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RESUMO: As hemoglobinopatias tém distribui¢do em todo mundo, porém no Brasil se dispersou de maneira bastante significante devido
a grande mistura racial. O diagnéstico das hemoglobinas anormais envolve cuidados com a metodologia aplicada e requer profissionais
capacitados. Estudos realizados na populacdo brasileira revelam que, no Brasil, existem aproximadamente 10 milhdes de individuos
heterozigotos para os genes das hemoglobinopatias. O presente trabalho objetivou analisar, através de uma revisao bibliografica, a prevaléncia
das hemoglobinopatias em neonatos, e como os resultados positivos estdo sendo acompanhados, destacando a necessidade e importancia
da triagem neonatal. Como medida de prevencdo e controle das hemoglobinopatias no Brasil, o Ministério da Saude instituiu a portaria
822/01, que inclui a triagem de hemoglobinopatias no Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN). A triagem de hemoglobinopatias
¢ uma analise importante para a prevencdo das hemoglobinopatias, as quais representam um problema de saude publica.
PALAVRAS-CHAVE: Triagem Neonatal. Hemoglobinopatias. Satide Publica.

THE BENEFITS OF HEMOGLOBINOPATHIES INCLUSION ON NEONATAL SCREENING

ABSTRACT: Hemoglobinopathies are distributed all around the world, however, in Brazil, they spread significantly due to great racial
mix. The diagnosis of abnormal hemoglobins involves diligence with the applied methodology and requires qualified professionals.
Studies carried out with the Brazilian population demonstrate that there are about 10 million heterozygote individuals for the genes of
hemoglobinopathies in Brazil. This paper aimed at analyzing through a bibliographical revision, the prevailing of hemoglobinopathies in
newborns, as well as how positive results are followed, pointing the importance and need for Neonatal Screening. As a prevention measure
and control of the hemoglobinopathies in Brazil, the Health Department instituted Decree 822/01, which includes hemoglobinopathies
for the National Program of Neonatal Selection. The screening of hemoglobinopathies is an important analysis for the hemoglobinopathy

prevention which represents a public health problem.
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Introducao

A triagem neonatal (TN) é um dos varios
programas de triagem populacional existente. O teste
do pezinho é o nome popular atribuido a esse programa
de diagnostico precoce, cujo primeiro passo consiste
na obtencdo de uma amostra de sangue através de
uma picada no “pezinho” do recém-nascido, durante
os primeiros dias de vida (SOUZA, SCHAWARTZ;
GIUGLIANI, 2002).

O teste, introduzido no Brasil na década de
70, em sua versdo mais simples, foi incorporado
ao SUS em 1992, tornando-se fundamental para a
deteccdo e prevencao precoce de varias doengas que
podem interferir na qualidade de vida da crianga. O
exame detecta algumas doengas, como hipotireoidismo
congénito primario, fenilcetontiria e hemoglobinopatias
(anemia e trago falciforme). A vigilancia epidemiologica
de cada municipio é responsavel por recolher o material
coletadonasunidades, digitarasinforma¢des do paciente
no banco de dados, enviar o exame ao laboratorio
central, receber, digitar e enviar os resultados para as
unidades de saude. Realiza também acdes de vigilancia
como a produ¢@o de material educativo. Nos casos de
exames alterados, como trago ou anemia falciforme, o
resultado ¢ acompanhado do aconselhamento médico,

cuja consulta é previamente marcada para orientagao
e esclarecimento aos pais. (RAMALHO; MAGNA;
SILVA, 2002).

Em paises desenvolvidos, as discussdes
acerca da necessidade e importancia dos programas
de triagem neonatal ¢ indiscutivel. Parece existir uma
tendéncia para a triagem de um nimero cada vez
maior de doencas, principalmente apds o advento do
espectrometro de massa in tandem, equipamento que
permite o diagnostico de aproximadamente 30 doengas
metabolicas a partir de uma tnica gota de sangue e
de um tnico teste. Nos paises em desenvolvimento,
ha uma questdo mais basica: uma vez que as doencas
metabolicas sdo raras e que os recursos disponiveis sao
escassos, os programas de triagem neonatal devem ou
nao devem ser implantados? (NAOUM et al., 1985;
NARCHI; NKAMA, 1998; WANG et al., 1998).

