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Introducéo

As hemoglobinopatias,

As hemoglobinopatias sdo um grupo heterogéneo de distlrbios herdados
recessivamente que incluem as talassemias e as doencas falciformes. As
mutagdes que as originam séo especificas de algumas regifes e em muitos
casos determinadas por distribuicBes étnicas e geogréficas, fundamentando
0s programas de controle destas alteracdes e 0o aconselhamento genético. O
diagnostico de alteragbes de hemoglobinas envolve cuidados com a
metodologia aplicada e o grupo populacional que serd avaliado. A informagao
sobre o tipo de hemoglobina alterada e o suporte clinico, psicoldgico e genético
ao portador e seus familiares é de grande importancia para o sucesso de
programas preventivos nesta area. Com objetivo de avaliar as metodologias
disponiveis para o diagnostico laboratorial das hemoglobinopatias e suas
aplicacdes em laboratérios clinicos, comparamos a incidéncia de
hemoglobinas anormais em populacdes diferenciadas a saber: doadores de
sangue, portadores de anemia a esclarecer, recém-nascidos, e estudantes. As
metodologias aplicadas envolveram procedimentos eletroforéticos, andlises
citoldgicas e bioquimicas de triagem e para confirmacg&o. No periodo de
setembro de 1999 a janeiro de 2000 analisamos 524 individuos, com presenga
de formas variadas de alteracéo de hemoglobina para cada grupo, sendo
que, dentre as amostras da populacéo de doadores de sangue, foram
diagnosticados dois casos de individuos heterozigotos para anemia falciforme.
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morbidade significativa em todo o mundo (1).
Milhdes de pessoas trazem em seu patriménio

também genético, hemoglobinas anormais em varias

conhecidas como disturbios hereditarios da
hemoglobina humana, sdo doencas
geneticamente determinadas e apresentam
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um grupo de condi¢bes de consideravel
complexidade (2).

O Brasil se caracteriza por significativa
mistura racial onde o processo de colonizacao
teve grande influéncia na dispersdo dos genes
anormais, principalmente talassemias e
falcemias. Assim, a distribuicdo das
hemoglobinas anormais, provenientes de formas
variantes e talassemias, esta relacionada com as
etnias que compdem nossa populacdo. Dentre
as hemoglobinas variantes, as mais frequentes
na populagdo brasileira sdo a hemoglobina S
(HbS) e C (HbC), ambas de origem africana,
mostrando a intensa participacdo do negro na
composicdo populacional brasileira (3, 4, 5).
As talassemias sd@o mais frequientes em regides
que tiveram maior participacdo da colonizagdo
italiana (4, 6). Outras variantes raras como as
hemoglobinas D, J, I, N, G, sédo encontradas em
diferentes localidades (7).

As alteracBes que envolvem genes estruturais
promovem a formacdo de moléculas de
hemoglobinas com caracteristicas bioquimicas
diferentes das hemoglobinas normais, por isso
sdo denominadas variantes, em sua maioria
originada por substituices de aminoacidos
resultantes de mudancgas nas sequéncias de
nucleotideos. As muta¢cBes afetando genes
reguladores promovem desequilibrio do
conteddo quantitativo das cadeias e,
consequentemente, dos tipos normais de
hemoglobinas, causando as talassemias (8, 10).

As talassemias do tipo alfa podem ter
causas: hereditarias e adquiridas. Evidentemente
as formas hereditarias sdo as mais comuns e
atingem, pelo menos 4% da populacdo
brasileira. As formas adquiridas sdo secundarias
a um processo patoldgico primario (2, 11, 12).
As talassemias do tipo beta constituem um grupo
de alteracdes genéticas da sintese de
hemoglobina extremamente diverso com
variabilidade clinica em relacdo a sintomas e
manifestacdes; condig¢des resultantes de fatores
genéticos e adquiridos (2, 13).

Considerando que todas essas
hemoglobinopatias determinam importantes
manifesta¢gdes clinicas, cabe ressaltar a
importancia do diagnéstico laboratorial precoce
destas patologias, evitando as consequiéncias
deletérias da doenga.

