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Triagem familiar para o gene
HBB*S e deteccao de novos
casos de traco falciforme em
Pernambuco

Family screening for HBB*S gene and
detection of new cases of sickle cell
trait in Northeastern Brazil

RESUMO

OBJETIVO: Estimar o incremento no nimero adicional de afetados com base
na prevaléncia de sindromes falciformes em familiares de casos-indice.

METODOS: Estudo transversal em familiares de amostra aleat6ria dos casos-
indice identificados por programa de triagem neonatal em Pernambuco, no
periodo de 2001 a 2005. O modelo de triagem familiar ampliado incluiu 463
membros familiares de 21 casos-indice. Os familiares foram categorizados
como: nicleo reduzido (NR: pai, mée e irmaos); de primeiro grau (N1: avés, tios
e primos de primeiro grau); de segundo grau (N2: filhos dos primos de primeiro
grau); ampliado (NA: NR+N1+N2) e ampliado de primeiro grau (NAL: NR+N1).
A confirmacdo da presenca de HBB*S e deteccdo de hemoglobinas anormais
foram realizadas por meio da High Performance Liquid Chromathgraphy. A
associagdo entre a presenca de HBB*S e variaveis foi testada pelo célculo da
razdo de prevaléncia e respectivos IC 95% e a diferenca entre médias verificadas
pelo teste t de Student, ao nivel de significancia de 5%.

RESULTADOS: A anemia falciforme era desconhecida por 81% dos
familiares; o gene HBB*S esteve presente em 114 familiares. Observou-se que
53,3% da populagéo estudada estava na faixa considerada reprodutiva e 80%
das pessoas portadoras do gene HBB*S ja tinham gerado filhos. A freqliéncia
foi maior no nicleo NR (69%), mas também elevada no N1 (22,8%). O NA1
resultou na deteccgdo de 69 portadores adicionais (aumento de 172%).

CONCLUSOES: Os resultados indicam que a triagem familiar para
identificacdo de portadores de sindrome falciforme deve ser estendida para
os familiares até o primeiro grau.

DESCRITORES: Anemia Falciforme, epidemiologia. Traco Falciforme,
epidemiologia. Detec¢do de Heterozigoto. Triagem Neonatal. Triagem
Genética. Estudos Transversais.



Rev Sadde Publica 2008;42(2):234-41

235

ABSTRACT

OBJECTIVE: To estimate the additional number of affected individuals based
on the prevalence of sickle-cell syndromes among relatives of index cases.

METHODS: Cross-sectional study of relatives of a random sample of index
cases identified through a neonatal screening program in Northeastern Brazil,
between 2001 and 2005. The extended family trial model included 463 relatives
of 21 index cases. Relatives were classified as nuclear family (NF: father,
mother, and siblings); first degree extended family (N1: grandparents, uncles
and aunts, and first cousins); second degree extended family (N2: children of
first cousins); extended family (NA: NF+N1+N2); and extended nuclear family
(NAZL: NF+N1). The presence of HBB*S and other abnormal hemoglobins was
confirmed by high-performance liquid chromatography. The association between
the presence of HBB*S and other variables was calculated using prevalence
ratios and their respective 95% confidence intervals, and differences between
means were calculated using Student’s t test with a 5% significance level.

RESULTS: Of relatives, 81% had no knowledge of sickle-cell anemia and
HBB*S was present in 114 family members. A total of 53.3% of the studied
population was considered as of reproductive age, and 80% of HBB*S carriers
had already had children. Frequency was higher among NF (69%), but was
also high in N1 (22.8%). NA1 screening resulted in the detection of 69 carriers
additional (a 172% increase).

CONCLUSIONS: These results indicate that family screening for the
identification of sickle-cell carriers should be extended to first degree

relatives.

DESCRIPTORS: Anemia, Sickle Cell, epidemiology. Sickle Cell Trait,
epidemiology. Heterozygote Detection. Neonatal Screening. Genetic
Screening. Cross-Sectional Studies.

INTRODUCAO

Aanemia e a doenca falciforme caracterizam-se como
quadros hemoliticos hereditarios que evoluem cronica-
mente, causando danos fisicos e emocionais as pessoas
acometidas. Até o presente momento o Unico tratamento
curativo existente é o transplante de medula 6ssea,
ainda sob avaliagdo em ensaios clinicos. No mundo,
cerca de 270 milhGes de pessoas possuem genes que
determinam hemoglobinas anormais, e 300 a 400 mil
criangas nascidas vivas apresentam anemia falciforme
ou alguma forma de talassemia grave.?

