&%,
SR
Vs
EZNSINO, ¥
EXTENSEO R a3
s I LN<O AV ﬁ}&\\:‘v“‘s ’I":
E CULTURA /

Elos para unr

formacgdo expandidc

HEMOGLOBINOPATIAS EM PACIENTES ATENDIDOS NO LEPAC E DOADORES
DO HEMOCENTRO — HUM-UEM E AGAO EDUCATIVA

Julia Zanini Micheli (UEM
Maria Eduarda Maldonado Molinari (UEM
UEM
UEM
UEM

Prof.a Raquel Pantarotto Souza Pavan (UEM
E-mail:ra143499@uem.br

Tatiana Takahashi Higa

Prof.a Juliana Curi Martinichen Herrero

(
(
(
(

Prof.a Eliana Valéria Patussi

)
)
)
)
)
)

Resumo:

As desordens genéticas que comprometem tanto a estrutura como a funcao das
hemoglobinas s&o denominadas de hemoglobinopatias. Estudos sobre as
hemoglobinopatias na populagéo brasileira sdo importantes para conhecer o perfil
epidemiologico e estabelecer a rede de assisténcia e cuidado a saude, permitindo,
assim, o aconselhamento e a orientagdo genética aos portadores e a seus
familiares. O objetivo do presente trabalho foi realizar a identificacdo e diagnostico
de individuos portadores de hemoglobinopatias, com a realizagdo da orientagc&o
genética-educacional, atendidos no Laboratério de Ensino e Pesquisa em Analises
Clinicas (LEPAC) e doadores de sangue do Hemocentro-HUM-UEM. A partir dos
individuos estudados durante o periodo de margo/2024 a fevereiro/2025, foram
encontrados 33 (47,8%) perfis hemoglobinicos normais (Hb AA), 34 (49,4%) perfis
alterados e 2 (2,9%) perfis alterados e inconclusivos. A maioria dos pacientes
portadores de hemoglobinopatias, apresentou perfil hemoglobinico compativel com
talassemia beta menor (24,6%). Os pacientes receberam suporte e esclarecimento
de duvidas através de explicagédo de cartilha educativa/explicativa.

Palavras-chave: Talassemia, Diagnostico, A¢cdo educativa

1. Introdugao

As desordens genéticas que comprometem tanto a estrutura como a fungéo das
hemoglobinas sdo denominadas de hemoglobinopatias. A hemoglobina (Hb) € uma
proteina presente nos eritrocitos, cuja fungéo principal € transportar oxigénio (O2)
dos pulmdes para os tecidos periféricos. Possui estrutura quaternaria composta de

duas cadeias de globina tipo alfa (a) e duas do tipo beta (B) (Storz et al., 2012;
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Thom et al., 2013). Algumas mutagdes resultam na substituigdo total ou parcial de
um aminoacido por outro em uma das cadeias de globina, causando alteragdes
estruturais e funcionais. (Frasca et al., 2011; Bren et al., 2015).

Em relagéo ao diagnostico laboratorial das hemoglobinopatias, pode ser feito
por eletroforese em criangas a partir de 6 meses de idade ou por cromatografia
liquida de alto desempenho (high performance liquid chromatography - HPLC).
Estudos sobre as hemoglobinopatias na populagéo brasileira sdo importantes para
conhecer o perfil epidemiologico e estabelecer a rede de assisténcia e cuidado a
saude, permitindo, assim, o aconselhamento e a orientagdo genética aos portadores
e a seus familiares (MS, 2015).

O objetivo do presente trabalho foi realizar a identificacao e diagnéstico de
individuos portadores de hemoglobinopatias, com a realizagdo da orientacao
genética-educacional, atendidos no Laboratério de Ensino e Pesquisa em Analises
Clinicas (LEPAC) e doadores de sangue do Hemocentro-HUM-UEM.

2. Metodologia

Entre marco de 2024 e fevereiro de 2025, foram atendidos pacientes no
Laboratério de Ensino e Pesquisa em Analises Clinicas (LEPAC) — DAB-UEM, e
doadores de sangue de primeira doagao. Os pacientes foram provenientes das
cidades localizadas na regido noroeste do Parana. Foi realizado a analise de
eletroforese de hemoglobina, dosagem de hemoglobina fetal e hemograma a partir
da amostra de sangue dos individuos. Além disso, os pacientes receberam suporte e

esclarecimento de duvidas através de explicagao de cartilha educativa/explicativa.
3. Resultados e Discussao

Durante o periodo de margo/2024 a fevereiro/2025 foram atendidos um total
de 69 pacientes no Laboratorio de Ensino e Pesquisa em Analises Clinicas (LEPAC),
cuja faixa etaria variou de 1 més a 85 anos. Destes, 44 (63,8%) foram do género
feminino e 25 (36,2%) do género masculino. A partir dos individuos estudados, foram
encontrados 33 (47,8%) perfis hemoglobinicos normais (Hb AA), 34 (49,4%) perfis
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alterados e 2 (2,9%) perfis alterados e inconclusivos. Os perfis hemoglobinicos
encontrados alterados foram: HbAA, (n=17; 24,6%); HbSC (n=5; 7,3%); HbAC (n=1;
1,45%), HbAS (n=3; 4,35%); HbSS (n=1; 1,45%); HbAF (n=1; 1,%); HbASA, (n=2;
2,9%); HbASFA2 (n=1; 1,45%); HbSF (n=2; 2,9%); HbSFA, (n=1; 1,45%) e Hb
inconclusivo (n=2; 2,9%) Tabela 1.

Em relacdo aos dados obtidos no hemocentro, foi constatada a ocorréncia de
Hb AC em 14 doadores de primeira doagédo; Hb AS em 94 doadores de primeira
doagao, gerando um total de 108 pacientes com traco de hemoglobina C e traco
falciforme. Foi enviada carta informando sobre o resultado e dando a possibilidade
de agendar consulta, caso desejassem mais orientagbes. A orientacdo genética-
educacional foi realizada com os pacientes atendidos no Hemocentro, sendo
entregues cartilhas explicativas e realizado o aconselhamento genético.

Tabela 1: Distribuicao da prevaléncia de heterozigotos, homozigotos e
heterozigos e dupla detectados entre os individuos com suspeita de
hemoglobinopatias atendidos no LEPAC

Hemoglobinopatias Gendétipo N %
(n=36)
Talassemia 8 AA> 17 24,6

heterozigota (AT)

Hb variantes em AS; AC; 7 10,15
heterozigose (trago) HbASFA,.
HbASA,
Doenca Falciforme S/B-Tal; SC; SS; 9 13,2
SF; SFA,
Recém- nascido normal AF 1 1,45
Total - 34 49,4%
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4. Consideragoes

E de grande importancia o diagndstico das hemoglobinopatias, uma vez que
ainda é uma doenga pouco conhecida. E importante também, promover orientagéo
genética-educacional para toda a populagédo, sendo ampliado o conhecimento sobre
as hemoglobinopatias, buscando medidas que melhorem a qualidade de vida dos

afetados.
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