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Há mais de trinta anos, os segmentos sociais organiza-
dos de homens e mulheres negras no Brasil vêm reivindican-
do o diagnóstico precoce e um programa de atenção integral
às pessoas com doença falciforme (DF).

O primeiro passo rumo à construção de tal programa
foi dado com institucionalização da Triagem Neonatal no
Sistema Único de Saúde do Brasil, por meio da Portaria do
Ministério da Saúde de 15 de janeiro de 1992, com testes
para fenilcetonúria e hipotireoidismo congênito (Fase 1).
Em 2001, mediante a Portaria no 822/01 do Ministério da Saú-
de, foi criado o Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN), incluindo a triagem para as hemoglobinopatias
(Fase 2).

A inclusão da eletroforese de hemoglobina nos testes
de triagem neonatal representou um passo importante no
reconhecimento da relevância das hemoglobinopatias como
problema de Saúde Pública no Brasil e também o início da
mudança da história natural da doença em nosso país. Ao
incluir a detecção das hemoglobinopatias no Programa Na-
cional de Triagem Neonatal, essa portaria corrigiu antigas
distorções e trouxe vários benefícios, sobretudo a restau-
ração de um dos princípios fundamentais da ética médica,
que é o da igualdade, garantindo acesso igual aos testes de
triagem a todos os recém-nascidos brasileiros, independen-
temente da origem geográfica, etnia e classe socioeconômica.

Configurando uma fase de consolidação dessa inici-
ativa, em 16 de agosto de 2005 foi publicada a Portaria de nº
1.391, que institui, no âmbito do SUS, as diretrizes para a
Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doen-
ça Falciforme e outras Hemoglobinopatias.1

No momento, o Ministério da Saúde, através da Coor-
denação Geral da Política Nacional de Sangue e Hemode-
rivados, vem trabalhando na regulamentação e na implanta-
ção das medidas estabelecidas pela Portaria 1.391, bem como
na organização da rede de assistência às pessoas com outras
hemoglobinopatias em todos os estados da União.

A anemia falciforme é a doença hereditária monogênica
mais comum do Brasil, ocorrendo, predominantemente, entre
afro-descendentes.

A distribuição do gene S no Brasil é bastante heterogê-
nea, dependendo de composição negróide ou caucasóide da
população. Assim, a prevalência de heterozigotos para a Hb
S é maior nas regiões norte e nordeste (6% a 10%), enquanto
nas regiões sul e sudeste a prevalência é menor (2% a 3%).

O Quadro 1 e a Figura 1 mostram os principais dados
da DF no Brasil segundo o Ministério da Saúde do Brasil.
Estima-se o nascimento de uma criança com anemia falciforme
para cada mil recém-nascidos vivos.
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Os avanços no conhecimento de novos aspectos
moleculares, celulares e clínicos da  DF nos confirmam que
se trata de uma doença inflamatória crônica permeada de epi-
sódios agudos clinicamente controláveis. E, quanto ao trata-
mento, observamos, nos últimos dez anos, significativa me-
lhora no prognóstico dos pacientes com DF, também aqui no
Brasil.2

O diagnóstico neonatal, a pronta instituição do trata-
mento (vacinas, penicilina profilática) e a orientação do reco-
nhecimento precoce do seqüestro esplênico pelas mães ou
cuidadoras contribuíram para a redução da mortalidade das
crianças nos primeiros cinco anos de vida. Outros dois fato-
res importantes foram a identificação das crianças com maior

risco de acidente vascular cerebral (AVC) e o início precoce
das transfusões de hemácias, e o diagnóstico e tratamento
da síndrome torácica aguda (STA), condições que são, atual-
mente, as principais causas de óbito nos adolescentes e adul-
tos jovens.