A inclusdo da triagem de hemoglobinopatias
representa o reconhecimento da suarelevancia comoum
problema de satide publica no pais. Como este programa
estd em fase inicial de implantacdo, é necessaria uma
ampla divulgacdo da freqiiéncia das hemoglobinopatias
entre os profissionais da satide publica, sobretudo entre
aqueles que atuam na triagem neonatal, e nos servigos
de puericultura e aconselhamento genético, para que
medidas de prevengdo e controle sejam tomadas.
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Para realizar o aconselhamento genético, € necessario
estabelecer o diagnostico correto, pois € a partir dele
que se pode explicar aos pacientes o que ¢ a doenga,
como pode evoluir, se ha tratamento, ou nao, qual o
prognostico a curto e longo prazo, e qual € o risco de
recorréncia na prole ou na irmandade (BACKES et al.,
2005).

Desenvolvimento

Historia da triagem neonatal no Brasil e no Estado
do Parana

Assim como aconteceu em outros paises em
desenvolvimento, a introdugcdo dos programas de
triagem no Brasil ocorreu de forma desorganizada,
sem estrutura de controle da qualidade e precedeu
a discussdo ética em torno do assunto. A primeira
doenca a ser triada foi a fenilcetontria, a partir de um
trabalho pioneiro da APAE/SP (Associagdo de Pais e
Amigos dos Excepcionais de Sdo Paulo), em 1976.
Atualmente, a triagem neonatal pode ser feita também
em laboratérios privados, cujos programas podem
diagnosticar aproximadamente 30 doengas metabolicas
ou pelo sistema publico, que, dependendo do estado,
podem ser diagnosticadas até 4 grupos de doengas:
hipotireoidismo  congénito, hiperfenilalaninemias,
hemoglobinopatias e fibrose cistica (RAMALHO;
MAGNA; PAIVA; SILVA, 2003).

Embora o proprio estatuto da crianga e do
adolescente faca referéncia a obrigatoriedade do “teste
do pezinho”, dados extra-oficiais do Ministério da
Saude indicam que entre um ter¢o e metade dos cerca de
3.000.000 de recém nascidos brasileiros ndo realizaram
este teste no ano 2000 (alguns recém nascidos podem
ter realizado o teste em laboratorios privados que nao
informam seus dados para as estatisticas oficiais).
Além da falta de cobertura, também existia a falta de
um sistema de controle de qualidade, fundamental
para a analise de outras varidveis importantes na
otimizagdo de um programa de triagem neonatal: idade
de coleta da primeira amostra; tempo decorrido entre
a coleta e a entrada do material no laboratorio; tempo
decorrido entre a entrada do material no laboratorio e a
comunicacdo do resultado aos pais; idade de inicio do
tratamento, entre outros (BACKES et al., 2005).

Em 2001, ciente da necessidade de se fazer
cumprir a lei de maneira adequada, o MS editou a
portaria n® 822 visando a organizacdo de uma rede de
triagem neonatal no Brasil, com aumento do niimero
de exames cobertos pelo SUS. De acordo com esta
portaria, o pagamento da TN pelo governo federal
estd vinculado a organizacdo de redes de coleta,
diagnodstico e tratamento. Apenas os estados que
apresentam cobertura maior que 50% realizam triagem
para hemoglobinopatias. Aqueles com cobertura maior
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que 70%, realizam triagem para fibrose cistica. Os
estados com coberturas inferiores podem triar apenas o
hipotiroidismo congénito e a fenilcetonuria. (BRASIL,
2001).

