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Resumo: A doenca falciforme (DF) € uma enfermidade hereditaria constituindo-se de
hemoglobinopatia que afeta 0s genes responsaveis pela sintese da globina. Esta é a doenca genética
mais comum no Brasil, e no mundo. Na sua fisiopatologia, ocorre uma substituicdo do aminoacido
acido glutdmico pela valina na cadeia beta da globina originando a hemoglobina “S”, causando uma
mutacdo que deforma a hemécia. A DF ainda é problema de salde, tendo em vista sua importancia
genética, hematoldgica, clinica, epidemiolégica e por ser uma doenga crénica. Este trabalho tem o
objetivo de informar sobre a doenca na infancia, seus desafios, e como é possivel conviver com a
mesma. Trata-se de um estudo de revisdo bibliografica de carater exploratdrio e descritivo através de
pesquisa de artigos cientificos em base de dados, realizada durante o periodo de janeiro e fevereiro de
2018. Utilizou-se como critérios de inclusdo para essas fontes: artigos publicados durante os anos de
2013 a 2018 e abordagem para a doenca falciforme, e como critérios de exclusdo trabalhos de
conclusdo de curso e/ou especializacdo, dissertagdes, teses e anais de congressos. Dentre as
complicacBes da doenca estdo a anemia falciforme, as crises algicas e aplasia medular. O tratamento
inclui uso de medicamentos como hidroxiureia, anti-inflamatorios ndo esteroidais, opioides pautado
em acdes paliativas, existindo também as terapias holisticas. E importante que a pessoa com a doenca
falciforme, e sua familia, sejam informadas e orientadas sobre a doenca por meio de uma equipe
multiprofissional acolhedora por meios de a¢fes educativas.
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INTRODUCAO

A salde infantil ultimamente tem chamado a atencdo dos pesquisadores principalmente
no que tange as doencas cronicas, que tem repercussdes no dia a dia, em virtude de exames,
consultas de rotina e hospitalizacao, afetando em maior ou menor grau o cotidiano da crianca
(BRITO et al., 2017).

A doenga falciforme (DF) é uma enfermidade genética constituindo-se de
hemoglobinopatia que afeta os genes responsaveis pela sintese da globina. Esta é a doenca
hereditaria mais comum ndo s6 no Brasil, como também no mundo presumindo que a
prevaléncia do traco falciforme esteja entre 2% - 8% dos brasileiros (GOMES et al., 2014).
Ao receber somente o gene da hemoglobina S por parte de um dos pais e, do outro, o gene da
hemoglobina A ela terd o traco falciforme (Hb AS). (BRITO et al., 2007).

Esta doenga iniciou-se no continente africano e chegou as Ameéricas através da

imigracdo forcada de negros para a escravidao, se distribuindo de forma heterogénea entre a

populacdo. Embora predomine entre negros e pardos, a miscigenacdo acaba dando um
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entendimento do por que a DF ser encontrada também em pessoas brancas ou de outros
continentes (BRITO et al., 2017).

A DF ocorre quando ha uma substituicdo do aminoacido &cido glutdmico pela valina na
posicdo 6 da extremidade N-terminal da cadeia beta da globina, que causa uma mutacdo em
seu gene deformando a hemécia e entdo, originando a hemoglobina S (Figura 1). Isso
ocasiona uma perda do seu formato discoide tornando-a alongada e com formato de foice, dai
o nome hemacia falcizada. Esta mudanca de forma, por sua vez, altera a funcdo da Na*-K*-
ATPase, gerando perda de potéssio e &gua, deixando as hemacias mais densas (SOUZA et al.,
2016).

