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Resumo:

As hemoglobinopatias podem ser divididas em estisge funcionais, podendo acometer
diversos individuos por hereditariedade. Estuddsesdiemoglobinopatias na populacéo
brasileira sdo importantes para conhecer o pepfilezniologico e estabelecer a rede de
assisténcia e cuidado a saude, permitindo, assampmselhamento genético aos portadores e
a seus familiares Dessa forma, o objetivo do pteseabalho foi realizar a identificacao e
diagndstico de individuos portadores de hemoglqgizitias com a realizacdo da orientacao
genética-educacional, atendidos no Laboratorio m&ng e Pesquisa em Andlises Clinicas
(LEPAC) e doadores de sangue do Hemocentro-HUM-UHMrante o periodo de
mar¢o/2023 a fevereiro/2024 foram atendidos um ttgal47 pacientes no LEPAC, em que
foram encontrados 82 (55,8%) perfis hemoglobinicmsnais e 65 (44,2%) perfis alterados.
No hemocentro, foi observado a ocorréncia de HbAC28 doadores de primeira doacéo;
HbAS em 72 doadores de primeira doacao, gerandtotahde 92 pacientes com traco de
hemoglobina C e traco falciforme. Foi constatadalai?2 doadores com HbAD e 2 com
HbAF e 1 com Hb variante. Foram enviadas cartagnmindo sobre o resultado e dando a
possibilidade de agendar consulta, caso desejassEB orientagcdes. No Hemocentro, a
orientacao genética-educacional foi realizada senttegue cartilhas explicativas e realizado
0 aconselhamento genético.
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1.Introducéo

A hemoglobina (Hb) € uma proteina presente nosettibs, cuja funcéo principal é
transportar oxigénio (§ dos pulmdes para os tecidos periféricos. Posstiutara

guaternaria composta de duas cadeias de globinalfi@ () e duas do tipo bet); Cada

cadeia esta associada a um grupo prostético hemedqa ligado a um atomo de ferro no



estado de fon ferroso #g permitindo a ligacdo com o oxigénio (Storz let2012; Thom

et al., 2013). Algumas mutag¢fes resultam na sulgsit total ou parcial de um aminoécido
por outro em uma das cadeias de globina, causdtetagées estruturais e funcionais que
sdo denominadas de hemoglobinopatias (Frasca,e2Cdll; Bren et al., 2015). Entre as
hemoglobinopatias, a anemia falciforme é considerad mais comum, seguida das
talassemias, além de outras menos prevalentes, cambemoglobinopatia C, a
hemoglobinopatia D, a persisténcia da hemoglobetel, fentre outras mais raras (Kohne et
al., 2011). Estima-se que 1,1% dos casais no maprEsentam o risco de gerarem criancas
com alguma hemoglobinopatia e 0,27% dos nascidpafséados (WHO, 2008).

Em relacdo ao diagnostico laboratorial das hemagbpiatias, pode ser feito por
eletroforese em criancas a partir de 4 meses dke ida por cromatografia liquida de alto
desempenhoh{gh performance liquid chromatography - HPLC), sendo esta ultima uma
metodologia com maior sensibilidade e especifigdaammentando a confiabilidade dos
resultados e o acerto diagnéstico, além de seropiada pelo Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), para diagndésticos de héobagppatias em recém-nascidos (MS,
2015). Estudos sobre as hemoglobinopatias na pgimulbrasileira sdo importantes para
conhecer o perfil epidemiolégico e estabelecer de rde assisténcia e cuidado a saude,
permitindo, assim, o aconselhamento e a orientaygiwética aos portadores e a seus
familiares (MS, 2015).

Sendo assim, o0 objetivo do presente trabalho &izar a identificacdo e diagndstico
de individuos portadores de hemoglobinopatias, eorealizacdo da orientacdo genética-
educacional, atendidos no Laboratério de Ensinesglisa em Analises Clinicas (LEPAC) e
doadores de sangue do Hemocentro-HUM-UEM.