A partir do ano de 2001, com a aprovagdo
do Programa Nacional de Triagem Neonatal e com a
implantac@o do programa pelo laboratorio da Fundagao
Ecuménica de Protegdo ao Excepcional no Parana
(FEPE-PR), concretizou-se a realizagdo da triagem
para fibrose cistica no Parana. O centro de pesquisas,
onde ¢ feito o teste do pezinho, foi criado em 1974,
pelo Dr. Ehrenfried Othmar Wittig, e visa a pesquisa,
assim como a investigacdo cientifica em torno dos
problemas relacionados com o retardo mental (SOUZA;
SCHWARTZ e GIUGLIANI, 2002).

A fundagdo atende, gratuita e mensalmente,
15.000 recém-nascidos, realizando o “Teste do
Pezinho”. Sao triadas as enfermidades: hipotireoidismo
congénito; fenilcetonuria; anemia falciforme; fibrose
cistica do programa nacional do MS; deficiéncia da
biotinidase, realizada por conta propria pela FEPE,
para todos os recém-nascidos paranaenses (SOUZA;
SCHWARTZ e GIUGLIANI, 2002).

As hemoglobinopatias resultam de mutagdes
nos genes que codificam as cadeias globinicas
alfa (&) e beta (2) da molécula de Hb. Com padrao
de heranga autossomico recessivo, estdo entre as
doencas hereditarias mais comuns nos seres humanos,
afetando aproximadamente 7% da populacdo mundial.
Atualmente, ja foram descritas mais de 1.200 mutagdes
nos genes das cadeias globinicas. No entanto, as
mais freqiientes e clinicamente significantes sdo as
variantes estruturais para hemoglobinas S ¢ C (Hb
S e Hb C). A populagio brasileira caracteriza-se por
apresentar grande heterogeneidade genética, oriunda
da contribui¢do que lhes deram os seus grupos raciais
formadores e dos diferentes graus de miscigenagao
nas varias regioes do pais (WHO,1983; DEYDE et al.,
2002; SOUZA; SCHWARTZ e GIUGLIANI, 2002).

O maior estudo de prevaléncia e distribuicdo
de hemoglobinopatias realizado no Brasil, em
1987, indicou que 3,08% dos individuos analisados
apresentavam padrdes hemoglobinicos alterados, e
destes, 2,49% eram variantes estruturais. A condig¢do
Hb AS, que ¢ o individuo heterozigoto com traco
falciforme ou portador, foi a mais prevalente,
representando 60,95% do total dos portadores, enquanto
que a condicdo Hb AC, portadores assintomaticos, foi
detectada em 14,27% dos casos. A freqiiéncia de Hb
SS, que representa a anemia falciforme na populagao,
foi de 0,04%. Estudos realizados na Bahia, onde se
encontra uma significante heterogeneidade étnica,
demonstram que a freqiiéncia de Hb AS varia entre
9,8% na populacdo geral, e entre 11 e 15,4% nos afro-
descendentes. No estado de Pernambuco, observou-
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se que 0,6% dos recém-nascidos analisados eram
portadores de Hb AC e 5,3% apresentavam Hb S; deste
ultimo porcentual, 97,1% tinham a forma AS e 2,9%
eram portadores de Hb SC (DOMINGOS, 2004). No
estado de Sao Paulo, um programa de triagem neonatal
encontrou uma freqiiéncia de 1,98% para Hb AS, 0,57%
para Hb AC e 0,01% para Hb SS. Em Minas Gerais
observou-se a incidéncia de variantes estruturais em
3,6% dos individuos analisados e foi observado um
caso Hb SC para cada 3.450 recém-nascidos. Um estudo
piloto para triagem neonatal de hemoglobinopatias,
realizado em Porto Alegre, Rio Grande do Sul, indicou
que 2,5% dos individuos analisados tinham resultados
alterados; destes, 1,2% era portador do gene para
hemoglobinopatias, 0,4% era portador do gene da Hb
C (SOMMER et al., 2006).