Quando ocorre a falcizacdo, a membrana da hemécia enrijece-se, 0 que aumenta sua
superficie de contato frente as moléculas de adesdo do endotélio. Isto impede a circulacdo
dessas células nos vasos sanguineos acelerando o processo de vaso-oclusdo que, por sua vez,
acarreta em processos inflamatdrios e infecciosos (ALMEIDA; BERETTA, 2017).
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e

Hemoglobina S ‘

Figura 1- Estrutura molecular da cadeia beta de globina em uma hemoglobina normal e hemoglobina S alterada na
extremidade N-terminal. Fonte: http://hematologados.comunidades.net/anemia-falciforme-fique-por-dentro.

Seus sintomas comegcam a aparecer por volta do sexto més de vida, uma vez gque na
corrente sisttmica do recém-nascido ainda esta presente as cadeias gama da hemoglobina
fetal. Passando esse periodo as cadeias beta-globina cumprem mais a sua fungéo, e surgem as
manifestacdes da doenca que estdo relacionadas as crises dolorosas (GESTEIRA; BOUSSO;
RODARTE, 2016).

O Ministério da Saude introduziu em 2001 o Programa Nacional de Triagem Neonatal

por meio do Sistema Unico de Sadde (SUS). Este programa tem o intuito de detectar doencas

congénitas como fenilcetonuria, hipotireoidismo congénito, doenca falciforme, fibrose cistica,
onde em qualquer dessas enfermidades deve haver acompanhamento multiprofissional
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(MEDEIROS, 2014).

Os testes dos programas de triagem neonatal usam amostras coletadas do sangue do
calcanhar do recém-nascido. S&o métodos com boa sensibilidade a eletroforese por
focalizacdo isoelétrica e a cromatografia liquida de alta eficiéncia (HPLC), usados para
detectar a hemoglobina S (VIEIRA; ALMEIDA, 2013).

Embora a DF inclua altas taxas de mortalidade, esta tem caido com o uso de
medicamentos que impedem complicacdes como o acidente vascular encefalico e convulsoes,
além de amenizar as crises dolorosas. Todavia, a doenca falciforme continua sendo um
problema de salde, tendo em vista sua importancia genética, hematoldgica, clinica,
epidemioldgica e por ser uma doenca cronica (GESTEIRA; BOUSSO; RODARTE, 2016).

Com base nessa premissa, 0 presente trabalho tem o objetivo ndo so de informar sobre a

doenca na infancia e seus desafios, mas como é possivel conviver com a mesma.

METODOLOGIA

Trata-se de um levantamento bibliografico de publicacbes por meio de pesquisa de
artigos cientificos realizado durante o periodo de janeiro a fevereiro de 2018.

A exposicdo das palavras - chave foi feita consultando o Descritor em Ciéncias da
Saude (DeCS), através do site: http://decs.bvs.br, em que a busca dos artigos foi efetuada nas
bases de dados eletrénicas Scielo, Elsevier e Google Académico. Foram considerados como
critérios de inclusdo para essas fontes: artigos publicados durante os anos de 2013 a 2018 e
abordagem para adoenca falciforme. Como critérios de exclusdo, artigos que ndo se
enquadravam aos objetivos propostos pelo trabalho, além de trabalhos de conclusdo de curso
e/ou especializacdo, dissertacdes, teses e anais de congressos. As palavras-chave utilizadas
nas buscas foram: doenca falciforme e anemia falciforme. A busca dos artigos foi realizada
nos idiomas portugués e inglés.

Apos a leitura de 34 artigos, foram excluidos 15 manuscritos por ndo atenderem aos
critérios de inclusdo estabelecidos para o estudo e, por fim, 19 artigos foram selecionados

para a construcao deste estudo.

