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RESUMO: A anemia falciforme é uma doenca genética que causa anemia e outros problemas
de saide. As manifestacdes clinicas incluem dor intensa, fadiga, ictericia e crises de vaso-
oclusdo. O diagnéstico laboratorial envolve exames de sangue, como a eletroforese de
hemoglobina, para identificar a presenca de hemoglobinas, caracteristica da doenga. O
tratamento visa aliviar os sintomas e prevenir complica¢des, com transfusdes sanguineas,
medicamentos e, em alguns casos transplantes de células ~trocos. Método: revisio de literatura,
consultas em livros, dissertagdes e artigos cientificos. Resultados: O diagnéstico das
hemoglobinopatias é complexo e envolve uma anélise que deve considerar dados clinicos,
heranca genética, idade, sexo, entre outros fatores. Conclusdo: as alteracdes fisiopatolégicas da
anemia falciforme, podem por vezes intervir seriamente no cotidiano de individuos portadores,
compreendendo que a identificagio precoce é essencial, trazendo uma melhora na qualidade de

vida dos pacientes.
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ABSTRACT: Sickle cell anemia is a genetic disease that causes anemia and other health
problems. Clinical manifestations include severe pain, fatigue, jaundice and vaso-occlusion
attacks. Laboratory diagnosis involves blood tests, such as hemoglobin electrophoresis, to
identify the presence of hemoglobin, a characteristic of the disease. Treatment aims to alleviate
symptoms and prevent complications, with blood transfusions, medications and, in some
cases, cell transplants. Method: literature review, consultations in books, dissertations and
scientific articles. Results: The diagnosis of hemoglobinopathies is complex and involves an
analysis that must consider clinical data, genetic inheritance, age, sex, among other factors.
Conclusion: the pathophysiological changes of sickle cell anemia can sometimes seriously
interfere in the daily lives of individuals with it, understanding that early identification is

essential, bringing an improvement in the quality of life of patients.
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1. INTRODUCAO

Essa anemia é causada pela alteracio estrutural, que leva a hemécia ter meia-vida mais
curta (aproximadamente 10-20 dias). A deformacio das hemécias, ocorre principalmente sob
condi¢des de baixa oxigenacdo, com isso acontece um agrupamento das hemadcias em vasos
sanguineos, bloqueando o fluxo sanguineo neste local. Sendo que acaba desencadeando as
manifestacdes clinicas predominantes na anemia falciforme, como: crise de dores, infecges e
febre, ictericia, crise de sequestro esplénico (retengio de sangue no bago), dlceras de pernas,
entre outros. Nascem aproximadamente 300.000 a 400.000 criangas por ano com
hemoglobinopatias em todo o mundo, sendo que no Brasil esta estimativa de prevaléncia é de
70.000-100.000 individuos. (Gongalves, A. P. 10 de 2022).

Em 1920, o papel da desoxigenagio foi descoberto por Hahn e Gillespie e, com isso, a
hipétese de que anemia poderia ser uma doenca hereditaria foi levantada, mas foi sé em 1951
que Linus Pauling e Harvey Itano confirmaram que esse tipo de anemia era hereditario. Assim,
entende-se que é um distdrbio da gene B-globina da hemoglobina que causa o afoigamento das
hemacias e é o0 mais comum do mundo (Satde, M. 2022).

A anemia falciforme é caracterizada pela mutagio do gene que produz hemoglobina A,
que passard a gerd-la com caracteristicas morfolégicas diferentes, a hemoglobina S, sendo
considerada um agravo genético e degenerativo que n3o possui cura e tem um elevado indice
de morbimortalidade. Decorrendo de vérias manifestacdes clinicas que acometem os
individuos desde o inicio de suas vidas (Satde, M. 2022).

A hemoglobina é uma das proteinas essenciais para o funcionamento do
organismohumano, a qual juntamente com o fon de ferro ligado ao grupo heme é fundamental
para o transporte de oxigénio do pulmio para a circulacdo sistémica. A estrutura molecular da
hemoglobina é determinada geneticamente, logo o equilibrio da sintese das globinas que as
compdem e realiza um papel crucial na manuten¢io do seu funcionamento, os quais devem se
manter preservados (Souza, 2019; Santis,2019).

