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Resumo

A anemia falciforme (AF) € uma das doencas genéticas e hereditarias mais comuns
mundialmente, que afeta a qualidade de vida dos doentes, principalmente diante de
um diagnostico tardio e/ou falta de aconselhamento genético. Esta revisdo de
literatura reporta as consequéncias da AF na vida dos pacientes e a importancia do
diagnodstico precoce e do aconselhamento genético. Para tanto, foi realizada uma
busca ativa por artigos cientificos, publicados em portugués e inglés, nos bancos de
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dados PubMed e Scielo, considerando o periodo de 2020 a 2024, utilizando palavras-
chave especificas. Foram recuperados 26 artigos cientificos, dos quais foram
extraidas informacgdes importantes, conforme o cerne dessa pesquisa. Os resultados
indicaram que, em sua maioria, os trabalhos relataram ou descreveram casos clinicos,
ressaltando manifestacdes raras e/ou comuns decorrentes da AF, sendo as crises
algicas as mais recorrentes nesses pacientes. O diagnostico precoce permite que o
doente melhore sua qualidade de vida, minimizando os sintomas, evitando
complicagdes e entendendo as caracteristicas da doencga falciforme. Os programas
de triagem e de aconselhamento genético geram resultados positivos no sentido de
orientar as pessoas sobre doengas e tragos falciformes e auxiliar na tomada de
decisdo reprodutiva. Porém, a literatura ainda evidencia que existe negligéncia em
relagdo ao devido aconselhamento dos doentes, resultando em falta de informacgéo.
Portanto, esta revisdo mostra o quadro clinico da AF e reforgca a importancia do
diagndstico precoce e do aconselhamento genético, ja que se trata de uma doenga
genética e hereditaria.

Palavras-chave: Aconselhamento genético. Doenga falciforme. Diagndstico
prematuro. Quadro clinico.

Abstract

Sickle cell anemia (SCA) is one of the most common genetic and hereditary diseases
worldwide, which affects the quality of life of patients, especially in the face of late
diagnosis and/or lack of genetic counseling. This literature review reports on the
consequences of SCA on patients' lives and the importance of early diagnosis and
genetic counseling. To this end, an active search was carried out for scientific articles
published in Portuguese and English, in the PubMed and Scielo databases,
considering the period from 2020 to 2024, using specific keywords. Twenty-six
scientific articles were retrieved from which important information was extracted, in line
with the core of this research. The results indicated that most of the articles reported
or described clinical cases, highlighting rare and/or common manifestations resulting
from SCA, with pain crises being the most recurrent in these patients. Early diagnosis
allows patients to improve their quality of life by minimizing symptoms, avoiding
complications, and learning about the characteristics of sickle cell disease. Screening
and genetic counseling programs generate positive results in terms of educating
people about sickle cell disease and its characteristics, helping them to make
reproductive decisions. However, the literature still shows that there is negligence
when it comes to proper counseling of patients, resulting in a lack of information.
Therefore, this review shows the clinical picture of SCA and reinforces the importance
of early diagnosis and genetic counseling, since it is a genetic and hereditary disease.

Keywords: Genetic counseling. Sickle cell disease. Premature diagnosis. Clinical
condition.

1. Introdugao

As doencgas falciformes pertencem ao grupo das doengas genéticas e
hereditarias, sendo caracterizadas por uma mutagdo no gene que produz a
hemoglobina (HbA), originando a mutacdo da hemoglobina S (HbS), que é de heranga
recessiva, porém, existem outras hemoglobinas mutantes, como C, D e E, que em par
com a S formam o grupo de doenca falciforme (BRASIL, 2024). Dentre essas doengas
hematologicas herdadas, a anemia falciforme € a mais comum em todo o mundo,
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atingindo expressiva parcela da populagdo dos mais diferentes paises (Galiza Neto;
Pitombeira, 2002). Ademais, a anemia falciforme (AF) é a de maior manifestagao
clinica, sendo determinada pela presenga da hemoglobina S em homozigose (SS),
isto é, o individuo recebe de cada um gene para hemoglobina S (HbS) de cada um de
seus genitores, e, principalmente, € caracterizada por hemacias alongadas e em
forma de foice (GALIZA NETO; PITOMBEIRA, 2002; BRASIL, 2015).

No Brasil, a anemia falciforme € uma das doencgas hereditarias monogénicas
mais comuns, ocorrendo, predominantemente, entre os individuos afrodescendentes;
e a distribuicdo do gene S no pais €& bastante heterogénea, dependendo de
composi¢cdo negroide ou caucasoide da populagdo brasileira, cuja prevaléncia de
heterozigotos para a HbS € maior nas regides Norte e Nordeste do pais (6% a 10%),
enquanto nas regides Sul e Sudeste a prevaléncia é menor (2% a 3%) (CANCADO E
JESUS, 2007; GUIMARAES E COELHO, 2010). No pais, estima-se que nas¢am cerca
de 3 mil criangas com doencga falciforme por ano, incluindo a de maior incidéncia, que
€ a anemia falciforme, tendo uma incidéncia de 1 por mil neonatos com doenca
falciforme, mas, em contrapartida, a proporg¢ao de trago falcémico € muito menor, de
1 por 35 (MOTA et al., 2022).

De modo geral, as principais complica¢des da referida doenga falciforme sao
decorrentes das alteragdes morfofisiologicas dos eritrocitos apds sua falcizagao,
como: as crises algicas, pneumonias, ulceras de pernas, esplenomegalia, acidente
vascular cerebral (AVC), sindrome toracica aguda, priapismo, altera¢cdes Osseas e
colelitiase (GUARDA et al., 2020). Ademais, as pessoas acometidas pela anemia
falciforme vivenciam a dor total, com somatoria das dores fisica, social, psicologica e
espiritual, e somada a experiéncia racial, que influencia nesse processo de
adoecimento e tratamento, além de que cada episddio de dor suscita sentimentos de
medo, proximidade da morte, revolta, impoténcia, inseguran¢ca e desconfianga
(CARVALHO et al., 2021).

