, etnia materna e o grupo étnico
e o perfil hemoglobinico do recém-nascido.

RESULTADOS
No periodo avaliado, nasceram 8911 criangas, sendo
4575 (51,34%) do sexo masculino, 4301 (48,27%) do
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feminino e 35 (0,39%) para as quais o sexo ndo pode
ser determinado no momento do nascimento. Apro-
ximadamente 8703 (97,68%) apresentaram perfil
hemoglobinico normal, e apenas um recém-nascido do
sexo masculino apresentou anemia falciforme (0,01%),
enquanto 168 (1,88%) foram diagnosticados com trago
falciforme. Para as demais variantes hemoglobinicas,
em 34 (0,38%) recém-nascidos foi detectada HbFAC,
sendo um caso determinado como heterozigoto para
ambas hemoglobinas C e S (HbFSC), e em 4 (0,04%)
criancas foi observada a HbFAD. Nenhum recém-nascido
foi diagnosticado com fenilcetonuria ou fibrose cistica,
embora um, do sexo feminino, apresentasse hipo-
tireoidismo congénito (0,01%). Dos nascidos vivos com
traco falciforme, 86 (51,19%) eram do sexo masculino,
81 (48,21%) do feminino e um (0,60%) de sexo indeter-
minado (GRAFICO 1).

Ao comparar o grupo étnico dos recém-nascidos com
os perfis hemoglobinicos encontrados, observou-se que
a maioria das criangas afetadas pelo trago falciforme
tem cor de pele branca. Considerando a etnia materna,
a maioria das criangas com HbFAS e HbFAC tem mae
com cor de pele branca (GRAFICO 2).

DISCUSSAO

Os beneficios do diagndstico e da intervencéao
precoce no acompanhamento das doencas falciformes
tém levado a ampla difusdo, em todo mundo, de
programas para a detecgao dessas condi¢des. Por meio
dos programas de triagem neonatal, conseguiu-se
reduzir as taxas de morbidade e mortalidade nos
primeiros cinco anos de vida.'!

A HbS é a desordem hereditdria mais comum
conhecida nos seres humanos?, e nossos resultados
mostraram uma baixa prevaléncia de anemia falciforme
na amostra estudada (1:8911), semelhante ao relatado
por Magalhdes e colaboradores'?, que detectaram
1:7358 em Ribeirdo Preto (SP). Quanto ao trago
falciforme, 1,88% dos recém-nascidos avaliados por
este estudo foram diagnosticados com essa hete-
rozigose, resultado semelhante ao encontrado pelo
Ministério da Saude® na regido Sudeste, onde a
prevaléncia estimada de heterozigotos é de 2% na
populagdo geral. Contudo, Adorno e colaboradores®*
identificaram uma porcentagem elevada (9,8%) em
Salvador, BA, enquanto Sommer e colaboradores?
detectaram, no Rio Grande do Sul, a prevaléncia da
heterozigose em 0,73% (1:72), e Holbach e cola-
boradores®® observaram em 1,64% (1:60,7) dos recém-
nascidos testados no Mato Grosso do Sul.

No século XIX, a partir da terceira década, fo-
rmaram-se, em Taubaté e regido, grandes propriedades
cafeicultoras por meio do trabalho arduo de um grande
numero de negros escravizados®. A partir de 1880,
iniciou-se a imigragdo de italianos, com o intuito de
substituir os negros na lavoura'’. Tal fato pode ter
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Grafico 1 — Relagdo do sexo e do perfil hemoglobinico normal de recém-nascidos do sexo feminino (A) e masculino
(B) e a presenca de trago falciforme em criangas do sexo feminino (C) e masculino (D).
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Grafico 2 - Relagdo da etnia do recém-nascido (A) e materna
(B) com os variantes hemoglobinicos (HbFAS:trago
falciforme, HbFAC:trago HbC, HbFAD:trago HbD, HbFS:anemia
falciforme e HbFSC:heterozigoto para Hb S e C).
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contribuido para os resultados observados neste
estudo, ja que a etnia tem grande importancia no
histérico da dissemina¢do das doengas falciformes
entre negros e pardos. ®

Além da doenga falciforme, também foi encon-
trado, na amostra analisada, o perfil HbFAC, o qual é
originado pela mutagdao de ponto na posi¢do seis do
gene da cadeia globinica 3, mediante a substituicdo do

acido glutamico por uma lisina. O quadro clinico dessa
variante hemoglobinica é decorrente da desidratagdo
do eritrécito e a formagdo intracelular de cristais®.
Contudo, os individuos heterozigotos, identificados em
0,38% dos recém-nascidos deste estudo, sdo as-
sintomaticos, pois somente os homozigotos de-
senvolvem anemia hemo-litica que pode variar de leve
a moderada. 3
No Brasil, a HbFAD, também observada nos

recém-nascidos avaliados por este estudo, é a terceira
variante de hemoglobina mais comum depois das
hemoglobinas S e C. A hemoglobina D Los Angeles,
também conhecida como D Punjab, é originada da
transversdo GAA — CAA no cédon 121, éxon 3, do gene
da globina P. Essa mutacdo resulta da troca do acido
glutamico por glutamina durante o processo de
tradugdo. Geralmente, os individuos homozigotos e
heterozigotos sdo assintomdticos. Neste estudo,
observou-se uma baixa porcentagem de HbFAD em
recém-nascidos (0,04%), sendo que, na india, 3% da
populagdo é portadora dessa variante.*®

Relacionando o grupo étnico e os perfis hemo-
globinicos dos recém-nascidos, observou-se que a
maioria das criangas com trago falciforme tem cor de
pele branca e também apresenta maes com a mesma
cor de pele. Isso nos permite inferir que a maioria das
mades negras e pardas provavelmente teve, como
progenitor de seus filhos, homens com cor de pele
branca, o que contribui para a diminui¢do na frequéncia
de recém-nascidos com anemia falciforme, achado
semelhante ao observado por Watanabe e cola-
boradores?®. Como medida preventiva, é necessaria a
orientagdo efetiva das familias afetadas pela doenga
falciforme, para esclarecé-las quanto a importancia de
acompanhamento médico adequado, devido aos riscos
e repercussdes da doenga para a crianga.*
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CONCLUSOES

A baixa prevaléncia da anemia e do trago falciforme
e o fato de a maioria dos afetados terem cor de pele
branca nao constituem uma peculiaridade deste estudo,
ja que tais aspectos foram observados em outras regides
do Brasil. Dessa forma, a triagem neonatal de
hemoglobinopatias é de extrema utilidade e impor-
tancia, pois o diagndstico precoce e a prevencgado
constituem a melhor medida a ser adotada, visando a
uma populagdo mais saudavel. O tratamento precoce
pode aumentar o tempo e a qualidade de vida do
individuo, além da possibilidade de orientacdo efetiva
das familias, para esclarecé-las quanto a importancia
de acompanhamento médico adequado, devido aos
riscos e repercusses da doenca para a crianga.
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