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A populacdo brasileira, apresenta genes parva as hemoglobinas anormais
com freqiiéncias varidveis e influenciadas por seus grupos raciais
Jformadores. Portanto, deteccdo dos portadores destas alteracées genéticas
é de importancia para a saiide piiblica pois representam fonte de novos
heterozigotos e de possiveis homozigotos. O controle das hemoglobinopatias
tem sido possivel por meio do aconselbamento genético e diagnostico
precoce. O acompanbamento clinico dos homozigotos, o esclarecimento
dos heterozigotos e em especial dos casais de risco, pode contribuir para
evitar o nascimento de criangas portadoras de uma patologia genética,
muitas vezes letal.

Por essas razoes o presente trabalbo teve como objetivos: avaliar a importancia
da andilise de gestantes para detec¢do de hemoglobinopatias com os propositos
de detectar a prevaléncia e efetuar a prevencdo, o estudo familial e a
conscientizacdo; para os casos positivos como casal de risco, orientar para o
devido encaminbamento médico; avaliar a resposta ao programa.

Do total de 696 gestantes analisadas, 10,7% apresentaram
hemoglobinopatias, com as seguintes prevaléncias: Talassemia alfa 6,75%;
Hb AS 2,01%; Talassemia beta menor 1,29%; Hb AC 0,28%; Hb AJ 0,14%;
Hb AS/Tal. alfa: 0,14% e P.H.H.F. 0,14%.

A elevada prevaléncia de hemoglobinopatias encontrada na populacdo de
gestantes estudada, evidencia a necessidade da implantagdo de exames
para hemoglobinopatias na rotina de pré-natais, uma vez que neste periodo
as mdes estdo mais propensas a se preocuparem com sua propria saiide e a
de seu bebé e, quanto mais precoce forem diagnosticadas as alteracoes das
hemoglobinas, melhor e mais adequada serd a orientagdo dada ao casal.
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Introducio geogrificas do pais e em decorréncia disso,
apresenta prevaléncia variavel de

A populacio brasileira caracteriza-se pelo hemoglobinas anormais influenciada por

alto grau de mistura racial, com distribuicao fatores ecoldgicos e raciais. Sindromes
étnica diferenciada nas viarias regides falcémicas, a hemoglobina C e as talassemias
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alfa e beta saio hemoglobinopatias comuns no
Brasil (1, 2, 3, 4, 5, 6) e além disso, tem sido
recomendado pela Organizacdo Mundial de
Saude (7), a implantacao de programas de
prevencio e controle dessas doencas na
América Latina e principalmente no Brasil (8).

O sucesso desses programas dependem da
receptividade, disponibilidade e interesse da
populacio alvo para este tipo de estudo e por
este motivo, a implantacio de programas
preventivos deste género, é muito dificil. A
linguagem utilizada na comunicaciao dos
resultados e aconselhamento genético sao de
fundamental importincia, porém, a opiniao da
pessoa que recebe a informacio € decisiva para
a eficacia de tais programas, que devem incluir
educacio populacional, familiar e profissional,
aconselhamento genético dos portadores e
casais de risco e acompanhamento clinico
adequado a cada caso (9). A triagem de
hemoglobinopatias ¢ de grande importiancia
quando realizada com base no diagnéstico pré-
natal, neonatal e em gestantes, para a detec¢io
de portadores assintomaiticos, realizando
orientacdo adequada a cada caso, minimizando,
assim, os problemas clinicos, psico-sociais e
financeiros relacionados a doenca (10, 11).

Os programas de prevencao para doengas
hereditarias destinados a gestantes podem ter
boa aceitacao, pois, de um modo geral, estas
sio submetidas ao acompanhamento
gestacional, avaliacoes clinicas e laboratoriais
e, portanto, estao mais propensas a cuidar de
sua propria saude e a de seus filhos (12).

