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RESUMO

INTRODUCAO: A anemia falciforme é uma
hemoglobinopatia hereditaria, cronica, definida
como uma anemia hemolitica, ocasionada por uma
deformacgdo na estrutura dos eritrocitos devido a
produgdo da Hb “S”, mudando o formato natural
biconcavo, para uma forma de “foice” ou “meia
lua”. Dados demonstram que a anemia falciforme
atingiu no periodo de 2014 ao ano de 2020, a média
anual de 1.087 novos casos de criangas
diagnosticadas a doenga falciforme. O exame para
diagnostico inicial € o denominado “Teste do
Pezinho”, oriundo da triagem neonatal e realizado
pelo método da Cromatografia Liquida de Alta
Performance.

OBJETIVOS: O objetivo deste trabalho ¢ realizar
uma revisdo integrativa sobre a avaliacdo da
triagem neonatal para o diagnodstico da anemia
falciforme.

METODOS: Trata-se de uma revisio da literatura,
do tipo revisdo integrativa. O levantamento dos

1 INTRODUCAO

artigos cientificos foi realizado, utilizando os
descritores:  “ITriagem  neonatal”;  “anemia
falciforme”; “Neonatal screening”; e “sickle cell
anemia”, utilizando o operador booleano “AND”,
nas bases de dados Scientific Electronic Library
Online (SciELO) e PubMed; no periodo de 01 de
abril a 20 de maio de 2023.

RESULTADOS: Foram encontrados 234 artigos,
dos quais foram 84 artigos excluidos por nao
atender os critérios de inclusdo (artigos completos e
gratuitos e corte temporal), permanecendo 150
publicagdes. Desses, 100 artigos foram excluidos,
conforme os critérios pré-estabelecidos e apods
leitura dos titulos e resumos dos artigos que nao
atendiam a tematica inicial deste estudo. 50
trabalhos foram submetidos a avaliagdo de
legibilidade, culminando com um quantitativo de
somente 11 artigos cientificos inclusos como objeto
de estudo na presente revisdo integrativa, sendo (2)
Scielo e (9) PubMed.

CONCLUSAO: Portanto, todos os estudos
analisados nesta revisdo demonstraram a
importancia da presenga e realizagdo da triagem
neonatal para doencas genéticas, em especial para
anemia falciforme, uma vez que é fundamental a
deteccdo precoce dessa doenca cronica e grave.
Esse rastreamento ¢ a posterior intervengao clinica
precoce, podem reduzir a mortalidade infantil,
minimizar as comorbidades, gerando uma melhor
qualidade e aumento da expectativa de vida, dos
pacientes portadores desse principal tipo de
hemoglobinopatia.

Palavras-chave: Teste do pezinho,
Hemoglobinopatia, Doenga da Hemoglobina S.

A anemia falciforme € uma hemoglobinopatia pertencente ao grupo de doencas qualitativas da

hemoglobina (Hb), caracterizada por uma mutacéo genética no cromossomoll (onze) dessa proteina,

decorre da substituicdo de uma base nitrogenada, a adenina (A),por outra denominada timina (T), no

codon do gene beta globina, que passa de GAG paraGTG. E provoca a substituicdo do sexto

aminoacido da cadeia, o acido glutdmico, pela valina. O que provoca o aparecimento da hemoglobina
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variante “S” (NOGUEIRA, 2013).

E uma doenca hereditaria, cronica, definida como uma anemia hemolitica, ocasionada por uma
deformagdo na estrutura dos eritrocitos devido a produgdao da Hb “S”,mudando o formato natural
biconcavo, para uma forma de “foice” ou “meia lua”. Devido a esse rearranjo, esses tipos celulares
perdem sua flexibilidade, ficando mais rigidos, diminuindo sua vida-média, com uma consequente
hemolise crbnica, causando sintomas tipicos dessa anemia, como cansaco, palidez, ictericia e
reticulocitose. Além do elevado risco de obstrucdo dos vasos sanguineos, devido a presenca dessas
células drepanociticas(CARDOSO et al., 2021).