Estudos populacionais permitem o
diagnostico de heterozigotos e o aconselhamento
genético fornecendo subsidios para que 0s
individuos decidam conscientemente sobre sua
prole, além da melhoria na qualidade de vida
dos doentes (14). Neste contexto é possivel
realizar estudos preventivos de
hemoglobinopatias, principalmente nas regides
em que a incidéncia dessas alteracfes alcanca
frequiéncias marcantes para a saude publica,
enfocando da melhor maneira a populagdo e o
tipo de hemoglobinopatia que a acomete (15,
16). A elaboracdo de programas preventivos
requer o suporte de 6rgdos oficiais de saude,
treinamento de pessoal capacitado para
diagnostico, aconselhamento genético e clinico
dos pacientes e casais de risco (17, 18).

No presente estudo objetivamos avaliar as
metodologias disponiveis para o diagnéstico
laboratorial de hemoglobinopatias, comparando
as analises de hemoglobina em diferentes
populag@es e elaborar um esquema de programa
preventivo de hemoglobinopatias segundo a
resposta de cada populacdo analisada.

Casuistica e métodos

As populacGes analisadas foram:
estudantes, portadores de anemia a esclarecer,
doadores de sangue e recém-nascidos. O grupo
dos estudantes foi escolhido como grupo
controle. Todas as amostras de sangue foram
colhidas com anticoagulante e apds prévia
autorizacdo dos participantes, conforme
orientacdo do Comité de Etica em Pesquisa.

A metodologia empregada para as analises
foram: Testes Seletivos - resisténcia globular
osmética em solucéo de cloreto de sodio a 0,36%
(19), eletroforese em pH alcalino em acetato
de celulose (20), analise da morfologia
eritrocitaria a fresco (2).

Para a confirmacao dos diagnosticos foram
realizados testes especificos como: eletroforese
guantitativa em acetato de celulose, pH 8,5 para
dosagem de hemoglobina A (20), eletroforese
de diferenciacdo em éagar—fésfato pH 6,2 (21)
para diferenciagcdo das variantes S e C; dosagem
de hemoglobina fetal (22), pesquisa de corpos
de Heinz e agregados intra-eritrocitarios de
hemoglobina H (23).
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Resultados

No periodo de setembro de 1999 a janeiro
de 2000 foram analisadas amostras de sangue
de diferentes grupos populacionais e 0s
resultados obtidos nas anélises de hemoglobinas
podem ser observados na Tabela 1.
Estatisticamente os valores de hemoglobinas
normais e anormais entre os diferentes grupos
populacionais estudados, apresentaram
diferenca entre estudantes e recém-nascidos
com valores de p= 1,0000, considerado ndo
significativo. A diferenca entre os valores
encontrados para os estudantes, tido como
grupo controle, e portadores de anemia a
esclarecer, mostrou valor de p= 0,0157, sendo
considerado significativo. Entre estudantes e
doadores de sangue a diferenca encontrada
mostrou valor de p< 0,0001, sendo considerado
extremamente significativo.

No grupo dos recém-nascidos foram
analisados um total de 100 amostras de sangue
de corddo umbilical. A origem racial destes
individuos ndo pode ser avaliada pois nao foi
fornecida adequadamente pelo hospital. O valor
médio de hemoglobina fetal encontrado foi de
81,71%, com um valor minimo de 62,85% e um
valor maximo de 96%. As taxas de normalidade
da hemoglobina fetal para individuos nesta faixa
etaria varia de 70 a 90%. Com relacdo as
hemoglobinopatias, 24 (24%) recém-nascidos
apresentaram hemoglobinas alteradas, sendo 10
(10%) individuos com valores de hemoglobina

fetal superiores a 90% sugerindo beta talassemia
heterozigota, 10 (10%) individuos com valores
de hemoglobina fetal dentro dos padrbes de
normalidade e presenca de hemoglobina H/
Bart’s, sugerindo alfa talassemia heterozigota.
Um (1%) individuo apresentou hemoglobina H/
Bart’s e valores de hemoglobina fetal superiores
a 90%, sugerindo interacdo de alfa talassemia
com beta talassemia heterozigota. Trés (3%)
individuos apresentaram hemoglobina S que,
pela sua concentracdo, sugere trago falcémico.
A Tabela 2 apresenta cada um dos tipos de
hemoglobinas anormais encontrados em cada
grupo estudado.

