
0 
 

 
 

 

UNIRB-CENTRO UNIVERSITÁRIO DE ALAGOINHAS 

CURSO DE GRADUAÇÃO EM BIOMEDICINA 

 
  
  
  
  

 

ELISANGELA DIAS VIRGINIO 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

ANEMIA FALCIFORME: REVISÃO DE LITERATURA ACERCA DA 

RELEVÂNCIA DO DIAGNÓSTICO PRECOCE E DO ACONSELHAMENTO 

GENÉTICO PARA O TRATAMENTO. 

  

  
  
  
  
  
  
  
   

 
 

 

 

Alagoinhas  

2022



0 
 

 
 

 ELISANGELA DIAS VIRGINIO 
 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

ANEMIA FALCIFORME: REVISÃO DE LITERATURA ACERCA DA 

RELEVÂNCIA DO DIAGNÓSTICO PRECOCE E DO ACONSELHAMENTO 

GENÉTICO PARA O TRATAMENTO. 

 
 
 
  

Trabalho de Conclusão de Curso apresentado junto à 
disciplina de TCC do curso de Bacharelado em 
Biomedicina do Centro Universitário - Alagoinhas 

  
Orientador:  MSc. Paulo Rogério M. de Almeida 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 

 

 

 

 

Alagoinhas 

2022 

 



0 
 

 
 

 

 

 



 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
  
 Virginio, Elisangela Dias 

         Anemia Falciforme: revisão de literatura acerca do diagnóstico 

precoce e do aconselhamento genético para o tratamento / Elisangela Dias Virginio. 

– Alagoinhas, 2022. 

                      49f. 

       

 

       Monografia (Graduação) Curso de Bacharelado em Biomedicina –  

              Faculdade Regional de Alagoinhas - UNIRB    

       

 

                     Orientadora: Profª. Paulo Rogério de Almeida. 

 

  

1. Anemia Falciforme.  2. Diagnóstico.  3. Aconselhamento genético.  I. Título. 

 

                                          

                              CDD 615,9                           

                                                                                                                                                                                                                  

                                                                  CDD 615,9 



 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Dedico este trabalho a minha amada família que 

sempre esteve do meu lado, me apoiando e 

incentivando, tal como, fonte de inspiração pra 

chegar até aqui. 



0 
 

 
 

AGRADECIMENTOS  
 

 

Agradeço primeiramente a Deus por sua bondade e graça. Agradeço a minha família, em 

especial a minha filha Bruna e o meu esposo Jean Fábio, por estar a todo o momento ao meu 

lado em todos os momentos, fazendo com que eu chegasse até aqui. Agradeço aos meus 

professores, coordenadora e orientador pelo profissionalismo e dedicação em oferecer o 

melhor para o curso de biomedicina.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

“A sabedoria é a meta da alma humana; mas a 

pessoa, à medida que em seus conhecimentos 

avança, vê o horizonte do desconhecido cada vez 

mais longe. ” 

Heráclito 



 

 

 

RESUMO 

Conforme a Organização Mundial de Saúde (OMS), pode-se conceituar a anemia “como a 

condição na qual o conteúdo de hemoglobina no sangue está abaixo do normal, como 

resultado da carência de um ou mais nutrientes essenciais, seja qual for à causa dessa 

deficiência”. Define-se como objetivo geral: apresentar a importância do diagnóstico e do 

aconselhamento genético para a doença de anemia falciforme. E como objetivos específicos: 

demonstrar as formas de diagnósticos e tratamento dos profissionais de saúde para com os 

pacientes com anemia falciforme, avaliar o procedimento do aconselhamento genético na 

anemia falciforme, Identificar as principais causas para o diagnóstico tardio e a falta do 

aconselhamento genético. O estudo realizado foi embasado no método revisão de literatura, 

buscando estudos que dissertam sobre esse tipo de anemia e aconselhamento genético, 

correlacionando-os com as diretrizes e dados do Ministério da Saúde. A partir dos dados 

encontrados, infere-se a importância do aconselhamento genético para os indivíduos que 

apresentam a forma heterozigota da anemia falciforme, o traço falcêmico, e destaca-se a 

necessidade de implantação de programas de diagnóstico precoce e 

de orientação tanto genética quanto social e psicológica para as pessoas que possuem 

a doença ou o traço falciforme. Nesse sentido, fica evidente a importância de um profissional 

como o biomédico, que possui um enorme conhecimento multidisciplinar, podendo não só 

fazer diagnósticos laboratoriais, mas também aconselhar os pacientes sobre as alterações 

genéticas que estão ocorrendo. 

 

Palavras-chave: Anemia Falciforme. Doença genética. Diagnóstico. Aconselhamento 

genético. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

ABSTRACT 

According to the World Health Organization (WHO), anemia can be defined as “a condition 

in which the hemoglobin content of the blood is below normal as a result of a lack of one or 

more essential nutrients, whatever the cause of this condition”. deficiency". It is defined as a 

general objective: to present the importance of diagnosis and genetic counseling for sickle cell 

disease. And as specific objectives: to demonstrate the forms of diagnosis and treatment of 

health professionals towards patients with sickle cell anemia, evaluate the procedure of 

genetic counseling in sickle cell anemia, Identify the main causes for late diagnosis and lack 

of genetic counseling. The study carried out was based on the literature review method, 

seeking studies that discuss this type of anemia and genetic counseling, correlating them with 

the guidelines and data of the Ministry of Health. From the data found, it is inferred the 

importance of genetic counseling for individuals who have the heterozygous form of sickle 

cell anemia, the sickle cell trait, and highlights the need to implement early diagnosis 

programs and both genetic and social guidance. And psychological for people who have the 

disease or sickle cell trait. In this sense, it is evident the importance of a professional such as 

the biomedical, who has an enormous multidisciplinary knowledge, being able not only to 

make laboratory diagnoses, but also to advise patients on the genetic alterations that are 

occurring. 

 

Keywords: Sickle Cell Anemia. Genetic disease. Diagnosis. Genetic couseling. 
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1 INTRODUÇÃO 

 

Segundo a Organização Mundial de Saúde (OMS), pode-se definir a anemia “como a 

condição na qual o conteúdo de hemoglobina no sangue está abaixo do normal, como 

resultado da carência de um ou mais nutrientes essenciais, seja qual for à causa dessa 

deficiência”. As anemias podem ser causadas por deficiência de vários nutrientes como Ferro, 

Zinco, Vitamina B12 e proteínas (BRASIL, 2004).  

Dentre os tipos de anemia há a anemia falciforme (AF), que conforme Assunção, 

Barros e Santos (2017), é uma das doenças hereditárias mais comuns no mundo, sendo 

caracterizada pela “mutação gênica que ocasiona a substituição do aminoácido ácido 

glutâmico por valina na posição 6 da subunidade β da hemoglobina que leva à produção da 

hemoglobina S (HbS), responsável pela hemácia adquirir essa forma de foice, daí o nome 

falciforme.”  

Entretanto, a pessoa que herda apenas um gene modificado (heterozigoto) não 

desenvolve a doença e são chamados de portadores do “traço falciforme” (ASSUNÇÃO; 

BARROS; SANTOS, 2017).  

Essa deformidade das hemácias acontece, sobretudo sob condições de baixa 

oxigenação, fazendo com que ocorra um agrupamento das mesmas no vaso sanguíneo, 

impedindo dessa forma o fluxo do sangue nesse local, sendo exatamente essa alteração o fator 

determinante pelo sintoma principal na anemia falciforme: a crise de dor, que é muito forte e 

requer hospitalização na maior parte dos casos. Em virtude dessa alteração estrutural, a 

hemácia tem meia-vida mais curta (aproximadamente 10-20 dias), causando a anemia 

(ASSUNÇÃO; BARROS; SANTOS, 2017).  