Segundo Baracioli et al. (2001), estudos
realizados em populagdes brasileiras revelaram
a possibilidade de que existam hoje no Brasil
aproximadamente 10 milhdes de pessoas portadoras
de hemoglobinas anormais, ¢ que anualmente nas¢cam
cerca de 3 mil pessoas com a forma homozigota.

Infeccbes severas sdo a maior causa
de mortalidade e morbidade nos pacientes com
hemoglobinopatias. Os sitios mais comuns de
infec¢do sdo pulmdes, o tratogénito-urinario, sistema
nervoso central, ossos e articulacdes. Ha diversas
razdes possiveis para essa propensdo acentuada,
como: atividade fagocitaria alterada do sistema
reticuloendotelial, principalmente em criangas com
hipoesplenismo funcional; vaso oclusdo, dificultando
a chegada de leucocitos até a area isquémica, no caso
da anemia falciforme; deficiéncia de opsonizagdo, por
alteragOes na atividade de fixagdo da particula C3 do
sistema complemento e deficiéncia na granulacdo de
leucocitos polimorfonucleares (DEYDE et al., 2002).

Uma analise dos 6bitos registrados pelo sistema
de informag¢des de mortalidade do MS, no periodo
de 1979 a 1995, fornece alguns aspectos dramaticos,
do ponto de vista social e humanistico, a respeito da
anemia falciforme no Brasil. Assim, por exemplo,
25% dos seus portadores ndo atingem os quatro anos
de idade e quase 80% deles ndo completam 30 anos.
Esses dados tornam-se ainda mais chocantes, quando
se leva em considerag@o que a simples administragdo
profilatica de penicilina por via oral evitaria pelo menos
80% desses obitos (ADORNO et al., 2005). Nos EUA,
por exemplo, a penicilinoterapia profilatica, associada a
vacinagdo anti-pneumococcica em criangas com menos
de 2 anos de idade portadoras de anemia falciforante,
aumentou cerca de dez vezes a populagdo adulta
com a anemia falciforme (GESSNER, TEUTSCH,;
SHAFFER, 1996).

Um estudo realizado no estado de Sao Paulo
demonstrou que os adultos com anemia falciforme,

em seguimento ambulatorial regular, apresentam nao
apenas uma boa sobrevivéncia, como também um
grande potencial de integragdo a comunidade. Além
disso, os recentes avangos hemoterapéuticos, sobretudo
a eritrocitaférese = computadorizada,  atenuaram
drasticamente algumas situagcdes de risco para os
individuos com a anemia falciforme, como gestacdo,
cirurgias, pneumonias e outras infecgdes, acidentes
vasculares cerebrais, entre outros (DOMINGOS,
2004).

Principais hemoglobinopatias e seu diagnostico
neonatal

O diagnostico neonatal das hemoglobinopatias
merece algumas consideragdes especiais. Quanto a esse
aspecto, ¢ importante lembrar que o recém-nascido
normal apresenta cerca de 80% da sua hemoglobina do
tipo fetal (Hb F), s6 atingindo o padrdo hemoglobinico
tipico da respiracdo pulmonar (97 a 99% de Hb A,
1 a 3% de Hb A2 e até 1% de Hb F) por volta dos
seis meses de idade. Os pacientes com a anemia
falciforme (homozigotos do gene da hemoglobina S
— Hb SS) apresentam a hemoglobina S substituindo
a hemoglobina normal A. Como a Hb F ¢ um potente
inibidor do processo de falcizagdo das hemacias, o seu
alto percentual nos primeiros meses de vida protege
clinicamente os individuos com doengas falciformes.
Esse fato, associado a imunidade passiva, recebida da
made por via placentaria, permite que a penicilinoterapia
profilatica tenha inicio por volta dos trés meses de idade
(OLNEY,1999; STREETLY; DICK, 2005).