A anemia falciforme, ao acometer o organismo do seu portador, revela inUmeros fatores
correlacionados que retroalimentam ciclos permanentes de inflamagdes cronicas. Os drepandcitos,
células falciformes, se aderem ao endotélio vascular, provocando obstrucdo, tendo como consequéncia
a hipoxia local, agravando o processo denominado de falcizacdo. E, consequentemente, a essas
alteracdes existentes nas células e que atingem os tecidos, é desencadeado o processo inflamatorio
caracteristico dessa patologia(CARDOSO, 2020).

Hé& duas teorias para o surgimento das doencas falciformes, a primeira teoria seria ade que surgiu
a partir da malaria, doenca infecciosa causada pelo protozoario do género Plasmodium, transmitida
pela picada do mosquito do género Anopheles e assim teria contribuido para a mutacao do gene HbS.
J& a segunda teoria, seria a do inicio do sedentarismo humano, pois 0 homem deixou de ser némade. O
predominio da sua origem,vem da Africa subsaariana, Iindia, Arabia Saudita e paises mediterraneos
(DALELLASTE; REISER; KUSE, 2022).

Em 1910, James Bryan Herrick, publicou no Archives of Internal Medicine, sugerindo,
pioneiramente, que hemacias falciformes seriam a causa da doenca falciforme.

Em 1935, Campbell, um residente em cirurgia, chamou atencdo dos médicos para a
conscientizacdo dos sintomas clinicos da anemia falciforme, pois os diagndsticos eram feitos
erroneamente, confundindo com outras doencas como apendicite e qualquer outra que causava dor
abdominal (RAMOS, 2020).

A anemia falciforme atingiu no periodo de 2014 ao ano de 2020, a média anual de 1.087 novos
casos de criancas diagnosticadas com uma doencga falciforme, conforme os dados oriundos do
programa nacional que realiza o processo de triagem nas criangas menores que 05 anos de idade. Essa
alteracdo hematoldgica apresentou uma incidéncia de 3,78 a cada 10 mil nascidos vivos. Estima-se
atualmente, que ha entre 60 mil a 100 milpacientes com doenca falciforme no pais e a sua distribuicéo
geografica € bastante heterogénea (STOCK, 2022).

Dados do sistema de contetidos de mortalidade do sistema Unico de saude indicamque, entre
2014 e 2019, a grande parte desses enfermos com uma doenca falciforme no pais faleceu na segunda
ou terceira década de vida (20 aos 29 anos) (DE SOUSA, 2015).Entre os anos de 2018 e 2021 a
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cobertura do inquérito ecodoppler transcraniano para criangas e adolescentes com anemia falciforme
de 2 a 16 anos, mostrou a importancia de se calcular o fluxo sanguineo cerebral, para prevencéo de um
possivel acidente vascular encefalico (ALVES, 2019).

As manifestacdes clinicas da anemia falciforme podem comprometer ou alvejar praticamente
todos os 6rgdos e sistemas, acontecendo desde o primeiro ano, e seampliando por todo o periodo de
sobrevivéncia do paciente. As principais ocorréncias sdo as crises de dor; ictericia; anemia; infec¢des;
sindrome mao-pe; crise de sequestracdo esplénica; acidente nos vasos sanguineos enceféalico;
priaprismo; sindrome toracica acentuada; crise aplasica; ulceragdes; osteonecrose; causas renais;
oculares; entre outras(DOS SANTQOS, 2021).

Essa doenga da hemoglobina “S” apresenta como principal tratamento padronizadoo uso do
medicamento hidroxiureia, embora ele ndo cure a doenca. E entre o arsenal terapéutico também
utilizado para minimizar as consequéncias dessa enfermidade encontra-se a suplementagédo de acido
folico, o uso de analgésicos, anti-inflamatorios, hidratacdo venosa nas crises algicas, realizacdo de
transfusdes sanguineas, o uso profilatico de antibidticos e suplementos vitaminicos e imunizagoes
periddicas (SOUZA, 2020). O recurso terapéutico com os melhores resultados, atualmente, é o
transplante de células tronco hematopoéticas (JARDULI-MACIEL et al., 2022).

