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Resumo

Introducdo: A Anemia Falciforme é uma doenca que deforma estruturalmente a hemacia, acomete
principalmente individuos negros e seu defeito é genético. Objetivo: revisar parte da bibliografia nacional e
internacional disponivel sobre o aconselhamento genético na Anemia Falciforme e abordar questdes bioéticas

relacionadas ao tema. Metodologia: Trata-se de um estudo de revisdo de literatura. Resultados e Discussao: O

diagndstico feito em tempo adequado, garante controle da doenca e de sua agudizagao, interferindo
positivamente sobre sua morbidade e mortalidade. Opgdes de recursos sdo a triagem neonatal e o pré-natal,
porém o planejamento familiar, o aconselhamento pré-concepgao e o aconselhamento genético auxiliam o
processo de decisdo de casais. O biomédico é um profissional habilitado pelo SUS para realizar aconselhamento
genético. Conclusdo: A literatura descreve recursos para minimizar o impacto da Anemia Falciforme sobre
indicadores de salide materno-infantil.
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Abstract

Introduction: Sickle cell anemia is a disease that structurally deforms the red blood cell, mainly affects
black individuals and its defect is genetic. Aim: To review part of the available national and
international bibliography on genetic counseling in Sickle Cell Anemia and to address bioethical issues

related to the topic. Methodology: This is a literature review study. Results and Discussion: The

diagnosis made in an adequate time, guarantees control of the disease and its exacerbation, interfering
positively on its morbidity and mortality. Resource options are neonatal screening and prenatal
screening, but family planning, preconception counseling, and genetic counseling aid the decision-
making process of couples. The biomedical is a professional qualified by SUS to perform genetic
counseling. Conclusion: The literature describes resources to minimize the impact of Sickle Cell
Anemia on maternal and child health indicators.
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INTRODUCAO

A Anemia Falciforme é uma doenca que deforma estruturalmente a hemacia, acomete principalmente
individuos negros, seu defeito genético esta na substituicdo das bases nitrogenadas (GALIZA-NETO;
PITOMBEIRA, 2003), afetando a polimerizacdo da Hemoglobina S (HbS), proteina responsavel pelo carreamento
de oxigénio, deformando-a, assumindo entdo o formato de foice, fenbmeno conhecido como falcizacdo. O
resultado da alteragao morfofuncional das hemdcias é a vaso-oclusao, processo inflamatério com lesdo tecidual
e baixos niveis de ligacdo com moléculas de oxigénio. (BRUNETTA et al., 2010; MARTINEZ-TRIANA et al., 2012;
SOUZA et al., 2016).

Os Individuos portadores da doenga apresentam diversas complica¢gdes que comegam na infancia e
continuam até a vida adulta, resultando em repetidos episddios vaso-oclusivos, inflamagao crénica e hemdlise,
com presenga frequente de febre, seguidos por tosse, taquipneia, dor toracica e dispneia, gerando importante
impacto social pela incapacidade produtiva dos doentes. (ADAMS-GRAVES et al., 2008).

O gene da Hemoglobina S possui alta prevaléncia no Brasil e é considerada uma das doencgas
hereditarias mais comuns, devido ao alto grau de miscigenagao racial do pais. Sua incidéncia varia de acordo
com cada regido, com taxas maiores nas regides Norte e Nordeste, contudo ao considerar apenas a populacao
negra, a prevaléncia é quase homogénea entre as regides, demonstrando a importancia de ampliar as pesquisas
sobre detecgdo precoce e prevencao. (SILLA, 1999).

Nos ultimos anos, muito se investiu em aconselhamento genético (AG), que consiste em técnicas de
comunicagdo que possibilitem informac¢des completas e abrangentes ao paciente, com carater educativo e de
promocdo de saude ou seja, proporciona aos individuos ou familias a tomada de decisGes consistentes e
equilibradas a respeito do planejamento familiar, principalmente no que se refere ao risco de filhos com a
patologia. (RAMALHO; MAGNA; SILVA, 2003).

Tal procedimento exige um nivel de conhecimento especializado no campo da genética humana e

hereditariedade, sendo recomendado pelo Sistema Unico de Satde que apenas

profissionais de nivel superior, especificamente, biélogo, farmacéutico analista clinico, médico geneticista ou
biomédico realizem o AG. (BRASIL, 2007).
O presente artigo tem como objetivo revisar parte da bibliografia nacional e internacional disponivel

sobre o aconselhamento genético na Anemia Falciforme e abordar questées bioéticas relacionadas ao tema.