Devido a estas complicacdes, as pessoas com anemia falciforme vivem com
limitagdes provocadas pelo processo de adoecimento desde os meses iniciais de suas
vidas, influenciando direta e indiretamente o seu cotidiano (Cordeiro; Ferreira; Santos,
2014). As crises de dores dificultam a conquista e manutengao do emprego, visto que
a fadiga, cansaco e indisposigédo sado concebidos pelos patrdes e colegas de trabalho
como ma vontade e irresponsabilidade (OLA, YATES E DYSON, 2016; BLAKE et al.,
2018). Existe ainda a discriminagao racial, que interfere na vida social e no acesso
aos servicos de saude, tratamento, cuidado e qualidade de vida dos enfermos
(CORDEIRO, FERREIRA E SANTOS, 2015). Além disso, a anemia falciforme também
repercute negativamente na rotina dos familiares/cuidadores em relagao as interagdes
sociais, relagbes conjugais e familiares, problemas psicolégicos, como depressao
(Weis et al., 2013; CAPRINI E MOTA, 2021).

Diante dessas consequéncias negativas, o diagndstico precoce é de
fundamental importancia, aliado a atuacdo de uma equipe médica multiprofissional e
a participagcao familiar (KANTER E JORDAN, 2015). Deste modo, a compreensao
precoce da natureza patoldégica da doenga, assim como de fontes, tipos,
complicagdes, base fisiopatologica e gravidade clinica dos sintomas entre psicologos
clinicos, conselheiros genéticos e psicoterapeutas, médicos, pode orientar na
prestacdo de cuidados holisticos para lidar e reduzir a dor dos doentes, além de
permitir o aconselhamento baseado em risco para familias e individuos (ILESANMI,
2010). Neste sentido, o aconselhamento genético é importante para orientar os
pacientes com trago falciforme sobre a tomada de decisbes em relacdo a
reprodutividade e auxiliar na compreensado de outros aspectos da doenca, como
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sofrimento holistico, tratamento, progndstico, entre outros (GUIMARAES E COELHO,
2010).

Pelo exposto, o presente estudo teve como objetivo realizar uma revisdo de
literatura sobre as consequéncias da AF que afetam a saude dos doentes, assim como
a importancia do diagndstico precoce e do aconselhamento genético para este grupo
de pessoas com a doenga ou com tragos falciformes.

2. Metodologia

Esta pesquisa possui uma natureza qualitativa, de carater bibliografico,
exploratdrio e descritivo, sobre as caracteristicas da anemia falciforme em relagao aos
sintomas ou complicagdes para os doentes, assim como dados sobre o diagnéstico
precoce e aconselhamento genético em relagdo a essa doencga.

Destarte, foi realizada uma revisdo por meio da busca ativa de artigos
cientificos publicados, em portugués e inglés, em revistas cientificas indexadas nos
bancos de dados “PubMed” e “Scientific Electronic Library Online” (Scielo),
considerando o periodo de 2020 a 2024. Para isso, foram utilizadas palavras-chave
associadas: “anemia falciforme” e/ou “aconselhamento” e/ou “diagndstico precoce”
para artigos em lingua portuguesa, e “sickle cell anemia” and/or “genetic counseling”
and/or “early diagnosis”, para os trabalhos em lingua inglesa.

Os fatores de inclusao dos trabalhos que compuseram o corpus do manuscrito
foram: artigos oriundos de pesquisas realizadas com seres humanos portadores de
tragos falciformes e/ou por meio da analise de prontuarios médicos, além de serem
manuscritos publicados em lingua portuguesa e inglesa, em periodicos qualificados e
com avaliagdo por pares. Ja os fatores de exclusdo foram: artigos de revisdo de
literatura, trabalhos de outra natureza, tais como: trabalho de conclusdo de curso,
dissertacdo, tese e que evadissem da tematica e dos demais critérios inclusivos.

Neste contexto, deve-se considerar que foram levantados somente artigos
cientificos para esta revisao, pelo fato de estes ja terem passado por um processo de
avaliacao, antes de serem publicados, aumentando o seu rigor cientifico. Ressalta-se
ainda que a literatura cinzenta — a que nao é controlada por editores cientificos ou
comerciais -, como: relatérios governamentais, teses, dissertagbes, trabalhos em
anais de congressos, possui o intuito de informar, mas n&o pode ser concebida como
um conteudo cientifico no sentido estrito, visto que nao foi submetido a um processo
tradicional de publicacdo e pela etapa de revisdo por pares (PEREIRA; GALVAO,
2014; COSTA JUNIOR, 2023).

Nessas condig¢des, inicialmente, foi obtido um total de 97 artigos no periodo
de interesse, sendo 95 na PubMed e dois na Scielo. Destes, os artigos foram
sistematicamente analisados, com base na leitura dos titulos, resumo/abstract e
palavras-chave, resultando em 26 artigos a serem utilizados nesta reviséo, pois foram
excluidos os trabalhos repetitivos e os que ndo contemplavam os critérios de inclusédo
(Figura 1).
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Figura 1 — Fluxograma das etapas de selecéo dos artigos para a revisao de literatura
sobre a anemia falciforme, do periodo de 2020 a 2024.
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. J

Fonte: Autores (2024).

Posteriormente, os trabalhos foram lidos na integra, a fim de extrair
informagdes pertinentes, como: autoria, titulo do artigo, objetivo do estudo, método do
estudo, desfecho do estudo, sintomas/complicagdes/comorbidades associadas a
anemia falciforme. Tais informacgdes foram dispostas em forma de quadro, além de o
item “sintomas/complicagdes/comorbidades” ser representado em forma de nuvem de
palavras, utilizando o Software PowerPoint.

3. Resultados e Discussao

Por meio da busca ativa nas bases de dados utilizadas, foi possivel selecionar
o total de 26 artigos cientificos, de modo que foi realizada uma leitura minuciosa
baseando no cerne da pesquisa. O Quadro 1 mostra, resumidamente, as
caracteristicas gerais dos artigos selecionados que foram incluidos nessa revisao.
Frisa-se ainda que a maioria dos artigos recuperados foi publicada em lingua inglesa
e somente um em lingua portuguesa.