No grupo dos portadores de anemia a
esclarecer, foram analisadas amostras de sangue
de cinquenta (100%) pacientes com idade
variando de um a 58 anos. Trés (6%) individuos
eram caucasoides, 5 (10%) ndo—caucasoéides. Em
42 (84%) individuos a origem racial ndo foi
informada pelos laboratorios que encaminharam
as amostras. O grupo de nao-caucasoides
incluiu negros, mulatos, e amarelos. Com relagéo
a hemoglobinopatias, observamos 13 (26%)
individuos com alfa talassemia, 7 (16%) com
beta talassemia heterozigota, 1 (2%) com
interacdo alfa/beta talassemia e 1 (2%) com
hemoglobina AB2; uma variante de cadeia delta
sem alteragdes fisioldgicas; totalizando 22 (40%)
individuos com hemoglobinas alteradas. Nao
foi encontrado nenhum portador de traco
falcémico, devido ao fato desta heranga em
heterozigose ndo provocar anemia.

Tabela 1. Valores de hemoglobinas normais e anormais encontrados em cada grupo populacional estudado

Grupo estudado Hemoglobinas Hemoglobinas Total
normais N(%) anormais N(%) N(%)

Recém - nascidos 76 24 100
76% 24% 100%

Portadores de anemia a esclarecer 28 22 50
56% 44% 100%

Doadores de sangue 249 13 262
95,03% 4,96% 100%

Estudantes 84 28 112
75% 25% 100%

Total 437 87 524
83,40% 16,60% 100%
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Entre o grupo de doadores de sangue, foram
analisadas 262 amostras de individuos com média
de idade de 34,21 anos, onde a idade minima foi
de 18 anos e a maxima 64. Com referéncia a
origem racial, 203 (74,48%) eram caucasoides e
59 (22,52%) ndo—caucasoides. Para a analise de
hemoglobinas anormais, 249 (95,03%) individuos
apresentaram padrao eletroforético normal para
hemoglobinas e 13 (4,96%) apresentaram
hemoglobinas anormais, dentre os quais, dois
(0,76%) com hemoglobina AS, 3 (1,14%) com
hemoglobina AC, 5 (1,90%) com suspeita de alfa
talassemia, 1 (0,38%) com suspeita de beta
talassemia e 2 (0,76%) com hemoglobina AB2.
Para este grupo em especial, correlacionamos a

presenga de hemoglobinas anormais segundo a
origem racial que estd demonstrada na Tabela 3.
Dentre os caucasoides, 2 (0,76%) apresentaram
hemoglobina AS, 2 (1,14%) hemoglobina AC, 5
(1,90%) alfa talassemia, 1 (0,38%) beta talassemia.
Entre os ndo—caucasoides encontramos 1 (0,38%)
individuo com hemoglobina AC e 2 (0,76%) com
hemoglobina AB2.

A andlise estatistica para presenca ou ndo
de hemoglobinas anormais e origem racial em
doadores de sangue mostrou valor de p=1,0000,
considerado néo significativo.

No grupo dos estudantes foram realizadas
analises para hemoglobinopatias em 112
amostras de sangue de individuos cuja média