No Brasil, a anemia falciforme é questdo de salde
publica, com importancia epidemiolégica em virtude
da prevaléncia. Esta tem variado de 0,1% a 0,3%,
dependendo do grupo e da regido estudados® e da
morbimortalidade.®®* Quanto ao traco falciforme, a
prevaléncia tem variado de 2,7% a 6%."1"?° As regides
onde a condigao tanto de portador quanto de doente é
mais prevalente sdo Sudeste e Nordeste.® A anemia
falciforme predomina na populagdo negréide,® com
tendéncia a atingir parcela cada vez maior da populacéo

devido ao alto grau de miscigenagdo no Brasil.

A triagem neonatal para as sindromes falciformes,
especialmente para a anemia falciforme, é devido a
elevada mortalidade causada a septicemia por bactérias
encapsuladas nos primeiros cinco anos de vida.'®

As principais caracteristicas clinicas da anemia fal-
ciforme sdo os episddios vaso-oclusivos, seqliestro
esplénico, sindrome toracica e complicag¢fes neurol6-
gicas, tais como os acidentes vasculares isquémicos e
hemorragicos. Estes predominardo de forma e inten-
sidade variaveis de acordo com a faixa etéria, o nivel
de hemoglobina F (Hb F), leucometria, hemoglobinas
basais e hapl6tipos, afetando diretamente a qualidade
de vida dos pacientes e familiares.'s

Devido a elevada morbimortalidade e dificuldades eco-
ndmicas geradas pela doenga, sdo necessarios progra-
mas comunitarios de diagnostico precoce de orientacdo
médica, social e psicolégica, além de aconselhamento
genético aos casais portadores de trago falciforme.®
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Adeteccdo de hemoglobina S (Hb S) durante o periodo
neonatal constitui um marcador para um grupo de risco
genético. A triagem neonatal de hemoglobinopatias tem
sido essencial ao diagndstico precoce e a institui¢do de
medidas preventivas e promotoras de salde, principal-
mente a anemia falciforme.2

A cidade de Campinas no estado de Sdo Paulo foi
pioneira na instituicdo da rotina de triagem para hemo-
globinopatias, tornando-a obrigatoria por lei municipal
desde outubro de 1997. O Ministério da Saude criou
0 Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)
Portaria GM/MS n° 822, de 6 de junho de 2001, com 0s
seguintes objetivos especificos: ampliacéo da cobertura
para 100% dos nascidos vivos, busca ativa dos pacientes
triados, confirmacdo diagndstica, acompanhamento e
tratamento adequados dos pacientes identificados.?

Em Pernambuco, a triagem neonatal para hemoglo-
binopatias foi instituida pelo Ministério da Saude,
Portaria GM/MS 452 de outubro de 2001. O municipio
de Recife, atento as reivindicagdes dos portadores de
hemoglobinopatias e pela forca exercida pelo controle
social, instituiu o Programa de Anemia Falciforme por
meio da Lei N° 16635/2001.

O PNTN propde o exame dos pais a partir da identifica-
cdo de heterozigotos,® ndo recomendando a ampliacdo
da triagem para outros familiares.

O presente trabalho teve por objetivo estimar o incre-
mento no ndmero adicional de afetados com base na
prevaléncia de sindromes falciformes em familiares
de casos-indice.

METODOS

Estudo transversal realizado em hospital de referéncia
estadual para doencas hematoldgicas do estado de
Pernambuco, em Recife. O hospital compGe a rede es-
tadual de Servicos de Referéncia em Triagem Neonatal
(SRTN/PE) e é responsavel pelo atendimento aos porta-
dores de hemoglobinopatias desde junho de 2001.

Foram estudados familiares de casos-indice de anemia
falciforme identificados no periodo de 2001 a 2005.