Os homozigotos do gene da talassemia beta,
bem como de outras hemoglobinopatias, também sao
protegidos pelos niveis elevados de Hb F nos primeiros
meses de vida. Pode-se dizer, portanto, que para as
principais hemoglobinopatias que ocorrem em nosso
pais, o diagnostico pode ser considerado precoce se
realizado até os trés ou quatro meses de idade. Tal
situacdo ¢ totalmente diferente da fenilcetontria e do
hipotireoidismo congénito, por exemplo, que exigem
uma intervencdo terapéutica muito mais precoce. A
unica hemoglobinopatia fatal a partir dos sete meses de
gestacdo ¢ a hidropsia fetal causada pela Hemoglobina
de Bart’s, que ¢ uma forma especifica de talassemia
alfa extremamente rara no Brasil (REED et al., 2000).

Quanto a Hb C, é importante lembrar que
esta ocupa, na eletroforese em pH alcalino, a mesma
posi¢@o que a hemoglobina normal A2. Assim sendo,
os heterozigotos com o traco de hemoglobina C (Hb
AC) ndo devem ser confundidos com os heterozigotos
da talassemia beta (Hb AT), que apresentam niveis
aumentadosde HbA2. Emboraessaconfusdodiagnostica
realmente ocorra, é dificil de ser compreendida, pois
os portadores de Hb AC apresentam, apds os seis
meses de vida, niveis de Hb C por volta de 40 a 50%,
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enquanto que os Hb AT apresentam niveis de Hb A2 de,
no maximo, 7%. Por isso ¢ importante a realizagdo da
eletroforese em pH acido na qual ocorre um aumento na
faixa de Hb A2 na eletroforese alcalina (OLNEY,1999;
STREETLY; DICK, 2005).

Do ponto de vista do diagndstico neonatal,
no entanto, o aspecto mais problematico ¢ o dos
homozigotos do gene da talassemia beta, portadores
da talassemia maior (homozigotos TT). Curiosamente,
a portaria do MS refere-se a triagem neonatal das
doengas falciformes e de “outras hemoglobinopatias”,
sem especificar exatamente quais sdo elas. A talassemia
maior, no entanto, que representa um grande problema
no Sul e no Sudeste do Brasil, tanto pela freqiiéncia
quanto pela gravidade clinica, ¢é praticamente
impossivel de ser triada nos recém-nascidos pelas
técnicas hematologicas usuais, uma vez que pode
ser confundida com portadores de Hb C, exigindo
procedimentos de biologia molecular. Este problema
pode ser contornado de uma forma muito simples, ou
seja, investigando rotineiramente o trago de talassemia
beta (heterozigose AT) nas gestantes em seguimento
pré-natal (BARACIOLI et al.,, 2001; DOMINGOS,
2004).

O aconselhamento genético e a responsabilidade
médica

Muitos clinicos brasileiros ainda percebem
o aconselhamento genético dos pacientes ou de seus
pais como um procedimento secundario, opcional
ou de responsabilidade exclusiva do geneticista. No
entanto, a possibilidade de uma alteracdo genética ter
carater hereditario acrescenta componentes adicionais
a conduta clinica e a responsabilidade médica. De fato,
as pessoas que apresentam risco de gerar filhos com
tais doencas tém o direito de ser informadas, por meio
do aconselhamento genético, a respeito dos aspectos
hereditarios e demais conotagdes clinicas do problema
em questdo. O aconselhamento genético é, portanto,
um componente importante da conduta médica, sendo
a sua omissdo uma falha grave (SOUZA; SCHWARTZ
e GIUGLIANI, 2002; RAMALHO; MAGNA; PAIVA-
e-SILVA, 2003).