No que tange os aspectos históricos, a AF foi reconhecida pela primeira vez em 1910, 

sendo sua maior incidência em povos de diferentes regiões da África, e em consequência, o 

Brasil, por apresentar uma população com diversas origens étnicas e com vários graus de 

miscigenação, assinalando que a presença da anemia falciforme é resultado do processo de 

imigração de indivíduos descendentes, sobretudo do continente africano (BENFATO et al., 

2007).  

Tendo em vista os dados epidemiológicos da AF, o Ministério da Saúde estima que 

aproximadamente 3.000 crianças nasçam todos os anos no Brasil com Anemia Falciforme e 

200.00 com traço falciforme. Em conformidade com o Ministério da Saúde, “a doença é 

incidente em 2% a 6% da população residente nas regiões do país, nas quais a sua grande 
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maioria portadora são indivíduos de origem afrodescendente, 6% a 10% dessa etnia tem a 

alteração genética, no Nordeste temos 3% da população e 3,5% dos Pernambucanos com a 

patologia.  

Devido à elevada taxa de mortalidade, tem grande relevância sobre a área clínica, 

hematológica, bioquímica, genética, antropológica e epidemiológica” (MELO et al.,2017), e 

portanto, mediante essas altas taxas de prevalência da AF, no Brasil o diagnóstico passou a ser 

obrigatório em todos os estados da Federação.  

Teve início em 2001, a partir do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) 

criado pela Portaria n° 822, do Ministério da Saúde, de 06/06/2001 e constitui medida positiva 

na redução da morbimortalidade da doença (GRADELLA; SABINO, 2016).  

Frente à doença Falciforme é indispensável a participação da família, uma vez que as 

pessoas acometidas com essa doença devem ter um cuidado intenso, bem como a prevenção 

de possíveis complicações e assim manterem um quadro clínico estável (BITTENCOURT et 

al., 2013).  

Logo, com base nos aspectos supracitados sobre a AF, compreende-se que é elementar 

o aconselhamento genético, com implementação de testes de rastreamento dos portadores do 

traço, posto que os mesmos são completamente assintomáticos, mas têm 25% de chances de 

conceber uma criança com a doença (ASSUNÇÃO; BARROS; SANTOS, 2017). 

 

O presente trabalho de conclusão de curso enfatiza a importância do aconselhamento 

genético para os indivíduos que apresentam a forma heterozigota da anemia falciforme, o 

traço falcêmico, e ressalta a necessidade de implantação de programas de diagnóstico precoce 

e de orientação tanto genética quanto social e psicológica para os indivíduos que possuem a 

doença e o traço falciformes. Sendo assim, a questão norteadora que direciona esta pesquisa é: 

De que forma o diagnóstico precoce e o aconselhamento genético podem auxiliar no 

tratamento da anemia falciforme? 

 

O diagnóstico molecular investiga os achados hematológicos nas hemoglobinopatias, 

principalmente, por meio da eletroforese, uma técnica de viável, execução simples e de 

interpretação fácil. Em recém-nascidos, a doença normalmente é assintomática por isso é 

necessário uso das técnicas mais sensíveis de detecção, usando como abordagens 

eletroforéticas (FERRAZ, 2007).  

Devido à elevada taxa de miscigenação encontrada no Brasil, a Anemia Falciforme é a 

doença genética de alta prevalência no país, sendo assim um problema de saúde pública, por 
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isso é essencial que haja uma precocidade no diagnóstico dessa patologia, para que sejam 

consideradas medidas preventivas, melhorando a qualidade de vida dos portadores dessa 

enfermidade, contribuindo no sucesso da terapêutica. 

 A Biologia Molecular inova e desenvolve novas técnicas com especificidade e 

sensibilidade para obtenção rápida de um diagnóstico preciso. Logo, é interessante que haja 

um estudo para analisar e compreender as técnicas, avaliando o melhor método de escolha 

para o diagnóstico da Anemia Falciforme, sendo assim, justifica-se a realização desta 

monografia, por trazer uma temática de interesse público, no meio social trazendo 

informações relevantes acerca do tratamento, do diagnóstico e do aconselhamento genético, e 

no meio acadêmico, pois é uma pesquisa rica em conteúdo, que vai agregar e servir de fonte 

para futuros trabalhos. 

 

 

1.1 OBJETIVOS 

 

1.1.1 Objetivo geral 

 

Discorrer acerca da importância do diagnóstico precoce e do aconselhamento genético 

para a doença de anemia falciforme. 

 

1.1.2 Objetivos específicos 

 

 Demonstrar as formas de diagnósticos e tratamento dos profissionais de saúde para com 

os pacientes com anemia falciforme; 

 Avaliar o procedimento do aconselhamento genético na anemia falciforme; 

 Identificar o quantitativo e os tipos de publicação sobre anemia falciforme no meio 

acadêmico. 
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2 REFERENCIAL TEÓRICO 

 

2.1  CONTEXTO HISTÓRICO DA ANEMIA FALCIFORME 

 

Araújo (2010) relata que os primeiros sinais da doença falciforme surgiram em 1846. 

Durante a autópsia de um escravo fugitivo que foi executado. As principais conclusões foram 

que a doença ocorria por deficiência de baço no escravo. Também há relatos da doença entre 

escravos africanos nos Estados Unidos que são resistentes à malária, mas eram mais 

propensos a úlceras de perna. As características anormais das células vermelhas do sangue 

foram descritas pela primeira vez por Ernest Edward Irons, um cardiologista interno em 

Chicago, com James B. Herrick, um professor de medicina em 1910. 

A presença de células falciformes alongadas no sangue de um homem de 20 anos 

chamado Walter Clement Noel. Noel foi internado no Hospital Presbiteriano de Chicago em 

dezembro de 1904 por anemia e foi readmitido várias vezes nos três anos seguintes por 

reumatismo muscular. O Dr. James B. Herrick descreveu o caso em sua pesquisa. 

Tempos depois do relatório de Herrick sobre o caso de Noel, outro caso surgiu no 

hospital da Virgínia. O paciente, que foi internado em 15 de novembro de 1910, também 

apresentava no sangue a presença de células falciformes alongadas em anemia grave. Verne 

Mason em 1922 chamou a doença de "anemia falciforme". Até a década de 1930, não havia 

relatos clínicos da doença em crianças, apesar das suspeitas de que a doença também atingisse 

crianças. (ARAÚJO, 2010). 

Narra Ware (2010), que o médico Lemuel Diggs, um patologista especializado em 

anemia falciforme e hematologia, primeiro distinguiu a doença falciforme e um traço em 

1933, embora James tenha se dirigido a si mesmo até 1949 antes de James explicar as 

características genéticas.  

V. Neel e EA Beet em 1949, ano em que Linus Pauling descreveu o comportamento 

químico incomum da hemoglobina S e o atribuiu a uma anormalidade na própria molécula. A 

alteração molecular real da HbS foi descrita em 1950 por Vernon Ingram. Na década 

seguinte, 1940 e início dos anos 1950, estudos mostraram uma ligação entre a malária e a 

anemia falciforme. Em 1954, a introdução da eletroforese de hemoglobina revelou subtipos 

específicos, como a doença HbSC.  