Os casos-indice foram definidos pela presenca do
gene da hemoglobina S (HBB*S) em homozigose ou
heterozigose, identificados em postos de coleta do
“teste do pezinho”, municipios da Regido Metropoli-
tana de Recife e cidades do interior, notificados pelo
SRTN/PE e matriculados em ambulatério de triagem
neonatal. Os casos-indice, cadastrados numericamente
por ordem de admissdo no servigo, foram sorteados
aleatoriamente e categorizados em trés grupos (SS,
SX, AS), onde X denota Hb C (hemoglobina C) ou
Tal (beta talassemia).
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Apos a apresentacdo e esclarecimento do projeto aos
familiares de 21 casos-indice sorteados, 508 pessoas
manifestaram-se interessadas, mas 463 (91%) partici-
param efetivamente do estudo. Nos familiares estuda-
dos a partir dos casos-indice SS, SX e AS, os indices
de aceitacdo do exame foram 80%, 100%, e 92,3%,
respectivamente.

A partir dos casos-indice foram formados os seguintes
nlcleos familiares: reduzido (NR) — composto pelos
pais e irmdos; de primeiro grau (N1) — avo0s, tios e
primos de primeiro grau; ndcleo de segundo grau (N2)
— constituido pelos filhos dos primos de primeiro grau;
nlcleo ampliado (NA) — composto por NR, N1 e N2;
e ndcleo ampliado de primeiro grau (NA1) — formado
pelos NR e N1.

As familias sorteadas foram esclarecidas sobre a
finalidade da pesquisa. Na ocasido, foi distribuido
material educativo sobre a doencga e esclarecido sobre
o0 estado de portador do gene HBB*S. Os membros
familiares até segunda geracdo foram convidados a
participar do estudo. Ap6s leitura e assinatura do termo
de consentimento, os participantes foram avaliados
por médico no ambulatdrio de triagem neonatal, sob o
suporte de profissionais de psicologia, genética médica
e servigo social.

As familias participantes foram entrevistadas por meio
de questionario semi-estruturado. Na ocasido foram
coletadas amostras de sangue por pung&o venosa, com
material descartavel em tubos a vacuo de 5 mL contendo
EDTA. O sangue de criangas menores de cinco anos
foi coletado em tubos de 2 mL. Posteriormente, essas
amostras foram conduzidas ao laboratdrio de hemoglo-
binopatias para a realizacéo dos exames para detecgéo
da Hb S. As amostras foram submetidas a realizagdo do
eritrograma, eletroforese de Hb em pH alcalino, teste de
solubilidade para confirmacédo da presenca de HBB*S
nos maiores de seis meses de idade e deteccdo de
hemoglobinas anormais em High Performance Liquid
Chromathgraphy (HPLC), realizado em equipamento
Variant (Bio-Rad, CA, USA). Os resultados dos exames
foram entregues pessoalmente a cada familiar e aqueles
que foram diagnosticados como portadores do gene
HBB*S receberam orientagdo genética individualiza-
da, de acordo com as normas internacionais para este
procedimento.* Os que apresentaram outras alteragdes
hematolégicas foram encaminhados para investigagéo
e acompanhamento ambulatorial no servico.

As seguintes variaveis foram avaliadas: presenca de Hb
S, detectada pela eletroforese de Hb, teste de solubili-
dade e confirmada por HPLC; grau de parentesco com
0 caso indice: pais irmaos, tios, primos e avos; cor/raca
(em preto, branco, pardo, amarelo e indio) definida pelo
entrevistador de acordo com os critérios do Instituto

@ Ministério da Sadde. Programa Nacional de Triagem Neonatal. [acesso em 3/7/2007]. Disponivel em:
http://portal.saude.gov.br/portal/saude/visualizar_texto.cfm?idtxt=24915&janela=1
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Brasileiro de Geografia e Estatistica® (IBGE); consan-
gliinidade dos pais, se positiva ou negativa; receptivida-
de dos familiares a realizagdo dos exames; presenca de
hemoglobinopatias entre familiares estudados; niumero
de individuos examinados a partir de cada caso-indice;
conhecimento sobre sindromes falciformes; intengdo
de uso da informagdo genética recebida. Para estudo
de variaveis demogréficas, foram também observados
idade, sexo, e grau de instrucdo dos familiares.

Aentrada e anlise dos dados foram realizados com au-
xilio do pacote estatistico Epilnfo 3.32. Para a avaliagéo
da receptividade e eficiéncia da proposta de triagem
familiar ampliada, foram analisados os indicadores
adaptados de Teixeira & Ramalho? (1994):

1. proporcéo de receptividade dos exames,

2. indice de positividade das hemoglobinopatias nos
familiares estudados,

3. percentagem de familiares com caso-indice que
aceitaram realizar os exames,

4. meédia de individuos examinados a partir de cada
caso-indice.

