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0 QUE E DOENCA FALCIFORME?

A doenca falciforme é uma alteracao genética, caracterizada
por um tipo de hemoglobina mutante designada por hemoglo-
bina S (ou Hb S) que provoca a distor¢ao dos eritrocitos (hema-
cias), fazendo-os tomar a forma de “foice” ou “meia-lua”. O termo
doenca falciforme define as hemoglobinopatias nas quais pelo
menos uma das hemoglobinas mutantes é a Hb S. As doencas
falciformes mais freqlientes sao a Anemia Falciforme (ou Hb SS ),
a S Talassemia ou Microdrepanocitose (Hb S Beta Talassemia) e
as duplas heterozigoses Hb SC e Hb SD.

Para o diagnéstico seguro de uma das situagdes acima é de
fundamental importancia conheceraformade herancadadoenca
falciforme. Na maioria dos casos, os pais de pessoas com doenca
falciforme sao portadores assintomaticos dessa alteracao gené-
tica. A situacdo mais comum se verifica quando dois portadores
assintomaticos de falciforme, com patrimonio genético represen-
tado pela hemoglobina A (Hb A) associada a hemoglobina S (Hb
S), e cuja representacado universal é Hb AS, se unem, constituindo
uma prole. O exemplo a seguir mostra a probabilidade de este
casal gerar filhos sem a doenca falciforme, portadores assintoma-
ticos e com doenca falciforme.

Portador de Trago Portador de Trago
Hb AS Hb AS
FILHOS
AA AS AS SS
sem doenga/sem trago com traco com traco_ com doenca
25 % 50 % 25 %



A geracao de uma pessoa com doenca falciforme do tipo S Beta
Talassemia ou microdrepanocitose, ocorre na seguinte situacao:

Trago Falciforme Trago de Talassemia
PAIS Hb AS X Hb A-TAL
FILHOS
AA A-TAL AS STAL
sem doenga/sem trago trago traco
de Talassemia falciforme doenga
25 % 25% 25% 25%

Da mesma forma, a geracdao de uma pessoa com doenca
falciforme de dupla heterozigose entre Hb S e um outro tipo de
hemoglobina mutante, como por exemplo a Hb C, se verifica con-
forme situacao abaixo:

traco deHb S tracode Hb C
PAIS Hb AS X Hb AC
FILHOS
AA AC AS SC
sem doenca traco C trago falciforme doenca
25 % 25 % 25 % 25%

O portador assintomatico de falciforme, também conhecido
por portador do traco de Hb S ou heterozigoto paraa Hb S, ndo é
anémico, ndo tem anormalidades fisicas e tem uma vida normal.
As pessoas com doenca falciforme, por outro lado, podem apre-
sentar sintomatologia importante e graves complicagoes.



A Hb S tem uma caracteristica quimica especial que em varias
situacgoes, tais como: desidratacdo; infeccoes; alteracao brusca de
temperatura; estresse fisico ou emocional; provoca a sua polime-
rizacao, alterando drasticamente a morfologia do eritrécito, que
adquire a forma de foice. Estes eritrocitos falcizados dificultam a
circulacao sangliinea provocando vaso-oclusao e infarto na drea
afetada. Conseqlientemente, esses problemas resultam em is-
guemia, dor, necrose e disfuncdes, bem como danos permanen-
tes aos tecidos e 6rgaos, além da hemdlise cronica.

Hb S
— Oxigéniol

pH 1 _
+—— Temperatura {

Desoxi - HbS

Polimerizagao

., Microcirculagao

Desidratagao celular
Viscosidade
Deformabilidade |

Hemélise Vaso-oclusido
Ictericia

4 Infarto / Necrose
Anemia

Disfungio de Orgaos Nobres
Crises Dolorosa

Este processo fisiopatoldgico, devido a presenca de Hb S, é
observado nas seguintes situacdes, em ordem decrescente de



gravidade: anemia falciforme Hb SS, Hb S Beta Talassemia, Hb SC
e Hb SD.