Estudos realizados em populac¢odes
brasileiras revelaram a possibilidade de que
existam hoje no Brasil aproximadamente, 10
milhoes de pessoas portadoras de hemoglobinas
anormais, e que anualmente nas¢am cerca de 3
mil pessoas com a forma homozigota (13, 14).
A organizac¢io de um programa preventivo para
hemoglobinopatias requer suporte de 6rgaos
oficiais de saude, diagnostico realizado por
pessoal capacitado e aconselhamento genético
de pacientes e casais de risco. O suporte clinico
e de puericultura é fundamental para o sucesso
de tais programas (15).

Uma vez que a compreensao de uma
doenca, em especial as de origem hereditaria,
quando monitoradas no periodo pré-natal

resultam em gravidez normal, com melhor
sobrevida dos recém-nascidos, estabelecemos
0s seguintes objetivos para o presente estudo:
detectar a prevaléncia de hemoglobinas
anormais em gestantes, efetuar sua prevencao
através do estudo familial, conscientizacio e
aconselhamento genético para Sio José do
Rio Preto e regido.

Casuistica e Métodos

O programa proposto foi desenvolvido em
doze municipios que fazem parte da Divisdo
Regional de Satdde de Sao José do Rio Preto
(DIR XXII), estendido para clinicas particulares
e instituicdes publicas de saude, além da
divulgacao através de radio, televisio, jornais
e cartazes para que um maijor nimero de
gestantes tomassem conhecimento da pesquisa.
Foram utilizados para efetuar os testes, 3 ml.,
de sangue colhidos por puncio venosa, com
o uso de EDTA a 5% como anticoagulante,com
a prévia autorizacio dos individuos envolvidos
na pesquisa, segundo orientacio do Comité
de Etica em Pesquisa com Humanos. A
investigacio de hemoglobinopatias foi
realizada através de testes seletivos, como:
eritrograma (16), andlise da morfologia
eritrocitaria (9), eletroforese em acetato de
celulose em pH alcalino (17), teste de
resisténcia osmotica em NaCl 2 0,36% (18). Os
resultados obtidos na triagem, foram
confirmados por metodologia especifica que
incluem: eletroforese em pH acido para
confirmaciao de Hb AS e AC (19); dosagens de
Hb A (17) e Hb Fetal (20) para confirmacao
de Talassemia Beta; anilises citolégicas apds
coloracao vital com Azul Cresil Brilhante (21)
nos casos sugestivos de Talassemia Alfa. Nos
casos de suspeita de variantes raras, realizamos
eletroforese de cadeias polipeptidicas (22).

As fichas das gestantes continham dados
de identificacao, idade, informac¢des sobre
origem racial, idade gestacional, nimero de
filhos, grau de escolaridade e renda familiar. As
informacdes eram posteriormente codificadas
para manter o sigilo das participantes. Foram
efetuadas para analise dos dados a Estatistica
descritiva, Teste t de Student e Teste Qui-
Quadrado (23).
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Resultados

Do total de 696 gestantes analisadas no
periodo de doze meses, 75 (10,77%)
apresentaram hemoglobinas anormais. Na tabela
01, observamos a relacio de cidades
participantes do programa, com o nimero de
hemoglobinas anormais encontrado em cada
uma delas. Dos doze municipios que
participaram do programa, Jales foi o que
encaminhou o maior nimero de amostras de
sangue de gestantes, perfazendo 40,53% do total.
Vale ressaltar que a divulgacio incluiu centro
publicos e particulares de satde, porém a
procura por parte das gestantes atendidas em
clinicas particulares foi de apenas 1,4%.

O tipo de hemoglobinopatia mais frequénte
foi a talassemia do tipo Alfa 47 ( 6,75%), seguida
de falcemia heterozigota com 14 ( 2,02%) e
talassemia Beta heterozigota com nove amostras
( 1,29%), conforme ilustra tabela 02. Estes trés
gendtipos somados representam 10,06% do total,
e sa0 entre 0s gendtipos encontrados, os passiveis
de causarem alteracoes fisiopatologica quando
em homozigose ou combinados entre si.