O padrio anémico conferido a Doenca Falciforme se associa também a destruicdo das
hemicias pelo baco devido a sua forma anémala, conferindo a Anemia Falciforme como sendo
uma anemia hemolitica. Transformag¢io da hemaicia normal para a hemécia alterada leva ao
aumento do contato destas células com outras que estio circulando pelo sangue, e por adquirir
uma caracteristica mais enrijecida e em forma de foice, pode levar a um problema no transporte
de oxigénio que ocorre devido a adesdo das hemicias anémalas aos vasos sanguineos de menor
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calibre, desencadeando vaso oclusio, levando a processos isquémicos e infecciosos (Almeida;

Beretta, 2017; Leal; Martins,2017).

1. MANIFESTACOES CLINICAS

As manifestacdes clinicas sio varidveis, alternando entre individuos assintomiticos e
sintomdticos que acabam necessitando de idas frequentes em hospitais. A maioria dos
individuos homozigéticos (SS), em que os genes foram herdados da mie e do pai, apresentam
o quadro clinico mais grave se comparado aos individuos heterozigéticos (AS) (que sio
assintomdticos) que tém genes herdados apenas de um dos progenitores (Machado, A. 2018).

Os recém-nascidos portadores da DF possuem elevadas concentracées de hemoglobinas
fetal (HbF), ndo apresentando quadro clinico relevante. Tendo sinais mais relevantes a partir
dos seis meses de vida, devido a redugio significativa da concentragio das hemoglobinas fetal.
A HbF ¢é encontrada em concentracdes residuais no sangue humano em adultos, estando
presente durante o periodo de vida intrauterina (Machado, A. 2018).

A sindrome mio-pé ou dactilite falcémica é um sinal caracteristico nos primeiros dois
anos de vida, caracterizada pela inflamacdo aguda que acomete os dedos das mios e dos pés, em
que ocorrem edema, rubor, dor e calor. A inflamaco pode ser limitada a falange ou metacarpo
ou a todos os ossos da regido. A dor é intensa o que pode ser semelhante as crises élgicas em
adultos. As crises 4lgicas sdo uma das manifestacdes clinicas mais predominantes da anemia
falciforme, sendo que a incidéncia e prevaléncia variam de acordo com a idade, sexo, genétipo
e alteragdes laboratoriais dos individuos (Damasceno, R. F. 2021).

O processo de oclusio dos vasos sanguineos é frequentemente representado pelo
aparecimento de crises dolorosas no abdome, coluna e membros do corpo como manifestagdes
mais comuns. A ocorréncia de obstru¢do vascular, principalmente em pequenos vasos, é um
evento fisiopatoldgico determinante subjacente 4 grande maioria dos sintomas presentes no
quadro clinico dos pacientes com anemia falciforme, como: dores e crises hemoliticas, tlceras
de perna, sindrome toricica aguda, sequestro do bago, priapismo, necrose femoral asséptica,
retinopatia, insuficiéncia renal crénica, auto esplenectomia e acidente vascular cerebral
(Machado, A. 2018).

O mecanismo mais dominante é a hemdlise extravascular, que vem do reconhecimento
e fagocitose dos eritrécitos que sofreram falcizacdo. Contudo, a hemélise intravascular decorre

da lise das hemicias falciformes. Em relacdo a outras anemias hemoliticas, portadores de
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anemia falciforme n3o costumam apresentar esplenomegalia devido aos repetidos episédios de

vios-oclusdo, o que ocasionam fibrose e atrofia do bago (Machado, A. 2018).

1.1 Crise de sequestro esplénico

A crise de sequestro esplénico pode ser definida como uma diminui¢do nos niveis de
concentragio de hemoglobina em pelo menos 2 g/dL em relagdo ao nivel basal do paciente, com
evidéncias de resposta medular compensatéria (reticulocitose persistente ou eritroblastose) e
aumento rdpido do baco. A manifestagdo clinica caracteriza-se por subito mal-estar piora
progressiva da palidez e dor abdominal acompanhadas de sudorese, taquicardia e taquipneia.
Ao exame fisico observa-se palidez intensa, esplenomegalia, polidipsia e sinais de choque
hipovolémico.g E responsével pelas altas taxas de morbimortalidade na infincia, devido 2
retencgio de eritrécitos principalmente no bago. Em criangas homozigotas da HbS as crises de
sequestro podem ter inicio j4 aos dois meses, com reducdo progressiva até em torno dos trés

anos de idade, uma vez que o baco sofre o que se pode chamar de autoesplenectomia, resultando

em trombose, multiplos infartos com subsequente trombose (Gongalves, M. J. P. 2021).