E importante destacar que a freqiiéncia de portadores de tra-
co falciforme no Brasil é de 2% a 8%, conforme a intensidade da
populacao negra inserida na regiao. Como se sabe, a Hb S teve
origem no continente africano e sua introdugao no Brasil ocorreu
notadamente durante o periodo de imigracao forcada de povos
africanos. Atualmente, estima-se o nascimento anual de 3.500
criangas com doenca falciforme no Brasil.



A DOENCA FALCIFORME
NO BRASIL

Ha mais de 35 anos 0s segmentos sociais organizados de ho-
mens e mulheres negros no Brasil vém reivindicando o diagnds-
tico precoce e um programa de atengdo integral as pessoas com
doenca falciforme.

O primeiro passo rumo a construcao de tal programa foi
dado com a institucionalizacao da Triagem Neonatal no Sistema
Unico de Saude do Brasil (SUS), por meio de Portaria do Ministério
da Saude, de 15 de janeiro de 1992, com testes para fenilceto-
nuria e hipotireoidismo congénito (FASE 1). Mais tarde, em 2001,
mediante a Portaria n.° 822, foi criado o Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), incluindo a triagem para as hemoglo-
binopatias (FASE 2).

Configurando uma fase de consolidacdo da iniciativa, em 16
de agosto de 2005, foi publicada a Portaria n.° 1.391, que institui
no ambito do SUS as diretrizes para a Politica Nacional de Aten-
cao Integral as Pessoas com Doenca Falciforme e outras Hemo-
globinopatias.

No momento, o Ministério da Saude/Coordenacao Nacional
de Sangue e Hemoderivados trabalha na regulamentacao e na
implantacao das medidas estabelecidas pela Portaria n.° 1.391,
bem como na organizacao da rede de assisténcia nos estados.






PERFIL DEMOGRAFICO DA
DOENCA FALCIFORME NO BRASIL

Distribuicao: disperso na populacao de forma heterogénea,
com maior prevaléncia nos estados com maior concentragao de
afro-descendentes.

Recorte social: concentrado entre os mais pobres.

Taxa de mortalidade: 80% das criancas nao alcangam a idade
de 5 anos se nao estiverem sendo cuidadas. Criancas cuidadas: 1,8%.

Mortalidade materna: de 20% a 50% em gestantes nao cui-
dadas. Gestantes cuidadas: 2%.
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DADOS DO PROGRAMA NACIONAL
DE TRIAGEM NEONATAL

Das 27 unidades federativas do pais, 12 ja realizam a Fase 2
do PNTN para triagem de doenca falciforme e outras hemoglobi-
nopatias (Fase 1 fazapenas para hipotireoidismo e fenilcetonduria).
Sao elas: Bahia, Espirito Santo, Goids, Maranhao, Mato Grosso do
Sul, Minas Gerais, Parana, Pernambuco, Rio de Janeiro, Rio Grande
do Sul, Santa Catarina, Sao Paulo.

Proporcao de nascidos vivos diagnosticados com doenca falci-
forme pelo teste de triagem neonatal

Bahia 1:650
Rio de Janeiro 1:1.200
Pernambuco, Maranh&o e Minas Gerais e Goias 1:1.400
Espirito Santo 1:1.800
Séo Paulo 1:4.000
Mato Grosso do Sul 1:4.000
Rio Grande do Sul 1:10.000
Santa Catarina e Parana 1:13.000

13




Proporcao de nascidos com o traco falciforme

Bahia 1:17
Rio de Janeiro 1:21
Pernambuco, Maranhdo e Minas Gerais 1:23
Espirito Santo e Goids 1:28
Séo Paulo 1:35
Rio Grande do Sul, Santa Catarina e Parand 1:65
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ROTINA DE ACOMPANHAMENTO
OFTALMOLOGICO EM PESSOAS COM
DOENCA FALCIFORME

Conceitos gerais

Na doenca falciforme a hemoglobina alterada, sob certas cir-
cunstancias, polimeriza-se tornando os eritrdcitos rigidos e com
maior adesao ao endotélio vascular. Como conseqliéncia, pode
ocorrer uma gama de manifestacdes clinicas cujos denominado-
res comuns sao a anemia e os fendbmenos vasoclusivos. Em ne-
nhum local do organismo essas alteracdes sao tao bem observa-
das como no olho, especialmente na retina.