Neste contexto, torna-se importante frisar que grande parte dos trabalhos
visou relatar ou descrever casos clinicos, como o de Karimi (2020) em relacéo as
consequéncias da hipertensao arterial pulmonar ndo detectada em uma mulher
gravida com AF (Quadro 1). Outros trabalhos de destaque buscaram analisar
caracteristicas sociodemograficas, clinicas e epidemiolégicas, e a mortalidade em
pacientes com AF (Aldossary et al., 2022; Pompeo et al., 2022). Destacam-se ainda
os artigos que avaliaram os impactos das triagens neonatal e pré-marital sobre os
bebés e adultos com tracos falciformes, permitindo o entendimento precoce sobre a
doenga e os comportamentos reprodutivos (AL ZEEDI E AL ABRI, 2021; THAKER et
al., 2022).
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falciformes, durante o periodo de 2020 a 2024.

Quadro 1 — Resumo dos artigos relacionados as pesquisas sobre as doengas
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. primarios na aconselhamento pré-
igtt';i(zz;ir;d provincia de marital. A maioria dos
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. abdome e da pelve, s .
beta+thalasse vaso-oclusiva extensa biopsia de medula 6ssea
mia critica, resultando . L sdo procedimentos vitais
investigacéo de . e
em necrose da . . para o diagndstico
. etiologias
medula 6ssea e . . precoce e tratamento
B infecciosas, e
embolia o desta condicéo rara.
avaliagcao
gordurosa. b
reumatoldgica e
bidpsia.
Predominio de
comorbidades, como:
- Estudo de coorte hepatopatia,
Clinical- A .
. . . com dados osteonecrose asséptica Comorbidades,
Epidemiologica ) ) .
| retrospectivos, e cardiopatias. As como
- realizado em dois principais alteragdes hepatopatias,
Characteristics . - . )
and Mortality in Analisar as hospitais de clinicas estiveram osteonecrose
Pomp Patients wi}t/h caracteristicas referéncia para relacionadas as asséptica e
06 eo et Sickle Cell clinico- tratamento de AF condigbes vasoclusivas. cardiopatias.
al. . epidemioldgicas e no periodo de Ocorreram 19 ébitos, Complicagbes
Anemia: A . L b
(2022) . a mortalidade em janeiro de 1980 a sobretudo, do sexo clinicas:
Retrospective . L ; :
Cohort Stud pacientes com AF. | dezembro de 2018, feminino, e a idade pneumonia,
y registrados em dois média de 6bito foi de broncopneumoni
of 1980 at . ]
2018 servigos de 27,05 (+ 14,78) anos. As aeanemiae
referéncia, com 128 principais causas de crises algicas.
pacientes. morte foram choque
séptico e choque
cardiogénico.
Relato clinico de A pamente com dqenga
Descrever o caso . falciforme e infecgao por
. uma crianga, sexo . .
de uma paciente o A parvovirus B19 deveria
. feminino, trés anos, .
Parvovirus com doenga . e ser cuidadosamente
. . . w diagnostico de N
b19 infection falciforme e ) observada quanto a
. . . doenga falciforme
in children with sequestro S presencga de
Hoz et } ol homozigotica, .
sickle cell esplénico, em que esplenomegalia, uma .
07 al. : ; . apresentando febre, ) o Esplenomegalia
disease, a suspeita de crise P vez que a identificagdo
(2022) - tosse, vomitos e
beware of aplastica precoce de um bago
. dores em membros
splenomegaly! concomitante D . aumentado pode levar
inferiores, por meio . o
A case report afetou seu ao diagndstico precoce e
o dede exames
prognaéstico. L melhorar
fisicos, de sangue e )
. . y substancialmente o
radiografia de torax. o
prognastico.
Relato clinico de um
homem de 27 anos,
. . Houve uma
Descrever o caso diagnosticado com = Py
. . . . apresentagao atipica de
Disseminated de um jovem com | doenga falciforme, e . =
) . infeccéo por salmonela
non-typhoid AF, que apresentando piora o e X
nao tifoide que esta
Elnour salmonella desenvolveu da dor lombar, febre . N
. . . . ~ ) associada a alta
, infection with infeccdo multifocal e tosse com . .
. . . = morbimortalidade, o
Hashi salmonella invasiva por expectoragédo . =
) = pode ser reduzida com Salmonela ndo
08 me pneumonia salmonela ndo esverdeada. Houve . A .
. e o diagnéstico precoce e tifoide
Ibrahi and vertebral tifoide com a avaliagao
", : h tratamento adequado.
m osteomyelitis envolvimento laboratorial, e . ) .
e ) Além disso, tal paciente
(2022) in sickle cell pulmonar, tomografia
) . e . apresentava AF,
disease: case osteomielite computadorizada de .
. A aumentando o risco de
report vertebral e térax e ressonancia | . = .
} o infecgdo complicada por
abscesso epidural. magnética da
salmonela.
coluna com
contraste.
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Anemia falciforme, diagndstico precoce e aconselhamento genético na doenga falciforme: uma revisdo de literatura

Esta analise
exploratéria
transversal teve

Ter dois ou mais filhos
ou estar segurado foram
associados a uma menor
probabilidade percebida
de se tornar pai. A renda

e a influéncia de outras

pessoas foram
positivamente

sanguinea de
longa data.

tornou-se pouco
responsivo a

transfusdo com
aumento da

necessidade de
transfusao.