O aconselhamento genético tem importantes implicacGes psicologicas, sociais e juridicas,
resultando em alto grau de responsabilidade para com as mulheres, instituicGese profissionais que o
oferecem. E fundamental que seja realizado por especialistas qualificados e com larga experiéncia,
dentro dos mais rigidos padrées éticos (RAMALHO, 2015). E das melhores ferramentas no que
concerne as doencas hereditarias, pois reflete diretamente na qualidade de vida de pacientes com
patologias genéticas especificas (DE ALCANTARA et al., 2021).

Existem diversos métodos para a confirmacdo do diagndstico da anemia falciforme,essas
técnicas podem ajudar os pacientes a detectar precocemente a doenca ou o traco falciforme. Séo elas,
0 exame hemograma completo e sua microscopia complementar; o Reticulograma; as Eletroforeses de
Hemoglobinas, teste padrdo na rotina laboratorial paraidentificar hemoglobinas variantes, como a
hemoglobina “S”. Existindo ainda a Focalizacdo Isoelétrica. E atualmente, a Polymerase Chain
Reaction (PCR). Porém, o exame diagn0stico inicial é o denominado “Teste do Pezinho”, oriundo da
triagem neonatal e realizado pelo método da Cromatografia Liquida de Alta Performance (HPLC)
(ARDUINI, 2017; PORTO et al., 2020; SOUSA et al., 2021).

O histdrico da Triagem Neonatal (TN), teve inicio no Reino Unido no final de 1950, através do
rastreio da doenga metabolica que era detectada no exame de urina. Inicialmente era apenas um projeto
organizado de deteccdo de fenilcetoniria com aconselhamento dietético e realizado logo apds o
nascimento. Em 1960 uma conferéncia realizada pelo Medical Research Council recomendou as

autoridades locais a continuacdoe a possivel expansdo do programa de rastreio da fenilcetonuria
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(BONZO et al., 2013).

Desde a década de 60, a Organizacdo Mundial de Satde (OMS) constatou a necessidade de
serem criados programas de triagem neonatal. No Brasil, a triagemneonatal sanguinea, conhecida
popularmente como “Teste do Pezinho™, foi incorporada aoSistema Unico de Satide (SUS) através da
portaria GM/MS n.° 22, de 15 de janeiro de 1992,fazendo valer a obrigatoriedade da realizacao do teste
em todos os recém-nascidos vivos,analisando a fenilcetondria e hipotireoidismo congénito. E em junho
de 2001, ocorreu a ampliacdo das doencas triadas pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN), incluindo a deteccdo de doencgas falciformes e outras hemoglobinopatias (MENDES et al.,
2020).

Em 2020, esse programa de triagem examinou 964 casos de doenca falciforme e 60.094
portadores heterozigotos da Hemoglobina S, traco falciforme. Estudos demonstramque, caso ndo seja
realizado o tratamento nos primeiros anos de vida, somente 20% das criancas atingirdo os 5 anos de
idade. A instituicdo do Dia Mundial de Conscientizacdo emconsideracdo a Doenca Falciforme, auxiliou
0 Ministério da Saude a ressaltar a caréncia ea necessidade da identificacdo precoce da doenca, ainda
na triagem neonatal (Teste do Pezinho) logo depois do nascimento (POMPEO et al., 2021).

A realizacdo prévia da identificacdo de doencas genéticas, a partir de uma triagem neonatal,
pode auxiliar, diretamente, no tratamento precoce e, possivelmente, evitar condi¢des mais severas nos
portadores dessas enfermidades. Mas, é de fundamental importancia que esse processo de triagem seja
divulgado, acessivel de forma publica e gratuita a populacdo em geral e de natureza obrigatoria
realizada pelos governos correlacionados.

Assim, o objetivo deste trabalho é realizar uma revisdo integrativa sobre a avaliacdoda triagem

neonatal para o diagndstico da anemia falciforme.

2 METODOLOGIA
2.1 TIPO DE PESQUISA

Trata-se de um estudo no formato integrativo de revisdo bibliogréafica da literatura, cujo temaé
“AVALIACAO DA TRIAGEM NEONATAL PARA O DIAGNOSTICO DA ANEMIA
FALCIFORME”; baseado na coleta de dados realizada por meio de consulta a peridédicos eposterior
leitura minuciosa dos titulos, resumos e trabalhos completos.

