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A doenca falciforme no Brasil
Sickle cell disease in Brazil

Rodolfo D. Cangado*
Joice A. Jesus?

Héa mais de trinta anos, 0s segmentos sociais organiza-
dos de homens e mulheres negras no Brasil vém reivindican-
do o diagndstico precoce e um programa de atencdo integral
as pessoas com doenca falciforme (DF).

O primeiro passo rumo a construcéo de tal programa
foi dado com institucionalizagdo da Triagem Neonatal no
Sistema Unico de Satide do Brasil, por meio da Portaria do
Ministério da Salde de 15 de janeiro de 1992, com testes
para fenilcetondria e hipotireoidismo congénito (Fase 1).
Em 2001, mediante a Portarian°822/01 do Ministério da Sau-
de, foi criado o Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN), incluindo a triagem para as hemoglobinopatias
(Fase 2).

A inclusdo da eletroforese de hemoglobina nos testes
de triagem neonatal representou um passo importante no
reconhecimento da relevancia das hemoglobinopatias como
problema de Salde Publica no Brasil e também o inicio da
mudanca da historia natural da doenca em nosso pais. Ao
incluir a deteccdo das hemoglobinopatias no Programa Na-
cional de Triagem Neonatal, essa portaria corrigiu antigas
distorcOes e trouxe véarios beneficios, sobretudo a restau-
racdo de um dos principios fundamentais da ética médica,
gue € o da igualdade, garantindo acesso igual aos testes de
triagem a todos os recém-nascidos brasileiros, independen-
temente da origem geogréfica, etnia e classe socioeconémica.

Configurando uma fase de consolidagdo dessa inici-
ativa, em 16 de agosto de 2005 foi publicada a Portaria de n°
1.391, que institui, no &mbito do SUS, as diretrizes para a
Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doen-
¢a Falciforme e outras Hemoglobinopatias.t

No momento, o Ministério da Salde, através da Coor-
denacdo Geral da Politica Nacional de Sangue e Hemode-
rivados, vem trabalhando na regulamentacéo e na implanta-
¢ao das medidas estabel ecidas pela Portaria 1.391, bem como
na organizacdo da rede de assisténcia as pessoas com outras
hemoglobinopatias em todos os estados da Uni&o.

A anemiafalciforme é a doenca hereditaria monogénica
mais comum do Brasil, ocorrendo, predominantemente, entre
afro-descendentes.

A distribuicdo do gene S no Brasil € bastante heterogé-
nea, dependendo de composi¢cdo negréide ou caucasbide da
populagdo. Assim, a prevaléncia de heterozigotos para a Hb
S é maior nas regides norte e nordeste (6% a 10%), enquanto
nas regides sul e sudeste a prevaléncia € menor (2% a 3%).

O Quadro 1 e aFigura 1 mostram os principais dados
da DF no Brasil segundo o Ministério da Salide do Brasil.
Estima-se 0 nascimento de uma crianga com anemiafalciforme
para cada mil recém-nascidos vivos.
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Quadro 1. Prevaléncia estimada do gene S no Brasil

DOENGCAS FALCIFORMES NO BRASIL
Prevaléncia estimada do gene S

[ ] Traco Falciforme (Hb AS)
Populacao geral: 4% (2% a 8%)
Entre Afro-descendentes: 6% a 10%
Nascimento anual: 200.000

Expectativa de individuos HbAS: 7.200.000

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

Fonte: Ministério da Daude do Brasil

risco de acidente vascular cerebral (AVC) e oinicio precoce
das transfusdes de hemacias, e o diagnostico e tratamento
dasindrome toracicaaguda (STA), condi ¢des que sdo, atual -
mente, as principai s causas de 6bito nos adol escentes e adul -
tos jovens.

A introdugao da hidroxiuréiatambém teve impacto na
qualidade de vida desses pacientes reduzindo o niimero de
crises vaso-oclusivas, niimero de hospitalizagdo, tempo de
internacdo, a ocorréncia de STA e, possivelmente, de even-
tos neurolégicos agudos.®

O estudo STOP | (1998) possibilitou aidentificacéo
de criangas com maior chance de evento cerebral agudo e
reduziu aocorrénciade AV C de 10% ao ano para menos de
1% ao ano. Além disso, o pronto diagnostico e tratamento
do AV C com regime regular de transfuséo de hemacias re-
duziu o risco derecorrénciade novo evento cerebral agudo

em 92%.4
Oestudo STOPII (2005) avaliou criancas

Bahia

Rio Grande do Sul
AS 2% (1:65)
DF 1:10.000

AS=traco falciforme
DF=doenca falciforme
Fonte: Ministério da Saude do Brasil

Freqiiéncia do
gene S no Brasil
Populagao
186,7 milhdes

] Pernambuco
AS 4% (1:23)
DF 1:1.400

AS 5,3% (1:17)