2.2 Sindrome Toricica Aguda (STA)

A anemia falciforme est4 associada 3 STA em criangas, mas também é um fenémeno
desencadeado em adultos, porém os dois mecanismos passam a estar presentes em todos os
pacientes, apés a instalacdo do quadro de vaso-oclusdo. Seus sintomas s3o: dor torécica, tosse,
febre, dispneia com infiltrado pulmonar, sendo sua etiologia relacionada com infec¢es virais,
por micoplasma ou Chlamydia pneumoniae. Acomete 15 a 43% dos pacientes, com recorréncias
causadoras de fibrose pulmonar e mortalidade elevada em adultos, particularmente no pés-
operatério (Cunha, C. 2020).

As maiores causas sdo infecciosas, em criancas, complexa, em adultos (virose,
pneumonites, embolia gordurosa e infartos pulmonares). Pode manifestar-se agudamente ou
apds 2 a 3 dias de crise vaso-oclusiva intensa, assim como complicacio de cirurgia e anestesia
geral. Pode evoluir rapidamente para faléncia respiratéria e morte. No exame fisico é visto dor
tordxica, com ou sem febre, hipoxemia, leucocitose e lesdes radiolégicas, méveis. Tratamento:

suporte respiratdrio, oxigénio, antibiéticos e transfusio (Damasceno, R. F. 2021).
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2. DIAGNOSTICO LABORATORIAIS
2.1 FISIOPATOLOGIA DA ANEMIA FALCIFORME

Anemia falciforme é uma doenca de cariter inflamatério crdnico caracterizada por
anemia hemolitica e vaso-oclusio. A hemoglobina S, quando desoxigenada, sofre alteracdes
rdpidas e reversiveis assumindo o eritrécito a forma de foice, como consequéncia do fenémeno
de polimerizacdo. A reoxigenacdo dos eritrdcitos interrompe a polimerizagdo, restaurando a
forma normal da hemicia. Esse processo de falcizagio e reversio continuam a ocorrer até que
¢ a hemacia se torna irreversivelmente falcizada (células densas) e sofre hemélise intra ou

extravascular com remogio pelo sistema reticulo endotelial (LADEIA; SALLES; DIAS, 2020).

2.2 TESTE DO PEZINHO

Em 2001, 0 Ministério da Satde instituiu o Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN). A triagem para a HbS foi incluida neste programa, além da fenilcetondria e do
hipotireoidismo, como as doengas falciformes n3o apresentarem caracteristicas clinicas
precoces.

Assim, a triagem neonatal para a HbS, também conhecido como “teste do pezinho”,
tem o objetivo de diagnosticar precocemente as doencgas falciformes, que habitualmente nio
tem sinas e sintomas nos primeiros meses de vida, sendo de grande importincia a realizagio
dos testes no periodo neonatal para que possa haver a intervencdo necesséria (Almeida et al.,
2016).

O exame ¢ feito por meio do sangue coletado por puncido do calcanhar, por se tratar de
uma regido com muitos vasos sanguineos, é importante observar que o teste nio é capaz de
confirmar o que ¢ a doenca (Mendonga et al., 2019).

Caso o resultado do exame apresente alguma alteracio, o médico fard exames
complementares e mais precisos para saber se de fato hé alteracdo. So seis doengas que podem
ser identificadas e para que essa "classificacdo" seja mais efetiva, ela deve ser feita entre 0 32 e
o 52 dia apds o nascimento, pois trés dessas doencas apresentam sintomas muito rapidos, como
é o caso do hipotireoidismo congénito, hiperplasia adrenal congénita e fenilcetonuria. Fazé-lo
antes desse periodo pode resultar em testes falso-positivos, influenciados pelos horménios que

passaram pela placenta durante a gravidez (Bvsms, 2020).
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23HEMOGRAMA

O hemograma é um exame importante na avaliacio das alteracdes da AF, pois, é
possivel visualizar ao microscépio éptico a drepanocitose eritrocitirio presente no sangue total
do individuo afetado. Neste exame é possivel avaliar a série vermelha e observar as alteracées
de Volume Corpuscular Médio (VMC) e a Concentragio de Hemoglobina Corpuscular Média
(CHCM), que podem se apresentar em niveis baixos, mas normalmente apresentando em
estado normocromica e normociticas, em razio da fagocitose eritrocitiria das células
falciformes. A contagem elevada de reticulécitos é uma caracteristica comum nos processos
hemoliticos, juntamente com a elevagdo da bilirrubina indireta (Machado, A. 2020).