O retorno dos familiares de gestantes
portadoras para estudo familial, foi de 42,2%
por parte dos filhos e de apenas 26,7% por parte
dos companheiros. Entre os companheiros
analisados, todos apresentaram hemoglobinas
normais. Entre os filhos, cinco (26,3%)
apresentaram o mesmo tipo de hemoglobina
anormal da mie, sendo trés portadores de
talassemia Alfa e dois com Hemoglobina AS.

Do total de amostras analisadas, a maioria
(79,31%) foi enviada por outros municipios.
Devido a este fato, as informac¢des que
deveriam constar da ficha de identificacio,
principalmente as relativas a origem racial,
estavam geralmente incompletos o que nio
nos permitiu avaliar estatisticamente 100% das
amostras. Por este motivo para efeito de
andlises estatisticas, foram avaliadas 632
gestantes, sendo 541 caucasoéides e 91
negroides com idade média de 23 anos.
Destas, 68 eram portadoras de
hemoglobinopatias, sendo 48 gestantes
caucasoides e 20 negroides. A presenca de
hemoglobinopatias esta relacionada a origem
racial, e através do teste qui-quadrado,

observamos diferenca significativa entre a
percentagem de gestantes caucasoides
portadoras de hemoglobinas anormais (8,86%,
n = 48) e negroides (22,22%, n =20). O valor
de p associado a este caso foi de 0,001.

Entre as portadoras de hemoglobinopatias,
verificou-se que, dentre as caucasoides (n=48),
39 (7,2%) eram portadoras de talassemia, sendo
32 (5,9%) do tipo alfa e sete (1,3%) do tipo
beta; seis (1,11%) com Hb AS e trés (0,55%)
eram portadoras de qualquer outra
hemoglobina variante (Hb AC, Hb AJ e
interacio entre Hb AS/Talassemia Alfa). Entre
as negroides (n=20), 11 (12,22%) eram
portadoras de talassemia, sendo, 10 (11,11%)
do tipo alfa e uma (1,11%) do tipo beta; oito
(8,89%) de Hb AS e em apenas uma gestante
foi encontrada hemoglobina Fetal aumentada
com caracteristicas de Persisténcia Hereditaria
de Hemoglobina Fetal (1,11%). A prevaléncia
de portadoras de talassemia entre as
negroides foi elevada, superando o traco
falciforme (Hb AS), caracteristico de
descendentes de africanos.

Com relacao a hematimetria, verificou-se
que s6 houve diferenca significativa para a
quantidade de glébulos vermelhos conforme
demonstrado na tabela 3, revelando que entre
caucasoides evidenciamos uma quantidade
média de globulos vermelhos superior a
existente entre negréides.

No que diz respeito ao grau de
escolaridade, a grande maioria (85%), das
gestantes atendidas pelo programa, tinha apenas
o Primeiro Grau, sendo este nem sempre
completo. Aproximadamente 88% possuia renda
familiar entre um e quatro salarios minimos.

Para as gestantes portadoras de
hemoglobinopatia, encaminhamos carta
contendo informacdes sobre o tipo de
hemoglobinopatia encontrada, e um convite
para que comparecesse ao Centro de
Referéncia de Hemoglobinopatias e/ou
Instituto Adolfo Lutz, com seu companheiro e
outros filhos. Nesta ocasiao, reallizamos
aconselhamento genético e coleta de amostra
de sangue para exame familial. Quanto aos
recém nascidos, as maes foram orientadas para
que realizassem pesquisa de hemoglobinopatia
apds o sexto més de vida.
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Tabela 1. Numero de gestantes analisadas com hemoglobinas normais e hemoglobinopatias, segundo
o local de procedéncia

Procedéncia Hemoglobinas Com Total
normais Hemoglobinopatias analisado
n® (%) n° (%) n® (%)