Os descritores utilizados para a busca foram: “Triagem neonatal”; “anemia falciforme”;
“Neonatal screening”; e “sickle cell anemia”, utilizando o operador booleano “AND”, nas bases de
dados Scientific Electronic Library Online (SciELO) e PubMed; no periodo de 01 de abril a 20 de maio
de 2023.

Para a pré-selecdo dos artigos foram realizadas leituras prévias através dos titulose resumos,

sendo escolhidos os que abordassem o tema da pesquisa. Foram considerados apenas artigos que
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retrataram a tematica de forma direcionada.

2.2 CRITERIOS DE INCLUSAO E EXCLUSAO

Foram incluidos na pesquisa artigos completos e gratuitos publicados no corte temporal de 2012
a 2023, nos idiomas inglés e portugués, que abordassem a tematica inicial proposta.

Como critérios de exclusao, descartou-se monografias, dissertagdes, teses, artigos incompletos
e duplicados nas bases de dados escolhidas, resumos e resumos expandidosque néo retratassem ao
propdsito deste estudo ou que estivessem redigidos em outras linguas que ndo as acima citadas e foram
excluidos artigos publicados fora do periodo escolhido e artigos que ndo abordavam diretamente a

tematica delimitada nesta pesquisa.

2.3 ANALISE DOS RESULTADOS
Os resultados desta revisdo foram organizados em um fluxograma (Fluxograma 1) eem um

quadro (Quadro 1), para melhor interpretacdo dos dados.

3 RESULTADOS

Foram encontrados 234 artigos, dos quais foram 84 artigos excluidos por ndo atender os
critérios de inclusdo (artigos completos e gratuitos e corte temporal), permanecendo 150 publicagdes.
Desses, 100 artigos foram excluidos, conforme os critériospré-estabelecidos e ap6s leitura dos titulos e
resumos dos artigos que ndo atendiam a tematica inicial deste estudo. 50 trabalhos foram submetidos
a avaliacdo de legibilidade, culminando com um quantitativo de somente 11 artigos cientificos inclusos
como objeto deestudo na presente revisdo integrativa, 0s quais compdem os resultados desta pesquisa

ecujas distribuicdes encontram-se descritas no Fluxograma 1.

FLUXOGRAMA 1 - Fluxograma da Coleta de Dados

° ]iistud(.Js i.dentiﬁcaldos somente c;)m (:is 84 artigos excluidos por nio
’g;.n escritores na SC_'—ELO (6) e PubMe ———————» atender os critérios de inclusfo:
& (228) artigos completos e gratuitos e
g TOTAL: 234 corte temporal (2012 a 2023)
E '
g Numero de artigos apds os
o : N — . .
En critérios de inclusdo 100 artigos excluidos, conforme
'E TOTAL: 150 critérios pré- estabelecidos e
apds leitura dos titulos e
® " — resumos que ndo atendiam a
E Artigos para avaliacgo de tematicainicial deste estudo.
Z_—g elegibilidade —
i TOTAL: 50 S
Z =
=5 e . . . .
g Artigos cientificos incluidos
como objeto de estudo
TOTAL: 11
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No Quadro 1 é possivel observar a procedéncia, titulo do trabalho, autores, periddicos, e as

consideracdes relevantes dos 11 artigos cientificos (SCIELO: 02 e PubMed: 09) inclusos nessa revisao