Em casos de recorréncia de um problema
hereditdrio na prole, os casais que ndo tinham
consciéncia prévia do risco podem sentir-se privados
de informacgdes e lesados em seu direito de escolha.
Nesses casos, 0 nascimento de mais uma crianga com a
mesma heredopatia ndo é considerado, por esses casais,
uma fatalidade, mas uma injustica. Na Inglaterra, por
exemplo, € comum casais processarem o clinico por
negligéncia. Por outro lado, o aconselhamento genético
apresenta importantes implicagdes psicologicas,
sociais e juridicas, acarretando um alto grau de
responsabilidade as instituicdes e aos clinicos que
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oferecem. Assim sendo, ¢ imprescindivel que este
seja fornecido por profissionais habilitados e com
experiéncia, dentro dos mais rigorosos padrdes éticos
e cientificos (BHARDWAJ, ZHANG e McCABE,
2003).

AportariaMS 822/01 regulamenta o seguimento
das criangas triadas em um ambulatorio multidisciplinar
especializado, sendo que um dos profissionais da equipe,
preferencialmente um profissional médico, devera ter
recebido uma capacitagdo técnica em aconselhamento
genético especifico para triagem neonatal, em um
servigo reconhecido de genética médica (PEREIRA;
SAENZ, 1996; RAMALHO; MAGNA; PAIVA-e-
SILVA, 2003).

O objetivo assistencial desse aconselhamento
pode ter oundo conseqiiéncias preventivas ou eugénicas.
Os individuos sdo conscientizados do problema, sem
serem privados do seu direito de decisdo reprodutiva.
Para que isso possa ocorrer, ¢ fundamental que o
profissional que atue em aconselhamento genético
assuma uma postura ndo diretiva e ndo coerciva, e
discuta com os pacientes ou familiares, os varios
aspectos, além do risco genético em si, mas também
formas de tratamento disponivel e a sua eficiéncia, o
grau de sofrimento fisico, psicologico e social imposto
pela doenga, o progndstico, a importancia do tratamento
precoce, entre outros (PANEPINTO et al, 2000;
RAMALHO; MAGNA; PAIVA-e-SILVA, 2003).

Nao ha consenso sobre a realizacdo da triagem
neonatal para hemoglobinopatias, pois ainda existe a
duvida de que os beneficios ndo superem os custos e
os efeitos indesejados. Até o momento, apenas alguns
paises como a Australia, Nova Zelandia, Franca,
Austria, Polonia, Estados Unidos e Inglaterra tém
um programa nacional de triagem neonatal para
hemoglobinopatias, porém nem sempre o programa
estd uniformemente estabelecido em todo o territério
nacional. Na maioria dos paises, falta uma legislagdo
especifica e critérios para a orientacdo sobre como deve
ser feita a triagem neonatal para hemoglobinopatias
(BRYANT et al., 2004).

Os critérios para a implantagdio de um
programa de triagem neonatal, preenchidos pelas
hemoglobinopatias, foram estabelecidos pela OMS.
No Brasil, a triagem neonatal para hemoglobinopatias
foi implantada com a publicacdo, no Diario Oficial da
Unido, em 07/06/2001, da portaria 822, que rege as
normas para realizagdo da triagem neonatal no pais.
No Paran4, coube a FEPE a implantag@o e aplicacdo da
mesma. Essa portaria estabelece que, além da deteccao
dos casos suspeitos, deve ser realizada a confirmagao
diagnostica, acompanhamento e tratamento dos
pacientes (YANG et al., 2000; RAMALHO; MAGNA;
PAIVA-e-SILVA, 2003).

Sdo argumentos a favor darealizagdo da triagem
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neonatal para hemoglobinopatias, os indiscutiveis
ganhos em relagdo ao diagnodstico precoce, as
repercussoes sobre o estado nutricional e a prevengao
da desnutri¢dao, com suas implica¢des sobre o aparelho
respiratorio e cognitivo. No Parana, a média da idade de
diagnoéstico de hemoglobinopatias era de 1,6 anos antes
do ano de 1992. Com o advento da triagem neonatal, &
possivel a confirmacao do diagnostico no segundo més
de vida. Além disso, o nimero médio de diagnosticos
no servico aumentou de 8 para 18 casos por ano.
Somam-se ainda beneficios como tratamento precoce
em centros de referéncia, prevencdo de complicacdes,
aconselhamento genético, além de permitir calcular
a incidéncia, evitar a demora no diagndstico e trazer
melhor conhecimento sobre a historia natural da doenga
(BACKES et al., 2005; JOINER, 2000).

