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INTRODUCAO

Hemoglobina (Hb): proteina globular formada pela combinagdo quatro cadeias
globinicas

duas cadeias do “tipo p”

(B, 3, 6y, Ay ou ¢)

ERITROCITO

duas cadeias do "tipo a” (a ou Q)
Fonte: http://images.google.com.br/imghp?hl=pt-BR&tab=wi

Fungoes:

- transporte de gases;

. equilibrio dcido-base;

. detoxificagdo de Espécies Reativas de Oxigénio (EROs);

- transporte de Oxido Nitrico (NO).
*para garantir a capacidade antioxidante do sangue e oxigenagdo dos tecidos



INTRODUCAO

Perfil hemoglobinico adulto normal

- S |]|]|:> 02582 Hb A2 = 2,5-3,5%

> o2p2 Hb A = 96-98%

Hemoglobinopatias Hereditdrias: alteracées da hemoglobina geradas por
qualquer mutagdo que afete os genes das globinas.
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INTRODUCAO

Hb estruturalmente anormais
diferentes (Hb S, Hb C e Hb D)

- Hb Variantes —

desequilibrio do conteldo quantitativo

- Talassemias : ;. :
das cadeias globinicas (a- e p-talassemia)

. Estudos epidemioldgicos — 300 a 400 mil criangas nascidas vivas por ano

no mundo apresentam anemia falciforme (AF).
CANCADO RD, JESUS JA. (2007)

- No Brasil ——— nascimento anual de 200 mil criangas portadoras do trago
falciforme e, 3.500 portadores de AF.

CANCADO RD, JESUS JA. (2007)
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INTRODUCAO

- No Brasil, a maioria dos pacientes acometidos por doengas genéticas
desconhece amplamente a sua condigdo clinica e ndo sdo informados

adequadamente a respeito dos fatores genéticos envolvidos.
BRUNONI D. (2002)

. prevaléncia das anemias hereditdrias na populagdo brasileira;

. sua morbimortalidade significante;

. escassez de servigos publicos locais de triagem populacional e orientagdo
genética;

. a intensa miscigenacdo racial da populagdo do Municipio de Trés Lagoas

(MS).

Criacdo de nlcleo de
estudos local

dangrunig@gmail.com



OBJETIVOS

- estimar a prevaléncia de portadores de hemoglobinopatias no Municipio de
Trés Lagoas;

< realizar a triagem expandida por meio dos casos-indice diagnosticados;
. evidenciar a importdncia do aconselhamento genético educacional;
- avaliar a qualidade desse servigo oferecido pela rede plblica de sadde;

- fornecer subsidios para que os portadores de hemoglobinas anormais decidam

conscientemente sobre sua prole e promover melhoria em sua qualidade de vida.
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METODOS

. Casuistica:

Individuos
. independente do
género, etnia e classe <
' social. :

(. atendidos nos postos de satide da rede municipal;

. doadores de sangue do Nicleo de Hemoterapia
Municipal;

. portadores de anemia a esclarecer;
« gestantes;

. estudantes da Universidade Federal de Mato

% As amostras foram

. Grosso do Sul (UFMS).

coletadas em fracos estéreis com EDTA a 5%, apds

assinatura de um termo de consentimento livre e esclarecido.
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METODOS

- Metodologia:
. andlise da morfologia eritrocitdria em esfregaco

sangliineo a fresco;

. ................................................................ . res's.l.énc|a globular, osmo’.l.lca em SOlugao de Clor,e.ro
et ) de s6di0 0,36%:

. eletroforese em gel de poliacrilamida com tampdo

\Tris-Glicina em pH alcalino (8,0);

. eletroforese em gel de poliacrilamida com fampdo
Tris-Glicina em pH dcido (6,2) e em pH neutro (7,0);

..................................................................

.~ Testes especificos { . teste de solubilidade da hemoglobina S;

. pesquisa de corpusculos de Heinz e agregados de

Khemoglobina H:
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METODOS

...........................................................................................................................................................................................................................