As pessoas com doenca falciforme podem apresentar altera-
¢des oculares que se mantém assintomdticas ao longo dos anos,
manifestando-se, em geral, por meio de complicacdes que podem
culminar com a reducao da capacidade visual, as vezes irreversivel.

Os vasos da conjuntiva e da retina sao as estruturas mais freqlien-
temente afetadas. Os primeiros estao associados a alteracées mais fa-
cilmente detectadas e que nao tém implicagcoes severas. As alteracoes
vasculares retinianas, por sua vez, sdo silenciosas, mas podem ter
consequéncias graves se nao detectadas e tratadas em tempo habil.

As alteracdes vasculares da conjuntiva sao referidas com
mais freqliéncia em pessoas com o gendétipo SS. As pessoas com
doenca falciforme SS apresentam risco aumentado de alteracdes
vasculares da conjuntiva em 8,8 vezes, quando comparadas as
com fendtipo SC.

15



As alteragdes vasculares da retina ocorrem com maior frequién-
cia em pessoas com hemoglobina SC, entretanto, quando ocorrem
em individuos SS, parecem associar-se a maior gravidade.

A retina periférica, especialmente a temporal, é altamente sus-
ceptivel aos efeitos da vasculopatia da doenca falciforme. Os even-
tos que levam a retinopatia proliferativa comegam nesta regiao. A
sequiéncia de eventos que caracteriza a doenca retiniana nas fases
nao proliferativa e proliferativa foi classificada por Golberg, em
1971.

A freqiiéncia da retinopatia proliferativa é referida como va-
riavel entre 5% a 10%, dependendo do gendtipo do paciente,
sendo mais comum nos individuos SC que nos demais SS e S Beta
Talassemia.

Apesar de a retinopatia proliferativa falciforme (RPF) ter ini-
cio na primeira década de vida, alguns investigadores relatam
gue metade dos casos de cegueira a ela associados ocorre entre
22 e 28 anos de idade.

Outros sinais ligados as oclusées vasculares da retina e da
uvea incluem alteracdes pigmentares semelhantes a cicatrizes
coriorretinianas, alteracdes isquémicas cronicas da rede capilar
perimacular (maculopatia falciforme), estrias angidides, neovas-
cularizacdo e atrofia de iris.

A oclusao da artéria central da retina é um evento raro, mas que
pode ocorrer nestes pacientes, especialmente sob condi¢bes que
alteram a homeostase, como gravidez, terapia hiperosmética para
glaucoma, trauma contuso, desidratacao e febre, entre outros.

O nervo 6ptico também pode exibir alteragdes, expressao da
estagnacao temporaria de eritrécitos na circulacao da papila, se-
melhante aquela observada na conjuntiva.
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Os vasos da érbita também podem ser envolvidos em uma crise
vasoclusiva. Quando isso ocorre, os sinais e sintomas sao indicativos
e, em geral, inequivocos. Pode ocorrer a formacao de hematoma or-
bitario e conseqiiente sindrome de compressao orbitaria, manifesta
por proptose, restricao da mobilidade ocular e reducao da visao. O
aumento da glandula lacrimal ja foi descrito na doenca falciforme.

O intervalo de tempo para o aparecimento das manifesta-
coes oculares é aspecto de controvérsia entre os pesquisadores.
A diferenca observada por distintos investigadores pode refletir
as variacdes nos moduladores genéticos dos aspectos clinicos da
doenca falciforme em diferentes populagées.

Justificativa do exame oftalmolégico sistematico

A maioria das alteragdes oculares é assintomdtica até a ocor-
réncia de complicagdes. Por isso, a avaliacao oftalmoldgica sistema-
tica da pessoa com doenca falciforme é conduta necessaria para a
identificacdo precoce das lesdes e pronta abordagem terapéutica,
de forma a minimizar os riscos de perda da visao e estabelecer estra-
tégias racionais para o acompanhamento clinico dessas pessoas.