Metodologia
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Trata-se de um estudo de revisdo de literatura, realizado através da busca de dados cientificos,
utilizando o cruzamento dos seguintes termos: Anemia Falciforme, aconselhamento genético, planejamento

familiar e papel do biomédico. Nao houve restricdo do ano ou idioma de publicacdo.

Resultados e Discussao

A mortalidade da Anemia Falciforme (AF) entre menores de cinco anos é de aproximadamente 25 a
30%, sendo a maioria causada por doengas secunddrias a essa altera¢do genética; as maiores taxas ocorrem nos
primeiros dois anos de vida e nesse sentido, o diagndstico feito em tempo adequado, garante controle da
doenga e de sua agudizagdo, interferindo positivamente sobre a morbidade e a mortalidade da AF. Quando ndo
detectada antecipadamente, prejudica o acesso aos cuidados de salde oportunos e a letalidade pode chegar
até 80% nessa faixa etaria. (BRASIL, 2015).

Uma opcdo de recurso para detecgao precoce é a triagem neonatal, popularmente conhecida como
teste do pezinho, realiza desde 2001 a investigacdao de Anemia Falciforme e outras hemoglobinopatias; indicada
preferencialmente entre o 22 e 72 dia de vida, é destacada pela capacidade de interferir positivamente no
desfecho clinico e na qualidade de vida dos portadores desse agravo (COSTA et al., 2004; GUIMARAES; COELHO,
2010; BRASIL, 2001).

Outra possibilidade de assisténcia antecipada ao bindbmio mae-bebé, portadores de AF é o cuidado pré-
natal, pois os riscos sdo o crescimento intrauterino restrito e o baixo peso ao nascer que ocorrem, geralmente,
devido ao comprometimento da circulagdo materna e placentaria ocasionada pela vasoclusao, a qual diminui a
irrigacdo sanguinea da placenta aumentando complicacGes que poderdo afetar o concepto, acelerando o
processo do parto e agravando a situacdo de salde do feto. (BRASIL, 2015). Devido aos riscos fetais, essa

gravidez

é considerada de alto risco sendo necessario o acompanhamento minucioso por equipe especializada. (XAVIER
et al., 2013).

Barbosa, Dias e Abreu (2018) propde investimentos na area da gestagdo de alto risco a fim de identificar
a associacdo entre facilidades de acesso aos servigos especializados de salde e a ocorréncia de complica¢Oes
maternas e fetais na gestac¢do de portadoras de anemia falciforme. Esse relato contribui com o descrito pelo
Ministério da Saude, através da implantacdo da Linha de Cuidado para Anemia Falciforme, apontando a
equidade como uma estratégia para distribuir os beneficios disponiveis relacionado a doenca. (BRASIL, 2015).

Existem ainda outros recursos para melhorar os indicadores de salde ligados a AF, no ambito da
Protecdo a Saude, conforme relatado por Melo-Reis et al (2006), que sugeriram inicio das acGes antes mesmo
da concepcdo e por este motivo, o acesso a ao planejamento familiar deve ser considerado um marco no

processo de decisdo de casais, sobre ter ou ndo filhos. Deve-se levar em consideragdo que as representagdes

revistaonline@unifia.edu.br Pagina 760



Revista Saude em Foco — Edicdao n2 11 — Ano: 2019

maternas sao afetadas pela AF, podendo gerar medos, angustias e fantasias a respeito da futura mae e de seu
filho. (COX; BALQUIER-MACCOTTA, 2014).

O Ministério da Saude conceitua que planejar inclui avaliar o passado e sondar o futuro. Uma definicao
mais ampla, refere que a finalidade do planejamento familiar é tornar a decisdo de constituir uma familia um
ato pensado, feito de forma responsavel, através da disponibilidade de conhecimento e informacdo sobre
métodos conceptivos e contraceptivos. Desta forma o planejamento familiar pode contribuir na reducao da
morbimortalidade materna e infantil. (BRASIL, 2004).

