PROTOCOLO DE RASTREIO DE DOENCA FALCIFORME NO PRE NATAL

Definicao

Heranca genética autossomica recessiva, que expressa a doenca quando o gene da globina
beta S esta em homozigose (Hb SS), ou quando esta em heterozigose, em associacao do gene
globina beta S com outras variantes, como Hb C, Hb D e Hb E, ou ainda na interacao com a
talassemia beta.

Heranca genética
-Hemoglobina normal: No caso da hemoglobina A (Hb A), considerada normal, os genes

que codificam as fra¢Ges beta da hemoglobina, herdados dos pais, estdo em homozigose e resultam
no padrao Hb AA .
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Probabilidade do padrao Hb AA

-Traco falciforme: A presenca de apenas um alelo da globina beta A, combinado com outro alelo
da globina beta S, apresenta um padrdo genético AS (heterozigose) que ndo produz manifestacdes
da doenga falciforme, sendo o individuo caracterizado como portador de trago falciforme (TF).
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Genes Probabilidade
Hb AA 25%
Hb AS 50%
Hb SS 25%
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Diagnostico Determinagao do gendtipo

Padrao normal Hb AA

Doenca falciforme Hb SS, Hb SC, Hb SD, Hb 5/ tal.
Traco falciforme Hb AS

Traco Hb AC, Hb AD, Hb E
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Epidemiologia

A doencga falciforme é reconhecida pela Organizacdao Mundial da Saide (OMS) como um
grave problema de saude publica mundial, com grande impacto na morbimortalidade da populacao
afetada. No Brasil, a partir da década de 1990, surgiram as primeiras ag0es governamentais, no
sentido de reconhecer a importancia da doenca falciforme na populacao.

Em 2001 a portaria GM 822/2001 do Ministério da Satde instituiu o Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), visando a ampliar o acesso ao programa de triagem neonatal, conhecido
como teste do pezinho, ampliar a gama de doencas congénitas e definir critérios de eleicdo daquelas
que devam ser inseridas, prioritariamente, num programa de triagem neonatal de caracteristicas
nacionais com o objetivo de diagnosticar e iniciar precocemente o tratamento de doencas ainda
incuraveis, mas possiveis de cuidar — dentre elas, a doenca falciforme.

Fisiopatologia
A anemia falciforme é caracterizada por anemia hemolitica cronica e presenca de fendmenos

vasoclusivos que levam a crises dolorosas agudas e a lesdo tecidual e organica cronica e

progressiva.
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Manifestacdes clinicas
Ao longo da vida, as manifestacoes clinicas decorrentes da doenga falciforme variam entre
as pessoas com a doenga e na mesma pessoa.

Os sintomas podem comecar a aparecer ainda no primeiro ano
de vida, mostrando a importancia do diagndstico precoce como
principal medida de impacto positiva na assisténcia de qualidade
as pessoas com a doenca.

Principais:
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Infeccoes recorrentes Ictericia

Anemia

A anemia acontece pela reducdo do nimero dos eritrocitos, das alteracdes em seu formato e
na sua fungdo e da diminuicdo do valor da hemoglobina e do hematocrito. Nao é causada pela
deficiéncia de ferro.

E identificada por:
* cansaco;
* fraqueza;
* indisposicao;
* palidez;

Crises Algicas

Sdo causadas pelo processo de vaso-oclusdo. Costumam durar de 4 a 6 dias, e ocorrem nos
bracos, nas pernas, nas articulagdes, no térax, no abdéomen e nas costas. Na maioria das criancas a
primeira manifestacio de dor decorre de um processo inflamatério que provoca inchago nos
tornozelos, nos punhos, nos dedos ou nas articulagoes. Esses sinais sdo conhecidos como sindrome
mao-pé ou dactilite.




Infeccoes recorrentes

Na doenca falciforme, os episédios frequentes de vaso-oclusao lesionam o bago, levando a
atrofia e a diminuicdo da sua funcionalidade (asplenia funcional). Isso faz com que o organismo da
pessoa com a doenca fique mais sujeito as infeccdes.