Rotina de avaliacao

Esta rotina de servico tem como objetivo principal identificar
precocemente alteracdes oculares por meio do exame oftalmo-
l6gico sistemético das pessoas com doenca falciforme, tratadas
e acompanhadas independentemente da presenca de sintomas
e/ou sinais oculares ou visuais e da idade.

As pessoas com doenca falciforme deverao ser submetidas
a avaliacao oftalmolégica sistematica a cada dois anos, até os
dez anos de idade e, anualmente, a partir de entdo. Quando sao
identificadas alteracdes oculares, a periodicidade do controle e o
tratamento devem ser estabelecidos, individualmente, de acordo
com a situacgao.

17



Os dados epidemioldgicos e clinicos considerados para fins
de registro sao os que se seguem: sexo, idade, raca; tempo e ca-
racterizacdo da doenca (SS, SC, SB); ocorréncia e freqliéncia de cri-
ses vaso-oclusivas (CVO); presenca de cardiopatia ou nefropatia;
antecedente de acidente vascular cerebral, cirurgias e regime de
transfusao sanguinea (regular ou esporadica).

O exame oftalmoldgico inclui a avaliacao da acuidade visual
central (Teste de Snellen), exame do segmento anterior e mapea-
mento de retina por oftalmoscopia indireta, sob midriase medi-
camentosa, em todos os casos (com tropicamida 1%). A avaliacao
da circulagao retinocoroidal, através de angiofluoresceinografia, é
feita em casos selecionados. Na presenca re retinopatia esta indi-
cado o tratamento pela leiserterapia ou vitrectomia posterior via
parsplasma.

As alteracdes vasculares da conjuntiva sao caracterizadas de
acordo com a classificacao de Sergeant, e da retina, de acordo com
a classificacdo de Penman. E também registrada a presenca de le-
sOes coriorretinianas ativas ou cicatriciais, decorrentes de infeccao
da coroide e retina (toxoplasmose, citomegalovirus), especialmen-
te nos pacientes submetidos a regimes transfusionais regulares.

Dessa forma, o Ministério da Saude define a rotina da aten-
¢ao ocular para pessoas com doenca falciforme conforme descri-
ta neste manual.
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ANEXO —

ENDERECOS

Fenafal - Federacao Nacional das Associacées de Doencas Falciformes

Presidente: Altair Lira

E-mail: fenafal.br@ig.com.br
Rua Chile, n.c 25, sala 608 - Ed. Prof. Eduardo de Moraes - Centro —

CEP: 40020-000
Salvador / Bahia

Hemocentros

Centros de Referéncia em Doenca Falciforme nos Estados

NORDESTE

INSTITUICAO

ENDERECO

TELEFONE/FAX

HEMOBA

Centro de Hematologia e Hemotera-
pia da Bahia
hemoba@hemoba.ba.gov.br

Av.Vasco da Gama, s/n.°
Rio Vermelho
CEP: 40240-090 - Salvador/BA

Fone: (71) 3116-5603
Fax: (71) 3116-5604

HEMOAL

Centro de Hematologia e Hemotera-
pia de Alagoas
hemoal@saude.al.gov.br

Av. Jorge de Lima, n.0 58
Trapiche da Barra
CEP:57010-300 — Maceid/AL

Fone: (82) 3315-2102
Fone/Fax: (82) 3315-2106
Fax: (82) 3315-2103

HEMOSE (Hemolacen)

Centro de Hematologia e Hemotera-
pia de Sergipe
hemo-se@hemolacen.se.gov.br

Av.Trancredo Neves, s/n.
Centro Adm. Gov. Augusto Franco
CEP: 49080-470 - Aracaju/SE

Fone: (79) 3259-3191/
3259-3195
Fax: (79) 3259-3201

HEMOIBA

Centro de Hematologia e Hemotera-
pia da Paraiba
hemocentrodaparaiba@yahoo.com.br
hemo.pb@bol.com.br