Outros estudos realizados nas décadas de 70 e 80 permitiram um melhor entendimento 

da doença, principalmente no contexto de, entre outros, profilaxia de infecções 

pneumocócicas. Na década de 1990, surgiram estudos sobre o desenvolvimento da 
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hidroxicarbamida e, em 2007, houve relatos de tratamento da doença por transplante de 

medula óssea. 

 

2.1.1 Conceito de anemia 

 

O termo anemia vem do latim anaemia, que significa sem sangue (anaima - an: falta e 

aima: sangue). Atualmente, a anemia é definida como uma pessoa com concentração de Hb 

menor que a definida para sua idade e sexo ou alteração na morfologia dos glóbulos 

vermelhos. Segundo a OMS, para diagnosticar anemia, os níveis de hemoglobina devem ser 

inferiores a 12g/dL e 11g/dL para mulheres e homens, respectivamente. As anemias têm uma 

fisiopatologia diversa e multifatorial, sendo as principais causas relacionadas a deficiências 

nutricionais, doenças (hemorragia, câncer) ou alterações no processo de eritropoiese 

(KASSEBAUM ET AL., 2014; NAOUM, 2015). 

 

 

A classificação da anemia origina-se avaliação dos índices hematimétricos 

(hemoglobina corpuscular média - HCM e volume corpuscular médio - CMV), o que permite 

determinar se é microcítica / hipocrômica, normocítica / normocrômica ou macrocítica. Por 

meio desses índices, a análise microscópica confirma os achados e os exames 

complementares determinam o tipo de anemia para a melhor abordagem terapêutica 

(NAOUM, 2015). 

Tabela 1 – Valores de referência para concentração de hemoglobina na faixa etária 

Faixa Etária  Hb(g/dL) 

Nascido a termo  13,5 – 18,5 

2 a 6 meses  9,5 – 13,5 

6 meses a 6 anos  11,0 – 14,0 

6 – 12 Anos  11,5 – 15,5 

Homem > 12 anos  13,0 – 17,0 

Mulheres não grávidas  12,0 – 15,0 

Mulheres Grávidas 

1º Trimestre (0-12 semanas) 

2º Trimestre (13-28 semanas) 

3º Trimestre (29 semanas-Nascimento) 

11,0 – 14,0 

10,5 – 14,0 

11,0 – 14,0 

Fonte: OMS, 2011 
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Os principais sintomas da anemia estão geralmente associados à diminuição do 

transporte de oxigênio, causando falta de ar, palpitações e sonolência dependendo da 

gravidade e da velocidade de montagem. Com a anemia hemolítica, a icterícia frequentemente 

ocorre devido a um aumento da bilirrubina indireta e a esplenomegalia como um processo de 

remoção  

dos glóbulos vermelhos pelo baço (CLIQUET, 2010). 

 

2.1.2 Fisiopatologia da Anemia Falciforme 

 

No que se tange a fisiopatologia, a anemia falciforme é uma moléstia oriunda da 

África, e está associada com a alteração genética na conformação das hemácias, ocorrendo no 

cromossomo 11, com isso, possibilita uma mudança físicoquímica na hemoglobina. Essa 

modificação diminuí o tempo de vida da hemácia e isso provoca a ocorrência de lesão de 

órgãos e vaso-oclusão (MONTEIRO et al., 2015).  

 

Figura 1 – Alteração genética do cromossomo 11, nos casos de anemia falciforme 

                         

                       Fonte: Reis (2010)             

 

A vaso-oclusão na anemia falciforme é um processo difícil e que contém muitas 

etapas, onde vai envolver as células do sangue, componentes da parede vascular e assim como 

as proteínas plasmáticas. Esse processo é representado frequentemente pelo surgimento de 

crises dolorosas nos seguintes locais: no abdome, na coluna vertebral e nas extremidades do 

corpo, ainda não se sabe por completo a causa do mecanismo da dor no abdome, ocorre 

também a falcização dos eritrócitos, e as vertebras também podem ser atacadas (CONRAN, 

2009).  
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Quando se fala do traço falciforme, o mesmo não exibe mudanças nas hemácias. Pois 

não ocorrerá o desenvolvimento dos vaso-oclusivos quando estiverem perante circunstâncias 

fisiológicas normais, não tendo morbidade seletiva e nem mortalidade. Geralmente, o 

portador da doença (Hb S) é identificado sem análises populacionais, ou sem um estudo 

detalhado que indique a hemoglobina modificada (MONTEIRO et al.,2015).  

Conhecendo que os indivíduos heterozigóticos dispõem das hemoglobinas A e S, seus 

glóbulos vermelhos tem sua vida reduzida pela metade, e esses portadores só tem a 

falciformação das suas hemácias se forem submetidos a esforço físico excessivo, a utilização 

de anestesia geral, voo sem pressurização, exposição a regiões de grande altitude ou a 

infecções (ARDUINI et al., 2017). 

 

2.2 EPIDEMIOLOGIA PARA ANEMIA FALCIFORME 

 

Segundo Balgir (2012), as áreas com maior incidência de anemia falciforme são áreas 

tropicais, especialmente a África subsaariana, áreas tribais na Índia e no Oriente Médio. Nas 

últimas décadas, um grande número de pessoas migrou dessas áreas altamente endêmicas para 

países de baixa endemia na Europa, e isso aumentou dramaticamente. Em alguns países 

europeus, a doença falciforme superou as condições genéticas mais conhecidas, como 

hemofilia e fibrose cística. 

A anemia falciforme geralmente ocorre em pessoas cujos ancestrais viveram em 

regiões tropicais e subtropicais. Também é encontrada nas regiões subsaarianas, onde a 

malária é mais prevalente. A malária fornece uma única foice alélica (característica) que dá 

uma vantagem seletiva. Vale lembrar que pessoas com um dos dois alelos da drepanocitose 

apresentam sintomas menos graves de infecção por malária (BALGIR, 2012). 

Segundo Balgir (2012), três quartos dos casos de anemia falciforme ocorrem no 

continente africano. Segundo os dados da Organização Mundial da Saúde - OMS estima que 

cerca de 2% dos recém-nascidos na Nigéria são afetados pela anemia falciforme, ou 150.000 

crianças sofrem com isso a cada ano na Nigéria. 

Estima-se que 3,5 mil crianças nascem no Brasil a cada ano. Crianças com anemia 

falciforme e 200.000 Estima-se também que entre crianças e adultos 7.200.000 As pessoas 

são portadoras da doença trato-falcêmica (HbAS), e a partir de 25 mil. Até 30.000. 

(AZEVEDO, 2010, p. 55). 
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Figura 2 – Traços de anemia falciforme 

 

 

Fonte: Silva (2011). 

 

2.2.1 As manifestações e sintomas 

 

Segundo Yawnet (2014), a anemia falciforme se manifesta como alguns sintomas 

típicos de anemia causada por falta de hemácias e baixa eficiência, incluindo fadiga (cansaço), 

fraqueza (fraqueza) e palidez (geralmente na conjuntiva e na mucosa). A anemia falciforme 

aguda tem outros sintomas característicos, que são causados pelo aumento da viscosidade do 

sangue e pelo acúmulo de glóbulos vermelhos danificados. Trombo, a formação de coágulos 

também pode ocorrer em várias áreas do organismo, resultando em transporte insuficiente de 

sangue para essa área. Na área muscular ou conjuntival, pode ocorrer uma crise de dor severa. 

Assim, haverá um aumento no número de hemácias danificadas devido à acidose e à 

deficiência de oxigênio, o que favorece a deformação permanente. Dependendo da fase da 

vida, podem ocorrer hemorragias, descolamento de retina, priapismo, acidente vascular 

cerebral, ataque cardíaco, calcificação óssea com dor aguda, insuficiência renal e pulmonar. 

