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Senhor Editor

As hemoglobinopatias sdo grupos heterogéneos de
disturbios herdados recessivamente que incluem as talas-
semias e as doencas falciformes. As mutaces que as origi-
nam sdo especificas de algumas regides e, em muitos casos,
determinadas por distribui¢Bes étnicas e geograficas, funda-
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mentando os programas de controle destas alteracbes e o
aconselhamento genético.t?

Doenca falciforme € o termo genérico para afamilia das
hemoglobinopatias caracterizadas pela presenca da hemo-
globina S (Hb S). O defeito genético constitui basicamente a
substituicdo do acido glutdmico pela valina na posicao seis
da cadeia beta da hemoglobina. Esta é uma das alteragdes
genéticas mais comuns em todo o mundo, acometendo apro-
ximadamente um em cada quatrocentos individuos da raca
negra. No Brasil se caracteriza por significativa misturaracial
onde o processo de colonizacdo teve grande influéncia na
dispersdo dos genes anormais, principalmente talassemia e
falcemias.2® As formas clinicas mais importantes atualmente
sd0 os niveis de hemoglobina fetal (Hb F), a coexisténcia de
outras hemoglobinopatias hereditarias (ex: talassemias) e, fi-
nalmente, os diferentes hapl6tipos para a Hb S4°

Os niveis de hemoglobina fetal correspondem a menos
de 1% da hemoglobina total em individuos maiores de 1 ano
de idade, porém h& casos onde €eles se encontram bem mais
elevados devido a fatores hereditarios. Esses individuos apre-
sentam menor severidade da anemia falciforme, ja que as
moléculas de Hb F ndo participam do processo de polimeri-
Zagdo que ocorre entre as mol éculas de hemoglobina S desoxi-
genada (desoxi Hb S).4¢

A associacdo da doenca falciforme com outras hemo-
globinopatias hereditérias é relativamente frequente e leva a
uma diversidade de quadros clinicos que variam desde for-
mas assintomaticas até as mais severas. Quando a hemo-
globina S é desoxigenada, a substituicdo do acido glutémico
pela valina na posicao seis da cadeia beta resulta numa
interacdo hidrofobica com outras moléculas de hemoglobina,
desencadeando uma agregacéo em grandes polimeros.”®

A polimerizacdo da hemoglobina S desoxigenada é o
evento primario na patogénese molecular da doenca falci-
forme, resultando na distor¢cdo da forma da hemacia e dimi-
nuicdo acentuada da sua capacidade de se deformar.® Os
afoicamentos repetidos podem também levar a formacdo de
inclusbes com caracteristicas morfolégicas de pegquenos cor-
pusculos de Heinz. Essas inclusdes se ligam a membrana e
séo parcialmente responsaveis pela destruicdo prematura
dessas hemécias.?

O diagnostico laboratorial, além de sinais indiretos de
hemolise caracterizados por hiperbilirrubinemia indireta e
reticulocitose, é o teste de afoicamento positivo (utilizando
como agente redutor 0 metabissulfito de sodio) ou o teste de
solubilidade indicando a presenca de Hb S, mas ndo fazem
distincéo entre anemia falciforme, traco falciforme e hete-
rozigotos compostos como a S/b talassemia. E a eletroforese
de hemoglobina que estabelece o diagnostico.®

O fendmeno algico, as vezes de grande intensidade, se
manifesta em geral por dor musculo-esquelética, toracica ou
abdominal, podendo, todavia, se originar em qualquer teci-
do, sendo necessario estabelecer seu diagndstico diferenci-
al com outras causas de dor, ligadas ou ndo a hemoglo-
binopatia S.201

Infeccbes severas sd0 a maior causa de mortalidade e
morbidade nos pacientes com anemia falciforme. Os sitios
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mais comuns de infeccéo sdo pulmdes, o trato génito-urinério,
sistema nervoso central (SNC), ossos e articulagdes. Em crian-
¢as, s8o comuns as septicemias e meningites por microorga-
nismos encapsulados, como o Streptococcus pneumoniae € o
Haemophylus influenzae.1*1213

O presente estudo objetiva avaliar a presenca de hemo-
globinas anormais em amostra de sangue do cordao umbili-
cal de recém-nascidos por eletroforese em pH alcalino em
acetato de celulose e mostrar a incidéncia destas, na popula-
¢d0 de Uberaba-MG. Os grupos analisados foram recém-nas-
cidos do Hospital Escola da Universidade Federal do Trian-
gulo Mineiro/UFTM, sendo que as amostras de sangue fo-
ram colhidas do corddo umbilical, com EDTA e entregues ao
Hemocentro Regiona de Uberaba. Depois foram repassadas
para andlise no Laboratério de Biomedicina da Universidade
de Uberaba/Uniube.

A metodol ogia empregada para andlise foi a eletroforese
qualitativa em acetato de celulose pH 8,0-9,0. A técnica utiliza
solucdo tampéo Tris-EDTA-borato 0,025M pH 8,5, para que
a corrente elétrica percorra as tiras de acetato de celulose;
entdo, aplicam-se nas tiras as amostras de sangue do cordao
umbilical hemolisando-as com saponina 1%; em seguida pas-
sa-se corrente elétrica a 300 volts por trinta minutos. Remo-
vem-se as tiras e cora com Ponceau por dez minutos e desco-
ra-se com solucdo acido acético/metanol/agua destilada, por
trés minutos. Foram utilizadas amostras controles tipo: Hb
FS, Hb FC e padréo norma Hb AF.

De um total de 506 amostras, 283 individuos eram do
sexo feminino e 223 individuos do sexo masculino, mostrado
na tabela 2.

