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A Doenga Falciforme é uma das doengas hereditarias mais comuns no mundo. A causa dessa doenca de heranca recessiva
é a mutacdo no gene regulador da sintese da hemoglobina A (HbA). Essa mutacao teve origem no continente africano e
pode ser encontrada em varias populacdes de diversas partes do mundo. No Brasil, devido a grande presenca da populagéo
africana desenraizada de seus paises para o trabalho escravo e constituindo também a base da formagdo da nossa
populacdo, a Doenca Falciforme faz parte do grupo de doengas e agravos relevantes que afetam a populacéo afro-
descendente. Por esta razéo, a Doenca Falciforme foi incluida nas a¢des da Politica Nacional de Atencéo Integral a Satde
da Populagdo Negra do Ministério da Satde. No Brasil, o diagnéstico precoce na primeira semana de vida é realizado nos
Estados pelos Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal (Teste do Pezinho). Dados do Programa Nacional de Triagem
Neonatal apresentam a magnitude da questdo de salde pubica a ser enfrentada no Brasil e refletem a necessidade de
reorganizacdo, estruturacao e qualificacdo da rede publica de assisténcia aos portadores de anemia falciforme.
Palavras-chave: Doenga Falciforme, Politica Nacional de Atengéo Integral a Saude da Populacdo Negra, Brasil.

The Sickle Cell Disease is one of the most common inherited diseases worldwide. The cause of this disease is a recessive mutation in
the gene that regulates synthesis of hemoglobin A (HbA). This mutation was originated in Africa and it can be found in high numbers
around the world. In Brazil, due to the strong presence of the African population that constituted the basis for the formation of our
population, the Sickle Cell Disease is part of the relevant diseases and disorders that affect african-descendent population. For this
reason, the Sickle Cell Disease was included in the political public actions of the health care of african-descendent population. In
Brazil, early diagnosis is made in the first week of life by the Department of Neonatal Screening Program (neonatal screening) in all
states. Data from National Neonatal Screening Program show the magnitude of the pubic health issue in Brazil and reflect the need

for reorganization, structuring and classification of public assistance to Sickle Cell Disease.
Keywords: Sickle Cell Disease, political public actions of the health care of african descent population Brazil.

A DoengaFdciformeéumadasdoencasheredité&riasmais
comuns no mundo. A causadessadoencade herancarecessiva
€ amutacdo no gene regulador da sintese da hemoglobina A
(HbA), com a origem da mutante denominada hemoglobina S
(HbS). Existem outras hemoglobinas mutantes como, por
exemplo: C, D, E, etc., queassociadas (e.g., HbSC, HbSD, HbSE,
etc.) ou em homozigose (HbSS) constituem-se no grupo
denominado de Doenca Falciforme (e.g., Anemia Falciforme,
HbSS; S/Beta Taassemia, S/b Tal.; as doengas SC, SD, SE,
entre outras mais raras). Apesar das particularidades que
distinguem as Doengas Falciforme, inclusive a variavel
penetrancia gera graus variados de gravidade, todas essas
doencas tém semelhantes manifestacdes clinicas e
hematoldgicas. Por ser uma ateragdo da hemoglobina, as
DoencasFal ciforme compdem o grupo dasHemoglobinopatias.

Dentre as Doencas Falciforme, a de maior significado
clinico € aAnemia Falciforme determinada pela presencada
HbS em homozigose (HbSS), ou sgja, acriancarecebede cada
um dos pais um gene para hemoglobina S.

A presenca de apenas um gene para hemoglobina S,
combinado com outro gene para hemoglobina A possui um
padrdo genético AS (heterozigose) que ndo produz
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manifestagdes da doenga e éidentificado como “ Portador do
Traco Falciforme’.

Essa mutacdo teve origem no continente africano e pode
ser encontrada em varias populacfes de diversas partes do
mundo. ApresentaelevadasincidénciasnaAfrica, ArébiaSaudita
eindia NoBrasil, devido agrande presencadapopul agio africana
desenraizada de seus paises para o trabalho escravo e
congtituindo também abase daformagao danossa populagdo, a
Doenca Faciforme faz parte do grupo de doencas e agravos
relevantes que afetam a populacéo afro-descendente. Por esta
razdo, a Doenca Falciforme foi incluida nas agdes da Politica
Nacional de Atencéo Integra a Sallde da Populacéo Negra do
Ministério daSalide, reguladano SistemaUnico desalide (SUS)
pelaPortarian® 2.048 de 3 de Setembro de 2009, nos seusartigos
187188, quedefineasdiretrizesdaPoliticaNaciona deAtencdo
Integral &s Pessoas com DoengaFalciforme.

As pessoas com Doenca Falciforme apresentam anemia
cronicaerecorrente, etambém gravesepisodiosdedor, decorrentes
do processo de vaso-ocl usdo causado pelas heméciasfaciformes
(“formadefoice’), quedificultamouatéimpedemalivrecirculago
sanguinea, mais especiamente nos pequenos vasos, e podem
provocar ainterrupgdo do fluxo sanguineo eatéamortedecélulas
etecidoscorporais; démdepotencidizar oriscodocirculovicioso
gerador de hipdxia, que retroaimenta todo o processo mérbido.
Também, os portadores da anemia falciforme tém maior
vulnerabilidade as infecgdes, a0 sequestro esplénico, asindrome
torécica aguda, entre outros agravos a sua salde.