Characteristics Examinar as uma amostra com associadas 3
associated caracteristicas 234 jovens adultos, -~ .
. . o probabilidade percebida
with the sociodemograficas usando dados .
. P . . de se tornar pai. Para os
perceived e clinicas existentes da visita . o
likeli . . S ) jovens adultos que tém
ikelihood to associadas a inicial de um ensaio . )
Aldoss -~ o no maximo um filho,
become probabilidade longitudinal "
09 ary et ) quatro caracteristicas —
parents percebida de ser comparando os -~ . -
al. . . gendtipo falciforme,
among young pai entre uma efeitos de uma
(2022) . ) - emprego, ter seguro e
adults with coorte de adultos intervengéo de . .
. . . . ser influenciado por
sickle cell jovens com saude reprodutiva outros — foram
disease or doenca falciforme ou cuidados associadas 3
sickle cell trait | ou traco falciforme habituais no robabilidade percebida
in the USA nos EUA. conhecimento, P d P .
intencdes e e se tornarem pais.
Esses dados servem
comportamentos . =
reprodutivos para orientar a educagao
' adequada e o
aconselhamento
genético para a tomada
de decisdes
reprodutivas.
Relato clinico de
uma paciente de 33
anos e com historia
Parafoveal Descrever um de doenga Primeiro caso relatado
acute medial enisédio de falciforme, que se de um paciente com
. maculopathy p . . apresentou no doenga falciforme, que .
Parikh o maculopatia média 3 Maculopatia
in sickle cell pronto-socorro para | sofreu de MMAP, apds a g
10 etal. ) aguda paracentral o . M média aguda
disease after avaliagao de descontinuacéo da
(2022) ) ) : (MMAP) em uma . . paracentral
discontinuatio aciente com escotoma central- hidroxiuréia em
n of P . paracentral preparagao para a
doenga falciforme. . S -
hydroxyurea unilateral de inicio gravidez.
recente cinco dias
apos o inicio dos
sintomas.
Neste estudo
transversal foram
detectados um total - .
de 200 casos A prevaléncia geral de Fadiga
A study of Avaliar o espectro consecutivos doenca falciforme foi de /cansaco, febre,
spectrum of da AF eZa Foram realizadbs 6,83%, com maior tosse, resfriado,
. sickle cell : e ocorréncia em homens. vémito,
Rani ) talassemia em uma histéria e 2
11 anemia and . A talassemia foi evacuagoes
etal. N pacientes completa e exame . =
(2022) thalassemia in pediétricos do clinico. A prevalente com uma taxa | soltas, distensédo
a teaching . : de 3,96%, a AF teve abdominal,
oo Mahatma Gandhi eletroforese de Hb A .
institute of . . e . uma prevaléncia de anorexia, dores
; Memorial Hospital foi feira, utilizando o . . ~
South India Sistemas de 1,98%, e a talassemia nas articulagdes
Eletroforese falciforme foi de 0,89%. e ictericia
HYDRASYS ® da
Sebia.
Caso clinico de um
homem afro-
americano na faixa .
dos 20 anos com Este foi um caso raro de
Relatar um caso AF que recebeu ocorréncia de anemia
Unico de anemia trgnsfusﬁes sideroblastica e AF em
Sideroblastic sideroblastica P um paciente. Ressalta-
Vobug . . cronicas de . . A .
. anemia in a concomitante em se ainda que importancia .
12 ari et atient with um paciente com contagem de de gerar um amplo Anemia
al. pa P o glébulos vermelhos _deger . Pl sideroblastica
(2022) sickle cell AF com histérico or dez anos e diagnéstico diferencial e
disease de transfusao P as ramificagbes do viés

de ancoragem que
podem levar ao atraso
no diagnéstico.
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Anemia falciforme, diagndstico precoce e aconselhamento genético na doenga falciforme: uma revisdo de literatura