Catanduva 8 (1,15) 3 (0,43) 11 (1,58)
Dirce Reis 13 (1,87) 1 (0,14) 14 (2,01)
José Bonificio - 1 (0,14 1 (0,14)
Nova Alianca - 1 (0,14) 1 (0,14)
Nova Granada 5 0,72) - 5 (0,72)
Jales 257 (36,93) 25 (3,59) 282 (40,52)
Pontalinda 27 (3,88) 1 (0,14) 28 (4,02)
Santa Albertina 22 (3,16) 7 (1,0D 29 (4,17)
S.J.R Preto 125 (17,96) 19 (2,73) 144 (20,69)
Tanabi 91 (13,07) 8 (1,15) 99 (14,22)
Urania 66 (9,48) 9 (1,30) 75 (10,78
Vitéria Brasil 7 (1,0 - 7 (1,0
Total 621 (89,23) 75 (10,77 696 (100)

Tabela 2. Prevaléncia de hemoglobinopatias entre as 696 gestantes analisadas

Hemoglobinopatias n° %
Talassemia alfa 47 6,75

Hb AS 14 2,01
Talassemia beta menor 9 1,29
Hb AC 2 0,28
Hb AJ 1 0,14
Tal.alfa/Hb AS 1 0,14
P.H.H.F. 1 0,14
Total 75 10,47

Tabela 3. Andlise estatistica para Hematimetria. Comparagdo segundo a descendéncia

Variavel Descendéncia ne média IC (95%) valor-p
GV milhdes mm? caucasoéide 48 425 4,07; 4,43 0,0269*
negroéide 20 3,90 3,70; 4,10

Hb g/dl caucasoide 48 11,55 11,19; 11,90 0,0928
negroéide 20 10,97 10,36; 11,58

Ht % caucasoide 48 36,60 35,64; 37,56 0,0692
negroide 20 34,80 32,99; 36,60

HCM pg. caucasoide 48 27,48 26,50; 28,46 0,8452
negroéide 20 27,65 26,36; 28,94

*valor significativo ao nivel de 5%.
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Discussao

No Brasil, a prevaléncia de hemoglobinas
anormais € influenciada por fatores ecolégicos
e raciais, conforme a regido analisada. A
estimativa de ocorréncia média é de 4%, sem
considerar a talassemia alfa, originada por um
ou dois genes afetados (2, 9, 24, 25, 26, 27, 28).

Implantar um programa preventivo para
hemoglobinopatias em gestantes ¢ importante
pois estas ja possuem uma rotina de exames pré-
natal, junto aos quais pode ser anexada a pesquisa
de anemia hereditaria. Quanto mais precoce o
diagnéstico de hemoglobinopatia, principalmente
nos casos de homozigoze, o acompanhamento
médico adequado podera ser iniciado, visando
melhoria de sobrevida do paciente.

Em nosso estudo ressaltamos o interesse
nitidamente diferenciado entre os grupos
provenientes de clinicas particulares e centros
publicos de satde. Esperava-se que pessoas com
melhor renda familiar, geralmente relacionada a
um maior grau de instrucio se interessassem mais
pela pesquisa, do que pessoas com menor renda
familiar e nivel de instrucio, que se utilizam de
centros de satde. Dois fatores foram importantes
para obtencdo destes resultados: a) a presenga
de assistentes sociais e educadoras em centros
de saiude, que se empenharam na conscientizacio
sobre o programa das gestantes atendidas; b) a
coleta, que foi realizada no préprio centro de
saude, por ocasiao da consulta no pré-natal.

Alguns médicos de clinicas particulares
revelaram que uma vez orientadas, suas clientes,
quando interessadas, procuravam laboratérios
particulares para efetuarem os exames e desta
forma, nao pudemos ter acesso aos resultados
obtidos. Desta forma, explicamos o nuimero
discrepante entre gestantes atendidas em clinicas
particulares ou em Centros Publicos de Saude.
Niao realizamos nenhum teste estatistico para
verificar se havia diferenca significativa ou nao
nas duas populacdes estudadas (gestantes
atendidas em clinicas particulares e Centros
publicos de Saude), uma vez que esta diferenca
era muito clara e cdlculos com base em uma
populacio de 10 individuos comparados a outra
de 682 poderiam ficar distorcidos. No entanto em
outros estudos no Brasil (12) ndo houve diferenca
significativa entre as duas populacoes estudadas.