As mãos e os pés, quase sempre em crianças, podem apresentar inchaço devido ao bloqueio 

dos vasos nessas áreas e dor. Às vezes, aparecem infecções. 
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Figura 3 – Manifestações agudas e crônicas 

 

Fonte: Silva (2011). 

 

2.2.2 Principais complicações agudas e crônicas 

 

Yawnet (2014) explica que a anemia falciforme pode levar a diversas complicações 

agudas e crônicas, várias das quais apresentam alta mortalidade. As principais complicações 

são:  

 Crise falciforme: O termo crise falciforme ou crise de afoiçamento é usado para 

descrever várias doenças agudas independentes que ocorrem em pacientes com 

anemia falciforme. 

 A crise vaso-oclusiva crise: é causada por glóbulos vermelhos em forma de 

foice que bloqueiam os capilares e restringem o fluxo sanguíneo para o órgão, 

causando isquemia, dor, necrose e frequentemente danos ao órgão. 

 Crises de sequestro esplênico: são aumento agudo e doloroso do baço, causado 

pelo aprisionamento interno do baço de células vermelhas do sangue e causando 

uma queda acentuada no nível de hemoglobina z possível choque hipovolêmico. 

 Síndrome torácica aguda: definida por pelo menos dois dos seguintes sinais e 

sintomas, dor no peito, febre, infiltração pulmonar ou anormalidade focal, 

sintomas respiratórios ou hipoxemia. 

 Crise aplástica: é um agravamento acentuado da anemia basal do paciente, 

deixando o rosto do paciente pálido, aumento da frequência cardíaca e cansaço. 

 Crise hemolítica: são quedas acentuadas e aceleradas nos níveis de 

hemoglobina. Os glóbulos vermelhos se decompõem em um ritmo mais rápido. 
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É preciso aconselhamento e extremo cuidado para os pacientes que possui este tipo de 

complicações agudas e crônicas, pois como citado acima por Yawnet, estas podem apresentar 

alto índice de mortalidade. Diante desses seis principais tipos de complicações que podem 

acarretar a morte da pessoa, esta doença precisa ser mais estudada e as maneiras de 

aconselhamento genético precisam ser mais aprimoradas de modo a atender a todos seja de 

nível leve ou gravíssimo.  

 

2.3 IMPORTÂNCIA DO DIAGNÓSTICO PRECOCE PARA ANEMIA FALCIFORME 

 

Para Castilhos (2015), é importante entender a importância do diagnóstico precoce 

para pacientes e familiares, pois isso permitirá uma abordagem genética e aconselhamento 

mais adequados. Assim, a redução das complicações da doença, ou simplesmente por meio do 

uso de medicamentos adequados, ingestão elevada de água, dieta adequada, suplementação de 

ácido fólico, são medidas que podem ser abordadas na unidade básica de saúde.  

A mortalidade de menores de 5 anos com anemia falciforme é preocupante, o que 

indica a necessidade do diagnóstico precoce para a realização de profilaxia adequada e 

controle ambulatorial regular. (SILVA & ROSANE, 2015). 

Segundo Castilhos (2015), é importante o entendimento dos familiares envolvidos, 

pois é necessária uma intervenção precoce e medidas são tomadas para melhorar a qualidade 

de vida do paciente com o uso de medicamentos adequados, alimentação de acordo com as 

necessidades do paciente e suplementação de ácido fólico e maior ingestão de água. 

O diagnóstico é essencial para identificar, registrar e monitorar os casos. Contribui não 

só para a melhoria da qualidade de vida dos pacientes, mas também para o planejamento e 

organização da rede de atenção integral às doenças celulares serosas (BRASIL, 2014). 

Uma das características da doença é a variabilidade clínica, que vai desde pacientes 

com complicações frequentes até internações até outros pacientes quase assintomáticos. 

 

2.3.1 Métodos de diagnóstico 

 

Existem alguns métodos para fazer o diagnóstico da anemia falciforme, essas técnicas 

podem ajudar os indivíduos a detectar a doença ou o traço falciforme de maneira precoce. 

Com isso, hoje em dia utiliza-se as técnicas de hemograma, teste do pezinho, teste de 

falcização, teste de solubilidade, focalização isoelétrica, cromatografia liquida de alta 
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performance (HPLC), eletroforeses alcalina em acetato de celulose e ácida em ágar e a técnica 

molecular PCR-RFLP para constatação dessa moléstia (NOMURA, 2015).  

 

2.3.2 Hemograma  

 

É um arquétipo de exame que analisa de forma qualitativa e quantitativa os 

componentes que fazem parte das células sanguíneas. Sendo ele o exame mais requisitado 

durante as consultas, sendo muitas vezes um ponto de partida para o descobrimento de muitas 

doenças (CASSORLA, 2014).  

É uma análise sanguínea que tem a finalidade de medir a saúde geral do indivíduo, ele 

é utilizado para diagnosticar enfermidades como a anemia falciforme, esse exame baseia-se na 

mensuração dos níveis das hemácias, sendo as mesmas encarregadas de transportar o oxigênio 

no nosso corpo, dos níveis de leucócitos e também a quantidade de plaquetas (VIEIRA, 

2016).  

 

2.3.3 Teste do Pezinho 

 

É um exame realizado na primeira semana de vida de toda criança, e essa análise é 

feita para a identificação precoce das possíveis enfermidades genéticas como: a anemia 

falciforme, a fenilcetonúria, a fibrose cística e o hipotireoidismo congênito (MONTEIRO et 

al., 2015).  

O teste do pezinho é ofertado pelo Sistema Único Saúde (SUS) com a finalidade de 

elaborar o acompanhamento e o encaminhamento clinico dos exames realizados, além dos 

tratamentos disponíveis para o recém-nascido (VESPOLI et al., 2011).  

 

2.3.4 Teste de Falcização  

 

Fundamenta-se em colocar as hemácias que vão ser examinadas perante uma baixa 

concentração de oxigênio para induzir o afoiçamento delas por meio do metabissulfito de 

sódio, esse composto vai reduzir a tensão do oxigênio. Contudo, esse método não é muito 

recomendado, porque a resolução na hora da visualização do resultado é baixa, e isso pode 

atrapalhar na hora do resultado (ZANATA et al., 2009).  
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2.3.5 Teste de Solubilidade  

 

É uma técnica que estabelece a insolubilidade da Hemoglobina (Hb) S quando ela está 

reduzida. Esse método serve unicamente para identificar a existência da Hb mutante, não 

demonstra uma boa percepção quando se é feito no período neonatal, já que nessa fase os 

recém-nascidos são assintomáticos por causa da proteção da hemoglobina fetal. Esse teste não 

é indicado para diagnosticar a presença das Hb S, porque há uma grande quantidade de 

hemoglobina fetal nas crianças, e isso vai interferir no resultado final doo exame (ZANATA 

et al., 2009).  

 

2.3.6 Focalização Isoelétrica  

 

É uma análise que vai quebrar várias moléculas da hemoglobina, nesse método são 

isoladas as macromoléculas através do seu ponto isoelétrico, diferindo nas suas unidades de 

pH. Esse procedimento demonstra ser de fácil aplicação, compreensão e tem uma resolução 

que facilita a visualização das bandas de cada fenótipo da Hb. Contudo, o alto custo/benefício 

dos equipamentos e reagentes importados pode ser um empecilho (ZAMARO et al., 2012).  