Foram estimadas as prevaléncias e seus respectivos
intervalos de confianga (IC) de 95%, e as diferencas
de proporcdes foram analisadas pelo teste do qui-
quadrado.

Aassociacao entre a presencga do gene HBB*S e as vari-
aveis consideradas (sexo, idade, idade reprodutiva, cor/
raca) foi testada pelo calculo das razdes de prevaléncia
e 0 IC 95%. As diferengas de médias foram analisadas
pelo teste t de Student. As diferencas eram consideradas
significativas quando o valor de p<0,05.

O estudo foi aprovado pela Comiss&o de Etica em Pes-
quisa do CPgAM-Fiocruz e da Fundagdo Hemope.

RESULTADOS

Os casos-indice foram divididos em grupos: portadores
de homozigose S (HbSS; N=7), portadores de dupla
heterozigose (5 portadores de HbSC e 3 HbSp; N=8),
e portadores de HbAS; N=6 (Tabela 1). A média de in-
dividuos avaliados por caso-indice foi de 22 pessoas.

A idade dos familiares portadores do gene HBB*S em
homozigose ou heterozigose variou entre seis meses e
81 anos (mediana=22 anos). A amostra constituiu-se de
171 (36,9%) pessoas do sexo masculino e 292 (63,1%)
do sexo feminino. A distribuicdo quanto a escolaridade
foi aseguinte: 203 (44%) com ensino fundamental com-
pleto, 85 (18,3%) com nivel médio completo, 2 (0,4%)
com nivel superior e 25 (5,4%) analfabetos. Dos 463
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familiares estudados, 30 ndo informaram a escolaridade
e 118 ndo atingiam idade escolar. Os individuos de cor
negra ou parda (405/463, 87,5%) predominaram.

Aprevaléncia de portadores do gene HBB*S foi signifi-
cativamente maior no grupo SS, em comparagéo com o0s
grupos AS, e SX (p=0,006 e p=0,02, respectivamente)
(Tabela 1). Esses achados podem ser extrapolados
apenas para os estratos, ndo sdo inferéncias para a po-
pulacéo geral de Pernambuco, uma vez que a amostra
ndo foi alocada de maneira proporcional ao tamanho
dos grupos de SS, SX e AS na populagéo geral.

Quando interrogados se ja conheciam ou tinham ouvi-
do falar em anemia falciforme, 265 familiares (81%)
responderam negativamente, 60 (18,3%) informaram
gue ja conheciam o problema e dois (0,61%) n&o sou-
beram opinar.

Quando questionados se considerariam a condi¢do de
portador do gene HBB*S ao planejar uma familia, 235
(82%) informaram que sim, 37 (13%) n&o, 4 (1,4%) ndo
souberam opinar e 10 (3,5%) ndo responderam.

O gene HBB*S esteve presente em 114/463 (24,4%)
dos individuos. Desses, 66 eram do sexo feminino
(57,9%) e 48 do sexo masculino (42,1%). Nao houve
diferenga estatistica na distribui¢do do gene HBB*S
entre os sexos (p=0,23). Na analise da distribui¢do dos
perfis de detec¢do de hemoglobina anormal, a freqiién-
cia de heterozigose AS foi de 23,1%. As freqliéncias
das outras hemoglobinopatias foram: heterozigose AC
(14/463, 3,0%), traco B talassémico (11/463, 2,4%),
anemia falciforme (HbSS) (3/463, 0,6%), interagdo
SP talassemia (3/463, 0,6%), e doenca falciforme
SC (1/463, 0,2%). Dentre os individuos portadores
do gene HBB*S, apenas sete tinham como parceiros
companheiros consanguineos.

A Tabela 2 apresenta para cada caso-indice o total de
familiares examinados com os respectivos fenétipos e
freqliéncias de Hb S. As médias de portadores do gene
HBB*S nos grupos NR, N1, N2, NA1 e NA2 foram
de 3,29, 0,24, 5,19 e 5,43, respectivamente (Tabela 2).
Essas diferencas foram significativas quando NR foi
comparado com NA1 ou NA2 (p<0,0001). No entanto,
as médias de portadores de HBB*S entre NAL e NA2
ndo foram significativamente diferentes (p=0,7924).

