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Anemia	falciforme	tem	cura.	Porque	la	anemia	falciforme	es	hereditaria.	Enfermedades	hereditarias	anemia	falciforme.	Anemia	falciforme	enfermedad	hereditaria.	La	anemia	falciforme	es	hereditaria.	Anemia	es	hereditaria.	Anemia	falciforme	é	hereditaria.	Anemia	falciforme	é	uma	doença	hereditaria.

Resumo	:	Este	estudo	aborda	os	aspectos	genéticos	da	anemia	falciforme,	tendo	como	justificativa	para	o	estudo	a	constatação	de	que	milhares	de	crianças	morrem	todo	ano	por	causa	dessa	doença	no	Brasil	e	no	mundo.	Embora	muitas	pessoas	acreditem	que	essa	doença	acomete	somente	afrodescendentes,	já	se	sabe	que	isso	não	é	verdade,	muitas
pessoas	brancas	com	procedência	da	região	do	mediterrâneo	também	chegaram	ao	Brasil	trazendo	na	bagagem	o	gene	do	traço	falciforme.	Analisando	os	aspectos	genéticos	da	doença,	percebe-se	que	se	trata	de	uma	doença	autossômica	recessiva,	em	que	pais	portadores	do	traço	falciforme	são	predispostos	a	transmitir	o	gene	mutante	para	seus
descendentes.	A	anemia	falciforme	precisa	ser	diagnosticada	logo	após	o	nascimento	e	investigada	a	existência	do	traço	falciforme	nas	famílias,	pois	sempre	que	existir	o	risco	de	surgir	à	doença	é	preciso	estar	prevenido	com	tratamento	eficaz.	O	estudo	foi	realizado	a	partir	da	adoção	de	métodos	de	análise	bibliográfica	e	permite	que	se	torne	o
conhecimento	sobre	esta	doença	mais	compreensível	para	as	pessoas.	A	anemia	falciforme	é	causada	por	uma	mutação	genética	que	provoca	a	deformação	dos	glóbulos	vermelhos.	Para	ser	portador	da	doença,	é	preciso	que	o	gene	alterado	seja	transmitido	pelo	pai	e	pela	mãe.	A	anemia	falciforme	é	uma	doença	genética	e	hereditária,	predominante
em	negros,	mas	que	pode	manifestar-se	também	nos	brancos.	Ela	se	caracteriza	por	uma	alteração	nos	glóbulos	vermelhos,	que	perdem	a	forma	arredondada	e	elástica,	adquirem	o	aspecto	de	uma	foice	(daí	o	nome	falciforme)	e	endurecem,	o	que	dificulta	a	passagem	do	sangue	pelos	vasos	de	pequeno	calibre	e,	consequentemente,	a	oxigenação	dos
tecidos.	Veja	também:	Entenda	o	que	são	as	anemias	As	hemácias	falciformes	contêm	um	tipo	de	hemoglobina,	chamada	hemoglobina	S,	que	se	cristaliza	na	falta	de	oxigênio,	formando	trombos	que	bloqueiam	o	fluxo	de	sangue,	porque	não	têm	a	maleabilidade	da	hemácia	normal.	Pessoas	negras	são	mais	atingidas	pela	doença	por	fatores	genéticos.
Causas	da	anemia	falciforme	A	anemia	falciforme	é	causada	por	mutação	genética,	responsável	pela	deformidade	dos	glóbulos	vermelhos.	Para	ser	portador	da	doença,	é	preciso	que	o	gene	alterado	seja	transmitido	pelo	pai	e	pela	mãe.	Se	for	transmitido	apenas	por	um	dos	pais,	o	filho	terá	o	traço	falciforme,	que	poderá	passar	para	seus
descendentes,	mas	não	a	doença	manifesta.	Sintomas	de	anemia	falciforme	Dor	forte	provocada	pelo	bloqueio	do	fluxo	sanguíneo	e	pela	falta	de	oxigenação	nos	tecidos;	Dores	articulares;	Fadiga	intensa;	Palidez	e	icterícia;	Atraso	no	crescimento;	Feridas	nas	pernas;	Tendência	a	infecções;	Cálculos	biliares;	Problemas	neurológicos,	cardiovasculares,
pulmonares	e	renais;	Priapismo.	Diagnóstico	de	anemia	falciforme	A	eletroforese	de	hemoglobina	é	o	exame	laboratorial	específico	para	o	diagnóstico	da	doença,	mas	a	presença	da	hemoglobina	S	pode	ser	detectada	pelo	teste	do	pezinho	quando	a	criança	nasce.	Tratamento	da	anemia	falciforme	Os	portadores	precisam	de	acompanhamento	médico