 

2.3.7 Cromatografia Líquida de Alta Performance (HPLC). 

 

É uma técnica cromatográfica que viabiliza a descoberta dos danos na hemoglobina de 

maneira rápida e precisa. Quando se utiliza esse procedimento na anemia falciforme se 

permite a caracterização qualitativa das várias hemoglobinas S, C, D e E, e também outras 

variedades que migram de forma rápida. Esse método é empregado de forma rotineira nos 

laboratórios por ter uma resolução alta e pela quantificação das frações da Hb com exatidão 

(ZAMARO et al.,2012).  

 

2.3.8 Eletroforese Alcalina em Acetato de Celulose  

 

Essa técnica apresenta boas possibilidades de armazenamento por um longo tempo, o 

seu custo é acessível, quando se comparado a outras técnicas moleculares e também existe 

uma facilidade na leitura dos materiais analisados. A técnica de eletroforese é utilizada para 

fazer exames laboratoriais permitindo a fragmentação de hemoglobinas, lipoproteínas, 



22 
 

 

proteínas e outras substancias que possuem o seu peso molecular baixo como aminoácidos, 

nucleotídeos e peptídeos (NAOUM, 2012).  

É uma técnica utilizada na pesquisa laboratorial e costumeira durante a pesquisa sobre 

as hemoglobinopatias, além de servir para mensurar a quantidade de hemoglobina F. Essa 

análise também avalia de forma qualitativa, onde vai possibilitar a separação dos importantes 

genótipos das hemoglobinas, sendo capaz de expor em algumas situações um fragmento da 

hemácia, vai ficar em elevação por ter o seu pH alcalino (8,4 - 8,6), em outras situações a 

hemoglobina vai migrar para o polo positivo, já que ela possui carga negativa (DUARTE, 

2014). 

 

2.3.9 Eletroforese Ácida em Ágar  

 

A eletroforese em gel de ágar demonstra uma melhor resolução de fragmentação da 

amostra que a adquirida no fracionamento feito em acetato de celulose. Essa questão da 

resolução está relacionada pela transparência do gel de ágar depois de seco, favorecendo o 

fracionamento, coloração e descoloração (NAOUM, 2012).  

Esse método é realizado em poucos laboratórios do nosso país, onde vai ocorrer uma 

distinção das hemoglobinas que migram para o mesmo local do pH alcalino, como acontece 

nas hemoglobinas S e D e das C e E.  

Essa análise é feita em agarose produzida com tampão com pH 6,2 e dividi as bandas 

das proteínas da hemácia através da carga elétrica associada ao intenso grau de 

eletroendosmose (DUARTE, 2014).  

 

2.3.10 PCR-RFLP  

 

É um exame peculiar e sensível para o diagnóstico da anemia falciforme, que vem 

colaborando na investigação especifica que vai analisar os genótipos que se tem interesse 

utilizando marcadores. A Reação da Cadeia Polimerase (PCR) destaca-se por ser um método 

qualitativo adequado para indicar a capacidade do gene S, o marcador Restriction Fragment 

Length Polymorfism – RFLP é uma análise direcionada para a identificação de mutações 

pontuais e polimorfismos genéticos. Por meio desta técnica, são usadas enzimas de restrição 

para apontar sítios específicos do DNA (DUARTE, 2014). 
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2.4 TRATAMENTO DA ANEMIA FALCIFORME 

 

Atualmente, o transplante de medula óssea (TMO) e a hidroxiureia (HU) são os únicos 

métodos específicos utilizados no tratamento da anemia falciforme e têm trazido 

contribuições importantes para minimizar os danos causados pela doença (CARNEIRO et al., 

2018). 

O tratamento da anemia é determinado diretamente pela condição que a está causando 

no paciente. Na maior parte dos casos, é necessário aumentar a ingestão de ferro e vitamina 

B12 e fazer o uso de suplementos alimentares do indivíduo. No entanto, certas anemias são 

tratadas por meio de procedimentos como o transplante de medula óssea, e nesses casos o 

tratamento se torna um pouco mais complicado ou até mesmo demorado. 

É importante notar, no entanto, que algumas pessoas usam medicamentos aleatórios, 

como analgésicos, penicilina, ácido fólico, antibióticos, anti-inflamatórios e quelantes de 

ferro, que são usados como tratamentos secundários para sintomas causados pela doença. 

Outras medidas, como reidratação, alimentação saudável e atividade física também 

contribuem para o tratamento doença, bem como minimizar sua progressão (ALEXANDRE; 

MARINI., 2013). 

O primeiro relato sobre transplante de medula óssea (MTO) como tratamento de 

anemia falciforme foi em 1984 de indivíduos com anemia falciforme submetidos ao 

transplante de medula óssea com sobrevida global de 90%. Com isso, o transplante de medula 

óssea passou a ser uma técnica curativa para a anemia falciforme. Porém, o uso dessa técnica 

é bastante restrito, pois é considerada de alto risco devido à necessidade de doadores 

compatíveis e das altas taxas de complicações com um significativo nível de mortalidade 

(SIMÕES et al., 2016). 

O tratamento da anemia falciforme deve ser realizado por toda a vida porque estes 

pacientes podem apresentar infecções frequentes. A febre pode indicar infeção e por isso se a 

pessoa com anemia falciforme apresentar febre deve ir imediatamento ao médico porque pode 

desenvolver septicemia em apenas 24 horas, podendo ser fatal. Remédios para baixar a febre 

não devem ser usados sem conhecimento médico. 

Segundo Bezerra (2021), o tratamento da anemia falciforme deve ser vitalício, pois 

esses pacientes podem apresentar infecções frequentes. A febre pode indicar uma infecção, 

portanto, se alguém com anemia falciforme desenvolver febre, deve consultar um médico 

imediatamente, pois a sepse pode se desenvolver em 24 horas e pode ser fatal. Antipiréticos 

não devem ser usados sem conhecimento médico. Os transplantes de medula óssea também 
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são uma forma de tratamento que, para alguns casos graves, a critério do médico, pode curar a 

doença, mas há alguns riscos, como o uso de medicamentos redutores da imunidade.  

A tabela 2 apresenta os tipos de avaliações e os intervalos a serem seguidos para a 

aplicação do tratamento e cuidados com a doença de anemia falciforme. 

 

Tabela 2 - Cuidados Globais às Pessoas com Doença Falciforme 

TIPO DE AVALIAÇÃO INTERVALO 

Exame físico  

Menos de 6 meses de idade Mensal 

Mais de 6 meses de idade A cada 2 meses 

1 a 5 anos de idade A cada 3 meses 

Mais de 5 anos de idade A cada 4 meses 

Orientação genética  

Estudo familiar para DF se 

aceito 

Inicial 

Educação familiar Permanente 

Avaliação dentária Semestral 

Avaliação nutricional Anual 

Exame oftalmológico direto 
Anual acima dos 10 

anos de idade 

Esquema de imunização 

 

 

Tríplice, Sabin, BCG, MMR 
Intervalos 

padronizados no PNI 

Sarampo 
2 anos de idade, 

reforço em 5 anos 

Antipneumococicapolissacáride 
Intervalos 

padronizados no PNI 

Anti H. Influenza e 

Anti-hepatite B 

Intervalos 

padronizados no PNI 

Antipneumocócica 10 valente e 

Anti-influenza 

Após 6 meses de 

idade, reforço em 

Antivaricela, 

Antimenigocócica, 

Anti‑hepatite A e Rotavírus 

1 mês - após 1 ano ‑ 

dose única 

Uso profilático de penicilina Até os 5 anos de idade 

Estudos hematológicos  

Hemoglobina A cada consulta 

Hemograma com reticulócitos A cada 4 meses 

Eletroforese de Hb e 

quantificação de Hb Fetal 

Inicial 
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Ferritina Anual 

LDH – marcador de hemólise A cada consulta 

Aloanticorpos eritrocitários Basal, pré e pós‑

transfusional 

Estudos de fígado‑vesícula 

biliar 

 

