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RESUMO: Este artigo buscou discutir o impacto das hemoglobinopatias como problema
relevante de satde puablica no Brasil, com énfase na anemia falciforme, cuja incidéncia média
nacional é estimada em aproximadamente 1:1.000 nascidos vivos, podendo variar de acordo com
a composicio étnica das diferentes regides do pais. O trabalho aborda a incorporagio dessas
doengas ao Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), implementado em 2001,
destacando as mudangas estruturais promovidas no cuidado a satde, como o diagnéstico
precoce. Além disso, o estudo analisa evidéncias que apontam para a redugio da mortalidade
infantil por doenca falciforme, estimada entre 20% e 30% em regiGes onde o programa apresenta
maior cobertura. Dessa forma, a pesquisa avalia dados epidemiolégicos e discute as implicagdes
educacionais e intersetoriais dessa politica publica, evidenciando sua importincia para a
melhoria da qualidade de vida e para a reducdo de complicages associadas as hemoglobinopatias
no contexto brasileiro.
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ABSTRACT: This article sought to discuss the impact of hemoglobinopathies as a significant
public health problem in Brazil, with emphasis on sickle cell anemia, whose national average
incidence is estimated at approximately 1:1,000 live births and may vary according to the ethnic
composition of different regions of the country. The study addresses the incorporation of these
diseases into the National Neonatal Screening Program (PNTN), implemented in 2001,
highlighting the structural changes promoted in healthcare, such as early diagnosis. In addition,
the study analyzes evidence indicating a reduction in infant mortality due to sickle cell disease,
estimated between 20% and 309 in regions where the program has greater coverage. Thus, the
research evaluates epidemiological data and discusses the educational and intersectoral
implications of this public policy, highlighting its importance for improving quality of life and
reducing complications associated with hemoglobinopathies in the Brazilian context.

Keywords: Neonatal Screening Hemoglobinopathies. Sickle Cell Anemia.

RESUMEN: Este articulo tuvo como objetivo discutir el impacto de las hemoglobinopatias
como un importante problema de salud ptblica en Brasil, con énfasis en la anemia falciforme,
cuya incidencia media nacional se estima en aproximadamente 1:1.000 nacidos vivos, pudiendo
variar segiin la composicién étnica de las diferentes regiones del pais. El trabajo aborda la
incorporacién de estas enfermedades al Programa Nacional de Tamizaje Neonatal (PNTN),
implementado en 2001, destacando los cambios estructurales promovidos en la atencién de la
salud, como el diagndstico precoz. Ademdis, el estudio analiza evidencias que sefialan una
reduccién de la mortalidad infantil por enfermedad falciforme, estimada entre el 20% y el 300%
en regiones donde el programa presenta mayor cobertura. De esta manera, la investigacién
evalta datos epidemiolégicos y discute las implicaciones educativas e intersectoriales de esta
politica ptblica, evidenciando su importancia para la mejora de la calidad de vida y para la
reduccién de complicaciones asociadas a las hemoglobinopatias en el contexto brasilefio.

Palabras clave: Tamizaje Neonatal. Hemoglobinopatias. Anemia Falciforme.
INTRODUCAO

As hemoglobinopatias constituem grupo de doencas genéticas hereditarias
caracterizadas por alteragdes estruturais ou quantitativas das cadeias globinicas (MODELL;
DARLISON, ano). No Brasil, a elevada miscigenacdo populacional contribui para significativa
prevaléncia da anemia falciforme (PAIVA-SILVA et al., 2019; CANCADO; JESUS, 2021) .
Antes da implantacdo da triagem neonatal universal, o diagnéstico era frequentemente tardio,
associado a altas taxas de morbimortalidade infantil (BRASIL, 2023; REES; WILLIAMS;
GLADWIN, 2010) . Nesse contexto, a identificagdo precoce dessas alteracdes genéticas tornou-
se fundamental para possibilitar interven¢des terapéuticas imediatas e acompanhamento
multiprofissional continuo.

A triagem neonatal permitiu avancos importantes na prevengio de complicacdes graves,

contribuindo para reducdo de infec¢des, crises vasoclusivas e 6bitos nos primeiros anos de vida

(BRASIL, 2022; SOUZA et al., 2022). Além disso, o Programa Nacional de Triagem Neonatal
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representou importante avango nas politicas publicas voltadas a saide infantil, ampliando o
acesso ao diagnéstico e ao cuidado especializado (BRASIL, 2022; CARVALHO et al., 2020) .
Entretanto, ainda persistem desafios relacionados as desigualdades regionais e a
dificuldade de acesso aos servicos de satide em determinadas localidades do pais. Diante disso,
torna-se relevante analisar os impactos epidemiolégicos da triagem neonatal para
hemoglobinopatias no Brasil, bem como sua contribui¢io para a reducio da mortalidade infantil

e fortalecimento da assisténcia em satde.