Tabela 2. Tipos de hemoglobinas encontradas nas populagdes analisadas

Tipos de hemoglobinas
Populacéo Hb AA Hb S Hb C Alfa-tal Beta-tal Outros Total
R.N. 76 3 10 10 1 100
(100) (76%) (3%) - (10%) (10%) (1%)
Portadores de anemia 28 13 7 2 50
(50) (56%) - - (26%) (16%) (4%)
Doadores de sangue 249 2 3 5 1 2 262
(262) (95,03%) | (0,76%) (1,14%) (1,90%) (0,38%) (0,76%)
Estudantes 85 1 14 10 2 112
(112) (76%) (0,89%) - (12,5%) (8,93%) (1,78%)
Tabela 3. Tipos de hemoglobinas segundo a origem racial em doadores de sangue
Tipos de hemoglobinas
Individuos Hb AA Hb AS Hb AC Alfa - tal | Beta-tal | Outros Total
het
Caucasoides 193 2 2 5 1 0 203
73,66% 0,76% 1,14% 1,90% 0,38% 0% 77,48%
Néo Caucasdides - 56 0 1 0 0 2 59
21,37% 0% 0,38% 0% 0% 0,76% 22,51%
Total 249 2 3 5 1 2 262

Hb AA: hemoglobinas normais

Hb AS: trago falcémico (individuo heterozigoto)
Hb AC: hemoglobina C (individuo heterozigoto)
Beta — tal het: beta talassemia heterozigota

Alfa - tal: alfa - talassemia

Outros: hemoglobina AB,
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Tabela 4. Tipos de hemoglobinas segundo a origem racial no grupo de estudantes

Tipos de hemoglobinas
Individuos Hb AA Hb S Alfa - tal. Beta-tal. Alfa/beta Total
het. tal. 112 - 100%
Caucasoides 80 1 12 9 2 104
71,42% 0,89% 10,71% 8,03% 1,78% 92,8%
N&o — caucasoides 5 0 2 1 0 8
4,64% 0% 1,78% 0,89% 0% 7,14%

Hb AA: hemoglobinas normais
Hb S: hemoglobina S
Alfa - tal: alfa - talassemia

Beta — tal het: beta talassemia heterozigota
Alfa / beta tal: interacdo alfa / beta talassemia

Tabela 5. Hemoglobinas anormais em doadores de sangue e estudantes, segundo a origem racial

Estudantes Doadores de sangue Total

Caucasoides 24 10 34
60% 25% 85%

Negroides 3 3 6
8% 8% 15%

Total 27 13 40
68% 33% 100%

p=0.3699

Odds Ratio” = 2.400

Intervalo de confianga de 95%: 0.4118 < & < 13.986 (usando a aproximagao de Woolf).

de idade foi de 22,39 anos, sendo 18 anos a
idade minima e 45 a maxima. Segundo a origem
racial, 104 (92,85%) eram caucasoides e 8
(7,14%) eram ndo—caucasoides.

Neste grupo, encontramos 1 (0,89%)
individuo com hemoglobina AS sugerindo traco
falcémico, 14 (12,5%) com alfa talassemia, 10
(8,93%) com beta talassemia e 2 (1,78%) com
interagdo alfa/beta talassemia, totalizando 27
(25%) individuos com hemoglobinas alteradas.

A Tabela 4 apresenta os tipos de
hemoglobinas encontradas segundo a origem
racial para o grupo de estudantes, evidenciando
gue do total de 104 (92,8%) individuos
caucasoides, 80 (71,42%) apresentaram
hemoglobinas normais, 1 (0,89%) com
hemoglobina S sugerindo traco falcémico, 12
(10,71%) individuos com alfa talassemia, 9

(8,03%) com beta talassemia e 2 (1,78%) com
interacdo de alfa com beta talassemia. Entre os
ndo—-caucasoides que totalizaram 8 (7,14%)
individuos, encontramos 5 (4,64%) individuos
com hemoglobinas normais, 2 (1,78%) com alfa
talassemia, 1 (0,89%) com beta talassemia. A
andlise estatistica mostrou valor de p=0,3969,
considerado nédo significativo.

Quando comparamos a presenca de
hemoglobinas anormais entre doadores e
estudantes, segundo a origem racial,
encontramos valor de p= 0,3699, considerado
ndo significativo (Tabela 5).

