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RESUMO

A anemia falciforme é uma doenca genética hemolitica caracterizada pela presenca de drepandcitos,
conhecidos como hemacias em formato de foice, sendo resultado de uma mutagdo no gene da -
globina, que causa a formacédo da hemoglobina S. Essa mutacdo prejudica o transporte de oxigénio
pelo corpo, acarretando diversas complicag@es clinicas. O diagnostico precoce é fundamental para a
efetivacdo de melhores tratamentos, gerando uma reducdo de casos mais graves e na mortalidade
associadas a doenca. O presente trabalho apresenta uma revisao bibliografica sobre os principais
métodos laboratoriais utilizados para o diagnéstico da anemia falciforme, incluindo o hemograma,
teste de falcizacdo, teste de solubilidade, contagem de reticuldcitos, eletroforese de hemoglobina,
cromatografia liquida de alta performance (HPLC) e o teste do pezinho. A pesquisa enfatiza a
importancia dessas técnicas para a confirmacgédo diagnostica e para o acompanhamento clinico dos
pacientes. Conclui-se que o conhecimento dos métodos diagnosticos disponiveis, sdo essenciais
para a melhoria da qualidade de vida dos pacientes com anemia falciforme.
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ABSTRACT

Sickle cell anemia is a genetic hemolytic disease characterized by the presence of sickle-shaped red
blood cells, known as sickle-shaped red blood cells. This mutation results from a mutation in the -
globin gene, which causes the formation of hemoglobin S. This mutation impairs oxygen transport
throughout the body, leading to several clinical complications. Early diagnosis is essential for the
implementation of better treatments, leading to a reduction in more severe cases and mortality
associated with the disease. This paper presents a literature review of the main laboratory methods
used to diagnose sickle cell anemia, including complete blood count, sickling test, solubility test,
reticulocyte count, hemoglobin electrophoresis, high-performance liquid chromatography (HPLC), and
the heel prick test. The research emphasizes the importance of these techniques for diagnostic
confirmation and clinical follow-up of patients. It is concluded that knowledge of available diagnostic
methods is essential for improving the quality of life of patients with sickle cell anemia.

Keywords: sickle cell disease; hemoglobin s; diagnosis; neonatal screening; hematology.

INTRODUCAO
A anemia falciforme € uma anemia hemolitica hereditaria, caracterizada pela
presenca de eritrocitos anormais, tendo uma morfologia em formato de foice. A
enfermidade genética é causada por uma mutagcao que ocorre no gene da 3 globina,
uma substituicdo da timina, por uma adenina, causando a troca do acido glutamico
por valina, o que resulta na formacdo da hemoglobina S, onde quando ocorre a
auséncia de oxigénio, faz com que aconteca uma deformacgédo no eritrocito, o que

modifica a sua morfologia para um formato de foice, assim sua flexibilidade e



afinidade com a molécula de oxigénio, sdo diminuidas, 0 que compromete a sua
capacidade de armazenamento e transporte para os tecidos e células do corpo
(Figueiredo et al., 2014; Fonseca; Borges, 2024; Walber et al., 2024).