Relatar um caso Relato clinico de um
de colestase intra- | homem de 57 anos Foi avaliado para
. hepatica falciforme com histérico transplante de figado
Intrahepatic sdico de d devido a insuficianci
sickle cell grave com médico de doenca evido a insuficiéncia
e desfecho falciforme hepatica aguda, mas o
cholestasis: an . . A .
Khan extremely rare desfavoravel, homozigoto para estado hemodinamico Colestase intra-
13 etal. but fa)t/al apesar de hemoglobina (Hb) S | n&o permitiu prosseguir. hepatica
(2022) complication medidas sem talassemia/Hb Este caso teve desfecho falciforme
of sizkle cell agressivas, C associada, sem desfavoravel, apesar de
disease incluindo tratamento, e medidas agressivas,
exsanguinotransfu apresentando mas o paciente veio a
sdo e uso de doenga arterial ébito.
vasopressores. coronariana.
Todos os participantes
Descrever as Estudo transversal sentiram dores dsseas
Audit of caracteristicas e analitico, com 90 em um ano, cerca de
clinical and clinicas e pacientes HbSS. A 25% desses Crises algicas
Akingb laborator laboratoriais de pesquisa continha participantes tiveram ulcera cr%nica{
ola, arametersyof pacientes secgOes sobre dados mais de trés episédios de perna
Awora | P atients with homozigotos biolégicos e de dor por ano. Este neErosey
14 nti e P ) (HbSS) para AF, histérico médico estudo estabeleceu o
o hemoglobin . . avascular da
gund SSina que se obtido a partir das fato de que apenas uma cabeca do
eji Nigerian apresentam em anotagoes dos minoria dos pacientes fén?ur
(2022) teagchin estados de pacientes e dos com AF é diagnosticada ria isn;o
hos itaSIg equilibrio, crises resultados de no primeiro ano de vida priap ’
P vaso-oclusivas e exames e a crise vaso-oclusiva é
hemoliticas. laboratoriais. o motivo mais frequente
de internagdo hospitalar.
Estabelecer um
programa de A maioria dos bebés era
Newborn triagem neonatal HbSS e a doenca
- nas areas tribais . falciforme nem sempre é
screening for de Gujarat e Estudo realizado leve, podendo ser de
sickle cell com 8.916 recém- ’
disease Madhya.Pradesh nascidos de querada agrave. Os
) para criar uma . pais de bebés doentes
among tribal N diferentes grupos
. . coorte de bebés o o e foram educados e . o
populations in tribais e nao tribais, Crises algicas,
Thake com doenca . aconselhados sobre )
the states of . durante seis anos . ™ anemia grave e
15 | retal . falciforme e cuidados domiciliares, e
Gujarat and . (2010-2016), febre com
(2022) acompanha-los . o o aconselhamento . <
Madhya . realizando analises (o infecgdes.
; juntamente com o genético aumentou a
Pradesh in idad hematoldgica e iancia d .
India: cuidados molecular. e consciéncia dos pais e a
assessm.ent abrangentes para acom anhan‘1ento aceitacédo do diagndstico
and outcome compreender a Ell'nico pré-natal; e 18 casais
over 6 vears morbidade e ' optaram pelo diagnéstico
y mortalidade pré-natal em gestacdes
precoce da subsequentes.
doenca.
Avaliar o estado Estudo com 22
Blood do ferro, as pacientes Um numero significativo
transfusion fungdes hepaticas homozigotos para de pacientes nao
and iron e a glicemia doenga falciforme dependentes de
overload in plasmatica de (SS), sendo 16 ndo transfusao e pacientes
patients with jejum em dependentes de dependentes de Diabetes
Sickle Cell pacientes ndo transfusao transfusdo desenvolve mellitus
Solima Disease dependentes de sanguinea seis, disglicemia, hepatopatia hepato ati,a e
16 | netal. (SCD): transfuséo e dependentes. Um e anormalidades anoprmafidades
(2022) Personal pacientes extenso histoérico ecocardiograficas ecocardioarafica
experience dependentes de médico, incluindo durante o s 9
and brief transfusao, terapia de acompanhamento. Isso
update on the durante cinco transfuséo e deixa em evidéncia que
occurrence of anos, além do quelagéo, e um existe a necessidade de
diabetes estado cardiaco exame fisico foi deteccéo e manejo
mellitus dos pacientes com | realizado para cada precoces eficazes.
doenca falciforme. paciente.
. . Aprofundar Um estudo A doenga falciforme Crises
Predisposing heci b ional disnd . h lit
factors and con ecllm.entos. observacional predispde os pacientes a ( emo iticas,
incidence of sobre a incidéncia retrospectivo foi um estado de aplasticas ou
Venous de realizado em hipercoagulabilidade, dolorosas),
Ziyada . | tromboembolismo pacientes com ampliando sua acidente
thromboemboli . "
17 | hetal sm amon venoso em doenga falciforme vulnerabilidade ao vascular
(2023) hos italizéqd pacientes que foram tromboembolismo cerebral,
5P . hospitalizados internados em um venoso, sendo que essa colecistite,
patients with P o A )
sickle cell com doenca centro qcademlpo suscetibilidade foi pneumonia ou
disease falciforme e na Arabia Saudita acentuada durante as sindrome
elucidar os fatores | durante um periodo internacdes. toracica aguda,
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predisponentes a de 10 anos, tromboembolism
ela associados. totalizando 1.054 0 Venoso.
internagdes.
Relatar 6 caso de A dor abdominal é um
The great uma mulher de 30 Relato clinico da dos sintomas incomuns
imitator: e referida paciente, de embolia pulmonar
AL- anos com histéria ) .
Rama pulmonary de AF, a qual se que submetida a que os pacientes podem Embolia
embolism § exames fisicos e apresentar. O
dhan e . apresentou ao L . J pulmonar e
18 ) presenting as laboratoriais, diagnéstico precoce e o
Aljano LS pronto-socorro ) ~ dores
) flank pain in a . . tomografia tratamento oportuno sao g
bi ) . com varios dias de . ” abdominais
patient with computadorizada fatores criticos na
(2023) ) dor no flanco -
sickle cell e . com contraste e redugdo da taxa de
; direito e sintomas ) ) X . .
disease Urinarios radiografia de térax. | mortalidade por embolia
) pulmonar.
Determinar a A prevaléncia de
incidéncia de AF e doengas falciformes na
outras regido estudada é
. . . . semelhante a outras da
. hemoglobinopatia Foi realizada uma
Sanch A Newborn : L) . Espanha, exceto na
) s estruturais na analise de variante .
ez- Screening = . Catalunha e Madrid. Os
) populagao de hemoglobina em . .
Villalo Program for i . recém-nascidos com
19 . neonatal da regiéo 104.083 recém- . P . -
bos et Sickle Cell . . diagndstico confirmado
. : de Murcia e nascidos em todos .
al. Disease in . ! o de doenga falciforme
; . sistematicamente os hospitais da =
(2023) | Murcia (Spain) . - .~ . receberam atengao
avaliar o beneficio regido de Murcia.
da triagem precoce e todos os
neonatal para portadores receberam
doenga falciforme. aconselhgmento
genético.
Identificou-se 51
pacientes com trago
falciforme, sendo 43
homens e oito mulheres.
Vinte e quatro pacientes
Sickle Cell _ foram
Trait. Clinical assmtgmatlcos, e27 .
Manifestations pacientes eram Dor abdominal,
and Realizar uma Este foi um estudo (;l)néorlr;::cgss feetg'el,élgifcagto
Outcomes: A andlise descritiva descritivo e complicag P .
Varga . ~ sistémicas). As esplenomegalia,
Cross- das manifestagdes transversal, que S A
s- . J . . . complicagdes esplénicas hematoma
. Sectional clinicas e incluiu pacientes .
Herna . . foram as mais subcapsular,
20 Study in desfechos com trago falciforme . o
ndez . . importantes (85,2%), abscesso
Colombia: associados ao de 2014 a 2020 no T P
etal. . ) . - p=0,0005, e houve esplénico,
Increasing trago falciforme Hospital Militar
(2023) I~ . um amplo espectro de ruptura
Rate of em militares da Central, em Bogota, complicacoes esplénica
Symptomatic Colémbia. Colémbia. omplicag . ple ’
Subjects esplemcas. Dezoito priapismo,
Living in Hiah pacientes receberam ictericia
Al%itude 9 tratamento médico, cinco
necessitaram de
esplenectomia e apenas
5,9% dos pacientes
foram encaminhados
para aconselhamento
genético.
Adultos brasileiros com
Diferencas HbAS tiveram menores
entrg contagens de
intervalos de hemoglobina, Volume
referéncia Corpuscular Médiob
de Estudo transversal, (VCM), Hemoglobina
hemoarama Comparar com base de dados Corpuscular Média
9 . P da Pesquisa (HCM), Concentragao de
Nogue de adultos intervalos de . . .
. . P Nacional de Saude, Hemoglobina
ira de brasileiros referéncia (IR) de -
. entre 2014-2015, Corpuscular Média
21 Sa et com hemograma de . -
o composta por 8.952 (CHCM), glébulos
al. e sem traco adultos brasileiros S .
) individuos, sendo brancos e maiores de
(2023) falciforme com e sem trago . e
segundo os falciforme (HbAS) 234 .adultos Amphtucje dg distribuicdo
oXAMES ' constituiram a dos eritrécitos (RDW)
o amostra com HbAS. que sem HbAS. Os
laboratoriais
da Pesquisa resgltados mqstram a
Nacional de importancia do
Saude aconselhamento
genético e de pesquisas
para subsidiar o manejo
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adequado desta
condicao no Brasil.
O paciente apresentou
Relato clinico de padréo de OCIUSQ‘.O’
: envolvendo as veias
Unusual Relatar o caso de uma paciente com L
e . cerebrais internas. Este
distribution of | uma mulher, de 29 doenga falciforme )
. - caso enfatiza a
cerebral anos, com por meio da analise : A
Alchal A . importancia do
venous histérico de de imagens . o Trombose
ban et o . diagndstico e
22 thrombosis in doenca falciforme avancgadas, . = venosa cerebral
al. . . . intervengao precoce na . I
a patient with e que apresentava especificamente e crises algicas
(2023) ) . ) trombose venosa
sickle cell sintomas tomografia .
. ; . . cerebral, especialmente
disease: a neurolégicos computadorizada e .
R em pacientes com
case study agudos. ressonancia .
o doenca falciforme e
magnética.
outros fatores
predisponentes.
Apresentar o caso
de um homem de
21 anos com Relato clinico de um - .
e Py Foi evidente a gravidade
histérico médico homem de 21 anos .
: o e a complexidade da
Rare cause of | de trago falciforme com histérico . . .
" . 1 retinopatia falciforme,
Bojja acute vision que apresentou médico de trago . .
. s . que, embora rara, em Retinopatia
23 etal. lossina perda de visao falciforme, com R .
. . ) o . individuos com trago falciforme
(2023) patient with aguda e indolor e histérico de seis .
/ . A, . falciforme, pode levar a
sickle cell trait foi diagnosticado horas de perda D
. . . complicagdes que
com hemorragia indolor da visdo no .
. ha ameagam a vis&o.
vitrea, que exigiu olho esquerdo.
tratamento
complexo.
O paciente foi
diagnosticado com
Diagnostic - carcinoma medular
Relato clinico de um o
challenges of renal. A avaliagdo
Relatar o caso de homem afro- . -
renal . citomorfologica de
um homem afro- americano com . =
medullary . . fluidos néo faz parte da
Sever ) americano de 13 traco falciforme que o ~
. carcinoma and avaliagéo padrao para .
seike anos, que, apresentou massa . Carcinoma
24 the role of . . pacientes com massas
etal. : inesperadamente, | renal e hematuria. A . medular renal
cytological T . o . renais, mas, quando
(2023) . foi diagnosticado avaliagado incluiu . .
evaluation: . . disponivel, pode fornecer
com carcinoma exames de imagem, | . - e
case report . informagbes cruciais que
. medular renal. culturas de fluidos e .
and literature e g reduzem o tempo até o
. avaliagao citologica. ) P
review diagnéstico, o que pode
melhorar os resultados
dos pacientes.
A artrite séptica no grupo
demografico pediatrico,
- com uma predilecao
. i Caso clinico -
Septic arthritis pronunciada por
. envolvendo um . .
associated Relatar um caso } . envolvimento articular
. s . paciente de seis .
with critico de artrite substancial, sobretudo, o
. s anos com AF, que . . . -
subluxation of séptica em quadril e o joelho, Artrite séptica
N . apresentou dor . % o
Natha the hip joint pacientes . necessita de atengao (mobilidade
. e persistente no . o . 2 L
o5 | Nie S and pediatricos, uadril & imediata; e o diagndstico limitada,
amal deformation of particularmente, q = precoce e a reabilitagéo fraqueza e
) DA subluxacéo do :
(2023) | the epiphyseal | sua predilecdo por uadril e foi abrangente no anormalidades
plate as a grandes gubmetido 3 tratamento da artrite radiograficas)
sequence of articulagdes, como . séptica em pacientes
) . artrotomia da coo -
sickle cell o quadril. . = pediatricos sdo
; articulagédo do .
anemia ) fundamentais, em
quadril. .
especial, para aqueles
com doengas
subjacentes, como a AF.
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As criangas com AF
apresentaram padrao de
. . rugas palatinas
Minor physical gas pala
A subdesenvolvidas, com
anomalies Estudar a .
. . ) palato profundo, estreito
including morfologia do
. = Estudo transversal e pequeno quando
palatal wrinkle palato, o padréao .
de caso-controle, comparadas a criangas
pattern and das rugas e suas P .
) ~ com amostra saudaveis. As Anomalias
palatal dimensdes em . ~ = -
Shetty . . . . composta por 50 dimensdes do padrdo de | fisicas menores,
dimensions in | criangas com AF e . )
26 etal . . . criangas com rugas palatinas na AF como em rugas
children with compara-los com . S A : <
(2024) ) . ) diagnéstico de AF e mostraram distancia e dimensdes
sickle cell criangas normais . . . . .
. ) P 50 criangas normais reduzida entre a papila palatinas
disease: a saudaveis, e e S L
] e saudaveis como incisiva e a primeira e
Cross- avaliar seu papel e
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Fonte: Autores (2024).