Programas para hemoglobinopatias em
gestantes realizados em paises como os Estados
Unidos da América (11) e Brasil (12), mostram
resultados satisfatérios. Os programas
desenvolvidos no Hemisfério Norte incluem
diagnostico pré-natal do feto, com possiveis
intervencoes abortivas em seus objetivos,
notadamente para casais de risco. Estes objetivos
nio foram considerados em nossa pesquisa, por
ndo ser aceito pela legislaciao vigente e apenas
procuramos relacionar a probabilidade de
nascimento de uma crianca homozigota ou
heterozigota para hemoglobinopatia visando,
conscientizacao e acompanhamento.

As vantagens e desvantagem de programas
pré-natais com objetivos eugénicos para
hemoglobinopatias siao discutiveis pois além do
trabalho de suporte para o diagnostico fetal,
acompanhamento pré e pds aborto, ha
impedimentos legais e religiosos diferenciados
para cada grupo estudado ou pais (8).

O indice de heterozigotos para
hemoglobinopatias observado entre as gestantes
que participaram do nosso trabalho foi de
10,77%. Estudos realizados no Brasil para
deteccio de hemoglobinopatias em gestantes
revelaram que a prevaléncia de hemoglobinas
anormais foi de 3,6% (12). A discrepancia entre
estes valores deve-se ao fato de termos
identificado a presenca de talassemia alfa por
fracionamento eletroforético e avaliaciao
citoloégica da presenca de precipitacoes
intraeritrocitarias de Hb H (6,75%). Outra
expectativa nossa, se relacionava as analises dos
esposos ou companheiros no sentido de detectar
a existéncia de “casais de risco”, condi¢cdes que
podem resultar em nascimento de criangcas com
formas graves de hemoglobinopatias. Notamos
que a adesio por parte do esposo ou
companheiro ficou abaixo do esperado, o que
pode ser explicado por pelo menos uma das
trés possibilidades: a) gestantes, morarem
separadas dos companheiros, o que dificultaria
o contato com o pai; b) o desinteresse, ou o
receio de descobrir ser portador de uma
alteracio genética que até o momento nio lhe
trouxe problema algum; ¢) mudanca de
endereco ou este incompleto, fato que
impossibilitou o nosso contato.

A resposta ao programa por parte dos
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esposos encaminhados por servicos publicos,
foi significativamente maior, fato justificado por
ser o servico médico que promoveu a coleta de
amostras e a conscientizacao. Nossos resultados
demonstram, que niveis de escolaridade e sécio-
econdmicos mais elevados, ndo sio fatores que
favorecam o interesse por programas
preventivos de Hemoglobinopatias. O interesse
ou a “sensibilidade” das pessoas envolvidas
contam mais no campo genético do que o seu
grau de instrucao (8, 12).

As analises efetuadas possibilitaram detectar
75 portadoras de hemoglobinas anormais,
caracterizando um total de sete gendtipos, na
forma heterozigota: AS, AC, AJ, PHHF, talassemia
alfa, talassemia beta e interacao entre Hb S e
talassemia alfa. As Hb AS e Hb AC foram as
mais freqlentes entre as variantes de
hemoglobinas, e a talassemia alfa, a mais
prevalente dentre as talassemias, evidenciando
que os resultados gerais obtidos apresentam-se
similares aos da literatura (9, 12).

Dos 45 filhos de gestantes portadoras
esperados, 19 (42,2%) procuraram O NOSSO
servico para a realizacio dos exames, especificos
sendo que cinco apresentaram o mesmo tipo
de hemoglobinopatia da mae, trés com
talassemia alfa e dois com Hb AS. Outros estudos
(12), relatam a resposta ao programa de 55,3%
dos outros filhos e de 50% dos recem-natos,
nimero maior do que o encontrado em nossa
pesquisa (0,2%), provavelmente por ter sido um
servico médico quem realizou o projeto e a
coleta das amostras.