Sob a mesma 6ptica, observa-se a introdugao de um novo conceito para se evitar gestagoes,
denominado por aconselhamento pré-concepcional, que preconiza o vinculo a um servigo de atengdo primaria,
onde sera abordado aspectos relacionados a patologias prévias do casal que deseja uma gesta¢do ou qualidade
na escolha do método contraceptivo, a fim de minimizar danos, melhorar a assisténcia a salde e ao pré-natal e
facilitar o acesso aos métodos anticoncepcionais (BRASIL, 2004).

E importante ressaltar que o aconselhamento pré-concepg¢do ndo pretende ferir nenhum preceito ético,
moral ou induzir a ideia de eugenia, mas sim elucidar ou diagnosticar doengas hereditarias como é o caso da
Anemia Falciforme. Os individuos sdo conscientizados do problema, sem serem privados do seu direito de
decisdo (MELO-REIS et al., 2006; SILVA; RAMALHO, 1997).

Ja o Aconselhamento Genético é considerado um procedimento de alta complexidade, feito antes da
gestacdo, requer um profissional que assuma uma atitude imparcial, discutindo com os pacientes varios
aspectos além do risco genético, tais como o tratamento disponivel e a sua eficiéncia, o grau de sofrimento
fisico, mental e social imposto pela doenga, o progndstico e a importancia do diagnéstico precoce (GUIMARAES;
COELHO, 2010).

O Biomédico é um dos profissionais habilitados pelo SUS para realizar o Aconselhamento genético e essa
pratica deve atentar para a competéncia cultural, abrindo-se a perspectiva de que o saber profissional é um dos
conhecimentos existentes e que o paciente com o qual se estabelece negociacGes educativas e terapéuticas é
um ser humano que pode criar, reinventar e aplicar sua cultura de maneira diferente. (RAMALHO; MAGNA;
SILVA, 2002).

E fundamental que a relacdo estabelecida entre profissionais e pacientes pautem didlogos genuinos e
sistematicos para que a compressao do cenario permita-lhes escolhas e decisGes prdprias, visto que o
aconselhamento genético apresenta importantes implicagcdes psicoldgicas, sociais e juridicas, acarretando um
alto grau de responsabilidade as instituicOes e profissionais que o oferecem. Assim sendo, é imprescindivel que
ele seja fornecido por profissionais habilitados e com grande experiéncia, dentro dos mais rigorosos padrées
éticos. (RAMALHO; MAGNA,; SILVA, 2002).

E preciso ressaltar que a cena do aconselhamento genético se estabelece entre a¢des de protecdo e de

informacdo. A garantia de privacidade sobre os resultados dos testes é uma das medidas protetivas. A
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informacao genética diz respeito a aspectos centrais da vida de uma pessoa, desde suas relacdes de parentesco
e filiacdo até mesmo sua inser¢cdao no mundo do trabalho ou adesado a seguros de saude podem ser afetados pela
indevida divulgacado de testes genéticos. O principal risco da quebra de privacidade é o da discriminacao
genética, um neologismo que descreve atos de discriminacdo, opressao e preconceito sofridos em nome de
valores sociais associados a genética (SOUZA, 2006).

Assumir o desafio ético do aconselhamento genético ndo significa ignorar que ha algumas formas
melhores que outras para lidar com a entrada da genética na saude publica. O campo do aconselhamento
genético tomou para si a tarefa de compreender os desafios éticos da informagao genética num contexto de
avanco cientifico e de defesa dos direitos humanos. Como parte dessa reflexdo ética, alguns compromissos
foram assumidos como pano de fundo para a pratica do aconselhamento genético. Sdo eles: a neutralidade
moral do aconselhador; a ndo-diretividade do aconselhamento; a privacidade e confidencialidade da informacgao

genética. (NETO, 2008).

Consideragoes finais

A literatura descreve recursos para minimizar o impacto da Anemia Falciforme sobre indicadores de
saude materno-infantil, como a triagem neonatal e o cuidado pré-natal.

Contudo as agGes podem ser iniciadas antes da concepcdo, através do planejamento familiar, do
aconselhamento pré-concepcional e do aconselhamento genético, ressaltando que este Ultimo deve ser feito
por profissional com formacao especifica, podendo ser feito por biomédico, devido a importancia do
conhecimento sobre genética humana associada ao comprometimento ético e moral que este procedimento

requer.
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