A anemia falciforme é normocrémica, com exce¢do da talassemia ou deficiéncia de ferro
concomitante. Além disso, o aumento da fragilidade mecénica, perda de flexibilidade e
plasticidade s3o processos diretamente proporcionais a quantidade de HbS (Machado, A. 2020).

Um hemograma completo pode ser feito como parte de um check-up regular, como um
teste de triagem ou porque a pessoa nio esti se sentindo bem. O niimero total de glébulos
vermelhos, brancos e plaquetas em uma pessoa pode fornecer informacdes aos médicos e
biomédicos sobre possiveis problemas de saide, como anemia, infec¢des, inflamacées e outras

condicdes (Longo, 2021).

2.4TESTE DE FALCIZACAO

O teste de falcizacdo, trata-se de colocar as hemécias para serem testadas a uma baixa
concentragio de oxigénio para fazer com que sejam absorvidos pelo metabissulfito de sédio.
Sendo que esse composto ird reduzir a tensdo de oxigénio. Realiza uma avaliagio qualitativa
que determina a presenca ou auséncia de HbS nos eritrécitos (Aratjo, F. C. 2020).

Seu principio se baseia na inducio da falcizacdo por meio da desoxigenagio da
hemoglobina por drogas redutoras num microambiente formado no espaco entre limina e
laminula. Virios fatores interferem na sensibilidade e reprodutibilidade do teste, entre os quais
se destacam a proporcio entre os volumes de sangue e da droga redutora, falha na vedagio do
microambiente e tempo de reagdo. Sendo assim, este método é pouco recomendado pois sua
resolucdo ¢ baixa, o que pode distorcer o resultado (Aratjo, F. C. 2020).

O teste de falcizacdo trata-se de colocar os glébulos vermelhos a serem testados em
frente a uma baixa concentragio de oxigénio para fazer com que sejam inalados pelo
metabissulfito de sédio. Este composto ird reduzir a tensio de oxigénio. No entanto, este
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método nio é altamente recomendado, pois a resolucdo ao visualizar o resultado é baixa, o que

pode distorcer o resultado (Alcintara; Benithih; Dos Santos, 2021).

2.5 TESTE ELETROFORESE

A eletroforese de hemoglobina é um exame de biologia molecular que permite
identificar a presenca de diferentes tipos de hemoglobina. Normalmente as hemoglobinas
presentes no organismo humano sio a HbA1, HbA2 e HbF, porém a presenga da HbS contribui
para o diagnéstico da anemia falciforme ou, dependendo da situagio, do traco falciforme
(Failace, 2015).

Este exame ¢ realizado a partir de uma amostra de sangue colhida do paciente e,
posteriormente, a amostra é encaminhada entfo para a triagem a partir da eletroforese que ir4
identificar as diferentes hemoglobinas presentes no sangue. Para isso, a amostra é submetida a
uma corrente elétrica e a separacdo das hemoglobinas é baseada nas taxas de migracdo das
moléculas, que se dividem em bandas diferentes de acordo com seu peso molecular (Lemos
2021).

O resultado é entio comparado a um padrdo normal, saudavel, verificando a presenca
de hemoglobinas anormais. Na tabela 2 contém os valores de referéncia para uma eletroforese

de hemoglobina de pacientes sem alteragdes (Lemos 2021).

3. TRATAMENTO DA ANEMIA FALCIFORME

Pacientes com anemia falciforme s3o mais suscetiveis a infec¢des devido a fungio
prejudicada do bago, que desempenha um papel crucial na filtragem de bactérias e outros
patégenos do sangue. Infec¢bes bacterianas, como pneumonia, osteomielite e sepse, sdo
particularmente preocupantes. A vacinagio e a profilaxia antibidtica sdo, portanto,
componentes essenciais no manejo desses pacientes para prevenir infec¢des graves (Silva;
Souza, 2020).