Função hepática Anual 

Anticorpos e antígenos para 

hepatite B e C 

Anual nos 

transfundidos 

Ultrassom abdominal Anual em maiores de 

6 anos 

Estudos de função renal  

Ureia, creatinina, ácido úrico, 

EAS, microalbuminúrica de 24 

h 

Anual 

Avaliação para doença 

cérebro‑vascular 

 

Doppler TC Anual de 2 até 17 

anos de idade 

Avaliação cardíaca  

ECG e ecocardiograma Bianual 

Avaliação pulmonar  

RX de tórax, testes de função 

pulmonar 

Bianual nos maiores 

de 5 anos de 

Idade 

Fonte: Comissão de Assessoramento Técnico em Doença Falciforme – CAT DF 

 

2.4.1 Complicações no tratamento 

 

O tratamento como abordado no tópico anterior é necessário em pacientes com anemia 

falciforme. Mas como todo tratamento médico e que exige muita atenção a acompanhamento, 

pode ocorrer complicações durante este processo delicado em pacientes que vão de crianças a 

pessoas mais velhas.  

Segundo Bezerra (2021), as complicações que podem afetar pessoas com anemia 

falciforme podem ser:  

 Inflamação das articulações das mãos e pés, tornando-as inchadas, muito 

dolorosas e deformadas;  

 Um baço danificado leva a um risco aumentado de infecção e não pode filtrar 

adequadamente o sangue, levando à presença de vírus e bactérias no corpo;  
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 Danos nos rins, aumento da frequência urinária, urina escura e enurese são 

comuns em crianças até a puberdade;  

 As feridas nas pernas são difíceis de cicatrizar e requerem curativos duas vezes 

ao dia;  

 Envolvimento do fígado com sintomas como amarelecimento dos olhos e da 

pele, mas não hepatite;  

 Cálculos biliares; perda de visão, cicatrizes, manchas e estrias ao redor dos 

olhos, que podem levar à cegueira em alguns casos;  

 Acidente vascular cerebral, devido à dificuldade em irrigar o cérebro com 

sangue;  

 Insuficiência cardíaca, com coração aumentado, ataque cardíaco e sopro 

cardíaco; 

Segundo Bezerra (2021), as transfusões de sangue também podem ser utilizadas como 

parte do tratamento para aumentar o número de hemácias em circulação, e apenas o 

transplante de células-tronco hematopoiéticas oferece o único tratamento potencial para a 

anemia falciforme, mas há poucas indicações devido aos riscos associados à cirurgia. 

 

2.4.2 A importância do Aconselhamento Genético 

 

Segundo Almeida (2017), o aconselhamento genético tem efeitos sociais, psicológicos 

e jurídicos significativos, resultando em um alto nível de responsabilização das instituições e 

profissionais que o oferecem. Por isso é tão importante que seja realizado por especialistas 

adequados que sigam os padrões éticos e científicos. 

Guimarães e Coelho (2010), uma medida de aconselhamento genético que aborda os 

aspectos educacionais e reprodutivos de portadores de traço falciforme é o aconselhamento 

genético. 

O dia a dia de uma pessoa com um filho com anemia falciforme está sujeito a 

constantes mudanças com as quais a pessoa interage. Essas mudanças requerem controle 

constante sobre a situação existente. Assim, as famílias precisam descobrir o significado da 

doença e determinar como elas percebem e se comportam em relação à situação para poder 

levar uma vida agradável. (GUIMARÃES, et al., 2009). 

O entendimento com os familiares desses pacientes é necessário tendo em vista a 

necessidade de intervenção precoce com medicamentos, nutrição adequada, suplementação de 
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ácido fólico e ingestão elevada de água, medidas relativamente simples, que podem ser 

realizadas nas unidades básicas de saúde e têm impacto na história natural da doença. 

(CASTILHOS, 2015). 

Além da crescente disseminação do aconselhamento genético, o governo federal 

também se envolveu na política nacional de educação e, na década de 1990, criou um grupo 

de trabalho para desenvolver um programa de anemia falciforme. (ALMEIDA, 2017). 

 

Figura 4: Esquema genético 

 

Fonte: Reis (2010). 

 

 

Num estudo elaborado por Felix (2010), foram estudados 47 pacientes com 

diagnóstico de doença falciforme, sendo 40,4% do gênero masculino e 59,6% do feminino; 

57,4% com idade entre 18 e 30 anos; 78,7% negros e 17% pardos (Gráfico 1).  

O gráfico apresenta como as pessoas que são pacientes portadores da anemia 

falciforme se comportam e/ou como se sentem com relação a doença que atingem milhões de 

brasileiros e mundo a fora. 
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Gráfico 1 – Sentimentos dos pacientes com relação a anemia falciforme 

 

Fonte: Adaptado de Félix (2021) 

 

Os dados presentes neste gráfico para a verificação dos sentimentos também 

relacionam outras doenças crônicas associadas à DF, dentre as quais se destaca a cardiopatia 

em 44,7% dos pacientes, a artrite/reumatismo em 21,3% e a hipertensão arterial em 17%. 

 

3 BIOMEDICINA E ANEMIA FALCIFORME 

 

A Biomedicina é a arte de diagnosticar, instruir e valorizar a vida. Sendo uma área que 

conduz a análise e proporciona o tratamento de inúmeras doenças como por exemplo a 

anemia falciforme, onde essas mesmas afrontam tanto os indivíduos que as possuem, quanto 

os profissionais da saúde. É a ciência que ajuda no controle completo dos fatores que 

influenciam no ecossistema, revelando as causas, como prevenir e realizando os diagnósticos 

(BARBALHO, 2013).  

O biomédico encontra-se entre os profissionais da área da saúde, onde sua profissão 

foi regulamentada em 03 de setembro de 1979 pela Lei nº 6.684. E conforme o artigo 4º dessa 

lei, diz que o biomédico tem como atribuição: a realização de diagnósticos laboratoriais com 

nível tecnológico e outras atividades complementares (BARBALHO, 2013).  

Como consequência, o biomédico tem a função de colaborar para na melhoria e 

prevenção da saúde através de uma educação sanitária, armazenamento e o recolhimento do 

14,90% 

17% 

14,90% 

38,30% 

8,50% 

Sentimentos de pacientes com relação a doença 

1º Revolta 2º Tristeza 3º Aceitação 4º Indiferença 5º Não Sabe
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material biológico que foi utilizado nas análises laboratoriais. Além de desempenhar o seu 

trabalho em pesquisas e estudos que podem oferecer dados que foram coletados a partir do 

diagnóstico até a descoberta cientifica para prevenir e/ou curar as enfermidades como a 

anemia falciforme que afetam a população do nosso país (ZIMMERMANN et al., 2015).  

Após os casos de anemia falciforme se tornaram frequentes no Brasil, nota-se a grande 

importância do papel do biomédico, pois os indivíduos afetados por essa doença necessitam 

de um auxílio para compreender algumas questões que envolvem essa enfermidade 

(CAMPOS, 2014).  

O biomédico vai explicar para o paciente as mudanças que vão ocorrer nos seus genes, 

além de aconselhar e explicar o diagnóstico laboratorial feito. Com isso, o profissional vai ter 

que utilizar os cinco princípios éticos e básicos como: autonomia, igualdade, justiça, 

privacidade e qualidade no momento que for fundamentar os processos genéticos (CAMPOS, 

2014). 