RESULTADOS E DISCUSSOES

Quadro 1- Algumas das complicagcdes que surgem frente a doenga falciforme, os desafios

enfrentados pelo portador e maneiras de conviver com a enfermidade.
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COMPLICACOES DESAFIOS COMO CONVIVER \
Crise algica Permanece como  episodios | Uso de anti-
durante toda a vida inflamatorios néo-

esteroidais ou de acdo
central, assim como

terapias holisticas

Anemia Falciforme O paciente apresenta fungdo | Uso de
esplénica reduzida gerando | antimicrobianos como

processos infecciosos Penicilina G

Reacdo Leucemoide A presenca de infeccbes e pouca | A terapéutica com
hemoglobina leva a medula | hidroxiureia é uma
0ssea a liberar mais células | escolha, pois aumenta
jovens a corrente sanguinea, | 0 ndmero de
portanto, € necessario sempre | hemoglobina.

monitorar exames laboratoriais

1) ComplicacOes

Crises algicas

A dor é a caracteristica predominante da doenca e domina o quadro clinico durante toda
a vida, sendo a causa mais comum em 90% das hospitalizagdes (CARVALHO et al., 2016).
Essa dor ocorre em consequéncia da crise vaso-oclusiva (CVO) podendo ser esporadica e
imprevisivel ou desencadeada por acidose, desidratacdo e desoxigenacdo, acometendo
primeiramente pequenos 0ssos das maos e pés, denominada sindrome méao-pé que pode ser
observada na Figura 2 (HOFFBRAND, 2018).

A CVO mais grave é a cerebral e de medula espinhal, em que até um terco das criancas
ja tiveram um infarto cerebral antes dos 6 anos de idade. Este processo de CVO acontece
guando ha hipoxia significativa em um tecido que contém nociceptores, sendo o resultado
percebido na forma de dor e no periodo entre seis a doze anos de idade essas crises passam a
ser mais intensas e repetitivas (GESTEIRA; BOUSSO; RODARTE, 2016; HOFFBRAND,
2018; TOSTES et al., 2009).
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Figura 2- (A) Uma das manifestacdes da DF: dedos edemaciados e dolorosos em uma crianca. (B) Radiografia
de mao de jovem de 18 anos com sindorme mao-pé. Observa-se um encurtamento do dedo médio. Fonte:
HOFFBRAND, 2018.

Anemia falciforme

O quadro de anemia falciforme é outra complicacdo da DF. Ocorre pela diminuicdo do
namero de eritrécitos na hemolise, evento esse que acontece quando os polimeros formados

pela hemoglobina S lesionam a membrana da hemacia (MONTEIRO et al., 2015).

Em condi¢des normais, o ser humano possui trés tipos de hemoglobinnas que sao
diferentes entre si por suas cadeias de globina, a saber: hemoglobina A (HbA), hemoglobina
Az e hemoglobina F (HbF), em que na DF ela estara presente em individuos homozigotos
para a entdo hemoglobina S codificada, este S vem da palavra sickle, que significa foice
(MONTEIRO et al., 2015).

Reacdo Leucemoide

E uma leucocitose reacional de forma exacerbada, acima de 50.000 mm® com presenca
de células imaturas no sangue periférico, a exemplo de mieloblastos, promieldcitos e

mieldcitos e costuma ser intensa na populacéo pediatrica (SEMENIUK, 2017).

Alguns quadros infecciosos podem gerar essa reagéo leucemoide podendo ser observado
além da contagem extremamente elevada de leucdcitos, eritorblastos, levando as vezes, a
cunfundir com leucemia (COSTA; SOUSA, COSTA, 2016; LIMA; CAVALCANTE, 2011).

2) Tratamento

N&o existe um tratamento que seja especifico para a DF. Assim, o melhor mesmo é a

garantia de qualidade de vida dos pacientes pautando-se em medidas gerais e preventivas

(VIEIRA; ALMEIDA, 2013).Em relacdo as intervencbes, algumas instituicbes adotam
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protocolos para tratar a dor, a fim de direcionar a equipe (MIRANDA,; BRITO, 2016).

Um farmaco que tem muita utilizacdo na préatica clinica é a morfina. Todavia, é
necessario monitorar o paciente por causa dos seus efeitos colaterais que incluem depressao
respiratdria, nduseas e constipacdo (MIRANDA,; BRITO, 2016).