A introdução da hidroxiuréia também teve impacto na
qualidade de vida desses pacientes reduzindo o número de
crises vaso-oclusivas, número de hospitalização, tempo de
internação, a ocorrência de STA e, possivelmente, de even-
tos neurológicos agudos.3

O estudo STOP I (1998) possibilitou a identificação
de crianças com maior chance de evento cerebral agudo e
reduziu a ocorrência de AVC de 10% ao ano para menos de
1% ao ano. Além disso, o pronto diagnóstico e tratamento
do AVC com regime regular de transfusão de hemácias re-
duziu o risco de recorrência de novo evento cerebral agudo

em 92%.4
O estudo STOP II (2005) avaliou crianças

com ressonância nuclear magnética normal e
que obtiveram normalização do doppler trans-
craniano com transfusão regular de hemácias.
Parte dessas crianças continuou o regime de
transfusão e a outra parte não recebeu trans-
fusão de hemácias. Após dois anos de acom-
panhamento, observou-se que 35% das crian-
ças não transfundidas voltaram a apresentar
elevado risco de evento isquêmico agudo por
alteração do doppler transcraniano, e duas
crianças apresentaram evento isquêmico agu-
do, enquanto no grupo de pacientes manti-
dos com transfusão não houve nenhum even-
to agudo cerebral. Esse estudo teve sua con-
clusão antecipada, demonstrou que não é se-
guro parar as transfusões em crianças com ele-
vado risco para AVC, concluindo, portanto,
que as transfusões devem ser mantidas inde-
finidamente neste grupo de pacientes.5

A transfusão de hemácias tem sido re-
curso terapêutico cada vez mais utilizado, em
parte por ter se tornado procedimento mais
seguro, mas, sobretudo, porque é capaz de

prevenir complicações graves. Estima-se que cerca de 20% a
30% dos pacientes com DF são mantidos em regime crônico
de transfusão de hemácias.

Estudos recentes têm demonstrado que os pacientes
com anemia falciforme em transfusão de hemácias regular
apresentam melhora do curso clínico da doença, sobretudo
redução expressiva do número de internações, crise vaso-
oclusiva e STA.6,7

Entretanto, assim como ocorre nos pacientes com
talassemia maior, os pacientes com DFem transfusão crônica
desenvolvem, inexoravelmente, sobrecarga de ferro após a
transfusão de 10 a 20 unidades de concentrado de hemácias
e atingem, em poucos meses, valores elevados de concentra-

DOENÇAS FALCIFORMES NO BRASIL
Prevalência estimada do gene S

Traço Falciforme (Hb AS)
População geral: 4% (2% a 8%)
Entre Afro-descendentes: 6% a 10%
Nascimento anual: 200.000
Expectativa de indivíduos HbAS: 7.200.000

Anemia Falciforme (Hb SS)
Casos estimados: 25.000 a 30.000
Número de casos novo por ano: 3.500

Fonte: Ministério da Daúde do Brasil

Quadro 1. Prevalência estimada do gene S no Brasil

Figura 1. Freqüência do gene S nas diferentes regiões do Brasil
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ção hepática de ferro que lhes conferem maior risco de compli-
cações, como doença cardíaca e morte precoce. Harmatz
et al.,8 em 2000, estudando pacientes com AF em transfusão,
demonstraram que a sobrecarga de ferro é um fator deter-
minante de morbidade e mortalidade em pacientes com AF,
enquanto Ballas et al.,9 em 2001, comparando pacientes com
anemia falciforme com e sem sobrecarga de ferro, demons-
trou que o grupo de pacientes com sobrecarga de ferro apre-
sentavam maior risco de crise vaso-oclusiva, insuficiência
de órgãos e de morte.

Portanto, quelação de ferro deve fazer parte integrante
do tratamento dos indivíduos com DF em regime de transfu-
são de hemácias. Sobre esse aspecto, vale a pena ressaltar a
possibilidade de utilização de novos quelantes de ferro ad-
ministrados por via oral, particularmente do deferasirox, que
está aprovado em nosso país desde 2006.

Mais recentemente, o transplante alogênico de células-
tronco periféricas, que se constitui na única opção terapêuti-
ca com possibilidade de cura da doença, tem sido mais estu-
dado e indicado neste grupo de pacientes, sobretudo naque-
les com doença mais grave já nos primeiros anos de vida e
que têm doador compatível.

O diagnóstico e tratamento precoces comprovadamente
aumentam a sobrevida e melhoram a qualidade de vida das
pessoas com DF que, para tanto, devem ser acompanhadas
em centros de referência especializados capazes de oferecer
atendimento global, multidisciplinar e multiprofissional.

Diante do exposto  fica claro que devemos garantir ao
indivíduo com DF o amplo acesso à saúde através de uma
política de atenção integral a essas pessoas desde a triagem
neonatal até medidas preventivas e tratamento das compli-
cações agudas e crônicas.
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