No grupo dos estudantes, através dos testes
utilizados na triagem de hemoglobinopatias,
observamos a presenca de provaveis quadros
anémicos. Desta forma, além dos 27 provaveis
portadores de alteracdo de hemoglobinas, 11
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apresentaram suspeita de anemia carencial. Os
38 individuos foram chamados para avaliagdo
clinica onde foram solicitados exames
complementares como hemograma, ferro sérico,
ferritina e transferrina para afastar ferropenia.
Através da andlise de hemoglobinas em
diferentes grupos populacionais, observamos
que a metodologia laboratorial proposta oferece

subsidios para a correta avaliacdo das diferentes
formas de hemoglobinas anormais, cujo
diagndstico laboratorial preciso dependera da
combinacdo dos métodos aplicados na triagem
e confirmacgdo dos suspeitos. As Figuras 1 e 2
ilustram os procedimentos eletroforéticos em
pH alcalino e acido, onde se fundamenta o
diagndstico das principais hemoglobinopatias.

Figura 1. Eletroforese em acetato de celulose pH 8,6

Observacao: as setas na fita 2 indicam a presenca de metahemoglobina, devido ao envelhecimento de
algumas amostras. Na fita 3, a seta indica a presen¢a da mutante de cadeia delta AB,
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Figura 2. Eletroforese em pH 6,2 agar - fosfato para diferenciacéo

F: Hemoglobina Fetal
A: Hemoglobina A
S: Hemoglobina S
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Discussao

A populagéo brasileira caracteriza—se por
apresentar grande heterogeneidade genética,
derivada da contribuicdo dos seus grupos
raciais formadores, por si também ja muito
diversificados, e dos diferentes graus com que
eles se intercruzaram nas varias regides do pais
(24). A miscigenagdo da populagdo brasileira
é resultante das imigra¢Ges que ocorreram no
periodo da colonizagdo compreendido entre
os séculos XVI e XIX, nos quais o Brasil recebeu
milhdes de imigrantes europeus e asiaticos. A
freqliéncia das anemias hereditarias reflete a
diversidade de origens raciais e os diferentes
graus de mistura entre brasileiros de cada
regido do pais. As hemoglobinopatias,
especialmente sindromes falcémicas,
hemoglobina C (Hb C) e talassemias sdo
comuns no Brasil com prevaléncias
diferenciadas (25, 26, 27, 28, 29, 30).

A Organizacdo Mundial de Saude
recomenda a implantacdo de programas para
prevencédo e controle de hemoglobinopatias na
Ameérica Latina, especialmente no Brasil (31,32).
A organizacdo de um programa preventivo
requer suporte dos 6rgdos oficiais de saude,
treinamento de pessoal capacitado para
diagndstico, aconselhamento genético e clinico
dos pacientes (18). O sucesso destes programas
depende da receptividade, disponibilidade e
interesse da populagédo a ser estudada (33).

A deteccdo de individuos portadores das
formas imperceptiveis de hemoglobinopatias,
0s heterozigotos, sdo extremamente importantes
para a saude publica pois, além de
representarem fonte de novos heterozigotos,
podem, através de casamentos entre portadores,
originar individuos homozigotos e duplos
heterozigotos como, por exemplo, os portadores
de hemoglobina SC (Hb SC), que manifestam
uma forma clinica. Os individuos homozigotos
diagnosticados deverdo ser devidamente
encaminhados & orientagdo médica para
tratamento precoce, minimizando as
manifestagdes clinicas (34, 35). Dessa forma,
destacamos que os pontos fundamentais de um
programa preventivo de hemoglobinopatias
compreende a divulgacdo da informacdo a
populagéo, o reconhecimento de heterozigotos,
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diagnéstico neonatal, e aconselhamento
genético. Este compreende atividades de
esclarecimento ao portador da alteragdo de
maneira clara devendo ser realizado por
especialista ou geneticista com material
informativo especifico (2).

Os programas de prevencdo colaboram
para a conscientizacdo dos heterozigotos
fornecendo informacdes para que possam
decidir responsavelmente sobre o futuro de seus
descendentes; favorece o direcionamento clinico
nos casos mais brandos e indica o
acompanhamento adequado aos portadores das
formas graves da doenca. E importante uma
tecnologia adequada para o diagndstico,
utilizando varios testes laboratoriais seletivos e
de confirmacao, dados clinicos e estudo familial,
bem como a formagdo de pessoal capacitado
para o diagndstico laboratorial correto.