integrativa.
Quadro 1 — Artigos utilizados nesta revisdo integrativa.
N° Procedéncia | Titulo do Trabalho Autor /ano Periodicos Consideracdes relevantes notrabalho
1. PubMed Neonatal Screeningof PANIGRAHI; Jornal Indiano de | Estudo realizado de triagem neonatal
Sickle Cell Anemia: A PATRA; KHODIAR, Pediatria. para doenca falciforme realizado com
Preliminary Report 2012 1.158 recém-nascidos, este estudo
demonstrou a importancia da deteccéo
precoce da doenga falciforme (SS) feita
pela triagem neonatal
2. PubMed  |Neonatal Screeningfor [ DOKEKIAS et al., Anemias Estudo  foi realizado com 2.897
Sickle Cell Disease in 2022 criangas, com idade igual ou inferior a
Congo. 5 dias. Como resultado, foram
encontradas anormalidades de
hemoglobina em 20,81%, na qual a
principal hemoglobina foi aHb S
3. PubMed Neonatal Screening |UPADHYE et al., Plos one Estudo realizado na India Central com
and the Clinical 2016. 2.134 recém-nascidos, demonstrou que
Outcome in Children 48,7% eram normais, mas 45,8% eram
with Sickle Cell falciformes e 4,9% eram
Disease in Central homozigotos falciformes (SS). Portanto
India este estudo refor¢a que a anemia
falciforme est4 entre as doencas
hereditarias com maiores evidéncias de
que o diagndstico e otratamento precoce
melhoram o
desfecho clinico dos seus portadores.
4, Pubmed  |[Sickle cell screeningin [SHOOK;  WARE, | British Journal of | Este estudo resaltou que é importante
Europe: the time has 2018 Hematology fazer também umprograma de cuidados
come. clinicos para a anemia falciforme, que
deve incluir: profilaxia de infec¢do com
penicilina e profilaxia da maléria;
treinamento familiar para identificar
sintomas precoces graves ou persistentes
e a gravidade das
crises.
5. PubMed Universal neonatal BALLARDINI et | Blood Transfus Neste estudo, de triagem nenonatal
screening for sickle al.,2013 foram identificados 24 portadores de
cell disease and other hemoglobinopatias, sendo 16 com HbS.
haemoglobinopathie
s in Ferrara, Italy
6. PubMed |Screening and Clinical | DAVE et al., 2022. | Indian Pediatre Dave et al., (2022) Rastreou 2.492
Profile of Children recém-nascidos com trago falciforme
With SickleCell usando a HPLC, 3,5% foram
Disease in a Tribal diagnosticados com DF, o que
Area of corresponde a 87 recém-nascidos.
Gujarat.
7. PubMled |.Dépistage néonatalde BROUSSE; MedicineScience Um programa de triagem neonatal

la drépanocytoseen
France [Newborn

screening for sickle

cell disease in France].

BENKERROU,2021

demonstrou eficacia consideravel na
reducdo da mortalidade infantil, bem
como de complicagdes infecciosas,
anémicas e neurovasculares graves na
infancia dos pacientes portadores de
anemia falciforme.
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PubMed

The Prevalence of
Sickle Cell Disease
and Its Implication for
Newborn Screening in
Germany (Hamburg
Metropolitan Area).
Pediatr Blood Cancer.

GROSSE et al.,
2016.

Pediatric Blood &
Cancer

Este artigo destaca que a doenca
falciforme esta entre as doengas
hereditarias com maiores evidénciasde
que o diagndstico e o tratamento
precoces melhoram o desfecho clinico,
sendo importante a triagem neonatal
para isto.

Scielo

Incidence of variant
hemoglobins in
newborns attended by
a public health
laboratory.

REIS et al., 2018

Albert Einstein

Um estudo no Laborat6rio Central de
Saude Publica do Estado do Piaui (P,
Brasil). Constatou maior ocorréncia do
traco falciforme em4,1% da amostra,

com destaque para os casos de
hemoglobina S emhomozigose (0,1%).
Portanto,podemos concluir que os
programasde triagem neonatal séo
importantespara triagem, orientagdes
guanto asacOes de salde e
acompanhamentodas
familias com
hemoglobinopatias, a fim de reduzir os
indices de morbimortalidade

10.

PubMed

Sickle cell disease in
childhood: from
newborn screening
through transition to
adult medical care.

QUINN, 2013

Pediatric Clinicsof
North America

Estudo destaca que nos primeiros meses
de vida dos recém-nascidos sdo
assintomaticos, pois os lactentes muito
jovens aindaproduzem uma quantidade
significativa de Hb fetal (Hb F), que
acaba por inibir a polimerizacdo da Hb
S. Esse periodo de prote¢do conferido
pela Hb F costuma durar cerca de 3
meses, permitindo a
triagem neonatal e a intervencdo
precoce.