METODOS

Trata-se de uma revisio integrativa da literatura, de abordagem qualitativa e carater
descritivo-analitico, desenvolvida com o objetivo de analisar o impacto da triagem neonatal na
reducio da mortalidade por hemoglobinopatias no Brasil, com énfase na anemia falciforme e
nos desafios de implementacdo do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) no
Sistema Unico de Satde (SUS).

A estratégia de busca bibliografica foi realizada entre fevereiro e maio de 2026 nas bases
de dados Scientific Electronic Library Online (SciELO), PubMed/MEDLINE, Biblioteca
Virtual em Satde (BVS) e Google Scholar, além de periédicos especializados, como Revista
Brasileira de Hematologia e Hemoterapia, Hematology, Transfusion and Cell Therapy,
Revista Paulista de Pediatria, Revista de Satide Publica, BMC Pediatrics e International Journal
of Neonatal Screening. Foram utilizados os descritores em portugués e inglés:
“hemoglobinopatias”, “anemia falciforme”, “triagem neonatal”, “teste do pezinho”,
“mortalidade infantil”, “Programa Nacional de Triagem Neonatal”, “sickle cell disease” e
“newborn screening”, combinados por meio dos operadores booleanos (AND e OR).

Inicialmente, foram identificados 42 estudos potencialmente relevantes. Apds a remogio
de 8 artigos duplicados, permaneceram 34 estudos para leitura de titulos e resumos. Desses, 12
foram excluidos por nio apresentarem relagio direta com o tema proposto. Assim, 22 artigos
foram selecionados para leitura na integra, sendo g posteriormente excluidos por ndo atenderem
aos critérios metodolégicos estabelecidos, como auséncia de dados epidemiolédgicos, enfoque
exclusivamente laboratorial ou indisponibilidade do texto completo. Ao final, 13 estudos
compuseram a amostra final da revisdo.

Foram incluidos artigos cientificos publicados entre 2020 e 2025, disponiveis

integralmente em portugués, inglés ou espanhol, que abordassem aspectos relacionados a
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triagem neonatal, epidemiologia das hemoglobinopatias, mortalidade infantil, politicas pablicas
de satde e acompanhamento clinico de individuos diagnosticados precocemente. Foram
excluidos relatos de caso, editoriais, estudos duplicados e trabalhos sem relacdo direta com o
impacto epidemioldgico da triagem neonatal.

A qualidade metodolégica dos estudos incluidos foi analisada considerando critérios
como clareza dos objetivos, adequa¢io metodoldgica, consisténcia dos dados epidemiolégicos,
relevincia cientifica e contribui¢io para o contexto brasileiro. Os dados obtidos foram
organizados em categorias temdticas relacionadas & redugio da mortalidade infantil,
desigualdades regionais na cobertura do PNTN, desafios estruturais do SUS e implica¢des da

educagio em satide no acompanhamento longitudinal dos pacientes.

RESULTADOS E DISCUSSOES

Segundo Ress, Williams e Gladwin (2010), a anemia falciforme representa a
hemoglobinopatia hereditiria de maior prevaléncia no Brasil e configura importante problema
de satide publica, especialmente devido a elevada morbimortalidade associada as complicacées
infecciosas e vasoclusivas nos primeiros anos de vida. A doenca ocorre quando o individuo
herda dois genes alterados da hemoglobina, um de cada genitor, resultando em uma condigio
cronica de carater grave (REES; WILLIAMS; GLADWIN, 2010) .

Nessas circunstincias, as heméicias assumem formato de foice, tornando-se rigidas e
menos deforméveis, o que compromete a circulagio sanguinea, dificulta a oxigenacdo tecidual
e favorece episédios de obstrugio vascular (REES; WILLIAMS; GLADWIN, 2010). Em
contrapartida, o traco falciforme ocorre quando o individuo herda apenas um gene alterado e
um gene normal, ndo desenvolvendo a doenca, embora permaneca capaz de transmitir o gene
mutado aos descendentes (BRASIL, 2023). Geralmente, individuos com traco falciforme nio
apresentam manifesta¢des clinicas relevantes ou apresentam sintomas leves (BRASIL, 2023).