Ictericia

Ocorre em funcdo do aumento da hemodlise e do consequente excesso de bilirrubina na
circulagdo, aumentando a pigmentacao amarelada da pele e da parte branca dos olhos (esclerética).
Outro sinal da ictericia é o escurecimento da urina (coltria).

Outras manifestacoes clinicas:
- Sindrome toracica aguda;

-Acidente vascular isquémica;
-Priapismo;

-Crise aplasica;

-Ulceras nas pernas;

-Osteonecrose ou necrose avascular.

Manifestacdes clinicas na gestantes

A doenca falciforme ndo é impeditiva para gravidez, mas pode gerar riscos tanto para a
gestante como para o feto e o recém-nascido.

Durante a gestacao ha piora da anemia, o aborto espontaneo ocorre com frequéncia e ha
maior incidéncia de placenta prévia e de descolamento prematuro de placenta.

A pré-eclampsia na gestante com doenca falciforme é cerca de cinco vezes mais frequente, e
pode contribuir para o parto pré-termo ou prematuro. As intercorréncias podem ser graves e
complicar a evolucdo da gravidez.

A ocorréncia de crises de dor (crise algica), infec¢oes (principalmente do trato urinario) e
sindrome toracica aguda (STA) sao condi¢Oes de gravidade e complicam a gestagcdao, podendo levar
a 6bito materno e fetal.

As equipes de profissionais de satide devem ser capacitadas para o diagnostico e o manejo
adequado da gestante com doenca falciforme, tanto no pré-natal quanto no parto e no puerpério. O
atendimento no pré-natal deve iniciar-se precocemente.

O ideal é que ela seja acompanhada por equipe da atengdo basica e simultaneamente
atendida no pré-natal de alto risco e em servico especializado de hematologia com suporte de
medicina transfusional. O trabalho conjunto e articulado dos diversos niveis da atencdo a saude
pode contribuir para diminuir as complicacoes e reduzir a mortalidade materna e perinatal na
gestante com doenca falciforme.

Diagnéstico laboratorial

Nas hemoglobinopatias, os exames laboratoriais sdo utilizados para:
* Deteccao de Hb S nos eritrocitos;

* Genotipagem de Hb;

* Determinante de haplotipos;

* Monitoragao.



Eletroforese de hemoglobina deve ser realizada na rotina do preé-
natal de todas as gestantes

A Organizacdo Mundial da Saude (OMS) recomenda que paises com alta prevaléncia da
doenga falciforme invistam em programas para detec¢do precoce, visando ao controle dos eventos
agudos e a reducao da mortalidade.

Atualmente, no Brasil, o diagndstico da doenca falciforme esta inserido em duas estratégias
do Ministério da Satde: o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) e a Rede Cegonha.

Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)

O exame conhecido como o teste do pezinho deve ser realizado na primeira semana de vida
da crianga, na unidade de saude mais proxima de sua residéncia.

» Diagndstico precoce;

* Tratamento:
.. Programa Nacional de

; ___| * Acompanhamento das criangas diagnosticadas
Trl ag em com doenca falciforme;
Neonatal

» Oferta de informacao e orientagao genética;

» Oferta de aconselhamento genético.

Rede Cegonha

Trata-se de uma estratégia que visa implementar uma rede de cuidados para assegurar as
mulheres o direito ao planejamento reprodutivo e a atencdo humanizada a gravidez, ao parto e ao
puerpério, bem como garantir as criangas o direito ao nascimento seguro € ao crescimento e
desenvolvimento saudaveis.

Em 2011 foi instituida a inclusdo do diagndstico da doenga falciforme na rotina do pré-natal
para todas as gestantes. Essa acdo visa identificar gestantes com doenga falciforme para assegurar o
pré-natal de alto risco em ambulatério adequado e, desse modo, contribuir para a redugao da
morbimortalidade materna.
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