11.

Scielo

(Lack of) knowledge
of mothers aboutsickle
cell trait and disease: a

qualitativestudy.

ROCHA et al.,2021.

Revista Brasileira
de
Enfermagem,

O diagnostico ndo pode ficar restritoao
resultado da triagem neonatal,
necessitando que as informacdes
preventivas de crises falcémicassejam
reforcadas. Recomenda-se a busca de
outros membros da familiaafetados para
conhecimento da sua condicdo genética,
refletindo sobre
suas decisdes reprodutivas

4 REVISAO INTEGRATIVA
A triagem neonatal é uma técnica que pode ser realizada usando sangue de corddoumbilical e

tambeém pela metodologia de focagem isoelétrica para diagnostico precoce deuma doenca falciforme

(DF), na qual a confirmac&o dos resultados deve ser realizada usando outra técnica, como eletroforese

em &gar citrato em pH acido. Deve-se fazer também um programa de cuidados clinicos para a anemia

falciforme, que deve incluir: profilaxia de infec¢do com penicilina e profilaxia da maléria; treinamento

familiar para identificar sintomas precoces graves ou persistentes e a gravidade das crises, conforme
informado no estudo de Shook, (2018).
Quinn, (2013) ja havia destacado que nos primeiros meses de vida 0s recém- nascidos sdo

assintomaticos, pois os lactentes muito jovens ainda produzem umagquantidade significativa de Hb fetal

Challenges and Innovations in Education: Scientific Perspectives
Avaliagao da triagem neonatal para o diagnostico da anemia falciforme




(Hb F), que acaba por inibir a polimerizacdo da Hb Se protegendo contra a anemia falciforme. Na
medida que a Hb F diminui nos primeiros meses, ha um aumento proporcional na Hb S (em vez da Hb
A normal). Esse periodo deprotecdo conferido pela Hb F costuma durar cerca de 3 meses, permitindo
a triagem neonatal e a intervencao precoce.

No estudo de triagem neonatal para um tipo de doenca falciforme, anemia falciforme, realizado
por Panigrahi, (2012) com 1.158 recém-nascidos, entre os meses defevereiro de 2008 a janeiro de 2009
pelo Departamento de Pediatria e Neonatologia, Pt. JNM Medical College & Dr.BRAM Hospital,
Raipur (Chhattisgarh), conseguiu encontrar adoenca falciforme em 0,2 % dos recém-nascidos, ja o
traco falciforme foi encontrado em5,8% dos individuos testados.

Outro estudo, mais recente, realizado por Dokekias et al., (2022) com 2.897 criancas, entre 1
de outubro de 2019 a 31 de marco de 2020, com idade igual ou inferiora 5 dias, onde foram coletadas
e analisadas as amostras de sangue usando a maquina de cromatografia liquida de alta eficiéncia
(HPLC). Como resultado, foram encontradas anormalidades de hemoglobina em 20,81% dos recém
nascidos, a principal hemoglobina foi a Hb S, 0 que corrobora com os dados de triagem neonatal obtidos
no estudo de Panigrahi (2012).

Um estudo realizado na india Central, pelos pesquisadores Grosse et al., (2016),com 2.134
recém-nascidos, demonstrou que 48,7% eram normais, mas 45,8% eram falciformes e 4,9% eram
homozigotos falciformes (SS). Apos a triagem estes bebés foramacompanhados, desses, 75 dos SS
(anemia falciforme) tiveram complicag@es clinicas, enquanto 13 bebés permaneceram assintomaticos,
demonstrando a importancia do diagnostico precoce. Esse cenario reforca os apontamentos de Upadhye
at al., (2016), que a anemia falciforme esta entre as doencas hereditarias com maiores evidéncias de
que o diagnostico e o tratamento precoce melhoram o desfecho clinico dos seus portadores
(UPADHYE at al., 2016).