constante.	Quanto	mais	cedo	começar,	melhor	será	o	prognóstico.	Apesar	de	o	tratamento	não	ser	específico,	em	algumas	situações	pode	haver	indicação	de	ações	para	diminuir	as	crises	dolorosas	(hidroxiureia),	isquemias	cerebrais	de	repetição	(terapia	de	transfusão	regular),	terapia	da	quelação	de	ferro	para	aqueles	que	recebem	transfusões	com
frequência	e	acumulam	ferro	no	organismo	e,	mais	raramente,	a	troca	de	hemácias	(eritracitaferese).	A	doença	pode	ter	cura	através	do	transplante	alogênico	de	medula	óssea.	O	grande	problema	é	que	a	maior	parte	dos	pacientes	não	é	candidata	ao	procedimento	pelos	critérios	de	elegibilidade	ou	por	não	ter	doador	compatível.	Vídeo:	Entrevista
com	especialista	sobre	anemia	falciforme	Recomendações	para	lidar	com	a	anemia	falciforme	Exija	que	o	teste	do	pezinho	seja	feito	em	seu	filho/a	logo	depois	do	nascimento.	Se	for	constatado	que	é	portador	de	anemia	falciforme,	encaminhe-o	rapidamente	para	um	médico	especialista;	Procure	imediatamente	assistência	se	a	pessoa	com	anemia
falciforme	tiver	uma	crise	de	dor.	Embora	às	vezes	ela	possa	ser	tratada	em	casa	com	analgésicos,	repouso	e	ingestão	de	muito	líquido,	só	o	médico	poderá	avaliar	a	necessidade	de	internação	hospitalar;	Entenda	a	febre	do	portador	de	anemia	falciforme	como	um	sinal	de	alerta	e	não	faça	uso	de	medicamentos	sem	orientação	médica	do	especialista
que	acompanha	o	caso;	Leve	imediatamente	para	o	hospital	mais	próximo	uma	criança	com	anemia	falciforme	que	tenha	ficado	pálida	de	repente;	Lembre-se	de	que	alterações	oculares	podem	ocorrer	nesses	pacientes.	Por	isso,	eles	devem	ser	avaliados	periodicamente	por	um	oftalmologista.	Perguntas	frequentes	sobre	anemia	falciforme	O	que	é
traço	falciforme	e	o	que	ele	pode	causar?	O	traço	falciforme	não	é	uma	doença.	Significa	que	a	pessoa	herdou	de	um	dos	pais	o	gene	para	hemoglobina	A	(normal),	e	do	outro	o	gene	para	hemoglobina	S	(característica	da	anemia	falciforme),	ou	seja,	ela	é	hemoglobina	AS.	As	pessoas	com	traço	falciforme	são	saudáveis	e	nunca	desenvolvem	a	doença.
No	entanto,	podem	transmitir	o	gene	com	mutação	para	as	gerações	seguintes.	Caso	um	indivíduo	com	traço	falciforme	tenha	um	filho	com	uma	pessoa	que	também	tenha	o	traço,	a	criança	poderá	ter	anemia	falciforme	(se	nessa	concepção	especificamente,	ambos	os	pais	transmitirem	o	gene	para	hemoglobina	S).	Quem	tem	anemia	falciforme	pode
engravidar?	Pode,	mas	é	considerada	uma	gravidez	de	alto	risco	por	conta	das	possíveis	complicações.	Também	é	possível	que	a	criança	nasça	com	o	gene	da	doença.	Mas	é	importante	salientar	que	são	necessários	dois	genes	com	a	mutação,	um	do	pai	e	um	da	mãe.	Se	só	houver	um	gene,	o	paciente	é	apenas	portador	de	traço	falciforme:	ele	não	tem
a	doença	nem	irá	desenvolver	no	futuro.	Por	que	a	doença	provoca	crises	de	dor?	É	o	sintoma	mais	frequente	causado	pela	obstrução	de	pequenos	vasos	sanguíneos	pelos	glóbulos	vermelhos	em	foice.	A	dor	é	mais	frequente	nos	ossos	e	nas	articulações,	mas	podem	atingir	qualquer	parte	do	corpo.	Essas	crises	têm	duração	variável	e	podem	ocorrer
várias	vezes	ao	ano.	Geralmente	são	associadas	ao	tempo	frio,	infecções,	período	pré-menstrual,	problemas	emocionais,	gravidez	ou	desidratação.	As	crises	leves	podem	ser	tratadas	em	casa	com	bastante	líquido,	remédios	para	dor	e	repouso,	mas	é	importante	ter	avaliação	médica	sempre	que	houver	febre	ou	dor	intensa.	Por	que	o	paciente	com