S&o Paulo ) " DF 1:650
AS 2,6% (1:35) | . Minas Gerais
DF 1:4.000 - AS 3% (1:23)
DF 1:1.400
Rio de Janeiro
AS 4% (1:21)
DF 1:1.200

com ressonancia nuclear magnéticanormal e
que obtiveram normalizac&o do doppler trans-
craniano com transfusdo regular de hemécias.
Parte dessas criangas continuou o regime de
transfusdo e a outra parte ndo recebeu trans-
fusdo de heméacias. Apds dois anos de acom-
panhamento, observou-se que 35% das crian-
¢as ndo transfundidas voltaram a apresentar
elevado risco de evento isquémico agudo por
alteracdo do doppler transcraniano, e duas
criangas apresentaram evento isquémico agu-
do, enquanto no grupo de pacientes manti-
dos com transfus&o néo houve nenhum even-
to agudo cerebral. Esse estudo teve sua con-
clusdo antecipada, demonstrou que ndo é se-
guro parar astransfusdesem criancascom ele-
vado risco para AV C, concluindo, portanto,
que as transfusdes devem ser mantidas inde-
finidamente neste grupo de pacientes.®

A transfusdo de hemécias tem sido re-

Figura 1. Frequéncia do gene S nas diferentes regides do Brasil

Os avancos no conhecimento de novos aspectos
moleculares, celulares e clinicos da DF nos confirmam que
setratade umadoencainflamatriacronicapermeadade epi-
sadios agudos clinicamente controlaveis. E, quanto ao trata-
mento, observamos, nos Ultimos dez anos, significativa me-
Ihorano prognastico dos paci entes com DF, também aqui no
Brasil 2

O diagnostico neonatal, a pronta instituicéo do trata
mento (vacinas, penicilinaprofil &tica) e aorientagdo do reco-
nhecimento precoce do sequestro esplénico pelas mées ou
cuidadoras contribuiram para a reducdo da mortalidade das
criangas nos primeiros cinco anos de vida. Outros dois fato-
resimportantesforam aidentificacdo das crian¢as com maior
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curso terapéutico cadavez mais utilizado, em
parte por ter se tornado procedimento mais
seguro, mas, sobretudo, porque € capaz de
prevenir complicagBes graves. Estima-se que cercade 20% a
30% dos pacientes com DF s8o mantidos em regime crénico
de transfusdo de hemécias.

Estudos recentes tém demonstrado que os pacientes
com anemia falciforme em transfusdo de hemacias regular
apresentam melhora do curso clinico da doenca, sobretudo
reducdo expressiva do nimero de internagGes, crise vaso-
oclusivae STA.®7

Entretanto, assim como ocorre nos pacientes com
talassemiamaior, os pacientes com DFem transfus&o crénica
desenvolvem, inexoravelmente, sobrecarga de ferro ap6s a
transfusdo de 10 a 20 unidades de concentrado de hemécias
e atingem, em poucos meses, valores el evados de concentra-
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¢ao hepdticadeferro quelhesconferem maior risco de compli-
cacdes, como doenca cardiaca e morte precoce. Harmatz
et al.,® em 2000, estudando pacientes com AF em transfusao,
demonstraram que a sobrecarga de ferro € um fator deter-
minante de morbidade e mortalidade em pacientes com AF,
enquanto Ballaset al.,® em 2001, comparando pacientescom
anemiafalciforme 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, insuficiéncia
de 6rgéos e de morte.

Portanto, quel acéo de ferro deve fazer parteintegrante
do tratamento dosindividuos com DF em regime de transfu-
sdo de hemécias. Sobre esse aspecto, vale apenaressaltar a
possibilidade de utilizac&o de novos quelantes de ferro ad-
ministrados por viaoral, particularmente do deferasirox, que
esté aprovado em nosso pais desde 2006.

Maisrecentemente, o transplante alogénico de células-
tronco periféricas, que se constitui na Uinicaopgao terapéuti-
cacom possibilidade de cura dadoenca, tem sido mais estu-
dado eindicado neste grupo de pacientes, sobretudo naque-
les com doenca mais grave ja nos primeiros anos de vida e
que tém doador compativel.

O diagnostico 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 referéncia especializados capazes de of erecer
atendimento global, multidisciplinar e multiprofissional .

Diante do exposto ficaclaro que devemos garantir ao
individuo com DF o amplo acesso a salde através de uma
politica de atenco integral a essas pessoas desde a triagem
neonatal até medidas preventivas e tratamento das compli-
cacOes agudas e cronicas.
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