As transfusdes sanguineas representam outra abordagem crucial no tratamento da
anemia falciforme, especialmente em casos de crises agudas severas ou para a prevengio de
complicagdes como acidente vascular cerebral (AVC) em criangas com alto risco (Saide, M.
2022).

Transfusdes regulares podem ajudar a diminuir a quantidade de hemicias falciformes

na circulagdo, aumentando a oxigenagio e reduzindo a incidéncia de crises. Entretanto, as
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transfusSes frequentes estdo associadas a riscos, incluindo sobrecarga de ferro e infecg¢des
transmissiveis pelo sangue, exigindo uma gestio cuidadosa e acompanhamento continuo
(Barros et al., 2019).

O transplante de células-tronco hematopoiéticas, também conhecido como transplante
de medula 6ssea, oferece um potencial cura para a anemia falciforme. Este procedimento
substitui a medula éssea doente por células-tronco saudéveis de um compativel, geralmente um
irm#o ou irmi (Silva; Salim, 2022).

Apesar de ser uma intervengio curativa, o transplante apresenta riscos significativos,
incluindo rejeicio do enxerto e complicacSes relacionadas ao condicionamento pré-transplante,
como infeccdes e toxicidade de érgdos. Além disso, a disponibilidade de doadores compativeis
¢ limitada, restringindo o acesso a este tratamento para muitos pacientes (Silva; Salim, 2022).

A terapia farmacolégica é amplamente utilizada no manejo da anemia
falciforme. Um dos medicamentos mais comuns é a hidroxiuréia, que tem demonstrado
eficicia na reducgio da frequéncia de crises vaso-oclusivas e da necessidade de transfusées. A
hidroxiuréia atua aumentando a producdio de hemoglobina fetal (HbF), que inibe a
polimerizacdo da hemoglobina S (Mendonga et al., 2019).

Estudos tém mostrado que o uso continuo de hidroxiuréia pode melhorar
significativamente a qualidade de vida de pacientes, reduzindo complicagdes agudas e
hospitaliza¢es. No entanto, o uso a longo prazo de hidroxiuréia e seus efeitos adversos
potenciais, como a supressdo da medula éssea, continuam sendo objeto de pesquisa (Silva et

al., 2020).

4. METODOLOGIA

A metodologia foi realizada em revisao bibliografica que se baseia em uma pesquisa
qualitativa de modalidade descritiva embasada por artigos cientificos, livros e sites, tambem
foram realizadas pesquisas em plataforma digitais como os sites do Ministério da satde,
ANVISA, MANUAIS, M. S. D., Biblioteca Virtual em Satide-Scielo e Ministerio da Saude,
Revista Cienofica da FMC,

Para estabelecer os principais meios usados para o diagnédstico laboratorial da anemia
falciforme e dos portadores destes tragos, para realizagio deste trabalho como uma pesquisa

exploratéria do tipo revisdo bibliogarfica, com uma abordagem qualitativa.
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s. CONSIDERACOES FINAIS

Por ser uma doenca genética que afeta a vida dos portadores em proporcdes varidveis,
pessoas com anemia falciforme elas precisam do apoio de seus familiares, comunidades e
principalmente de profissionais de satde para se disciplinar e levarem uma vida mais
confortdvel, sendo que em alguns casos, os pacientes podem ter multiplas manifestacdes
clinicas como febre, dor, anemia devido ao isolamento esplénico.

O diagnéstico precoce pode gerar uma melhora na qualidade de vida e uma perspectiva
mais ampla, pois os pacientes receberam cuidados e tratamento desde o inicio, é recomendado
que o paciente se hidrate, e se alimente seguindo uma dieta bastante rica em 4cido félico e zinco
e imunizante com vacinas e a penicilina é imprescindivel durante o tratamento profil4tico da
anemia falciforme.

Sendo vilido ressaltar que cada manifestacdo clinica tem uma forma de tratamento
especifica, a qual deve ser orientada pelo profissional da satide selecionar a mais adequada para

cada um dos casos e também para cada momento, visando suprir a necessidade desse paciente.
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