Ha argumentos contra a realizag@o da triagem
neonatal, desde o medo e a ansiedade gerados no
periodo de realizagdo dos exames até a exclusao de uma
crianga falso-positiva, e a descoberta de heterozigotos
portadores do gene, nos programas de triagem que
envolve apesquisa de mutagdes para hemoglobinopatias
(BACKES et al., 2005).

O diagnostico pode ser feito em varias
oportunidades: antenatal, quando j& houver casos na
familia (por biodpsia de vilosidade coridnica, seguida de
analise genética), o que poderia reduzir a prevaléncia
de hemoglobinopatias apds o aconselhamento genético;
no primeiro ano de vida, por manifestagdes precoces,
como o ileo meconial; pela realizacdo da triagem
neonatal; quando ha manifestagdes clinicas da doenga
(ACOG, 2001; ASPINALL, DYSON e ANIONWU,
2003; HARTWELL et al., 2005).

Entre as principais dificuldades encontradas
nas pesquisas, estdo a padronizacdo na colheita das
amostras, envio do material ao centro de referéncia
e, principalmente, na reconvocacdo de pacientes com
exames alterados, em grande parte pela dificuldade de
localizagdo dos mesmos e a dificil comunicacdo com
algumas areas mais distantes (BACKES et al., 2005).

Varios protocolos sdo propostos por ser um
grupo de doenga com diferentes mutagdes regionais e
com diferentes freqiiéncias de aparecimento dos genes
das doengas. Ainda ndo ha uniformizagao de protocolos
entre os paises e, muitas vezes, em diferentes regides,
dentro de um mesmo pais. Além da dificuldade da
divulgagdo dos dados, uma vez que esses permanecem
restritos ao laboratorio que realiza os exames (SOUZA,
SCHWARTZ e GIUGLIANI, 2002).

Sdo poucos os estudos que correlacionam
o custo da realizagdo da triagem neonatal com
os diagnoésticos encontrados. Questiona-se se o
treinamento de pediatras para o reconhecimento precoce
da doenca ndo teria efeito e resultados semelhantes
a realizacdo da triagem neonatal. Como, no Brasil,

demora-se em média 4 anos para realizar o diagnodstico
de uma hemoglobinopatia, € com isso, em termos de
desenvolvimento nutricional, a colonizagdo bacteriana
e o retardo cognitivo podem se tornar catastrofico para o
portador de hemoglobinopatias, parecem ser inegaveis
os beneficios da triagem neonatal no nosso pais. Torna-
se dificil fazer uma comparagdo de custos, visto que
ndo ¢ possivel medir os custos diretos e indiretos que
uma crianga com hemoglobinopatias, sem o diagndstico
precoce, geraria ao sistema de satide (HARTWELL et
al., 2005).

Chama a atencdo o fato de que um teste de
triagem para uma doenga pode, eventualmente, também
identificar individuos com doengas que nao fazem parte
dos programas de triagem e/ou que nio preencham os
critérios necessarios para serem triadas (a triagem para
anemia falciforme, por exemplo, permite a identificagdo
de portadores de outras hemoglobinopatias). Como
qualquer método de rastreio, ocorrem os resultados
falso-positivos: a TN acaba também por colocar sob
suspeita criangas que, na realidade, que nao apresentam
alteragdes. A ansiedade gerada por um resultado
alterado (em muitos casos, falsamente alterado) € uma
complicagdo que deve ser levada em consideragdo
quando da implantacdo e/ou analise de um programa
de TN. Este tipo de dano psicologico poderia ser
diminuido pela informacao: todos os pais deveriam ser
informados, antes da coleta da TN, sobre as doengas que
estdo sendo pesquisadas, sobre a chance de ocorréncia
de falso-negativos e falso-positivos, e sobre a eventual
necessidade de recoleta de amostra de sangue do RN
(PANEPINTO et al., 2000).