No presente estudo, constatamos que no
grupo dos recém-nascidos, onde foram
analisadas 100 amostras de sangue de cordéo,
verificamos que 24 (24%) amostras sugeriram
portadores de hemoglobinas anormais.
Comparados ao grupo dos estudantes, com
27 (24,11%) portadores de hemoglobinas
anormais, a analise estatistica ndo apresentou
diferenca significativa e, os valores
encontrados refletiram o esperado pois sédo
populagdes gerais. Em recém-nascidos, a
hemoglobina fetal serd substituida pela
hemoglobina A por volta dos seis meses de
idade, periodo no qual novos testes deverdo
ser realizados para confirmar as suspeitas de
hemoglobinas anormais, em especial nas
mutantes de cadeia beta.

Entre estudantes e doadores de sangue,
os valores de hemoglobinas anormais
encontrados revelaram uma diferenca
extremamente significativa, a qual foi de que
27 (7%) -estudantes portadores de
hemoglobinas anormais e 13 (3%) doadores
com hemoglobinas anormais. Esse resultado
deve-se a triagem previamente realizada para
doadores de sangue, 0 que 0s pré-seleciona
principalmente para as formas de
hemoglobinopatias que afetam os valores
hematimétricos, e os estudantes sdo chamados
ao acaso. A freqiéncia de estudantes suspeitos
de apresentarem anemia carencial em nosso
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grupo, pode ser explicada devido a condicédo
fisica e psicolégica em que se encontravam
no periodo da coleta, o qual coincidiu com
época de provas finais, onde ndao mantinham
alimentacdo adequada e estavam em relativo
estresse.

No grupo dos portadores de anemia,
encontramos 22 (44%) individuos com
hemoglobinas anormais, num total de 50
amostras de sangue analisadas. Tal fato pode
ser explicado pelos portadores de anemia
constituirem um grupo com manifestacdes
clinicas de anemia a esclarecer.

O modelo de programa preventivo que
usamos contou com apoio de equipe de
psicélogos que atuou na abordagem dos
estudantes interessados, fornecendo
informagdes sobre as hemoglobinopatias. Dessa
forma participaram conscientemente do estudo
mediante autorizacdo prévia, segundo
orientacdo do Comité de Etica em Pesquisa com
Seres Humanos.

Os resultados foram encaminhados aos
estudantes e naqueles onde observamos a
presenca de alteracBes de hemoglobinas,
fornecemos material especifico e orientacédo
adequada para avaliagdo clinica, testes
complementares e estudo familiar. Nesta fase,
a atuacdo da psicéloga da equipe foi
fundamental, minimizando ansiedades e
algumas duvidas que pudessem surgir no
momento de uma nova coleta e estudo da
familia, evidenciando a importancia da atuagdo
multiprofissional em programas preventivos de
alteracbes genéticas para que obtenhamos o
sucesso esperado.

Conclusodes

O presente estudo procurou mostrar a
importéncia do diagnostico laboratorial de
hemoglobinopatias, bem como as atividades
de prevengcdo que permitem o
aconselhamento genético, o tratamento
precoce nos casos de homozigose e sugerir a
realizacdo de uma triagem mais especifica em
doadores de sangue.

Em anélises realizadas nas diferentes
populacdes propostas observamos a
importancia do estudo populacional, que
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permite uma visualizagcdo da distribuicio das
hemoglobinopatias na populacdo humana,
auxiliando na elaboragdo de programas
preventivos.

Podemos auxiliar a comunidade
promovendo campanhas de esclarecimento nas
escolas e em servicos de saude da rede publica
e particular, nas quais se faz necessario o
diagnéstico de individuos heterozigotos, o
aconselhamento genético e o diagnéstico
neonatal.