A doenca possui um padréo autossOmico recessivo, ou seja, afeta igualmente
homens e mulheres, onde pessoas com o traco falciforme (portadora), que
receberam de um dos genitores o gene da Hemoglobina S e um da Hemoglobina A
(heterozigotas), ndo apresentam o0s sintomas, ja individuos que apresentam a
doenca, que receberam a Hemoglobina S de ambos os genitores (homozigotos),
apresentam o0s sintomas. A patologia ocorre em maior nidmero em pessoas
afrodescendentes devido a um fator evolutivo relacionado a resisténcia a malaria. O
gene que causa esse tipo de anemia, oferece vantagem sobre a malaria, como na
Africa, onde a doenca € mais comum, ou seja, esta ligado a adaptacéo evolutiva. A
anemia chegou ao nosso pais por conta do trafico de escravos vindos da Africa para
trabalhar nas terras brasileiras, onde essa migracao fez com que acontecesse uma
miscigenacao no Brasil (Halysson et al., 2022; Cavalcanti; Maio, 2011). Geralmente,
as manifestacdes clinicas podem variar em cada individuo, podendo apresentar
sintomas leves ou com mais manifestacdes, onde pode ocorrer hemolise, pela
alteracao na morfologia dos glébulos vermelhos, o que dificulta a passagem pelos
vasos sanguineos, tornando o fluxo dificil, e os eritrocitos mais frageis e propensos
a destruicdo precoce; outra complicacdo por conta da sua morfologia, € a obstrucéao
dos vasos, que podem levar a isquemia e infarto tecidual, por conta da falta de
oxigenacao, ou pode levar a sintomas como dores fortes nos 0ssos e articulacoes,
Ulceras, ictericia e 0 aumento do baco, que possui a funcdo de eliminar células
sanguineas velhas e defeituosas do nosso organismo, e quando ocorre esse
aumento, ele capta uma quantidade excessiva de glébulos vermelhos (Diaz-
Matallana et al., 2021.; Oliveira et al., 2022).

Evidenciando o quéo periculoso sdo as complicacbes que esta anemia
acarreta, observamos que é de grande importancia o diagndstico precoce desta
doenca, para evitar que ocorra maiores complexidades. Os principais exames
solicitados sdo o hemograma, onde por meio dele, conseguimos descobrir a
presenca de anemia pela diminuicdo de hemoglobina, e observar o eritrocito
falciforme (drepandcitos) por meio do esfregaco, apresentando comumente
eritrécitos microciticos e hipocrdmicos, mas em algumas situa¢cdes podem ser
normociticos e nomocrémicos, o método de eletroforese de hemoglobina, da

focalizagéo isoelétrica



ou cromatografia liquida de alta performance (HPLC) e o diagndstico molecular,
identificando hemoglobinas irregulares, facilitando muito o diagnéstico desta doenca
(Caroline et al., 2017.; Walber et al., 2024).

Ao observar que a anemia falciforme € algo recorrente em nosso pais, onde
cerca de 3.500 pessoas nascem por ano com esta doenca, afetando o bem-estar e
salude dessas pessoas, despontou-se a viabilidade deste trabalho com énfase na
disseminacdo de métodos de diagnéstico da Anemia Falciforme, levando
conhecimento para o publico de como obter essa investigacdo da hemoglobina S. O
presente trabalho tem como obijetivo, divulgar a importancia do diagndstico precoce
da anemia falciforme, detalhando os exames laboratoriais mais solicitados, utilizando
da revisdo bibliografica, como instrumento de conhecimento que podem ajudar nos
achados hematoldgicos e clinicos da presente patologia, possibilitando que o

publico passe a ter mais informacdes sobre a Anemia Falciforme.

METODOLOGIA

O presente trabalho foi desenvolvido por meio de uma revisdo bibliografica
descritiva, que tem como objetivo consolidar e analisar o conhecimento existente
sobre os métodos de diagnostico da anemia falciforme. Para isso, foram
selecionados artigos cientificos e publicacdes relevantes disponiveis em bases de
dados online, como PubMed, Lilacs, Scielo e Google Académico. A busca por
material bibliogréafico foi realizada utilizando palavraschave especificas relacionadas
ao tema, incluindo “Doenga Falciforme”, “Hemoglobina S”, “Diagnéstico”, “Trago
Falciforme” e “Drepandcitos”. Esses termos foram combinados em diferentes
estratégias de pesquisa para ampliar o alcance dos resultados.

Foram estabelecidos critérios rigorosos de incluséo e exclusao para garantir a
relevancia e atualidade das informacbes. Foram incluidos artigos publicados nos
tltimos 10 anos, que abordassem especificamente os métodos laboratoriais e
clinicos utilizados para o diagnéstico da anemia falciforme. Nesta revisédo
bibliografica foram excluidos artigos que enfatizavam areas da doenca falciforme

fora do contexto da pesquisa e que foram publicados a um longo periodo.