A origem racial destes individuos ndo pdde ser avalia-
da, pois néo foi fornecida adequadamente pelo hospital. Em
relacdo as hemoglobinopatias, 21 (4,15%) recém-nascidos
apresentaram hemoglobinas alteradas, dos quais 19 (3,75 %)
apresentaram hemoglobina S, sendo dez do sexo masculino e
nove do sexo feminino; um (0,20%) apresentou hemoglobina
H, sendo este do sexo masculino, e um (0,20%) apresentou
hemoglobina C, este do sexo feminino, ilustrado na tabela 3.

Tabela 1
Valores de hemoglobinas normais e anormais encontrados nos
recém-nascidos analisados

Individuos Hb normais Hb anormais Total
Recém-nascidos 485 21 506
(95,85%) (4,15%) (100%)
Tabela 2
Valores comparativos entre sexo e hemoglobinas encontradas.
Masculino Feminino Total
Recém-nascidos 223 283 506
analisados (44,07%) (55,93%) (100%)
Hb normal 212 273 485
(43,71%) (56,29%) (100%)
Hb anormal 1 10 21
(52,38%) (47,62%) (100%)
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Tabela 3
Tipos de hemoglobinas encontradas nos
recém-nascidos analisados.

Tipos de hemoglobinas

Amostra  HbAF HbS HbC HbHBarts Total
Recém- 485 19 1 1 506
nascidos (95,85%) (3,75%) (0,20%) (0,20%) (100%)

Constatamos que, dos 506 recém-nascidos analisados,
18 (3,56%) amostras sugeriram portadores de hemoglobinas
anormais. As hemoglobinas fetais encontradas nos recém-
nascidos sd0 normais e serdo substituidas pela hemoglobina
A por volta dos seis meses de idade, periodo nos quais no-
vos testes deverdo ser realizados para confirmar as suspei-
tas de hemoglobinas anormais.

O presente estudo procurou mostrar a importancia do
diagnostico laboratorial de hemoglobinopatias, bem como
as atividades de prevencdo que permitem o aconselhamento
genético, o tratamento precoce nos casos de homozigose.

Nas avaliagdes em neonatos, os resultados sugerem a
implantacdo de servicos de esclarecimento a populagéo que
realmente atinjam toda a comunidade, além de fornecer o tra-
tamento de suporte aos individuos afetados.

Podemos concluir que a prevencao de hemoglobi-
nopatias é importante para a detecgao dos heterozigotos e
esclarecé-los a respeito da alteragdo que possuem. Sendo
assim, estaremos contribuindo para o conhecimento sobre
esta alteracdo genética e reduzindo morbidade e mortalidade
dos individuos com a forma grave da doenca.

Abstract

Hemoglobin pathologies are heterogeneous groups of recessively
inherited disorders, which include thalassemias and falciform-
related diseases. A falciform-related IlIness is a generic term for the
family of hemoglobin pathologies characterized by the presence of
hemoglobin S (Hb S). Brazil is a country with a significant ethnical
admixture, in which the colonization process played a great role on
the spread of abnormal genes, specifically thalassemias and sickle
cell disease. The mutations that give origin to these diseases are
specific to some regions; in many cases determined by ethnical and
geographical distributions. This knowledge serves as a basis for
control programs and genetic counseling. This study evaluated the
presence of abnormal hemoglobins in newborn children using
alkaline electrophoresis in cellulose acetate and shows their incidence
among the Uberaba population. Control samples of Hb FS and Hb
FC were used, as well as Hb AF. From a total of 506 newborn
children, 485 presented with normal hemoglobins and 21 presented
with abnormal hemoglobins. Prevention of hemoglobin pathologies
is important to detect heterozygotes and to explain about the alteration
that they carry and the probability of transmission to their offspring.

Key words: Abnormal hemoglobins; thalassemia; sickle cell disease;
genetic counseling.

Palavras-chave: Hemoglobinas anormais; talassemia; anemia
falciforme; aconselhamento genético.
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O censo brasileiro pede as pessoas que se classifiquem
dentro de uma das cinco categorias seguintes: branco, preto,
pardo, indigena ou amarelo (oriental). Pretos e pardos cons-
tituem 45% de toda a populacéo e cerca de 99% da popula-
¢30 "ndo branca'.}? Curiosamente, na Pesquisa Nacional por
Amostra de Domicilios,? apenas 5,4% dos brasileiros decla-
ram a sua cor como preta.

Como comenta Heringer,® no Brasil o conceito de raca
encontra-se mais relacionado a cor da pele e aos tragos faciais
do que a ancestralidade. 1sso levou alguns estudiosos a ana-
lisar a classificagdo racia brasileira ndo como "grupos raci-
ais', mas como "grupos de cor".*

Tendo em vista diversidade de critérios, bem como
a flexibilidade de classificagdo de cor no Brasil, pretos e par-
dos sdo geralmente considerados juntos nas pesquisas, cons-
tituindo uma Unica categoria, assumindo-se que esses indi-
viduos possuem ascendéncia africana. Existe muita celeuma,
no entanto, quanto a adequacdo dos termos negro, negréide
ou afro-descendente, para designar essa categoria étnica,
nem sempre havendo concordancia entre o cientificamente
adequado e o politicamente correto. Como o gene da hemo-
globina S tem origem predominantemente africana, o estudo
dessa alteracdo genética traz uma contribuicdo importante a
discussdo desse tema, que diz respeito a grande parte da
populacéo brasileira.

Estudamos recentemente uma amostra de 817 hetero-
zigotos do gene da hemoglobina S (513 homens e 304 mulhe-
res), nao consangiineos, com idade entre 18 e 65 anos, de-
tectados voluntariamente na populacéo de Campinas, SP.°
Trata-se, portanto, de uma das maiores amostras brasileiras
de portadores do trago falciforme, adultos, ndo consangui-
neos e ndo relacionados a homozigotos doentes, detectados