Observamos diferenca estatisticamente
significativa entre portadoras de
hemoglobinopatias de acordo com a origem
racial. Das 68 gestantes portadoras de
hemoglobinopatias, 48 (8,86%) eram caucasoides
e 20 (22,22%) eram negroides, demonstrando a
influéncia da origem racial na prevaléncia das
hemoglobinopatias. Entre as caucaséides houve
predominio de talassemia alfa (5,9%),
provavelmente devido a influéncia de povos
oriundos do Mediterraneo na formacio racial de
nossa regido. Entre as negréides os tipos de
hemoglobinas anormais mais prevalentes foram
talassemia alfa (11,11%) e traco falciforme
(8,89%). O esperado seria um nimero maior de
portadoras de traco falciforme, uma vez que a

mutacio que originou a Hb S ocorreu na Africa,
porém em nossa populacio, é grande a
miscigenacao racial produzindo variacdes nas
prevaléncias originais esperadas (1).

Segundo dados da literatura sobre
hematimetria na populacio brasileira, devido a
caracteristicas inerentes a racga, os valores entre
negroides encontram-se por volta de 5% mais
baixos, quando comparados com a populacio
caucasoide, estando nossos resultados de acordo
com estes dados (29).

Com relacio a fisiopatologia das
hemoglobinopatias ressaltamos que o
heterozigoto falciforme possui em média 40%
de Hb S e 60% de Hb A, e como esta ultima tem
a capacidade de inibir a polimerizacio da Hb S,
a morbidade ¢é baixa. Estudos realizados na
Jamaica (30) mostraram que nao ha diferenca
entre os portadores de hemoglobinas normais
quanto a mortalidade e a presenca de hematuria,
quando comparados com portadores de Hb AS
e que o desenvolvimento somatico e sexual
também n3o estd comprometido. O
comportamento em cirurgias é normal, desde
que bem oxigenados. Outros autores, no entanto,
acreditam haver maior incidéncia de hematiria
e embolia pulmonar (31). Além disso, ha relatos
de morte subita e complicacdes clinicas em
portadores de Hb AS expostos a condi¢des de
baixa tensio de oxigénio, como anestesias
prolongadas, esforcos fisicos extenuantes e
trabalhos sob condicdes adversas (32, 33, 34).

No Brasil, a prevaléncia da talassemia alfa,
caracterizada por alteracio de um ou de dois genes
alfa, atinge até 12% da populacio (13). O portador
de talassemia alfa € assintomatico, e geralmente a
avaliacio do eritrograma mostra valores situados
no limite inferior de normalidade. No presente
trabalho identificou-se talassemia alfa em 11,1%
das gestantes negréides e em 5,9% das caucasoides.
Por outro lado, a talassemia beta menor, ou
talassemia beta heterozigota, causa anemia
microcitica e hipocromica de grau leve, com
fatigabilidade e dores nas pernas. Em alguns
portadores do traco beta talassémico, a anemia se
torna moderada, com presenca de cilculo biliar e
alteracoes 6sseas (35). No presente estudo
observou-se que 1,3% e 1,1% das gestantes
caucasoides e negréides, respectivamente, eram
portadoras de talassemia beta menor ou
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heterozigota. Diante desses resultados, ressaltamos
a importancia da realizacio das anilises para
deteccao de talassemias em gestantes, bem como
o controle periddico da série vermelha.

Conclusio

e A quase totalidade das gestantes
analisadas nesta pesquisa foi de procedéncia
de centros de saide, perfazendo 686 das 696
gestantes analisadas. Apenas 10 gestantes foram
provenientes de clinicas particulares, apesar da
ampla divulgacio efetuada sobre o programa
para os centros de saude, clinicas particulares,
hospitais, ginecologistas e na midia.

e Das 096 gestantes analisadas, 75 delas
(10,7%) apresentaram hemoglobinopatias, com as
seguintes prevaléncias especificas: Talassemia alfa
47 gestantes (6,75%); Hb AS 14 gestantes (2,01%);
Talassemia beta menor nove gestantes (1,29%);
Hb AC duas gestantes (0,28%); Hb AJ uma gestante
(0,14%); Hb AS/Talassemia alfa uma gestante
(0,14%), e P.H.H.F. uma gestante (0,14%).