ATabela 3 apresenta a distribuicéo do gene HBB*S nos
nlcleos familiares avaliados. Observa-se que a preva-
Iéncia de traco falciforme foi maior no NR (69%), mas
também elevada no N1 (22,8%). No N2, a prevaléncia
aproxima-se daquela encontrada na populacéo geral
(4,9%), ndo justificando sua incluséo para rastreamento.
Analisados coletivamente, esses resultados indicam
que um ndmero expressivo de individuos portadores

* IBGE. Censo Demografico 2000: Caracteristicas da Populagdo e dos Domicilios: Resultados do universo. [acesso em 23 mar 2006].
Disponivel em: http://www.ibge.gov.br/home/estatistica/populacao/censo2000/default.shtm
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Tabela 1. Caracteristicas dos familiares dos casos-indice de sindrome falciforme portadores de gene HBB*S estudados.

Pernambuco, 2001-2005.

Grupo Caso-indice  Familiares estudados  Individuos com gene Prevaléncia de individuos IC 959
P (N) (N) HBB*S (N) com gene HBB*S (%) °
SS 7 160 53 33,1 25,9;41
SX 8 198 40 20,2 14,8;26,5*
AS 6 105 21 20,0 12,8;28,9**
Total 21 463 114 24,6 20,8;28,8
* p= 0,006
**p = 0,02

Tabela 2. Ntimero de familiares estudados, fendtipos e freqiiéncia de HBB*S por caso-indice de sindrome falciforme, e ndcleos

familiares. Pernambuco, 2001-2005.

. . Familiares Presenca do gene HBB*S

Caso-indice Fendtipo .
examinados (N)  NR (N) N1 (N) N2 (N) NAT (N) NA (N)

1 SS 29 3 9 0 12 12
2 SC 37 1 2 0 3 3
3 SS 13 2 1 0 3 3
4 SS 36 2 7 1 9 10
5 SS 25 3 3 0 6 6
6 SS 27 2 5 0 7 7
7 SS 10 2 5 0 7 7
8 SS 20 3 5 0 8 8
9 SB 20 1 0 0 1
10 Sp 21 2 4 1 6 7
11 SC 40 2 5 2 7 9
12 SC 19 1 2 0 3 3
13 SC 18 1 4 0 5 5
14 SC 13 2 2 0 4 4
15 Sp 30 4 4 0 8 8
16 AS 22 1 0 0 1 1
17 AS 13 2 1 0 3 3
18 AS 12 1 3 0 4 4
19 AS 11 1 3 0 4 4
20 AS 20 2 0 0 2 2
21 AS 27 2 4 1 6 7
Total 463 40 69 5 109 114
Média (EPM) 22,05 (1,91) 1,91(0,18) 3,29(0,51) 0,24(0,12) 5,19(0,61) 5,43 (0,66)

EPM: erro-padrao da média

NR=ntcleo reduzido; N1= ntcleo de primeiro grau; N2=Ndcleo de segundo grau; NA1=Ntcleo ampliado de primeiro grau;

NA=Ntcleo ampliado

de traco falciforme seria detectado com a ampliacdo
do NR por meio da inclusdo do N1. O NA1 resultou na
detecgdo de 69 portadores adicionais (cerca de 172%
de casos adicionais) (Tabelas 2 e 3).

A Tabela 4 mostra a implicacdo da presencga desse
gene no grupo estudado, quando analisada a condi¢do
de possibilidade reprodutiva associada a idade. Foram

considerados na faixa etaria reprodutiva os individuos
entre 14 e 45 anos, que corresponderam a 53,3% da
populacdo estudada (p=0,04).

Do ponto de vista da oportunidade para orientacéo ge-
nética, 80% das pessoas que carregam o gene HBB*S ja
tinham gerado filhos, portanto ja haviam sido expostos
ao risco do cruzamento com parceiro ou parceira de



Rev Sadde Publica 2008;42(2):234-41

Tabela 3. Prevaléncia do gene HBB*S nos niicleos familiares.
Pernambuco, 2001-2005.