Portadores diagnosticados no Laboratério de Genética Médica da UFMS

+

criangas diagnosticadas no PNTN

----------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------
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METODOS

NEREDOGRAMA E ELETROFORESE
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Heredograma e eletroforese de uma familia com aHb AS



METODOS

IDENTIDAIDE DE AMENMIA 35 PORTATIORES M) TRACO FATCIFORME , FMBORA
INTREMTARIA .
GERALMENTE ASSINTOMA TICOS, PODEM APRESENTAIL
NOME: ALTERACOLS CLINICAS NAVIGENCIA OF ACIDOSE
TDADFE: DESIDRATACAQ T IIIPOXTMIA - O PORTADOR DEVE
PORTADOR [A) DE ANEMIA HERFINTARIA: FVITAR CXTRCICTOS T TRICOS WUTTO TNTENSOS T
- % T ) MBRGL I N L. NAO DEVEM FAZE

LE0 DE DROGAS OL MEDICAMENTOS QUE“(PIEINV AR O

UEMS$ - UNIVERSIDADE FEDERAL DE MATO GROSS( DO SUL OXIGENKY, "*‘NF“TF“E“]""‘ GERAL SEM OXIGENACAD
LARORATORIO DE GENETICAFE Ql_li\»‘ll{i.-‘h DLEANTE B APOS A CIRURGTA,
TRES LAGOASMS

Modelo do cartao de identificacao de portador do trago falciforme



RESULTADOS

Freqiiéncia Fenotipica

FENOTIPOS ENCONTRADOS

SUB-
POPULA- A/Beta S/Beta

COES A/A A/S A/C A/D S/IC  AlLepore Talassé- Talassé-  Total

mico mico

Doadores 4 10 06 02 00 03 16 00 456
de Sangue
Estudantes 169 03 01 00 00 01 05 00 179
Postosde g 05 01 00 00 00 02 00 27
Saude
Gestantes 25 01 00 00 00 00 00 01 27
PNTN 19 21 05 00 01 00 00 00 46
Triagem 35 28 02 00 00 00 07 00 72
Expandida

Total 686 68 15 02 01 04 30 01 807

(85,0%) | (8,41%) (1,85%) (0,25%) (0,17%) (0,5%) (3,65%) (0,17%)| (100,0%)

A prevaléncia observada situou-se em 15,0% de
alteragdes confirmadas.




RESULTADOS

Distribuicdo dos casais e freqiiéncia da prole de acordo com fenétipo

PROLE
CASAIS (n°) A/A A/S A/BETA S/C A/C TOTAL
A/A XAIS (15) 08 20 —-- o -—- 28
A/A X A/BETA (03) 01 -—— 05 —-- -—- 06
A/A XAIC (03) 03 -—— —- —-- 02 05
A/S XAIC (01) — -—— —- 01 -—- 01

TOTAL DE Qz@ 12 20 05 01 02 40
CASAIS (30,0%) (50,0%) (12,5%) (2,5%)  (5.0%) (100%)

Triagem expandida

VL

Possibilitou o diagndstico de 30 novos casos de portadores de
hemoglobinopatias hereditdrias




RESULTADOS

B Prole sem alteragc6es hemoglobinicas

B Prole com alterac6es hemoglobinicas

Freguéncias das hemodglobinopatias na prole dos casos-indice estudada

| Este valor aponta para um alto grau de dispersdo
dos genes das hemoglobinas anomalas




RESULTADOS

10%
B N&o conheciam sua condi¢ido genética

¥ Conheciam, mas ndo entendiam sua condicdo genética

“ Conheciam e entendiam sua condigio genética

Avaliagédo do grau de conhecimento dos pais sobre sua condicao genética

'

Ja haviam sido orientados por médicos da rede publica de satde, porém, todos foram
insuficientemente orientados, quando ndo, receberam orientagdes improéprias como: “A
senhora deve matricular sua filha em uma escola especial, pois ela € portadora de
doenga genética”.




CONCLUSOES

- A prevaléncia encontrada corrobora com dados da literatura;

. Insuficiéncia de informagdo fornecida nas sessées de orientagdo genética
oferidas pelos postos de salde da rede pulblica de Trés Lagoas (MS),

. A importdncia da continuidade e ampliagdo dessas formas de servigo,
principalmente nas regioes mais carentes.
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