Av.D.Pedroll, 1.119 - Torre
CEP: 58040-013 - Jodo Pessoa/PB

Fone: (83) 3218-5690
Fax: (83) 3218-7610/
3218-7601

PABX: (83) 3218-7600

continua
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continuagao

HEMOMAR

Centro de Hematologia e Hemotera-
pia do Maranhéo
hemomar_ma@yahoo.com.br

Rua 5 de Janeiro, s/n.° Jordoa
CEP: 65040-450 - Séo Luis/MA

Fone: (98) 3216-1137/
3216-1139/
3216-1100

Fax: (98) 3243-4157

HEMONORTE

Centro de Hematologia e Hemotera-
pia do Rio Grande do Norte
hemodirecaogeral@rn.gov.br

Av. Alexandrino de Alencar, 1.800
Tirol
CEP: 59015-350 - Natal/RN

Fone: (84) 32326702/
3232-6767
Fax: (84) 3232-6703

HEMORPI
Centro de Hematologia e Hemotera-
pia do Piaui

Rua 1° de Maio, 235
Centro
CEP: 64001-430 - Teresina/PI

Fone: (86) 3221- 8319/
3221-8320
Fax: (86) 3221- 8320

HEMOPE

Centro de Hematologia e He-
moterapia de Pernambuco
presidencia@hemope.pe.gov.br

Av. Ruy Barbosa, 375
CEP: 52011-040 - Recife/PE

Fone: (81) 3421-5430/
3421-6063
Fax: (81) 3421-5571

HEMOCE

Centro de Hematologia e He-
moterapia do Ceara
diretoria@hemoce.ce.gov.br
hemoce@hemoce.ce.gov.br

Av. José Bastos, 3.390
Rodolfo Tedfilo
CEP: 60440-261 - Fortaleza/CE

Fone: (85) 3101-2273
Fax: (85) 3101-2307

NORTE

INSTITUICAO

ENDERECO

TELEFONE/FAX

HEMOAM

Centro de Hemoterapia e Hema-
tologia do Amazonas
hemoam@hemoam.org.br
presidenciahemoam@hemoam.
org.br

Av. Constantino Nery, 4.397
Chapada
CEP: 69050-002 - Manaus/AM

Fone: (92) 3655-0100
Fax: (92) 3656-2066

HEMORAIMA

Centro de Hemoterapia e Hematolo-
gia de Roraima
hemoraima@yahoo.com.br

Av. Brigadeiro Eduardo Gomes,
3418
CEP: 69304-650 - Boa Vista/RR

Fone: (95) 2121-0859 /
2121-0861/2121-0860
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HEMOPA -
Centro de Hemoterapia e Hematolo- T"’T"' Padrg Eutiquio, n® 2.109 Fone/Fax: (91) 3242-6905 /
gia do Para Bairro Batista Campos 3225-2404
CEP: 66033-000 - Belém/PA
hemopa@prodepa.gov.br
Fone: (68) 3226-4336 /
HEMOACRE Av. Getulio Vargas, n.0 2.787 3228-1494 /
Centro de Hemoterapia e Hematolo- | Vila Ivonete 3248-1377
gia do Acre CEP: 69914-500 - Rio Branco/AC Fax: (68) 3228-1500/
3228-1494

HEMOAP

Centro de Hemoterapia e Hema-
tologia do Amapa
hemogab@speeds.com.br
hemoap@speeds.com.br

Av. Raimundo Alvares da Costa,
s/n.° Jesus de Nazaré
CEP: 68908-170 — Macapa/AP

Fone/Fax: (96) 3212-6289

HEMERON

Centro de Hematologia e Hemotera-
pia de Rondonia
fhemeron@fhemeron.ro.gov.br

Av. Circular I, s/n.2
Setor Industrial
CEP: 78900-970 - Porto Velho/RO

Fone: (69) 3216-5490 /
3216-5491
Fax: 3216-5485

HEMOTO

Centro de Hemoterapia e Hematolo-
gia de Tocantins
perla@saude.to.gov.br
hemocentro@saude.to.gov.br