Prevaléncia do gene

Ntcleo familiar (N) HBB*S IC 95%
N %o

NR (58) 40 69,0 57,0;81,0

N1 (303) 69 22,8 18,1;27,5

N2 (102) 05 4,9 0,7;9,1

NAT (361) 109 30,2 25,5;34,9

NA (463) 114 24,6 20,7;28,5

risco para sindromes falciformes (p=0,01). A Tabela 5
informa a proporg&o de pessoas que ja procriaram e sua
associacdo com a presenca do gene HBB*S.

DISCUSSAO

Muitos sdo os estudos que abordam as hemoglobinopa-
tias, principalmente as sindromes falciformes, do ponto
de vista de frequiéncia e caracteristicas clinicas.t Apenas
recentemente aspectos relacionados a satde publica
nesse grupo populacional tém sido enfatizados.”*®

A aceitagdo em participar do presente estudo foi alta
(91%). Em pesquisa publicada por Ramalho et al*®
(1999), a aceitagdo foi alta entre gestantes e doadores
de sangue (100%) e menor entre os estudantes (54%).
O alto indice de aceitagdo em participar do presente tra-
balho foi semelhante aqueles encontrados por Ramalho
et al*® com relaco as gestantes e doadores de sangue.
Isso indica que 0 sucesso de programas comunitarios
direcionados ao diagndstico de hemoglobinopatias esta
diretamente ligado a receptividade da comunidade a
esses programas.
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Em artigo semelhante ao presente estudo, Al-Ahmed
et al? (2002) examinou maior nimero de pessoas em
familias com elevado grau de consangiinidade no Pa-
quistdo. Fatores como o nimero maior de familiares e
0 costume da consanguinidade marital naquela regiéo,
além do conhecimento sobre o problema da heranca
genética nas hemoglobinopatias, podem explicar a
diferenca do nimero amostrado.

Na regido de Pernambuco ndo existe a cultura de ca-
samentos consanguineos, o que pode explicar a menor
freqiiéncia do gene entre os familiares examinados. Os
resultados do presente estudo indicam que a maior parte
da populacéo estudada era jovem e encontrava-se em
idade reprodutiva. Esse dado deve ser considerado em
programas de triagem para hemoglobinopatias.

Varios estudos versam sobre 0 melhor momento para
a realizagdo desse tipo de rastreamento genético.
Alguns® advogam que sejam realizados na adolescén-
cia, outros® no pré-natal. Alguns ndo recomendam
a triagem de portadores na infancia, pois a eficécia
do programa nessa fase é questionada.® A American
Academy of Pediatrics* (2000) enfatiza que menores
de idade podem ndo ser capazes de fornecer consenti-
mento informado para realizacdo de testes de triagem.
Algumas questbes devem ser consideradas na ocasido
da realizac8o desses rastreamentos, justificando-os em
menores:* 1. quando ha necessidade de intervencdo que
traga beneficio imediato como prevencgdo de agravo
ou retardo de alguma complicacéo identificAvel nos
testes; 2. quando eventualmente a realizagdo do teste
proporcione algum beneficio a outro membro familiar
e ndo traga, a principio, nenhuma complicacdo para o
menor em questdo. A American Academy of Pediatrics
recomenda ainda que os rastreamentos para fins de

Tabela 4. Presenca do gene HBB*S entre familiares de casos-indice de sindrome falciforme em idade reprodutiva. Pernambuco,

2001-2005.
Positivo Negativo Total
Idade reprodutiva IC 95%
N % N % N RP
Sim 72 63,2 175 50,1 247 1,00 -
Nao 42 36,8 174 49,9 216 1,50 1,07;2,09
Total 114 100,0 349 100,0 463 - -

x* (com correcdo de Yates) = 5,34; g.l.= 1 p=0,02
RP=razdo de prevaléncia

Tabela 5. Proporgao de pessoas que ja procriaram e associagdo com a presenca do gene HBB*S. Pernambuco, 2001-2005.