 

3.1 PAPEL DO BIOMÉDICO NO DIAGNÓSTICO E ACONSELHAMENTO GENÉTICO 

NOS CASOS DE ANEMIA FALCIFORME 

 

Como consequência, a biomedicina tem a tarefa de trabalhar em conjunto para 

melhorar e prevenir a saúde por meio da educação em saúde, armazenamento e coleta de 

material biológico que tem sido usado em análises laboratoriais. Além de fazer seu trabalho 

em pesquisas e estudos que possam ofertar dados que vem sendo coletados. Desde o 

diagnóstico até a descoberta científica, para prevenir e / ou tratar doenças como a anemia 

falciforme que afetam a população do nosso país (NOMURA, 2015).  

Com o aparecimento dos casos de doença falciforme no Brasil, reconhece-se a 

importância da atuação biomédica, pois os acometidos precisam de ajuda para compreender 

algumas das questões que envolvem a doença (CASSORLA, 2014).  

O biomédico explicará ao paciente as alterações que ocorrerão em seus genes, além de 

orientar e explicar o diagnóstico laboratorial. Para tanto, o profissional deverá aplicar cinco 

princípios éticos e fundamentais como autonomia, igualdade, equidade, privacidade e 

qualidade quando se baseia em processos genéticos (GUEDES, 2016).  

O biomédico é um dos profissionais qualificados do SUS para realizar aconselhamento 

genético e essa prática deve estar atenta à competência cultural, abrindo-se para a perspectiva 

de que o saber profissional é um dos saberes existentes e que o paciente com quem se 
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estabelecem as negociações educacionais e terapêuticas é humano que pode criar, reinventar e 

aplicar sua cultura de uma maneira diferente, (VIEIRA, 2016).  

É essencial que as relações estabelecidas entre profissionais e pacientes conduzam a 

um diálogo genuíno e sistemático para que a compressão do ambiente permita que façam suas 

próprias escolhas e decisões, pois o aconselhamento genético tem importantes implicações 

psicológicas, sociais e jurídicas, resultando em elevado grau de responsabilidade para com as 

mulheres, instituições e profissionais que o oferecem. Por isso é tão importante que seja 

realizado por especialistas qualificados e com larga experiência, dentro dos mais sérios 

padrões éticos (RAMALHO, 2015).  

Deve-se observar que o cenário do aconselhamento genético se configura entre 

atividades protetoras e informativas. Garantir a privacidade dos resultados do teste é uma das 

medidas de proteção. A informação genética diz respeito a aspectos centrais da vida humana, 

desde o parentesco e afiliação ao trabalho ou seguro saúde, que podem ser afetados pela 

disseminação inadequada dos testes genéticos.  

A mais expressiva ameaça de violação da privacidade é a discriminação genética, um 

neologismo que descreve atos de discriminação, opressão e preconceito sofridos em nome de 

valores sociais relacionados à genética (ABATH, 2014).  

Enfrentar o desafio ético do aconselhamento genético não significa deixar de lado o 

fato de que existem maneiras melhores do que outras de lidar com a entrada da genética na 

saúde pública. O campo do aconselhamento genético tem assumido a difícil função de 

compreender os desafios éticos da informação genética no contexto do progresso científico e 

da defesa dos direitos humanos. Como parte dessa reflexão ética, alguns compromissos foram 

assumidos como pano de fundo para a prática do aconselhamento genético. São eles: a 

neutralidade moral do conselheiro; franqueza do aconselhamento; privacidade e 

confidencialidade das informações genéticas, (ALVES, 2014).  

O aconselhamento genético foi criado para ajudar as pessoas a resolver seus problemas 

no campo da hereditariedade. É um processo que engloba o aparecimento ou risco de uma 

doença hereditária na família, ajudando a entender como a herança genética ajuda o risco de 

doença e recaída em certos parentes, incluindo aspectos educacionais e reprodutivos. O 

aconselhamento genético tem, logo, um caráter auxiliar, pois orienta os indivíduos ou famílias 

na tomada de decisões informadas e equilibradas sobre a procriação, distinto da eugenia, pois 

visa prioritariamente a defesa dos interesses dos pacientes e da família, e não da sociedade, 

(BRAGA, 2015).  
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De acordo com alguns autores, o indivíduo é alertado sobre o problema sem privá-lo 

do direito de decisão reprodutiva, devendo o profissional envolvido adotar uma postura 

imparcial, discutindo com o paciente vários aspectos além do próprio risco genético, como o 

tratamento disponível e sua eficiência, o grau de sofrimento físico, mental e social imposto 

pela doença, prognóstico, importância do diagnóstico precoce etc.  

Realizar exames laboratoriais em seu cônjuge (ou futuro cônjuge) e nos filhos é uma 

dessas decisões. Se um par é composto por dois heterozigotos, eles podem decidir se querem 

ou não ter filhos, pois estarão cientes do risco de 25% de ter um filho homozigoto e saberão 

da importância de ter um teste laboratorial precoce, (VIANA, 2016).  

O aconselhamento não pode ser fundamentado em hipóteses diagnósticas; é necessário 

determinar previamente se o paciente é homozigoto ou heterozigoto. Um teste de laboratório 

para ambos os pais é sempre importante. Para a anemia falciforme, a hemoglobina S deve 

sempre ser confirmada e diferenciada de outras hemoglobinas anômalas mais raras que 

mostram a mesma migração eletroforética em pH alcalino. Pacientes homozigotos que 

receberam recentemente transfusões de sangue não devem ser confundidos com portadores 

heterozigotos de anemia falciforme na eletroforese, (MURAO, 2017)  

O fornecimento dessas informações ao paciente apresenta vários aspectos que devem 

ser levados em consideração, incluindo a sensibilidade, tanto emocional quanto intelectual, da 

pessoa informada. Dessa forma, é uma atividade complexa devido às implicações na vida de 

pessoas informadas e à especificidade da informação genética, como por exemplo a 

compreensão da herança genética por um leigo.  

Os pais de uma criança com anemia falciforme têm dificuldade em compreender como 

seu filho herdou a doença devido às características genéticas que carregam. "Como pode um 

casal normal dar à luz uma criança com uma doença tão grave?" Além disso, é muito difícil 

entender a probabilidade de tal ocorrência e, em qualquer gravidez, sempre haverá 25% de 

risco de ter um filho com a doença, (COELHO, 2013).  

Outra barreira reside no fato de que a informação genética faz parte do treinamento 

pessoal do paciente e de outros familiares no que se refere à dignidade, identidade e 

integridade da pessoa e deve ser mantida em sigilo. A falha em concordar com esses 

princípios éticos pode representar uma ameaça aos direitos humanos e à saúde pública. Além 

disso, o próprio processo de aconselhamento genético pode proporcionar respostas 

emocionais e distúrbios psicossociais que merecem reconhecimento e tratamento. Sendo 

assim, o programa ideal deve contar sempre que possível envolvendo paramédicos, 

especialmente psicólogos e assistentes sociais, (MAGNA, 2018). 
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4 METODOLOGIA 

 

Trata-se de revisão integrativa da literatura, sendo do tipo exploratório – descritivo 

método que viabiliza a análise de pesquisas científicas de modo sistemático e amplo, 

contribuindo para a caracterização e divulgação do conhecimento produzido. A pesquisa 

bibliográfica é feita a partir do levantamento de referências teóricas já analisadas, e 

publicadas por meios escritos e eletrônicos, como livros, artigos científicos, páginas de web 

sites (FONSECA, 2002).  