anemia	falciforme	precisa	ingerir	grande	quantidade	de	líquidos?	É	recomendada	a	ingestão	de	cerca	de	3	litros	de	água	por	dia	para	manter	o	sangue	menos	viscoso,	mais	fluido,	e	evitar	obstruções	nos	vasos.	Qual	a	expectativa	de	vida	de	um	indivíduo	que	tenha	anemia	falciforme?	A	expectativa	média	de	vida	é	de	40	a	50	anos.	Mesmo	sendo	uma
das	condições	genético	hereditárias	predominantes	no	Brasil	e	classificada	como	um	dos	maiores	desafios	da	área	da	saúde	em	todo	o	mundo,	segundo	dados	da	Organização	Mundial	de	Saúde	(OMS)	e	Unesco,	a	doença	falciforme	ainda	é	negligenciada	no	Brasil.	A	enfermidade	é	caracterizada	por	uma	alteração	genética	nas	hemácias	(glóbulos
vermelhos	que	carregam	oxigênio),	que	assumem	um	formato	de	foice	–	daí	o	nome	–	rompem-se	com	mais	facilidade,	provocando	anemia	e	fortes	crises	de	dores	musculares	causadas	pela	falta	de	oxigenação	dos	tecidos.	Elas	são	tão	intensas	que	frequentemente	levam	à	hospitalizações.	Apesar	das	estimativas	alarmantes	–	atualmente	são	cerca	de
70.000	doentes,	com	3.500	novos	casos	por	ano	no	país	–	muitos	médicos	não	conseguem	identificá-la,	o	que	dificulta	o	diagnóstico	e,	por	consequência,	as	chances	de	o	paciente	conseguir	um	tratamento	adequado	para	a	condição.	“Embora	seja	muito	comum,	a	maioria	das	pessoas	nunca	ouviu	falar	em	doença	falciforme.	E	são	pacientes	que
necessitam	de	cuidados	apropriados,	especialmente	durante	as	internações	que	costumam	ser	longas	e	complicadas”	,	diz	Marimilia	Pita,	médica	hematologista	pediátrica	do	Hospital	Samaritano,	de	São	Paulo,	e	fundadora	do	Comitê	de	Pediatria	da	Sociedade	Brasileira	de	Hematologia	e	Hemoterapia.	A	especialista	também	é	responsável	pelo
Comitê	Científico	da		Aliança	Global	de	Organizações	de	Doença	Falciforme	(GASCDO)	e	idealizadora	do	projeto	Lua	Vermelha,	que	tem	como	objetivo	jogar	luz	à	luta	das	pessoas	contra	a	doença	e	disseminar	informações	técnicas	pautadas	em	bases	científicas	por	meio	de	mídias	sociais	e	construir	uma	imagem	mais	altruísta	da	condição,
comparando	a	hemoglobina	disforme	com	uma	lua.	“A	ideia	é	atenuar	e	fazer	com	que	as	pessoas	e	autoridades	entendam	que	esses	pacientes	merecem	ser	bem	tratados	e	respeitados”,	completa	a	médica.	Uma	das	questões	abordadas	pela	instituição	é	quebrar	estigmas	que	rondam	a	condição	justamente	pela	falta	de	conhecimento	de	médicos	e	da
população	em	geral.	A	começar	pela	falsa	ideia	de	que	só	acomete	indivíduos	da	raça	negra,	pela	origem	africana	do	gene.	“Existe	um	mito	sobre	isso,	mas	ela	também	atinge	brancos.	Em	um	país	como	o	Brasil,	altamente	miscigenado	e	que	ainda	luta	contra	o	racismo	estrutural,	uma	doença	que	se	acredita	ser	exclusiva	de	negros	é,
consequentemente,	ligada	às	classes	sociais	menos	favorecidas”,	explica	Marimilia.	O	resultado	é	a	falta	de	apoio	às	instituições	que	atendem	esses	pacientes,	à	pesquisa	e	à	preparação	dos	profissionais	da	saúde,	como	alerta	a	hematologista.	“Não	é	raro	um	paciente	chegar	ao	pronto	socorro	de	um	hospital	com	crises	de	dores	muito	fortes,	reflexo
da	falciforme,	em	busca	de	ajuda	e	medicação	e,	ao	invés	de	acolhimento,	encontrar	desconfiança	e	até	mesmo	ser	rotulado	como	um	viciado”,	acrescenta.	Continua	após	a	publicidade	Apesar	de	sua	gravidade	e	alta	incidência	é	também	negligenciada	pelas	políticas	públicas	de	saúde.	Vale	ressaltar	que	esse	fardo	é	muito	maior	nos	países	pobres.	Na
África,	por	exemplo,	a	chance	de	portadores	de	anemia	falciforme	morrerem	antes	dos	5	anos	é	de	50%	a	90%.	Já	em	nações	desenvolvidas	como	nos	Estados	Unidos	e	Reino	Unido,	as	taxas	de	sobrevivência	de	crianças	portadoras	da	falciforme	são	similares	às	das	saudáveis.	Além	dos	episódios	de	dores	intensas,	causadas	pelas	células	deformadas