A AF é uma enfermidade que compromete a qualidade de vida dos individuos
doentes por meio de uma gama de sintomas/complicagdes/comorbidades, que podem
ser recorrentes nessas pessoas ou variar em termos de gravidade. A partir da analise
do Quadro 1, & possivel observar um total de 44 consequéncias negativas para o
doente. Dentre elas, destacaram-se as crises algicas, seguido de anemias,
cardiopatias, pneumonia, necrose, febre e priapismo. As frequéncias dos
sintomas/complicagées/comorbidades podem ser mais bem visualizadas na Figura 2.
Neste viés, frisa-se que as manifestagdes clinicas da AF variam muito entre os
pacientes, sendo que, em alguns casos, os doentes apresentam quadros graves e
passam por varias complica¢des, enquanto em outros a doenga evolui somente com
sintomas leves (ZAGO E PINTO, 2007; ILESANMI, 2010; BOTELHO et al., 2017).

Figura 2 — Nuvem de palavras representando a frequéncia visual das consequéncias
da anemia falciforme ou doenca falciforme mais citadas nos artigos selecionados, do
periodo de 2020 a 2024.

~Amocalia
Nnieyallc

- .Cardiopatias

hamatcmasutapsle

anntezoatca

soliaPriapismo

Ictericia

ahre Hepatopatias
DoresAbdominais

Fonte: Autores (2024).

