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Resumo. Hemoglobinopatias sdo desordens genéticas que npoder
classificadas em variantes estruturais ou talasasmafetando a estrutura da
hemoglobina e sua sintese, respectivamente. Vistidtaa incidéncia das
hemoglobinopatias no mundo, o0 presente estudo otmocese na
conscientizacdo sobre a doenca e realizacdo de ndstgcos sobre as
mesmas. Além disso, trata da importancia do planejgo familiar na
medida preventiva das anemias hereditarias. Do ltal@ 99 individuos
afetados, 77 (77,78%) apresentaram a forma hetgotai Ressalta-se ainda,
gue de 86 heterozigotos doadores de sangue, 780%3Jpresentaram traco
falciforme. A orientagdo genética-educacional tgvende valor, uma vez que
muitos pacientes desconheciam a hereditariedadeadasnias e em alguns
casos desconheciam a prépria doenca. Desse modostascdes auxiliaram
no esclarecimento de duvidas e contribuiram parplamnejamento familiar
dos individuos acometidos.
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1. Introducéo

Hemoglobinas (Hb) anormais ou hemoglobinopatiag, csdiacterizadas pelo conjunto

de desordens genéticas que afetam as Hb. Podemsandlassificadas em: sindromes
talassémicas o hemoglobinas variantes estrutukaisalassemias afetam, parcialmente
ou totalmente, a sintese de hemoglobina, send@asscomuns do tipo alfa e beta. Ja as
hemoglobinas variantes concernem as alteracdeadegacdas hemoglobinas, com uma
maior ocorréncia de Hb S e Hb C. Além disso, destase doencas falciformes com

modificagdes na hemoglobina S (LIMA et al., 2006).

No Brasil, de acordo com os estudos de Reis efE#INSTEN, 2018), analises em
69.180 amostras no LACEN-PI evidenciaram 3.747megéscidos com hemoglobina
variante, sendo 2.848 desses casos com traco nesafiaéciforme, seguido de traco Hb
C. A nivel mundial, dados do Boletim da Organizachtundial da Saude
(BERNADETTE e DARLINSON, 2008) apontam que pelo o®®,2% da populacéo
mundial carrega uma variante significativa, e, 28rega a talassemid. Devido a



elevada prevaléncia da doenca, as hemoglobinosdtasonsideradas como problema
de saude publica, dessa maneira, ressalta-se atémgia do diagnostico para trazer

melhorias na qualidade de vida dos afetados ereswentuais problemas, oferecendo

aconselhamento genético sobre o futuro filho degeesdiagnosticadas com a doenga,
através de conscientizacdo e educacao adequada.

O objetivo do presente estudo concentrou-se em ndgigar pessoas com
hemoglobinopatias e oferecer informacdes, conszag#o sobre a doenca através da
orientacdo genética-educacional individualizadalangjamento familiar, a fim de
proporcionar prevencao e minimizar ansiedade casgaelas hemoglobinopatias.

2. Casuistica Método

Nos anos de 2018 e 2019, foram atendidos um te@ad6d individuos, sendo 274
suspeitos de hemoglobinopatias, encaminhados paabaratério de Ensino e Pesquisa
em Analises Clinicas (LEPAC)-DAB-UEM, 86 individyodoadores de sangue do
Hemocentro-HU-UEM. Os individuos atendidos foranpvenientes das cidades
localizadas na regido noroeste do Parana. A detegéd das hemoglobinopatias foi
realizada através eletroforese de hemoglobina disan&ematolégica. Aqueles
diagnosticados positivamente para as hemoglobirmgpdbram convidados para
realizacdo do estudo familiar e orientacdo genéfitecacional presencial, a fim de
determinar se outros individuos na familia tamb@nesentavam o perfil para a doenca
e auxiliar na qualidade de vida dos acometidosmAdiisso, foram entregues carteiras
de identificacdo de hemoglobinopatias. Para osateadle sangue, seguiu-se o convite
para estudo familiar e cartas contendo explicagdbse as hemoglobinas anormais. A
orientacdo genética-educativa consistiu na aplecagium questionario com o intuito
de avaliar o nivel educacional-cultural de cadaertado. Posteriormente, foram
entregues cartilhas explicativas, com linguagenssicel ao nivel de cada orientado, e
os individuos foram orientados com mais detalhésesas hemoglobinopatias e sua
importancia no planejamento familiar. Algumas dagidmais recorrentes foram
esclarecidas, com fins educativo e atenuacéo d@a@iftlos pacientes, como: funcdo da
Hb; definicho de anemia; o que € hemoglobinopatiague sdo homozigotas
(sintomaticas); como identificar; como cuidar; cord@agnosticar; onde buscar o
atendimento. A Coleta de amostras bioldgicascagdio de questionérios e orientacdo
genética-educacional, foram realizadas, apos angdbede Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido (CAAE: 12162313.6.0000.0104).