Ja corroborava para esse histdrico necessario de triagem neonatal, o estudo realizado em
Ferrara, Itlia, entre 26 de setembro de 2010 e 31 de janeiro de 2012, pelospesquisadores Ballardini et
al., (2013), onde foram realizados 1.992 testes neonatais, analisando o sangue do corddo umbilical por
cromatografia liquida de alta eficiéncia - HPLC, no qual foram identificados 24 portadores de
hemoglobinopatias, sendo 16individuos portadores da anemia falciforme e o restante portadores de
outras hemoglobinas variantes.

Recentemente, os pesquisadores Dave et al., (2022) também realizaram um estudo de triagem
neonatal, onde foram rastreados 2.492 recém-nascidos com o denominado trago falciforme, conforme
a técnica de HPLC utilizada e o tempo de vida restrito aos dois dias ap6s o0 nascimento, em um hospital
na area tribal em Gujarat, no perido de 2014 a 2019. Ratificando a presenca da anemia falciforme, dos
recém-nascidosque passaram por esse tipo de triagem, um representativo percentual de 3,5% foram

diagnosticados com essa doenca falciforme, correspondente a 87 recém-nascidos.
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Brousse e Benkerrou, (2021) constataram que a triagem neonatal para doencas falciformes na
Franca conseguiu catalogar a identificacdo de 9.260 criangas desde 1989e ainda somando-se 583 casos
no ano de 2019. Esse programa francés de triagem, combinado com medidas de profilaxia de uma rede
social de saude bem organizada do pais, demonstrou eficacia consideravel na reducdo da mortalidade
infantil, bem como decomplicacfes infecciosas, anémicas e neurovasculares graves na infancia, dos
pacientesportadores de anemia falciforme.

Foi realizada a analise da triagem neonatal no Laboratorio Central de Saide Publica do Estado
do Piaui entre 1 de fevereiro de 2014 a 31 de dezembro de 2015, pelos pesquisadores Reis et al., (2018),
em uma amostra bastante representativa de 69.180 recém-nascidos, dos quais 3.747 foram
diagnosticados com alguma hemoglobinopatia. Efoi também constatada uma relevante ocorréncia do
traco falciforme em 4,1% das criancas avaliadas. Evidenciou-se ainda nesse estudo que a maioria das
alteracdes hemoglobinicas estavam presentes em recém-nascidos do sexo masculino (49,8%) e deetnia
parda (38,5%).

Em um estudo desenvolvido Rocha et al., (2021), realizado no ambulatério de umhospital
publico, de outubro a dezembro de 2017, onde todos os participantes possuiamtraco falciforme. Aliado
a 20 criangas diagnosticadas com a doenca falciforme pelo “testedo pezinho” ¢ 3 diagnosticos, apds
hospitalizacdo decorrente da doenca. Essa pesquisaratificou o alerta que o diagnostico ndo pode ficar
restrito ao resultado da triagem neonatal, necessitando que as informacdes preventivas de possiveis
crises falcémicas sejam reforcadas, durante esse processo e recomendou-se ainda a submissdo
complementar de um possivel aconselhamento genético para os membros da familia desses portadores

de anemia falciforme e traco falcémico.

5 CONCLUSAO

Portanto, todos os estudos analisados nesta revisao demonstraram a importancia da presenca e
realizacdo da triagem neonatal para doencas genéticas, em especial para anemia falciforme, uma vez
que é fundamental a deteccdo precoce dessa doenca cronicae grave. Esse rastreamento e a posterior
intervencdo clinica precoce, podem reduzir a mortalidade infantil, minimizar as comorbidades, gerando
uma melhor qualidade e aumento da expectativa de vida, dos pacientes portadores desse principal tipo
de hemoglobinopatia. Os programas de triagem neonatal, em todo o mundo, sdo importantespara a
selecéo, orientacdo as devidas agdes de saude e acompanhamento de familias acometidas com essa
doenca falciforme, que também deverdo, como ressaltado neste trabalho, ser submetidas ao processo
paralelo de aconselhamento genético. Assim comotambém foi observado o possivel complemento
diagndstico da anemia falciforme e do traco falciforme por outras técnicas posteriores ao processo de
triagem neonatal, para finsde confirmacéo especifica da presenca da doenga e da atual situacao clinica
do portadordessa enfermidade.
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