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Resumo

Este trabalho tem como finalidade descrever a origem, fisiopatologia, as caracteristicas,
alteracOes estruturais das atividades fisioquimicas, o diagnostico, as infec¢fes que abordam o processo
inflamatorio crénico e o tratamento de pacientes portadores de anemia falciforme.
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Abstract

This work aims to describe the origin, pathophysiology, characteristics, structural alterations of
the physiochemical activities, the diagnosis, the infections that address the chronic inflammatory process
and the treatment of patients with sickle cell anemia.
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1. INTRODUCAO

A anemia falciforme é a doenca hereditaria mais comum no Brasil, esta presente em cerca de 0,1
a 0,3% da populacéo afrodescente (BANDEIRA, 1999).

Evidéncias de estudos estruturais de DNA sugerem que a mutagdo falciforme surgiu em pelo
menos trés ocasides separadas na Africa e como uma quarta mutagdo independente na provincia oriental
da Arébia Saudita ou a india (SERJEANT, 1993).

O evento fisiopatoldgico basico da AF é a mutacdo de ponto (GAG por GTC) no gene da globina
beta da hemoglobina (Hb), originando a formacdo da Hb S, que, em situacdo de desoxigenacéo, sofre
polimerizacdo de suas moléculas, com falcizagcdo das hemacias, ocasionando encurtamento da vida
média dos glébulos vermelhos (anemia hemolitica cronica), eventos repetidos de vaso-ocluséo,
episddios de dor e lesdo crbnica e progressiva de 6rgaos, resultando em piora da qualidade de vida e
aumento da taxa de mortalidade. (ZAGO, 2007)

As hemacias sao responsaveis por transportar 0 gas oxigénio para os tecidos, é por meio dela que
se obtém um melhor funcionamento dos demais érgdos, no entanto a anemia falciforme provoca uma

agregacdo e diminuicdo do oxigénio a ser transportado, onde as hemécias se polimerizam provocando
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um déficit dos globulos vermelhos, pois 0os mesmos sdo destruidos devido as hemdlises causadas na
doenga (TRIPETTE, et al., 2009).

Devido as alterages fisico-quimicas na estrutura a hemoglobina S (HbS), que em estado
desoxigenado polimeriza-se levando a hemécia a apresentar um formato de foice e tornando sua
membrana mais rigida, o que limita e/ou impede sua circulacdo pelos capilares, podendo resultar na
interrupcdo do fluxo sanguineo e consequente crise dolorosa vasoclusiva (LOUREIRO e ROZENFELD,
2005).

O presente estudo tem como objetivo revisar uma mutacdo genética caracterizada anemia
falciforme.

Para alcangar o objetivo do artigo utilizou-se como método a revisdo de literatura, através da
pesquisa de artigos nas bases de dados nacionais e internacionais, sem limitacdo do ano de publicacgéo, a

partir dos descritores: anemia falciforme, diagnostico e infecgoes.

2. DIAGNOSTICO

O diagnéstico das hemoglobinopatia é complexo e envolve uma analise que deve considerar,
além dos dados clinicos e heranca genética, varios fatores como idade, ocasido da coleta, tempo de
estocagem e condicdes de armazenamento da amostra (desnaturacdo da hemoglobina) entre outras. O
diagndstico laboratorial da doenca falciforme baseia-se na deteccdo da hemoglobina S e deve seguir as
normas estabelecidas no PNTN (Programa nacional de Triagem Neonatal) (RAMALHO; MAGNA;
PAIVA-E-SILVA, 2003).

Teste de triagem sdo testes simples e de rapida execucdo que permitem fazer um diagndstico
rapido, porém ndo definitivo, de alguma patologia de importancia clinica e social. Os testes de triagem
sdo muitos utilizados para ser aplicados em campanhas de saldes publicas. Os testes de triagem que déo
positivo sdo encaminhados para realizar exames mais especificos para o diagnéstico definitivo da
patologia. (NOGUEIRA et al., 2013).

Ainda segundo Nogueira et al. (2013), Entre os testes de triagem para o diagnostico da AF pode-
se citar o teste do pezinho, e o teste de falcizacdo e o teste de solubilidade.

O diagnostico se baseia na falcizacdo dos eritrocitos e eletroforese da hemoglobina para
comprovar se anormalidade consiste em doenca SS ou em alguma outra hemoglobina com o gene S
(RAVEL, 2014)

Uma grande variedade de testes qualitativo permite a deteccdo da HbS, entre eles sdo
amplamente conhecidos o teste de solubilidade e a eletroforese de hemoglobinas. Outras técnicas

quantitativas também tém sido utilizadas, como eletroforese por focalizacdo isoelétrica (FEF),
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cromatografia liquida de baixa pressdo (LPLC), performance (HPLC) e cromatografia liquida de alta
performance (HPLC) apresentando alta sensibilidade e especificidade, sendo a HPLC considerada como
um teste de padrdo de ouro para a detecgdo de HbS (GIOVELLI et. al. 2011).

O hemograma ira avaliar os elementos celulares do sangue quantitativamente e qualitativamente,
no qual o eritograma ird auxiliar o diagnostico de anemias e policitemias através da contagem de
eritrocitos, a determinacdo da hemoglobina e a analise de indices como volume corpuscular média,
concentracdo de hemoglobina corpuscular média e RDW, que irdo avaliar a estrutura do eritrdcito
(FAILACE, 2009).