2. Metodologia

Entre marco de 2023 e fevereiro de 2024, foramdaden pacientes no Laboratorio
de Ensino e Pesquisa em Andlises Clinicas (LEPABAB-UEM, e doadores de sangue de
primeira doacdo. Os pacientes foram provenienteidades localizadas na regido noroeste
do Parana. Foi realizado a analise de eletrofatedgemoglobina, dosagem de hemoglobina
fetal e hemograma a partir da amostra de sangumdiogduos. Avaliou-se a prevaléncia da



doenca nesses individuos e observou-se a hemogpaitia mais comumente encontrada.
Além disso, suporte e esclarecimento de duavidaanfofornecidos aos pacientes. Os
procedimentos foram realizados ap6s a obtencdo etnd de Consentimento Livre e
Esclarecido (CAAE:12162313.6.0000.0104) de cad#&pteincluido no estudo.

3. Resultados e Discussao

Durante o periodo de marco/2022 a fevereiro de3262am atendidos um total de
147 pacientes no LEPAC, cuja faixa etaria variouldaés a 77 anos. Destes, 91 (61,9 %)
foram do género feminino e 56 (38,1%) do génerocolam. A partir dos individuos
estudados, foram encontrados 82 (55,8%) perfis gkabimicos normais, ou seja, perfil Hb
AA e 65 (44,2%) perfis alterados. Os perfis hembiglicos alterados encontrados foram
HbSC (n=4; 2,7%); HbAA2 (n=25:17%), HbAC (n=8:5,4),%1bAS (n=11; 7,5%); HbSS
(n=1; 0,7%), e HbSAA2 (n=1; 0,7%); HbSF (n=2;1,4%HSFA2 (n=2; 1,4%); HbSFA
(n=1; 0,7%); HbSAF (n=1; 0,7%); HbFA (n=1; 0,7%)bEC (n=1; 0,7%); HbASH (n=1;
0,7%); HbASF (n=4; 2,7%); HbASA2 (n=1; 0,7%); HbAQ@#=1; 0,7%). A tabela 1 mostra
os resultados das eletroforeses de hemoglobindogam realizadas para os pacientes do
LEPAC.

Em relacdo aos dados obtidos no hemocentro, fatatada a ocorréncia de Hb AC
em 20 doadores de primeira doacédo; Hb AS em 72ocdeadle primeira doacédo, gerando um
total de 92 pacientes com trago de hemoglobinar@ce falciforme. Foi constatado ainda 2
doadores com HbAD e 2 com HbAF el com Hb variante.

De acordo com os resultados obtidos pode-se olisewa dentre os perfis
hemoglobinicos encontrados, tém-se uma maior @ee@ de variantes em heterozigose
seguido pela talassemiaheterozigota, e doenca falciforme justificado paligem étnico-
regional.

Foram enviadas cartas informando sobre o resuleadiando a possibilidade de
agendar consulta, caso desejassem mais orientag@@fentacdo genética-educacional foi
realizada com os pacientes atendidos no Hemocesanolo entregue cartilhas explicativas e

realizado o aconselhamento genético.



Tabela 1:Distribuicdo da prevaléncia de heterongdiomozigotos e heterozigos e dupla

detectados entre os individuos com suspeita dedlebinopatias atendidos no LEPAC

Hemoglobinopatias(n=68) Genotipo N %

Talassemiap heterozigota AA, 18 11,9
(AT)

Hb variantes em AS; AC 35 23,2

heterozigose (traco)

Talassemia alfa AH 1 0,7
Doenca Falciforme SPB-Tal; SC; SS; 12 7,9
SF
Doenca de Hb C CC 0 0
Recém- nascido normal AF 2 1,3
Total - 68 45%

4.Consideragdes

O estudo mostra a importancia de analisar a ggeue das hemoglobinopatias, uma
vez que se trata de uma doencga pouco conhecidaa Desneira, mais estudos abordando
essa tematica se fazem necessarios para determipenfil hemoglobinico e dessa forma
direcionar o tratamento correto aos pacientes. foitante ainda, promover orientaco
genética-educacional para toda a populacdo, sengwiago o conhecimento sobre as
hemoglobinopatias, buscando medidas que melhoreguatidade de vida de todos os
afetados.
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