No contexto epidemiolégico brasileiro, a distribui¢io da doenga apresenta importante
heterogeneidade regional, diretamente relacionada a4 composi¢do étnica populacional e as
desigualdades socioeconémicas histéricas (PAIVA-SILVA et al., 2019; CANCADO; JESUS,
2021). Estudos demonstram maior incidéncia da doenga falciforme nas regides Nordeste e
Sudeste, especialmente em estados com maior proporcio de populacio afrodescendente, como
Bahia, Rio de Janeiro e Minas Gerais. Na Bahia, considerada uma das unidades federativas com

maior prevaléncia da doenga no pais, estima-se incidéncia aproximada de 1 caso para cada 650
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nascidos vivos (SANTOS et al., 2020; SILV A et al., 2021). Em Minas Gerais, os indices variam
entre 1:1.400 e 1:1.800 nascidos vivos, enquanto no Rio de Janeiro a incidéncia aproxima-se de
1:1.200 (SANTOS et al., 2020). Em contrapartida, estados da Regido Sul apresentam incidéncias
significativamente menores, frequentemente inferiores a 1:10.000 nascidos vivos, evidenciando
a influéncia dos processos demogréficos e étnicos sobre a distribui¢io da doenca no territério
nacional (PAIVA-SILVA et al., 2019; SILVA et al., 2021).

De acordo com o Ministério da Satde (2023), a auséncia de diagnéstico precoce esteve
historicamente associada a elevadas taxas de mortalidade infantil, sobretudo em decorréncia de
sepse pneumocdécica, infec¢des invasivas, sindrome toricica aguda e outras complicagdes graves
decorrentes da doenca falciforme. Antes da universaliza¢cdo do Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN), instituido em 2001, muitas criancas eram diagnosticadas apenas apés o
surgimento de manifestagdes clinicas severas, frequentemente em situa¢es de urgéncia
hospitalar.

Estudos nacionais demonstram que, no periodo anterior a4 implantag¢io universal da
triagem neonatal, a mortalidade em criangas com doenca falciforme podia ultrapassar 100 até
os cinco anos de idade em regides com baixa cobertura assistencial (SOUZA et al., 2022;
BRASIL, 2023). Apés a consolidagio do PNTN, observou-se redugio progressiva desses indices,
alcancando taxas inferiores a 50 em estados com maior cobertura e melhor estrutura assistencial
(SOUZA et al., 2022; CARVALHO et al., 2020).

A triagem neonatal possibilitou importantes avangos terapéuticos e preventivos,
especialmente por meio da introdugio precoce da penicilina profildtica, da amplia¢io da
cobertura vacinal e do acompanhamento hematolégico continuo (YAWN et al., 2020; BRASIL,
2023). A redugdo dos ébitos por sepse pneumocécica tornou-se um dos principais indicadores do
impacto positivo do programa, sobretudo em estados com maior capacidade de integracdo entre
atencdo primdria, servicos especializados e centros de referéncia hematolégica. Minas Gerais e
S3o Paulo destacam-se por apresentarem cobertura superior a 9ooe, rede laboratorial consolidada
e maior disponibilidade de acompanhamento  multiprofissional, contribuindo
significativamente para melhoria dos indicadores de sobrevida (SOUZA et al., 2022;
CARVALHO et al., 2020; BRASIL, 2023).

Entretanto, apesar dos avangos proporcionados, o Minitério da Satdde (2022) reconhece
que persistem importantes limita¢des estruturais relacionadas & implementacio e manutencio

do programa no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS). A cobertura da triagem neonatal
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ainda apresenta desigualdades expressivas entre as diferentes regides brasileiras, especialmente
em 4reas remotas da Amazdnia Legal e municipios interiorizados do Norte e Nordeste
(BRASIL, 2022; CARVALHO et al., 2020). Nessas localidades, dificuldades relacionadas a
distincia geografica, escassez de laboratdrios especializados, limita¢ées logisticas e deficiéncia
no transporte das amostras frequentemente ocasionam atrasos no processamento laboratorial e
na entrega dos resultados as familias, comprometendo o inicio oportuno das intervengdes
terapéuticas (BRASIL, 2022; CARVALHO et al., 2020).

Além das barreiras geogréficas, fatores socioecondmicos exercem influéncia direta sobre
a continuidade do cuidado. Familias em situacio de vulnerabilidade social frequentemente
enfrentam dificuldades relacionadas ao deslocamento até os centros de referéncia, baixa
escolaridade, insegurancga alimentar e acesso limitado & informacdo em satide. Essas condigdes
dificultam a adesio ao acompanhamento longitudinal e interferem negativamente na
continuidade de medidas preventivas fundamentais, como antibioticoprofilaxia, atualizagio
vacinal e monitoramento clinico regular (YAWN et al., 2020; BRASIL, 2023).