que	obstruem	os	vasos	sanguíneos,	e	complicações	em	praticamente	todos	os	órgãos	do	corpo	por	necrose	e	morte	celular,	a	anemia	falciforme	aumenta	e	muito	a	probabilidade	de	ocorrência	de	outras	doenças	graves	como	o	infarto	do	miocárdio,	acidente	vascular	cerebral	(AVC),	doença	renal	crônica	e	embolia	pulmonar,	sem	contar	as	sequelas
neurológicas.	Crônica	e	sistêmica,	ela	necessita	de	acompanhamento	médico	constante,	mas	o	que	mais	ajuda	a	evitar	o	agravamento	e	evolução	para	outras	comorbidades	é	o	diagnóstico	precoce,	obtido	pelo	exame	de	triagem	neonatal,	conhecido	como	teste	do	pezinho.	Ao	se	observar	a	alteração	do	gene	no	nascimento,	o	bebê	pode	ser
encaminhado	diretamente	a	um	especialista	–	hematologista	pediátrico	–	para	que	comece	um	acompanhamento	médico	e	receba	tratamento	adequado.	O	diagnóstico	precoce	acompanhado	da	profilaxia	reduz	a	mortalidade	nos	primeiros	cinco	anos	de	vida	de	25%	para	3%.	Para	diminuir	o	sofrimento	dos	pacientes,	os	hematologistas	recorrem	a
constantes	transfusões	de	sangue	e	ou	uso	da	hidroxiureia,	medicamento	que	aumenta	a	produção	de	uma	proteína	chamada	hemoglobina	fetal	e	diminui	a	quantidade	de	Hb	S,	dificultando	a	polimerização	da	célula	defeituosa	e	reduzindo	o	risco	de	vaso-oclusão.	Aprovado	no	Brasil	em	2002,	o	remédio	passou	uma	longa	espera	por	aprovação	mesmo
tendo	eficácia	comprovada	durante	dez	anos	e	nenhum	registro	de	efeitos	colaterais	significativos,	diferentes	das	sequelas	reais	e	graves	promovidas	pela	doença.	Mas,	para	sua	administração,	também	existem	problemas:	um	deles	é	não	saber	se	pode	ser	utilizado	a	partir	do	nascimento.	O	medicamento	geralmente	é	usado	apenas	após	crises
subsequentes,	o	que	já	compromete	a	qualidade	de	vida	dos	pacientes.	Falar	em	cura	é	ainda	mais	complicado.	A	única	forma	é	por	meio	de	um	transplante	de	medula	óssea,	que	depende	de	critérios	de	elegibilidade,	doador	compatível	e	de	um	melhor	poder	aquisitivo	já	que	se	trata	de	um	procedimento	caro	e	que	deve	ser	feito	por	especialistas	em
centros	de	referência.	Mesmo	com	tantas	questões,	porém,	a	notícia	de	uma	nova	droga	para	a	doença	falciforme	anima	os	especialistas.	Aprovado	recentemente	pela	Agência	Nacional	de	Vigilância	Sanitária	(Anvisa),	o	anticorpo	monoclonal	crizanlizumabe,	do	laboratório	Novartis,	promete	aliviar	as	dores	da	doença	falciforme.	Indicado	para	a	inibir
as	crises	vaso-oclusivas	(CVOs)	que	induzem	a	dor	severa,	é	aplicado	por	meio	de	infusões	intravenosas	mensais.	Segundo	o	fabricante,	nos	testes,	o	medicamento	reduziu	a	frequência	das	crises	dolorosas	em	45%.	“Já	está	sendo	utilizado	nos	Estados	Unidos	e	Europa,	e	tem	mostrado	excelentes	resultados	nas	crises	de	dor	desses	pacientes”,	afirma
Marimilia,	que	planeja	ainda	este	ano	começar	um	registro	nacional	de	todas	as	pessoas	com	falciforme	no	Brasil	por	meio	da	Lua	Vermelha	em	parceria	com	a	Associação	Brasileira	de	Hematologia	e	Hemoterapia	(ABHH)	e	o	Ministério	da	Saúde.	“Até	hoje	não	se	sabe	ao	certo	quantos	pacientes	há	no	Brasil.	A	intenção	é	mapeá-los	e	caracterizar	o
perfil	epidemiológico	para	promover	políticas	públicas	mais	assertivas	e,	com	esses	dados,	agilizar	os	tratamentos	e	melhorar	a	qualidade	de	vida	dessas	pessoas.	É	o	que	eles	mais	necessitam”,	finaliza	a	especialista.	Continua	após	a	publicidade
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