Também é importante um acompanhamento laboratorial para a avaliagdo periddica, mas
também para orientar o paciente e seus familiares sobre a doenca, de maneira que € vital essa
criacdo de vinculo com a familia e equipe de saude, uma vez que facilita a compreensdo dos
mecanismos da doenga (VIEIRA; ALMEIDA, 2013).

A Hidroxiureia que é usada nas neoplasias hematoldgicas também vem sendo uma
alternativa na doenca falciforme porqueocorre uma maior sintese de globina fetal (HbF) em
cerca de 60% dos pacientes tratados, além de diminuir a populacdo de reticuldcitos e
aumentar o numero de hemoglobina e, portanto, o volume corpuscular médio (VCM).
Atualmente, este farmaco é uma boa opcdo terapéutica, porém o risco carcinogénico
permanece (VIEIRA; ALMEIDA, 2013).

Na classe dos anti-inflamatorios ndo-esteroidais é prescrito o diclofenaco sédico que
também tem acdo analgésica. Ja na antibioticoterapia, usa-se a penicilina G, que é um beta
lactdmico quando se quer uma alta concentragdo sérica do farmaco (SOUZA; ALEXANDRE,
2015).Uma vez que os portadores de anemia falciforme apresentam pouca fungédo esplénica
desde os primeiros meses de vida, o risco de processo infeccioso acaba aumentando, de
maneira que esses pacientes recebem uma profilaxia deste antimicrobiano. Essa introducéo da
profilaxia leva a diminuicdo da mortalidade pela doenca ( FONSECA; JUNIOR; BRAGA,
2015).

Existem outras estratégias de manejo da dor que atuam como adjuvantes e que se
mostram como Uteis, como é o0 caso da acupuntura. Estudos tém apontado que essa terapia
holistica reduz de forma significativa o escore da dor sendo, portanto, bom para minorar a dor

desse grupo de pacientes (LU et al., 2014).

3) Equipe Multiprofissional

Com base nas informacdes obtidas, os profissionais de salde necessitam usar seus
conhecimentos sobre cada familia e seus estilos de vida, com a finalidade de garantir um
atendimento holistico, de maneira a associar fatores sejam eles bioldgicos,sociais e até

espirituais focando a partir disso numa melhor assisténcia (OLIVEIRA, et al., 2017).

E importante relevar o acompanhamento nutricional no crescimento e desenvolvimento,

uma vez que este pode se tornar comprometido. Mesmo nédo estando bem definido, acredita-se
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que seja multifatorial, pois acredita-se que a crianca que possui DF acaba necessitando de um
aporte nutricional maior que as outras, ja que possuem deficiéncia de vitaminas em virtude do
alto gasto energético necessario para uma producdo aumentada de hemaécias, assim também é
importante a adesdo ao uso de antibioticos profilaticos e vigiar os pacientes a respeito do
calendario de vacinacdo (ALMEIDA; SANTOS; SILVA, 2018; COSTA et al., 2015).

Nesse sentido, observa-se a importancia de uma equipe multiprofissional, pois a pessoa
com doenca falciforme precisa de acdes preventivas voltadas para a alimentagéo,
aconselhamento genético, vacinagdo, sinais e sintomas agudos da patologia e medicagédo
(ALMEIDA; SANTQOS; SILVA, 2018).

CONSIDERACOES FINAIS
Como ndo existe a cura para esta enfermidade, uma vez que se trata de uma doenca

cronica, é importantissimo fazer a triagem neonatal dos bebés assim que nascem.

Por ser uma doencga cronica, 0s sintomas sempre vao aparecer, mas estes podem ser
amenizados com o0 uso de medicamentos que vao ser usados dependendo de qual complicacéo

aparecer no momento.

E importante que a pessoa com a doenca falciforme assim como sua familia sejam
realmente informados sobre sua doenca por meio de uma equipe multiprofissional acolhedora
e que esta lance mdo de acdes educativas que primem pela alimentacdo saudavel,
aconselhamento genético, entre outros para um melhor bem estar das pessoas portadoras da

doenca falciforme.
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