Sobre as crises algicas, a literatura mostra que as dores no corpo s&o sintomas
preponderantes em portadores de anemia falciforme (KAMAL et al., 2021;
AKINGBOLA, AWORANTI E OGUNDEUJI, 2022; POMPEOQ et al., 2022; THAKER et
al., 2022; ALCHALBAN et al., 2023) (Quadro 1) (Figura 2).
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As crises de dor estao entre as ocorréncias que mais levam a hospitalizagao ou
atendimento de emergéncia, sendo que as manifestacbes de dor podem variar de
muito forte, muito intensa a pior dor possivel (KAMAL et al., 2021; AKINGBOLA,
AWORANTI E OGUNDEJI, 2022). Essas crises dolorosas podem iniciar ainda quando
bebés, conforme verificado por Thaker et al. (2021), onde a frequéncia dessas crises
foi de 17,4% em individuos com falciforme homozigoto (HbSS) e de 38,9%, com
falciforme-3-talassemia com hospitalizagao por infecgédo ou crises dolorosas graves.

Neste contexto, as crises dolorosas, que tem inicio na infancia, sdo a
manifestacao clinica mais comum para as pessoas que possuem anemia falciforme,
0 que é resultante do fenbmeno vaso-oclusivo, isto €, quando as hemacias falcizadas
(em forma de foice) obstruem os vasos sanguineos, resultando nas dores de
diferentes intensidades (IVO E CARVALHO, 2003). Deste modo, tais episodios
dolosos, geralmente intensos, que acometem os doentes estdo diretamente
relacionados as crises algicas, que s&o complicagdes agudas frequentes na doenga
falciforme e seu tratamento efetivo e imediato se torna essencial para o nao
prolongamento desses sintomas (SOUSA et al., 2015).

Além das crises algicas, o numero de transfusdes de sangue e os niveis de
hemoglobina denotam um evento importante no curso da doenga falciforme, que é a
anemia (POMPEO et al.,, 2022). Nesta revisdo, tal sintoma foi um dos mais
frequentemente mencionados nos estudos de Karimi (2020), Thaker et al. (2022);
Pompeo et al. (2022) e Vobugari et al. (2022) (Quadro 1, Figura 2). No trabalho de
Thaker et al. (2022), a anemia grave esteve entre as principais complicagées que
levaram a um consideravel numero de hospitalizagao entre neonatos portadores de
tragos falciformes. Assim, pode-se inferir que a anemia é uma condicdo comum
observada em pacientes com AF, que ocorre, sobretudo, por causa da redugao da
meia-vida das hemacias (ABBOUD, 2020). Deste modo, o diagndstico precoce e o
inicio do tratamento s&do procedimentos que ajudam a melhorar a anemia e a prevenir
complicagdes da doenga em longo prazo (VOBUGARI et al., 2022).

Outra complicagdo frequente entre os pacientes com AF é a pneumonia
(KAMAL et al., 2021; POMPEO ET AL., 2022; ELNOUR, HASHIM E IBRAHIM, 2022;
ZIYADAH et al., 2023) (Quadro 1) (Figura 2). Por exemplo, no estudo observacional
retrospectivo de Ziyadah et al. (2023), na Arabia Saudita, foi verificado que a maioria
das internacdes em pacientes masculinos e femininos (75,9%) com doenga falciforme
foi por causa da pneumonia ou sindrome toracica aguda. E comum entre pacientes
com AF terem complicagdes como as doencgas respiratorias, a exemplo de infecgdes
do trato respiratério, como pneumonia, que ocorreu em 80 (66,12%) pacientes, e
infecgdes de vias aéreas superiores em 51,24% dos casos analisados por Pompeo et
al. (2022). Tais complicagdes, em particular, no sistema respiratério, devem-se as
mudangas morfoldgicas e fisioldgicas a partir da falcizagado dos glébulos vermelhos,
bloqueando a circulagdo do sangue pelo corpo humano (GUARDA et al., 2020).

Nos artigos selecionados também foram evidentes as ocorréncias de
cardiopatias, como um dos principais eventos que necessitaram de internacao
hospitalar (KAMAL et al., 2021; POMPEO et al., 2022; SOLIMAN et al., 2022) (Quadro
1) (Figura 2). Pacientes com doenga falciforme também podem apresentar
anormalidades no coracao, conforme observado em 22,7% dos pacientes do estudo
de Soliman et al. (2022), o que evidencia a necessidade de detecgdo e manejo
precoces eficazes. Outra consequéncia para o coracao foi observada por Pompeo et
al. (2022), em Mato Grosso do Sul, que foi o choque cardiogénico, presente em
23,53% dos casos de AF, sendo uma das principais causas de morte registradas nos
documentos oficiais. Neste sentido, ressalta-se que as alteragbes do sistema
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cardiovascular estdo presentes na quase totalidade dos pacientes com AF, devido a
um aumento acentuado do débito cardiaco decorrente da anemia (FELIX, SOUZA E
RIBEIRO, 2010).

Dentre as comorbidades mais comuns em pacientes com AF, foi mencionada
nos artigos analisados a necrose, que podem atingir diferentes 6rgados humanos
(BUDHATHOKI et al., 2021; POMPEO et al., 2022; AKINGBOLA, AWORANTI E
OGUNDEJI, 2022) (Quadro 1) (Figura 2). O caso clinico relatado por Budhathoki et al.
(2021) apresentou, em particular, necrose catastréfica da medula 6ssea, o que € uma
condicdo rara em que os pacientes com AF podem exibir crise vaso-oclusiva
fulminante e, devido a inexisténcia de sintomas especificos, o diagnostico e o
tratamento s&o, geralmente, tardios. Ja para Akingbola, Aworanti e Ogundeji (2022),
a necrose avascular da cabeca do fémur teve a segunda maior ocorréncia entre os
casos de AF, na Nigéria. De acordo com os dados clinicos e hospitalares estudados
por Pompeo et al. (2022), 89,84% pacientes apresentaram até duas comorbidades
associadas a AF, sendo uma das mais frequentes a osteonecrose asséptica (30,19%),
devido as condi¢des vaso-oclusivas.