No Brasil, o diagndstico precoce naprimeirasemanadevida
éredizado nosEstados pel 0s Servigosde Referénciaem Triagem
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Neonatd (Teste do Pezinho), conforme definido no regulamento
do SUSpelaPortariado ProgramaNaciona de Triagem Neonatal
GM/MSnP. 2.048 de 3 de Setembro de 2009, nosartigos 322, 323e
324. Ese=Programaéfundamentd paraaidentificaco, quantificacéo
e acompanhamento dos casos, bem como para o plangamento e
organizacéo darede de atencéo integral.

O “testedo pezinho” é gratuito nas unidades de salide dos
servigos publicos, preferencial mente o maisproximo possivel do
local de moradia do recém-nascido e € recomendado durante a
primeirasemanade vidapelo méodo de el etroforeseem HPLC
ou defocaizagdo isoelétrica. Nas criancas apartir do 4° mésde
vida, 0 método mais usud de eetroforese de hemoglobina é
utilizado parao diagnéstico daDoencaFalciforme.

O programadetriagem neonatdl (testenaprimerasemanade
vida) édividido emtrésfases Fasel, testesparaHipotireoidismoe
Fenilcetonlria; Fase 11, testes da Fase | + hemoglobinopatias
(DoencaFaciforme); eFaselll: Fasel + Fasell + Fibrose Cistica.

NoBrasil, 12 Estadosjarealizam ostestesdaFasell (RS,
RJ, SP MG BA,AL, PE,MA,AC, RO, GOeMS) e4 Estados
aquelesdafaselll (SC, PR, MG eES). Assim, h4 16 Estados
guejafazem triagem neonatal, maiso Distrito Federal .

As pessoas com trago fa ciforme necessitam, quase sempre,
de orientacdo genética, enquanto as pessoas com doenca
falciforme necessitam de assisténcia, prestada por equipe
multiprofissiona qudificada, sendo defundamentd importanciao
acompanhamento etratamento clinico. Por essarazéo, fazem parte
darededeasssténciaedereferéncianos Estados, oshemocentros
e 0s hospitais com servicos especializados em Hematologia,
especialmente aos portadores de Doenca Falciforme com
gpresentagdes graves ou complicagdes decorrentes da doenca

Os medicamentos que compdem arotina do tratamento
daDoencaFalciforme eintegram a Farmécia Basicado SUS
sdo: &cido folico (de uso continuo), penicilinaoral ou de uso
parenteral (obrigatoriamente até os 5 anos de idade),
antibioticos, analgésicos e antiinflamatoérios (nas
intercorréncias). A hidroxiuréiaé medicamento usado segundo
protocol o, e 0s seus usuérios descrevem significativareducédo
e periodicidade das crisesde dor e, por conseguinte, melhoria
daqualidade de vida e maior longevidade.

Como as criangas com Doenca Fal ciformetém risco 400
vezes maior de infecgbes em relagdo a populacéo em geral,
outro fator deimpacto nareducéo damortalidade foi associar
as vacinas do Programa Nacional de Vacinagéo com aquelas
contra Haemophilus influenzae, virus da hepatite B
(recombinante) e Streptococcus pneumoniae (polissacéride
e heptaval ente), associadas a profilaxiacom penicilina

Dados do Programa Nacional de Triagem Neonatal
apresentam a magnitude da questéo de salide pubica a ser
enfrentada no Brasil quando é observada a proporcéo de
nascidos-vivos diagnosticados com Doenca (Quadro 1) e Trago
Falciforme (Quadro 2). Esses dados refletem a necessidade de
reorgani zacao, estruturacdo e quaificacdo darede deasssténcia

Em conduso, odiagndstico precoceno Programade Triagem
Neonatal, fundamentado em rede organizada, tem grande
potencialidade de promover notavel impacto nos indicadores da
morbimortaidade; e causar na populacéo brasileirasignificativa
mudancanahistérianatural dadoencafaciforme, ondeaatud taxa
de letdidade € de 80% entre as criangas com menos de 5 anos de
idade sem os necessarios cuidados de salide e aexpectativamedia
de vida dos portadores-adultos é inferior a50 anos.

Quadro 1. Proporcao de nascidos-vivos com Doenca Fal ciforme nos Estados que realizam o teste do pezinho.

Doenca Falciforme
Estados Proporcao de Nascidos Vivos/Ano
Bahia 1: 650
RiodeJaneiro 1:1.200
Pernambuco, Maranh&o, Minas Gerais e Goiés 1:1.400
Espirito Santo 1:1.800
Rondbénia 1:2.540
Acre 1:3.840
Sdo Paulo 1:4.000
Mato Grosso do Sul 1:8.360
Rio Grandedo Sul 1:11.000
Santa Catarinae Parana 1:13.500

Quadro 2. Proporcéo de nascidos com Trago Falciforme nos Estados que realizam o teste do pezinho.

Trago Falciforme
Estados Proporcéo de Nascidos Vivos/Ano
Bahia 1:17
Riode Janeiro 1:21
Minas Gerais 1:30
Pernambuco, Maranhdo 1:23
Espirito Santo, Goias 1:25
Sao Paulo, Rondénia 1:35
Acre 1:40
Rio Grande do Sul, Parana e Santa Catarina 1:65
Mato Grosso do Sul 1:70
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