DESENVOLVIMENTO

A anemia é uma doenca hematologica que ocorre com cerca de 1.6 milhdes
de pessoas no mundo, sendo definida como a diminuicdo da quantidade de
hemoglobina presente no sangue, onde sua responsabilidade é transportar o
oxigénio que esta nos pulmdes para os 6rgdos e tecidos, removendo diéxido de
carbono, sua falta causa complica¢bes no individuo anémico. da caréncia de um ou
mais nutrientes essenciais. As anemias podem ser causadas por um acidente,
gerando uma grande perca de sangue, pela caréncia de varios nutrientes essenciais
para 0 nosso organismo, como ferro, zinco, vitamina B12 e proteinas, causando uma
producdo inadequada de glébulos vermelhos, pode estar ligada também com
mutacdes genéticas, que alteram a hemoglobina, modificando a sua morfologia,
sendo suscetiveis a sua destruicao (Merlo, 2009; Newhall et al., 2020)

Podemos observar que existem varios tipos de anemias, que possuem
caracteristicas diferentes e uma delas € a Anemia Falciforme, tema central do

presente estudo.

ANEMIA FALCIFORME

A Anemia Falciforme, € uma das doencas hemoliticas mais recorrentes, onde
no Brasil cerca de 3.500 bebés nascem com a patologia, principalmente na regido
do nordeste, a enfermidade possui origem dos individuos da regido do mediterraneo,
devido a um fator evolutivo relacionado a resisténcia a malaria, o gene responsavel
pela anemia oferece uma vantagem contra a doenca, como ocorre na Africa, onde a
malaria € mais prevalente. Chegou ao nosso pais por conta do trafico negreiro, onde
causou uma grande miscigenacdo, facilitando que a doenca seja comum. A
patologia € uma doenca hemolitica, de origem autossémico recessivo, ou seja,
necessita receber uma copia do gene mutado de cada pai (HB SS), que se obtém
por meio de uma mutagcdo no cromossomo 11, alterando o gene da [B-globina, na
gual a timina é substituida por adenina, provocando a troca do acido glutamico por
valina, levando a formacdo da hemoglobina S, figura 01. (Caroline et al., 2017;
Cavalcanti; Maio, 2011; De Souza et al., 2021).



Figura 1: Mutacdo genética da anemia falciforme
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O traco falciforme (HB S) é uma caracteristica genética, onde herdam o gene
de apenas um dos pais, assim ndo apresentando a doenca, mesmo nao tendo a
anemia, eles podem gerar filhos que passam a ter, quando escolhem se reproduzir
com outra pessoa que também possui o traco. Geralmente o traco falciforme por ndo
apresentar a patologia, sédo descobertos em bancos de sangue, quando forem
rastrear hemoglobinopatias, o que permite que o individuo possa procurar um
aconselhamento genético, evitando ter um recém-nascido com a doenca. (Diniz,
2005; Gabriella; Ramos, 2022).

Quando individuo com a doenca falciforme apresenta uma diminuicdo na
saturacdo de oxigénio no organismo, a hemoglobina S faz com que os eritrocitos
alterem a sua morfologia, tomando forma de drepandcitos, mais conhecido pelo seu
formato de foice, onde por conta dessa alteracdo, os eritrécitos perdem a sua
flexibilidade, ocorrendo uma facilidade de se aglomerarem e causarem oclusao de
vasos, causando dor em seus portadores. Por conta desta alteracdo os globulos
vermelhos se tornam muito frageis, sendo mais susceptivel a sua destruicdo por
rompimento, ou pela acdo de macréfagos no baco, que reconhecem sua morfologia
fora do normal, como a patologia altera a maioria dos eritrécitos, o baco comeca a
destrui-los intensamente, 0 que causa a sua diminuicdo, levando aos indicios de
uma anemia (Almeida; Beretta, 2017; Walber et al., 2024).