A febre foi um dos sintomas de doenca falciforme mais citados nos artigos
selecionados (RANI et al., 2022; THAKER et al., 2022; VARGAS-HERNANDEZ et al.,
2023) (Quadro 1) (Figura 2). No estudo descritivo e transversal que incluiu pacientes
com traco falciforme de 2014 a 2020, no Hospital Militar Central, em Bogota, foi
observado que os doentes sintomaticos apresentavam febre como um dos principais
sinais, atras somente das dores abdominais (VARGAS-HERNANDEZ et al., 2023).
Para Thaker et al. (2022), os bebés com apresentagédo clinica moderada a grave da
doenca falciforme apresentaram inumeras complicagdes, particularmente, a febre
com infecgdes e, por isso, 23 bebés necessitaram de internagdo hospitalar. Além
disso, de 200 criancas da Africa internadas com AF e traco de talassemia falciforme,
incluidas no estudo de Rani et al. (2022), houve uma frequéncia de 20% de pacientes
com febre, consistindo na principal queixa dos pais.

Destacou-se também o priapismo entre as complicagdes da AF, levando a um
maior numero de hospitalizagdo de homens adultos com doencga falciforme (KAMAL et
al., 2021; AKINGBOLA, AWORANTI E OGUNDEJI, 2022; VARGAS-HERNANDEZ et
al., 2023) (Quadro 1; Figura 2). O priapismo € observado em cerca de um em cada
cinco pacientes homens com doenga falciforme (AKINGBOLA, AWORANTI E
OGUNDEJI, 2022). Ressalta-se ainda que o priapismo €& uma das muitas
complicagbes agudas acompanhadas de dor, causadas pela doenga falciforme
(CARVALHO et al.,, 2021). Neste sentido, torna-se importante mencionar que o
priapismo € a eregéo dolorosa e prolongada do pénis sem relagdo com desejo sexual,
ocorrendo por obstrugdo dos vasos sanguineos por células vermelhas em forma de
foice que irrigam este 6rgdo sexual, tornando-o avermelhado e inchado, sendo muito
doloroso (BRASIL, 2001).

A partir do diagndstico precoce, as complicagbes da AF podem ser
controladas, visando reduzir significativamente a morbimortalidade dessa doenga
(Melo-Reis et al., 2006). Além disso, as pessoas portadoras de trago falciforme correm
o risco de ter filhos acometidos pela AF, sendo indispensavel que haja o
aconselhamento pré e pds-concepgéo, pois esse traco, embora seja considerado uma
condigédo benigna, € um fator de risco para diversos desfechos clinicos, que podem
abranger de complicagdes raras de lesdes associadas ao esfor¢o e carcinoma
medular renal até condi¢des médicas mais triviais, como o tromboembolismo venoso
e a doenca renal crénica (PECKER E NAIK, 2018), conforme descrito no Quadro 1.
Em suma, o aconselhamento genético € uma das opgdes interessantes para facilitar
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o entendimento dos individuos que necessitem tomar decisao reprodutiva sobre as
alteracbes genéticas e a melhor maneira de se adaptarem aos sintomas e
complicagdes da AF (ROBSON et al., 2010).

Neste contexto, um dos estudos de destaque nesta revisdo € o de Ali Zeedi e
Ali Abri (2021), que analisou a atitude de 159 pessoas com resultados positivos para
doenga falciforme a partir do Programa de Triagem e Aconselhamento Pré-Marital
(PTAP), em Oma3, na Asia. Assim, verificou-se que grande parte dos participantes
(94,3%) acreditava que o PTAP era importante, assim como a maioria (90%)
concordou com a obrigatoriedade desse programa antes do casamento, visto que
melhoraram a qualidade de vida. Ademais, observou-se que o aconselhamento dos
profissionais de saude foi responsavel por 21,4% das decisdes dos participantes, e
23% desses individuos cancelaram o noivado, enquanto 13,8% continuaram com o
casamento. Por fim, notou-se, além da atitude positiva favoravel em relagdo ao PTAP,
a importancia do papel dos profissionais de saude na implementagédo do programa de
triagem e aconselhamento antes do casamento.

Thaker et al. (2022) buscaram compreender o curso clinico da doenca
falciforme entre criangas identificadas durante programas de triagem neonatal em
Gujarat e Madhya Pradesh, na india, onde a frequéncia do gene HbS é alto. Tais
autores evidenciaram que o principal objetivo de um programa de triagem neonatal
para doencga falciforme €& proporcionar atendimento integral aos bebés com trago
falciforme, assim como realizar o aconselhamento genético aos casais, a fim de evitar
novos nascimentos. No referido estudo, em particular, os pais dessas criangas foram
educados e aconselhados sobre cuidados domiciliares, o que ocorreu, em parte,
gracas a distribuicdo de telemoveis, permitindo o contato regular com os pacientes e
suas familias. A partir disso, o aconselhamento genético as familias afetadas
aumentou a consciéncia e a aceitagao do diagnostico pré-natal e 18 casais optaram
pelo diagnostico pré-natal em gestagdes subsequentes.

No trabalho de Vargas-Hernandez et al. (2023), o qual foi direcionado para a
analise descritiva das manifestacbes clinicas e desfechos associados ao traco
falciforme, verificou-se que, de 51 pacientes — alvo da pesquisa, somente trés deles
(5,9%) foram encaminhados para aconselhamento genético, independentemente de
apresentarem sintomas ou ndo. Esses resultados refletiram a auséncia de
redirecionamento desses pacientes para o aconselhamento genético, o que pode
impactar negativamente a saude publica. Além disso, € de suma importancia que
esses doentes sejam encaminhados de forma adequada para o aconselhamento
genético devido ao tipo de heranga desta patologia, pois, de acordo com Busse et al.
(2016), existe muita desinformagé&o entre os pacientes com traco falciforme sobre o
significado de ser portador e de suas consequéncias para a saude e a reproducao
humana.

4. Conclusao

O presente estudo evidenciou a importancia do diagnéstico precoce e do
aconselhamento genético para pessoas com AF, que podem contribuir para a redugao
dos sintomas e as complicagdes, orientar sobre essa enfermidade e a deciséo
reprodutiva, ja que se trata de uma doenga genética e hereditaria. Neste viés, a
literatura selecionada reportou que as crises algicas sdo as principais manifestaces
clinicas que afetam a qualidade de vida dos pacientes com doencga falciforme, além
de outras que podem variar entre os pacientes, conforme os relatos clinicos de
manifestagdes raras e/ou triviais. Do mesmo modo, os artigos analisados evidenciam
alguns resultados positivos dos programas de triagem e de aconselhamento, nos
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aspectos educacionais e reprodutivos, e as suas falhas, que resultam em
desinformacao e impactam negativamente a saude publica.
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