Outro desafio relevante refere-se i fragmentagio da rede assistencial do SUS. Em
muitos municipios brasileiros, observa-se fragilidade na articulagio entre atencio priméria,
maternidades, laboratérios e servigos especializados, comprometendo a integralidade do
cuidado. Frequentemente, o recém-nascido diagnosticado é encaminhado ao servigo tercidrio
sem adequado acompanhamento compartilhado com a atencdo bésica, dificultando o
monitoramento continuo das necessidades clinicas e sociais da familia. A concentragio de
hematologistas e centros especializados nos grandes centros urbanos também limita o acesso da
populacdo residente em 4reas rurais e municipios de pequeno porte, favorecendo absenteismo,
abandono terapéutico e perda de seguimento clinico (BRASIL, 2022; CARVALHO et al., 2020).

A implementacio do PNTN também enfrenta desafios relacionados a insuficiéncia de
sistemas informatizados integrados capazes de monitorar longitudinalmente os individuos
diagnosticados. A auséncia de comunicacido eficiente entre maternidades, unidades bésicas de
satde, laboratérios e centros especializados reduz a capacidade de rastreamento dos pacientes e
dificulta a continuidade do cuidado ao longo da vida. Em muitos casos, ocorre perda de
seguimento logo apds a confirmagio diagndstica, especialmente entre populagdes socialmente
vulneraveis (PICCIOTO et al., 2021; BRASIL, 2022).

Sob perspectiva ampliada, a triagem neonatal transcende a dimensio biomédica,

configurando importante politica pablica educativa e social (BRASIL, 2022; CARVALHO et
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al., 2020). A luz das contribui¢des de Paulo Freire, o acesso a informacdo qualificada promove
autonomia familiar, fortalecimento do vinculo com os servicos de satide e participagdo social
no cuidado (FREIRE, 1996).

O diagnédstico precoce possibilita orientagio familiar, aconselhamento genético e
construgio de vinculo longitudinal com a rede assistencial (BRASIL, 2023; PICCIOTTO et al.,
2021). Além disso, a educagdo permanente em satide fortalece priticas interdisciplinares no
SUS, contribui para qualificagio das equipes multiprofissionais e favorece a reducio das
desigualdades regionais no acesso ao cuidado (BRASIL, 2022; CARVALHO et al., 2020).

Dessa forma, Carvalho et al. (2020) e o Ministério da Satde (2022, 2023) reconhecem que,
embora o PNTN represente um marco nas politicas publicas brasileiras voltadas a satde
infantil, sua efetividade depende nio apenas da realizagio do teste neonatal, mas da
consolidacio de uma rede de cuidado continuo, integral e regionalmente equitativa. O
fortalecimento da atencdo priméria, a descentralizagdo dos servigos especializados, a ampliagido
da infraestrutura laboratorial, o investimento em sistemas integrados de monitoramento e a
qualificacio permanente dos profissionais de satde constituem estratégias fundamentais para
garantir a sustentabilidade do acompanhamento longitudinal e ampliar o impacto da triagem
neonatal na redu¢io da mortalidade por hemoglobinopatias no Brasil (CARVALHO et al., 2020;
BRASIL, 2022; BRASIL, 2023).

Tabela1 - Comparagio estimada da mortalidade infantil por doenga falciforme antes e apés a triagem
neonatal universal

Taxade
, . , Cobertura da
Periodo mortalidade até s )
triagem
anos
Baixa/nio
Antes de 2001 10-15% . /
universal
<5% (em estados >850% em diversos

Apés 2001 (PNTN consolidado)

com alta cobertura  estados

Fonte: BRASIL. Ministério da Sadde. Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Doenga
Falciforme. Brasilia: Ministério da Satde, 2023. Dados extraidos de estudos epidemiolégicos
nacionais e relatérios do Ministério da Satdde.

CONCLUSAO

A implementacio da triagem neonatal para hemoglobinopatias no Brasil representou
marco na reduc¢do da mortalidade infantil e na reorganizac¢io da rede assistencial. H4 evidéncias

de um impacto epidemiolégico consistente, especialmente no que se refere a3 anemia falciforme.
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E crucial que o PNTN continue a ser fortalecido e que a educacio em satide se amplie,

reduzindo as disparidades regionais, para que os avangos conquistados se tornem uma realidade
L s i .

permanente. Além disso, a ampliagio do acesso ao diagnéstico precoce e ao acompanhamento

especializado pode contribuir significativamente para a melhoria da qualidade de vida dos

pacientes acometidos por hemoglobinopatias.

Observa-se também a necessidade de investimentos continuos na infraestrutura dos
servicos de saude, principalmente em regiSes com menor cobertura assistencial. Nesse
contexto, a capacitagdo dos profissionais da satide e o fortalecimento da atenco basica tornam-
se fundamentais para garantir maior efetividade das a¢Ges preventivas e terapéuticas. Dessa
forma, o aprimoramento continuo das politicas puablicas relacionadas a triagem neonatal é
indispensavel para consolidar os avancos obtidos e promover maior equidade no cuidado 2

populacio brasileira.
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