METODOS DE DIAGNOSTICO

O diagnostico precoce da doenca falciforme € de extrema importancia, pois
traz uma melhor qualidade de vida para o paciente, reduzindo o niumero de ébitos e
desenvolvendo um acompanhamento para um melhor tratamento para o individuo,
podendo reduzir as crises de hipoxia, fazendo com que o individuo possa ter uma

melhor qualidade de vida e saude. Para a realizacdo do diagnostico da anemia



falciforme, séo realizados diversos exames, onde os principais estaréo listados no

presente trabalho.

HEMOGRAMA

O hemograma é sempre um dos primeiros exames de diagndstico, pela sua
facilidade e rapidez, tendo baixo custo, por meio do hemograma conseguimos
observar as alteracBes nos eritrécitos, conhecidos como drepandcitos, sendo uma
caracteristica marcante da doenca falciforme, figura 2. Geralmente é uma anemia
normocitica e normocrémica, mas em alguns casos pode ocorrer do VCM e do CHCM
estarem em diminuidos, podemos analisar um anisocitose por meio do parametro
RDW, demostrando variancia de tamanho, e poiquilocitose, por conta da presenca
dos drepandcitos eritrocitarios, outros achados marcantes sdo a presenca de
reticulocitos aumentados e de corpusculos de Howell-Jolly, fragmentos de nucleos

de eritrocitos, que indicam disfuncao do baco (Fonseca & Borges, 2024).

Figura 2: Esfregaco sanguineo da anemia falciforme
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Fonte: Naoum.

Comumente o numero de leucécitos pode estar aumentado por conta do
estado inflamatério, os eritrocitos diminuiram por conta da destruicdo no baco e a
presenca de eritroblastos circulantes sédo notaveis. Podemos destacar que o
hemograma ndo é um exame de fechamento de diagndstico, pode apresentar falsos
negativos, pela falcizagdo ocorrer em estado de hipoxia, sendo assim sempre

necessario métodos complementares (Halysson et al, 2022; Walber et al., 2024).



TESTE DE FALCIZACAO

O teste de falcizagéo consiste em observar se os eritrocitos se deformardo em
estado de hipoxia, algo caracteristico da doenca, onde consiste no caldeamento das
hemacias com a solucdo de metabissulfito de sédio a 2%, onde o0 oxigénio sera
impedido de entrar em contato por meio de uma barreira criada com Balsamo do
Canad4, fazendo com que os eritrécitos que possuem a hemoglobina S, falcizem
com o tempo, Figura 3. Essa técnica é de baixo custo e de facil visualizacdo, mas nédo
pode ser utilizado para fechar diagndstico por existe possibilidades de falso negativo,
ou por poder apresentar apenas um traco falciforme (Diaz-Matallana et al., 2021;
Pereira, 2022).

Figura 3: Teste de falcizagdo

Fonte: Silva, 2017.

3.1.1. TESTE DE SOLUBILIDADE

O presente teste analisa a solubilidade da hemoglobina, por meio de uma
solucdo redutora, onde as hemoglobinas normais séo sollveis, ja a hemoglobina S
apresenta-se insoluvel, como mostra a figura 4, podendo ser analisado por meio do
papel filtro, € um teste rapido e facil, mas pode apresentar diversos falsos positivos e
negativos, por conta da falta de pratica em realizar a técnica ou por algumas
doencas que alteram, sendo assim, ndo é um teste confirmatério (Almeida; Beretta,
2017; Caroline et al., 2017).



Figura 4: Teste de solubilidade, hemoglobina S

AS 5
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CONTAGEM DE RETICULOCITOS

7

A contagem de reticulocitos é um teste manual, rapido e de extrema
facilidade, auxiliando no diagnéstico da doenca falciforme, onde o aumento do seu
namero no sangue periférico, nos mostra que a medula esta emitindo células jovens
para compensar a hemolise. Na figura 5, pode-se observar precipitados de RNA,

gue se coram por azul cresil brilhante, facilitando ser observados em microscopia

(Pereira, 2022).