3. Resultados

A faixa etaria da populacdo atendida para invesdigale hemoglobinopatias variou de
5 dias a 91 anos, dos quais 176 (64,2%) foram dergéeminino e 98 (35,8%) do
género masculino Do total de 274 individuos atewslitlo LEPAC, 99 (36,9%)
apresentaram Hb anormais. Do total (n =99) de iddis com hemoglobinopatias, 22
(8,2%) foram sintomaticos, e 77 (28,7%) heterongot
assintomaticos/oligossintomaticos, conforme seglialtassemia beta heterozigota
(14,1%); Hb AS (8,6%), Hb AC (4,1%), Hb Atke (1,1%), Hb A/PHHF (0,4%), Hb
AH (0,4%). Outros 22 (8,2%) foram sintomaticosyacterizados como doenca
falciforme e doenca de Hb C em homozigose (Tabgl&drificou-se também que 06
(2,2%) pacientes eram menores de 6 meses de lape ndo permitiu 0 diagnostico



conclusivo, pois as cadeias globinicas nao atingira sua estabilidade (perfil
hemoglobinico: 02 Hb AF; 02 Hb FA; 01 FAS e 01 ACEptre esses individuos, 14
(14,14%) manifestaram interesse em receber ori@mtagenética-educacional
individualizada.Quando questionados, excluido as 05 criancas, gevjéam falar de
hemoglobinopatias, 01 (11,1%) respondeu que nuinda touvido falar, outros 08
(88,9%) ja tinham ouvido falar, porém apresentagancteitos equivocados com muitas
davidas. Todos os individuos que receberam oriéataghformaram que a condicéo
genética teria sido, ou sera considerada paraisagdesobre o planejamento familiar de
maneira conscienteDos 14 pacientes que receberam orientacdo genéicgseis)
preencheram adequadamente o questionario de ®ieslodlaridade (Tabela 2).

Tabela 1. Distribuicdo da prevaléncia de heterozigo tos, homozigotos e heterozigose
dupla detectados entre os individuos maiores de 6 m eses de idade com
hemoglobinopatias, atendidos no LEPAC

Hemoglobinopatie Perfil n %
(n=99 hemoglobinic
Talassemig heterozigota (AT) AA2 38 14,1
Hb variantes em heterozigose AS; AC; ASlike 37 13,¢
PHHF em heterozigose A/PHHF 01 0,4
Talassemia alfa AH 01 0,4
DoencaFalciforme SPB-Tal; SC; S 21 7,8
Doencade Hb C CC 01 0,4
Total 99 369
Tabela 2. Nivel de escolaridade dos individuos que  receberam orientacao genética-
educacional
Escolaridad n %
Fundamental incompleto 01 7,14
Fundamental completo 0 0
N&o frequentou 0 0
Nivel médio 04 28,57
Nivel superior 01 7,14
Total 06 42,8¢

Entre os doadores de sangue (n= 86), 70 (81,4%infdraco Falciforme (Hb AS) e 16
(18,6%) traco de Hb C (Hb AC). Destes, 3 doadofege(ninino e 2 masculinos),
manifestaram interesse em receber, presencialmeréatacdo genética-educacional.
Os individuos que receberam as referidas oriensagdéormaram que a condicao
genética foi ou podera ser de grande importancg@larejamento familiar.



4. Discussao

A hemoglobinopatia mais prevalente foi a AT, justifla pela origem étnica regional,
em sua maioria por eurodescendentes. A AT foi slegpela AS, caracteristica de
afrodescendentes. Este estudo mostrou a importaddaiaorientacdo genética-
educacional ndo apenas da conscientizacdo, magramb planejamento familiar. A
maior parte dos individuos desconhecia ou possoidnecimento parcial sobre as
hemoglobinopatia. A deteccdo de Hemoglobinas anernpossibilita medidas
preventivas e, consegientemente melhoria da qdalida vida dos afetados. Além
disso, é possivel reduzir o numero de nascidos dom@elas hemoglobinopatias
(BERNADETTE e DARLINSON, 2008).

Estudos populacionais relacionados as hemoglobiiagptornam-se essenciais para o
desenvolvimento de diagndsticos laboratoriais, sfieecapazes de fornecer nédo apenas
resultados, mas também conscientizacdo sobre &gdavdas manifestacdes clinicas.
Assim, torna-se possivel o aconselhamento gendjiem,consiste na compreensao da
hereditariedade das anemias, interpretacdo do@btigo e o tratamento dos individuos
(SILVA; FLOR; CAMARA, 2018). Desse modo, ressalta-@ importancia do
diagndstico e conscientizacdo sobre as hemoglosiesppara melhor qualidade de
vida dos afetados e seus familiares.

5. Conclusao

Este estudo demonstrou a importancia da realizalgiadiagndstico e orientacéo
genética-educacional dos portadores de hemoglohilagpa fim de garantir uma
melhor qualidade de vida para esses individuosngvendo um tratamento adequado.
Ademais, é possivel contribuir para o planejamdatuiliar de forma educativa e
consciente, buscando medidas preventivas parseasashereditarias.
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