Positivo Negativo Total
Filhos
N % N % N RP IC (95%)
Sim 68 80 155 64,3 223 1,00 -
Nao 17 20 86 35,7 103 1,85 1,15;2,98
Total 85 100 241 100 463 - -

%2 (com corregdo de Yates)=6,45; g.l.= 1; p=0,01
RP=razdo de prevaléncia
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orientagdo reprodutiva ou por solicitacdo dos pais de-
vam ser retardados até que o menor tenha capacidade
de fornecer o consentimento.®

De acordo com dados do Censo 2000, 45,3% da
populagdo brasileira foi considerada como preta ou
parda; na regido Nordeste foi de 70,1%, e na amostra
estudada este indice chegou a 87,5%. Varios fatores
podem explicar essa diferenca, dentre eles, a condi¢do
socioecondmica da populacédo estudada e a predomi-
nancia do gene HBB*S entre pretos e pardos. A etnia
tem importancia no contexto histérico da dissemina-
cdo do gene HBB*S, uma vez que essa mutacao era
freqiiente nos negros vindos da Africa forcadamente
para trabalhar em terras brasileiras.® A predominancia
de descendentes de africanos na populagéo do presente
estudo pode ter influenciado positivamente na ocorrén-
cia desse gene. De fato, essa distribuicéo pode levantar
a discussdo sobre quem deve ser triado. Alguns estudos
postulam a triagem direcionada para populagdes de
risco, enquanto outros argumentam que populacfes
de alto risco para essas sindromes sejam triadas de
maneira universal e que os governos desenvolvam pro-
gramas para controle e manuseio.® Segundo Peckham
& Dezateux™ (1998) os programas de triagem sao
justificaveis para determinadas condigfes consideradas
problemas de salde publica e para as quais existam
medidas terapéuticas ou de controle.®

A discusséo sobre o modelo ideal de triagem familiar e
sua préatica deve envolver ndo so autoridades de salide,
mas também associagdes de pacientes e comunidade.
A triagem de portadores e a orientagdo ou aconselha-
mentos genéticos sao de grande importancia ao permitir
decisdes sobre vida reprodutiva de maneira consciente
e informada. No entanto, é primordial que seja escla-
recida a diferenca entre o estado de portador e o de
doente, pois existe o risco de erros de interpretacdo e
estigmatizagdo das pessoas em questdo.'?

Apesar de 0 nimero de casais consangliineos do pre-
sente estudo ndo ter sido elevado quando comparado
com comunidades onde casamentos consangiiineos
séo frequentes,? ndo deixa de ser relevante devido ao
desconhecimento dessas pessoas sobre sua condicdo
genética. O fato de que 81% da populagéo estudada
ndo tinham conhecimento sobre a anemia falciforme
mostra que qualquer intervengdo relativa a triagem e

Triagem familiar para o gene HBB*S ~ Bandeira FMGC et al

orientacdo genética de uma populacdo deve ser seguida
de informacé&o e debate dentro da prépria comunidade.
Estratégias como palestras e o envolvimento direto de
agentes de salde na orientagéo a populagdo poderéo ser
aliados no esclarecimento dessa condicédo, permitindo
maior autonomia sobre condigao de procriagao.

O nivel de escolaridade é importante, tanto para o
grau de conhecimento de uma populagéo, quanto para
a introducéo de medidas de controle de determinada
condigdo genética.

O encontro de incremento no nimero de portadores de
HBB*S subsidia uma proposta de ampliacéo da triagem
em populacdo de risco. Quando apresentada a distri-
buicdo de todas as hemoglobinopatias encontradas na
amostra, notou-se que outras mutagdes como a presenca
de HbC ou do traco B talassémico seguem a mesma
heranga genética. A falta de conhecimento do estado
de portador destes individuos e a conseqliente auséncia
de aconselhamento genético e de decisdo consciente no
planejamento familiar sdo preocupantes.

A prevaléncias encontradas nos nicleos familiares
devem ser levadas em consideracdo quando do pla-
nejamento de programas de saide dentro da linha de
triagem de hemoglobinopatias, mais especificamente
as sindromes falciformes.

Concluindo, os dados obtidos no presente trabalho
sugerem que:

1. a triagem neonatal para hemoglobinopatias deve
permanecer de maneira universal;

2. atriagem familiar ampliada, quando o proposito
é detectar portadores de sindromes falciformes,
deve ser estendida para os familiares até o pri-
meiro grau;

3. é recomendavel que a¢bes educativas sobre as
sindromes falciformes ocorram de forma siste-
matica;

4. énecessario o envolvimento dos atores do sistema
de atengdo basica a salide no tocante a multiplicagdo
do conhecimento sobre estas sindromes, uma vez
que cada vez mais eles serdo os primeiros a terem
contato com essas familias.
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