Nas avaliagbes em neonatos, os resultados
encontrados sugerem a implantacéo de servigos
de esclarecimento & populacdo que realmente
atinjam a comunidade como um todo, além de
fornecer o tratamento de suporte aos individuos
afetados.

Pela anélise dos portadores de anemia a
esclarecer, concluimos que existe uma grande
necessidade de aumentar a capacidade de
formacgédo de recursos humanos para o correto
diagndstico laboratorial.

Um programa preventivo necessita da
colaboracéo de diversos profissionais para que
as informagBes necessarias sejam reunidas.
Notamos que, devido ao padrédo de heranga das
anemias, é necessario informar a origem racial
dos individuos e nem todos 0s servigos prestam
tal informacéo, o que dificulta uma analise mais
detalhada de cada caso.

No grupo dos doadores de sangue o
resultado mostra que das 262 amostras
estudadas, 13 apresentaram algum tipo de
alteracéo de hemoglobina. A preocupacédo em
torno dos doadores de sangue se deve ao fato
de que, o sangue doado é transfundido para
individuos debilitados que necessitam de
sangue com capacidade de transportar oxigénio
para as &reas carentes do organismo. Os
doadores heterozigotos sdo individuos que ndo
apresentam sintomatologia clinica evidente, e
por isso se candidatam & doacdo. Devemos
considerar o risco de uma transfusao de sangue
de um individuo portador de hemoglobina S
para um receptor também heterozigoto para
siclemia. Os efeitos indesejaveis se devem ao
potencial de falcizacdo do receptor bem como
as alteragbes do produto hemoterapico em
consequiéncia do processamento e estocagem
do sangue (36).
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Entre os estudantes, das 112 amostras
analisadas, encontramos 28 individuos que
apresentavam algum tipo de alteracdo. A
abordagem destes estudantes para
contribuirem com o presente estudo foi
realizado com auxilio psicolégico, que
procurou esclarecer o que é anemia
hereditaria, explicando suas principais
conseqUéncias e a importancia de um
diagnéstico preventivo, além de atuar
minimizando as ansiedades dos alunos. Uma
vez sendo estudantes universitarios e
esclarecendo o tipo de alteracbes que
apresentam, podemos concluir que a
prevenc¢do de hemoglobinopatias é importante
para deteccdo dos heterozigotos e esclarecé-
los a respeito da alteragdo que possuem. Sendo
assim, estaremos contribuindo para com o
conhecimento sobre esta alteracdo genética e
reduzindo morbidade e mortalidade dos
individuos com a forma grave da doenca.

Laboratory diagnosis of Hemoglobinopathies
in different population groups

Giselda M. Orlando, Paulo C. Naoum, Fatima
A. M. Siqueira, Claudia R. Bonini-Domingos

Abstract

The inherited haemoglobinopathies are a
heterogeneous group of recessive disorders that
include the thalassaemias and sickle cell
disease. Nearly a thousand mutant alleles have
now been characterized. The mutations are
regionally specific and in most cases the
geographical and ethnic distributions have been
determined providing the foundation for a
program of control through screening, genetic
counseling and prenatal diagnosis. The
diagnosis of hemoglobinopathies requires care for
the methodologies applied and the population
group which will be evaluated. The information
about the abnormal hemoglobin, the medical
and psychological aspects and genetic
counseling of the carriers and their families are
goals of great importance for the success of
preventive programs in this area. Aiming to
evaluate the laboratory methods for
hemoglobinopathy screening and their use in
clinical laboratories, we have compared
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abnormal hemoglobins incidence in the
different population groups: blood donors,
anemia carriers, newborn and students. The
laboratory methods applied involved
eletrophoretic proceedings, cytological and
biochemical analysis. Within the period from
September 1999 through January 2000, we
analyzed 524 individuals with varied types
of abnormal hemoglobins. Among blood
donors, we diagnosed two sickle cell carriers,
which suggest the necessity for better care in
the process of selection of blood donor
candidates. The current interest in the medical
and social aspects of sickle cell anemia has
resulted in a great increase in methodology
research leading to the development of sickle
cell screening techniques.
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