Figura 5: Lamina de contagem de reticulécitos

Fonte: Medeiros, 2019.



CROMATOGRAFIA LIQUIDA DE ALTA PERFORMANCE (HPLC)

A cromatografia liqguida de alta performance € uma técnica de biologia
molecular, realizada por sistema automatizado, onde nos da a exclusdo das
anormalidades das hemoglobinas, separando ions. Figura 6. E um teste quantitativo,

rapido e de qualidade, que auxilia no diagnostico das hemoglobinopatias (Almeida &
Beretta, 2017).

Figura 6: Cromatografia liquida de alta performance
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Fonte: Universidad Veracruzana, s.d.

ELETROFORESE DE HEMOGLOBINA

A eletroforese de hemoglobina € um teste de biologia molecular, onde pode
ser realizado a partir de uma amostra de sague, que € submetida a corrente elétrica,
onde cada hemoglobina possui uma carga elétrica diferente, fazendo que elas se
movam em velocidades diferentes sobre o gel, sendo assim, € possivel observar nas
bandas se a presenca de cada tipo de hemoglobina, figura 7. E o exame padr&o ouro
para o diagndstico da doenca falciforme, rapido e de facil acesso a todos os publicos

(Caroline et al., 2017; Fonseca; Borges, 2024).
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Figura 7: Eletroforese de Hemoglobina
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Fonte: Ferraz, 2007.

TESTE DO PEZINHO

A triagem neonatal, também chamada de teste do pezinho, consegue
diagnosticar precocemente a doencga falciforme, onde o exame é feito por meio do
sangue coletado pelo calcanhar, por ser uma regido com muitos vasos sanguineos,
figura 8, importante ser do 3° ao 5° dia de vida, facilitando no descobrimento de
doencas que ndo apresentam sintomas. Importante destacar que o teste descobre
também outras doencas, assim, € necessario realizar exames para confirmar a

doenca falciforme em si (Fonseca & Borges, 2024; Ferraz et al., 2007).

Figura 8: Teste do pezinho

Fonte: Almeida, 2019.
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CONSIDERACOES FINAIS

O diagnostico precoce da doenga falciforme é de extrema importancia,
especialmente nos primeiros meses de vida, pois possibilita a instituicAo de um
tratamento adequado que previne 0 agravamento da enfermidade. ISso resulta em
uma melhora significativa na qualidade de vida dos pacientes e contribui para a
diminuicdo da mortalidade infantil associada a patologia. A deteccdo precoce por
meio de métodos eficazes, como o teste do pezinho, permite a identificacdo rapida
dos casos, possibilitando intervencdes clinicas que evitam complicacdes graves,
como crises dolorosas, infec¢des e danos organicos irreversiveis.

Além disso, 0 avan¢co das pesquisas e o0 desenvolvimento de técnicas
laboratoriais, como a eletroforese de hemoglobina e a cromatografia liquida de alta
performance, tém ampliado a capacidade diagnostica, garantindo maior preciséo e
rapidez na confirmacéo da doenca. Esses avancos facilitam o acompanhamento dos
pacientes e a personalizacdo dos tratamentos, promovendo uma abordagem mais
efetiva e humanizada.

Torna-se imprescindivel também que, as politicas publicas de saude
promovam a universalizacdo do acesso aos exames diagnosticos, principalmente em
regides com maior prevaléncia da doenca, como o Nordeste brasileiro. Programas
de triagem neonatal, educacdo em saude e aconselhamento genético sdo essenciais
para conscientizar a populacéo e reduzir o impacto social da anemia falciforme.

A disseminacdo do conhecimento sobre a anemia falciforme e seus métodos
diagndsticos contribui para a melhoria dos indicadores de saude publica e para o
fortalecimento da rede de atencdo a saude, assegurando que os portadores da

doenca tenham uma vida mais longa, saudavel e digna.
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