e Dos 75 companheiros das gestantes com
hemoglobinopatias, que realizaram as andlises
para identificacio de hemoglobinas anormais,
apenas 20 (26,7%) compareceram. Em nenhum
deles detectou-se hemoglobinopatias. Entre os
filhos, dos 45 que foram convidados a realizar
as andlises para identificacio de hemoglobinas,
somente 19 (42,2%) atenderam ao convite.
Desses, cinco apresentaram hemoglobinopatias
iguais as da mae, sendo trés portadores de alfa
talassemia e dois de Hb AS.

e A anilise da prevaléncia de
hemoglobinopatias por cor da pele e outras
caracteristicas raciais (cabelo e formato do nariz)
mostrou que 22,2% do grupo de gestantes
negroides eram portadoras de hemoglobinopatias,
enquanto que entre as gestantes de origem
caucasoide a prevaléncia foi de 8,8%.

e A prevaléncia dos tipos de
hemoglobinopatias  entre  gestantes,
diferenciadas por grupo racial, mostrou que a
talassemia alfa foi mais prevalente nos dois
grupos. Entre negréides, a prevaléncia de
talassemia alfa foi de 11,1%, e entre caucasoides
de 5,5%. A Hb AS foi mais prevalente no grupo
negréide (8,8%) que no caucaséide (1,1%). A
prevaléncia de talassemia beta menor foi

semelhante entre ambos os grupos (1,3% no
caucasoide e 1,1% no negroide).

Diante dos resultados obtidos, sugerimos
que as andlises laboratoriais para deteccio de
hemoglobinopatias facam parte dos exames pré-
natais. No caso de serem portadoras de anemia
hereditaria, as gestantes devem ser orientadas
sobre o tipo de hemoglobinopatias que a
acomete e principalmente no caso de casais de
risco, sobre a probabilidade de ter uma criancga
com a forma homozigota de anemia hereditaria.

Hemoglobinopathies: a study in pregnancy

Ligia M.S. Viana-Baracioli, Claudia R. Bonini-
Domingos, Regina A. Pagliusi, Paulo C. Naoum

Summary
The Brazilian population, presents genes for
abnormal hemoglobins with variable

[frequencies, which are influenced by the
founding racial groups. Thus, the detection of
carriers of the genetic alterations is important
for public bealth, since they represent sources of
new beterozygotes and possible homozygotes. The
control of the hemoglobin pathologies has been
possible by means of genetic counseling and early
diagnosis. The clinical follow-up of the
bhomozygotes and the orientation of the
beterozygotes and especially the couples at risk
represent a move effective mode of acting to avoid
the birth of children who are carriers of a genetic
disease, that is frequently lethal.

For these reasons this work had as its objectives:
to evaluate the importance of testing in pregnant
women for the detection of bhemoglobin
pathologies with the purpose of investigating the
prevalence, attaining prevention, a familial
study and awareness; for the positive cases such
as couples at risk, orient as to appropriate
medical attendance; and to evaluate the response
to the program.

Of the total of 696 pregnant women analysed,
10.7% revealed hemoglobin pathologies with the
Jfollowing rates: alpha Thalassemia 6.75%; Hb
AS 2.01%; beta minor Thalassemia 1.29%; Hb
AC 0.28%; Hb A] 0.14%; Hb AS/Alpha
Thalassemia 0.14% and P.H.H.F. 0.14%.

The bigh rates of hemoglobin pathologies
encountered in the population of pregnant
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women studied shows the necessity of the
implantation of tests for these abnormalities in
the pre-natal routine, since in this period the
mothers are more apt to be preoccupied with their
own bealth and that of their babies and, however
earlier diagnosed the alterations in the
bhemoglobins, better and more adequate will be
the orientations given the couple.
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Key words : Hemoglobinopathies in pregnants,
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