E evidente o impacto das anemias hereditarias
no crescimento e desenvolvimento da crianga e do
adolescente homozigotos, e como a populagéo brasileira
se caracteriza pelamiscigenagaoracial, comdistribui¢ao
étnica diferente nas varias regides geograficas do pais,
isso torna a populacdo brasileira tnica sob o ponto de
vista antropologico e, conseqiientemente, os disturbios
das hemoglobinas apresentam diferenciada prevaléncia,
variando de regido para regido dentro do Brasil.

O diagnoéstico precoce tem proporcionado,
aos profissionais que acompanham essas criangas, um
melhor conhecimento sobre a doenca e sua historia
natural. Aos pais, proporciona um esclarecimento
sobre a sua realidade, os cuidados a serem tomados,
principalmente no primeiro ano de vida, bem como a
oportunidade de realizar um planejamento familiar.
Além disso, a triagem neonatal ¢ uma forma de
divulgagdo sobre as hemoglobinopatias, uma vez que
passa a fazer parte da rotina de interpretacdo do teste
do pezinho para mais de 98% das criancas nascidas
no Parand (RAMALHO; MAGNA; PAIVA-e-SILVA,
2003).

O sucesso desse programa depende da
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receptividade, disponibilidade e interesse da
populacdo-alvo para este tipo de estudo e, por este
motivo, a implantacdo de programas preventivos
deste género ¢ muito dificil. A linguagem utilizada na
comunicacado dos resultados e aconselhamento genético
sdo de fundamental importancia; porém, a opinido e
o entendimento da pessoa que recebe a informagao ¢
decisiva para eficacia de tais programas, que devem
incluir educacéo populacional, familiar e profissional,
aconselhamento genético dos casais portadores de risco
e acompanhamento clinico adequado a cada caso. A
triagem das hemoglobinopatias ¢ de grande importancia
quando realizada com base no diagnostico pré-natal,
neonatal e em gestantes, para a deteccao de portadores
assintomaticos, possibilitando a orientagdo adequada a
cada caso, minimizando, os graves problemas clinicos,
psico-sociais e financeiros relacionados a doenca
(HARTWELL et al., 2005).

Consideracoes finais

Como a TN de hemoglobinopatias ¢ uma
estratégia de prevencdo da doenca, entendida como
prevengdo de obito (ou de incapacidade) ou melhora
da qualidade de vida, isto certamente faz com que a
triagem seja bem aceita pela populagdo em geral.

Espera-se que o Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN), associado as medidas terap€uticas
e ao seguimento ambulatorial regular, garantam
maior sobrevivéncia ¢ melhor qualidade de vida aos
portadores de hemoglobinopatias. Embora no exista
ainda cura para as hemoglobinopatias, o diagnodstico
precoce e a terapia adequada representam papel
fundamental na reducdo da mortalidade nestas criangas.
Assim, alertados a tempo sobre o risco de recorréncia
da doenca na familia, os pais podem se beneficiar do
aconselhamento genético e/ou do diagndstico pré-natal
para uma futura gestagao.

A realizagdo do diagnostico laboratorial destas
alteragdes hemoglobinicas, o mais precocemente
possivel, é de primordial importancia, devido a alta
mortalidade na infancia. O tratamento adequado e
o diagnodstico precoce reduzem, expressivamente, a
morbidade e a mortalidade.

Assim a organizagdo de um programa
preventivo para hemoglobinopatias requer suporte
de orgdos oficiais de saude, diagnostico realizado
por pessoal capacitado e aconselhamento genético
de pacientes e casais de risco. O suporte clinico e
de puericultura sdo fundamentais para o sucesso do
programa.

SILVA, K. R.; YAMAGUCHI, M. U.
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