3. INFECCAO

As infecgBes sdo as complicacbes mais frequentes nos individuos com anemia falciforme.
(NUZZO E FONSECA, 2004).

As infeccbes estdo entre as principais causas de morte em criancas falciformes; os agentes
etiologicos envolvidos sdo patdgenos habituais, porém causam infec¢cdes mais frequentes e graves que
na populacéo geral (LEIKEN et al., 1989). Os episodios de febre exigem pronta intervencédo e devem ser
encarados como situacdes de risco; esses pacientes, quando acometidos de febre, devem ser avaliados de
forma rigorosa e sistematica, uma vez que apresentam maior suscetibilidade as infecgdes. E importante
ressaltar que o paciente falcémico tem a funcéo esplénica comprometida ja nos primeiros meses de vida,
apesar do bacgo se apresentar ainda de tamanho normal e as vezes até mesmo aumentado (PEARSON E
SPENCER, 1969). As principais causas da vulnerabilidade a infeccdes no paciente falciforme sdo a
disfuncdo esplénica e a hipdxia tecidual facilitando locais de foco de infeccdo. Entre os defeitos
imunolégicos descritos estdo: diminuicdo da producdo de interleucina (SERJEANT, 1999), com
comprometimento da maturacdo do linfécito B e da producédo de IgM; contagem variavel de linfocitos T
helper e supressor; reducdo nos niveis de linfécitos T helper e supressor nos pacientes com asplenia
funcional; rapida multiplicagdo bacteriana no sangue devido aos altos niveis de ferro e transferrina
circulantes; producdo de Acs inadequada frente a administracdo EV de vacinas polissacaridica.
(LOGGETTO et al., 1999; RAUTONEN et al., 1992; WONG, OVERTRUF E POWARS, 1992).

4. TRATAMENTO
O tratamento das doencas falciformes se inicia com o diagnostico neonatal que, aliado a
penicilina profilatica, educacdo e cuidados familiares, representa um dos avan¢os mais importantes na
sua historia. (REED e VICHINSKI, 1998).
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O tratamento pode ser farmacoldgico e ndo farmacoldgico. Dentre as medidas simples para a
melhora no quadro de um paciente falcemico estdo: hidratacdo 2,0 a 3,0L de &gua por dia, pois quando
desidratado o paciente tem maior propensdo a sofrer crises de afoicamento; a temperatura corporal
também deve ser mantida usando vestimentas adequadas, visto que no inverno ocorre a vasoconstri¢ao
periférica diminuindo o calibre dos vasos, contribuindo para a adesdo das hemacias ao endotélio
aumento o risco de vaso ocluséo (ANVISA, 2002).

Para controlar a dor sdo utilizados analgésicos que sdo escolhidos conforme o grau de dor
relatado. Existem instrumentos para a avaliacdo da dor, assim os pacientes classificam a dor que sente
por meio de nameros, cores, expressdes faciais, questionarios ou uma combinacgdo desses elementos. A
partir do nivel de dor expresso, sdo administrados aos pacientes analgésicos fracos (paracetamol ou
dipirona), analgésicos moderadamente fortes (codeina ou tramadol), ou analgésicos fortes como a
morfina, metadona ou fentanil (PIMENTA, TEIXEIRA, 1996).

Alimentos com alto teor de ferro devem ser evitados, ja que este metal encontra-se aumentado
nesses individuos devido a intensa hemolise das células vermelhas e a transfusGes sanguineas serem
frequentes, o ferro em altas concentragdes no organismo pode levar a danos celulares (SANTQOS, 2009).

As frequentes transfusfes sanguineas tornam-se com o tempo um problema, pois o ferro em
excesso torna—-se toxico e deposita—se em 6rgdos como o figado e coracdo. Dessa maneira aparecem
primeiros sinais fisicos: hepatomegalia e mudanca da coloracdo da pele. Essas alteracbes podem ser
acompanhadas por triagem laboratorial dos niveis de ferro, ferritina, capacidade de ligacdo de ferro e
transferrina. O tratamento indicado nesse caso é o uso de medicamentos quelantes de ferro, que realizam
a excrecéo forcada desse elemento. (MINISTERIO DA SAUDE, 2006).

5. CONCLUSAO

A anemia falciforme é uma doenca genética, pois se caracteriza por algumas alteracdes na
estruturas do DNA, tendo a troca das bases nitrogenadas de Timina por Adenina, ocasionando o
surgimento da hemoglobina patologica, atraves dessa substituicdo obteve uma mudanga na estrutura
molecular, perdendo assim sua forma e passando a ser um aspecto de uma foice. E uma doenca cronica
incuravel, que geralmente provoca alto grau de sofrimento dos seus portadores.

O diagndstico laboratorial da doenga falciforme baseia-se na detec¢do da hemoglobina S e deve
seguir as normas estabelecidas no PNTN (Programa nacional de Triagem Neonatal)

As infeccOes frequentemente sdo maiores complicagdes nos individuos com anemia falciforme.

A vulnerabilidade a infecgdes no paciente falciforme tem como principal causa a disfuncao

esplénica e a hipoxia tecidual, facilitando locais de foco de infecg&o.
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O tratamento pode ser acompanhamento ambulatorial ou medicamentoso, sempre analisando o

caso individualmente.
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