301 Norte Conj. 02 Lote |
CEP: 77.001-214 - Palmas/TO

Fone: (63) 3218-3287
Fax: (63) 3218-3284

CENTRO-OESTE

INSTITUICAO

ENDERECO

TELEFONE/FAX

Hospital de Apoio de Brasilia

SAIN Quadra 04
CEP:70.620-000

Fone: (61) 3341-2701
Fax: (61) 3341-1818

Hospital de Clinicas — Universi-
dade Federal de Goids

Primeira Avenida s/n.c Setor
Universitario
CEP: 74605-050 - Goiania/GO

Fone: (62) 3269-8394

Hospital Regional

Av. Eng. Luthero Lopes, n.° 36
Bairro Aero Rancho V
CEP:79084-180

Campo Grande/MS

Fone: (67) 3375-2590

Hospital Universitario
secgab@ndu.ufms.br

Av. Senador Filinto Muller, s/n°
Bairro Vila Ipiranga

CEP: 79.080-190

Campo Grande/MS

Fone: (67) 3345-3302

continua
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SUDESTE

INSTITUICAO

ENDERECO

TELEFONE/FAX

HEMORIO

Centro de Hemoterapia e Hema-
tologia do Rio de Janeiro
diretoria@hemorio.rj.gov.br
gabdg@hemorio.rj.gov.br

Rua Frei Caneca, 08

Centro

CEP: 20211-030 - Rio de Janeiro/
RJ

Fone: (21) 2299-9452 /
2299-9442

Fax: (21) 2224-7030/
2252-3543

HEMOES

Centro de Hemoterapia e Hema-
tologia do Espirito Santo
hemoes@saude.es.gov.br

Av. Marechal Campos,1.468
Maruipe
CEP: 29040-090 - Vitoria/ES

Fone: (27) 3137-2466 /
3137-2458
Fax: (27) 3137-2463

HEMOMINAS

Centro de Hemoterapia e Hema-
tologia de Minas Gerais
presid@hemominas.mg.gov.br
sepre@hemominas.mg.gov.br

Rua Grao Para, 882

Santa Efigénia

CEP: 30150-340 - Belo Horizonte/
MG

Fone: (31) 3280-7492 /
3280-7450
Fax: 3284-9579

Hemorrede de Sao Paulo
hemorrede@saude.sp.gov.br

Rua Dr. Enéas de Carvalho
Aguiar,188 - 7° Andar Sala 711
Cerqueira César

CEP: 05403-000 - Séo Paulo/SP

Fone: (11) 3066- 8303 /
3066-8287
Fax: (11) 3066-8125

SUL

INSTITUICAO

ENDERECO

TELEFONE/FAX

HEMEPAR

Centro de Hemoterapia e Hemato-
logia do Parana
hemepar@pr.gov.br

Travessa Jodo Prosddcimo, 145
Alto da Quinze
CEP: 80060-220 - Curitiba/PR

Fone: (41) 3281-4024
Fax: (41) 3264-7029
PABX: (41) 3281-4000

HEMOSC

Centro de Hemoterapia e Hemato-
logia de Santa Catarina
hemosc@fns.hemosc.org.br

Av. Othon Gama D'eca, 756 Praca
D. Pedro | Centro
CEP: 88015-240 - Floriandpolis/SC

Fone: (48) 3251-9741/
3251-9700
Fax: (48) 3251-9742

Grupo Hospitalar Conceicao

Rua Domingos Rubbo, 20
50 andar

Bairro Cristo Redentor
CEP: 21040-000

Porto Alegre/RS

Fone: (51) 3357-4110

Hospital de Clinicas (HCC)
secretariageral@hcpa.ufrs.br

Rua Ramiro Barcelos, 2.350 2°
andar sala 2235

CEP: 90.035-003 - Porto
Alegre/RS

Tel. (51) 2101-8898 /
(51)2101-8317
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