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INTRODUÇÃO

Hemoglobina (Hb): proteína globular formada pela combinação quatro cadeias 
globínicas g

Fonte: http://images.google.com.br/imghp?hl=pt-BR&tab=wi

Funções:
transporte de gases;
equilíbrio ácido-base;
detoxificação de Espécies Reativas de Oxigênio (EROs);
transporte de Oxido Nítrico (NO).

*para garantir a capacidade antioxidante do sangue e oxigenação dos tecidos



INTRODUÇÃO

Perfil hemoglobínico adulto normal
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Hemoglobinopatias Hereditárias: alterações da hemoglobina geradas por 
qualquer mutação que afete os genes das globinasqualquer mutação que afete os genes das globinas.
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INTRODUÇÃO

Hb Variantes
Hb estruturalmente anormais 

dif t s (Hb S Hb C Hb D)diferentes (Hb S, Hb C e Hb D)

Talassemias desequilíbrio do conteúdo quantitativo 
das cadeias globínicas (α- e β-talassemia) 

Estudos epidemiológicos 300 a 400 mil crianças nascidas vivas por ano
no mundo apresentam anemia falciforme (AF).

CANÇADO RD, JESUS JA. (2007) 

No Brasil nascimento anual de 200 mil crianças portadoras do traçom m ç p ç
falciforme e, 3.500 portadores de AF.

CANÇADO RD, JESUS JA. (2007) 
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INTRODUÇÃO

No Brasil, a maioria dos pacientes acometidos por doenças genéticas
desconhece amplamente a sua condição clínica e não são informadosdesconhece amplamente a sua condição clínica e não são informados
adequadamente a respeito dos fatores genéticos envolvidos.

BRUNONI D. (2002) 

prevalência das anemias hereditárias na população brasileira;

su m rbim rt lid de si nific nte;sua morbimortalidade significante;

escassez de serviços públicos locais de triagem populacional e orientação

étigenética;

a intensa miscigenação racial da população do Município de Três Lagoas

(MS).

Criação de núcleo de 
estudos local
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OBJETIVOS

estimar a prevalência de portadores de hemoglobinopatias no Município deestimar a prevalência de portadores de hemoglobinopatias no Município de
Três Lagoas;

realizar a triagem expandida por meio dos casos-índice diagnosticados;

id i i tâ i d lh t éti d i levidenciar a importância do aconselhamento genético educacional;

avaliar a qualidade desse serviço oferecido pela rede pública de saúde;avaliar a qualidade desse serviço oferecido pela rede pública de saúde;

fornecer subsídios para que os portadores de hemoglobinas anormais decidam

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

Casuística:

Indivíduos 

atendidos nos postos de saúde da rede municipal;

doadores de sangue do Núcleo de Hemoterapia 

independente do 
gênero, etnia e classe 

Municipal;

portadores de anemia a esclarecer;
social. gestantes;

estudantes da Universidade Federal de Mato 
Grosso do Sul (UFMS).

As amostras foram coletadas em fracos estéreis com EDTA a 5%, após 
assinatura de um termo de consentimento livre e esclarecido.
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MÉTODOS

análise da morfologia eritrocitária em esfregaço 
Metodologia:

T st s s l ti s

g g
sangüíneo a fresco;

resistência globular osmótica em solução de cloreto 
Testes seletivos de sódio 0,36%;

eletroforese em gel de poliacrilamida com tampão 
Tris-Glicina em pH alcalino (8,0);

eletroforese em gel de poliacrilamida com tampão 
T i Gli i H á id (6 2) H (7 0)

Testes específicos
Tris-Glicina em pH ácido (6,2) e em pH neutro (7,0);

teste de solubilidade da hemoglobina S;

pesquisa de corpúsculos de Heinz e agregados de 
hemoglobina H;
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MÉTODOS

Portadores diagnosticados no Laboratório de Genética Médica da UFMS
+ 

crianças diagnosticadas no PNTN

convidados por contato telefônico

realização da triagem familial e orientação genética
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MÉTODOS



MÉTODOS



RESULTADOS

A prevalência observada situou-se em 15,0% de 
alterações confirmadas.



RESULTADOS

Triagem expandida

Possibilitou o diagnóstico de 30 novos casos de portadores de 
hemoglobinopatias hereditáriashemoglobinopatias hereditárias



RESULTADOS

Prole sem alterações hemoglobínicas

Prole com alterações hemoglobínicas

Este valor aponta para um alto grau de dispersão
dos genes das hemoglobinas anômalasdos genes das hemoglobinas anômalas



RESULTADOS

Já h i id i t d édi d d úbli d úd é t d fJá haviam sido orientados por médicos da rede pública de saúde, porém, todos foram
insuficientemente orientados, quando não, receberam orientações impróprias como: “A
senhora deve matricular sua filha em uma escola especial pois ela é portadora desenhora deve matricular sua filha em uma escola especial, pois ela é portadora de
doença genética”.



CONCLUSÕES

A prevalência encontrada corrobora com dados da literatura;A prevalência encontrada corrobora com dados da literatura;

Insuficiência de informação fornecida nas sessões de orientação genética
oferidas pelos postos de saúde da rede pública de Três Lagoas (MS),

A importância da continuidade e ampliação dessas formas de serviço,
principalmente nas regiões mais carentes.
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