Os artigos e livros foram selecionados base de dados como, CAPES, SCIELO, 

GOOGLE ACADÊMICO, ao qual foram selecionadas produções na língua inglesa, espanhola 

e portuguesa utilizando os seguintes descritores: Diagnóstico para anemia falciforme, 

aconselhamento genético e a importância para ambos no período de coleta sendo de setembro 

a novembro de 2021. O levantamento de dados prioriza os mais recentes, não excluindo 

publicações anteriores que possuíssem materiais pertinentes ao estudo e que fosse atual até 

ainda hoje.  

O critério de inclusão, foram selecionados 20 artigos ao todo, mas somente 10 foram 

utilizados. Para o critério de exclusão, foram desclassificados 10 artigos que não tinha muita 

relevância com o tema do presente trabalho, apesar de estarem dentro do tema pesquisado. 

Para atender aos requisitos cumprindo ao propósito descrito neste trabalho, as 

pesquisas e coletas de dados acerca do diagnóstico e aconselhamento genético, foram 

cuidadosamente elaboradas seguindo todas as regras estabelecida pela instituição.  

Esta pesquisa foi realizada seguindo as normas da Associação Brasileira de Normas 

Técnicas (ABNT) no período válido em que as normas exigem na formatação, livre de 

plágios, e respeitando as autorias de todos os autores presente neste trabalho concedendo os 

seus devidos créditos de maneira prudente, sendo periodicamente avaliados por orientadores 

do Centro universitário de Alagoinhas – UNIRB, afim de atingir aprovação para o título de 

bacharel em biomedicina. 
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5 RESULTADOS E DISCUSSÕES 

 

De acordo com os objetivos elencados neste estudo, a Tabela 3 apresenta o 

quantitativo dos trabalhos encontrados e qualificados sobre o tema, através da pesquisa 

bibliográfica. Observa-se que a maioria dos trabalhos foi apresentada na forma de artigo 

científico. Este resultado aponta que a anemia falciforme tem sido tema de grande interesse no 

meio acadêmico.  

 

Tabela 3 – Classificação do material segundo o tipo de publicação. 

Tipo de publicação Quantidade % 

Artigo Científico 10 76% 

Dissertação 4 8% 

Monografia 4 8% 

Tese - - 

Trabalho de Conclusão de 

Curso 

 
1 

 
4% 

Material de Congresso 1 4% 

TOTAL 20 100% 

Fonte: Autora (2022) 

 

Sendo assim, conforme traçado neste estudo de Conclusão de curso, serão 

apresentados na Tabela 4 os resultados e discussões da pesquisa referente a anemia falciforme 

em comparação com os artigos publicados, contendo objetivos e metodologias utilizadas 

pelos autores para análise dos resultados. 

 

Tabela 4: Informações dos artigos incluídos na revisão bibliográfica 

Título do Artigo Periódico País de 

Publicação 

Idioma Ano 

Anemia falciforme: uma revisão 

acerca da doença, novos métodos 

diagnósticos e tratamento. 

Revista Eletrônica Acervo 

Saúde, v. 9, p. 856 – 863, 

2017 

Brasil Português 2017 

Anemia falciforme e seus aspectos 

psicossociais: O olhar do doente e 

do cuidador familiar 

Revista Cuidarte-

Programade Enfermaria 

UDSS. P.2, 2013. 

Brasil Português 2013 
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Diagnóstico da Hemoglobin 

S:análise comparativa do teste de 

solubilidade com aeletroforese em 

pH alcalino e ácido no período 

neonatal 

Rev. Brasil Saúde Matern. 

Infant, Recife, p.02, 2008. 

Brasil Português 2003 

Principais técnicas para o 

diagnostico da anemia falciforme: 

Uma revisão de literatura 

Ciências Biológicas e de Saúde 

Unit – Facipe, v. 3, n. 2, p. 33-

46, nov, 

2017. 

Brasil Português 2017 

Anemia falciforme:   

Abordagem 

diagnostica laboratorial 

Rev. Ciênc. Saúde Nova 

Esperança, 

p.04 , 2014. 

Brasil Português 2014 

A fisiopatologia da Anemia 

falciforme 

Rev. Infarma v.19, n. 1/2, p. 1-3-6, 

jan. 2007 

Brasil Português 2007 

Eficácia e toxicidade da 

Hidroxiuréia em crianças 

com anemia falciforme 

Revista Brasileira Hematologia 

Hemoter, v. 28, n.2, 

São José do Rio Preto 

abr./jun, 2006 

Brasil Português 2006 

Anemia Falciforme: Um 

panorama atual da doença. 

Universidade de Brasília 

Faculdade de Ciências da Saúde 

Departamento de 

Farmácia, 2017, pg. 21. 

Brasil Português 2017 

Anemia Falciforme: Diagnóstico e 

tratamento 

Faculdade de Educação e Meio 

Ambiente, 2015, pg. 20. 

Brasil Português 2017 

Perfil de pessoas com doença 

falciforme em uma unidade de 

emergência: implicações 

 

Universidade Federal 

Fluminense Escola de 

Enfermagem Aurora de Afonso 

Costa. p. 18, 

Niterói-RJ. 

 

Brasil 

 

Português 

 

2014 

Fonte: Autora (2022). 

 

No primeiro artigo, Souza (2017) que teve como objetivo apresentar as atividades 

farmacológicas da Hidroxiureia (HU), no tratamento da anemia falciforme (AF). 

Apresentando uma metodologia através de revisão bibliográfica do tipo exploratória 

descritiva, relata que a anemia falciforme é a doença sanguínea hereditária crônica com maior 

índice de prevalência no Brasil.  

Em 1945, Linus Pauling foi o primeiro a considerar a hipótese de que uma nova 

doença se originava de uma molécula anormal de hemoglobina (Hb). Essa hipótese foi 

demonstrada em 1949 por eletroforese em gel para mostrar a migração diferencial da 

hemoglobina A normal (HbA) e da hemoglobina S anormal (HbS), que foi confirmada em 

condições de oxigênio e desoxigenação (CARNEIRO et al., 2018). 
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Segundo Silva (2014), essa doença pertence a um grupo de hemoglobinopatias 

hereditárias, denominado doença falciforme ou síndrome falciforme. Comparado com a ampla 

distribuição geográfica, diferentes manifestações clínicas e o impacto nas condições de vida e 

custos de saúde pública, tem Significância.  

Segundo Roy (2018), a anemia é uma das doenças mais comumente diagnosticadas na 

gravidez em todo o mundo, com alta morbimortalidade materna e perinatal. Um quarto das 

mulheres grávidas na Europa sofre de anemia por deficiência de ferro e, em algumas partes da 

África, a prevalência pode chegar a 38% a 50%. 

Segundo Jordão (2009), a anemia é uma patologia causada por várias condições 

clínicas, em que a concentração de hemoglobina circulante no sangue é insuficiente. A falta 

de hemoglobina pode alterar a ingestão, transporte, distribuição e liberação de oxigênio 

necessário às atividades fisiológicas do indivíduo, resultando em oxigenação insuficiente de 

órgãos e tecidos. 

Segundo Leal (2017), os pacientes com anemia falciforme não apresentam sintomas 

durante os primeiros seis meses de vida, devido à presença da hemoglobina fetal (HbF), cuja 

concentração é superior a 1% -2% dos adultos. Após esse período, ocorre a síntese da cadeia 

gama que forma o HbF, que é substituída pela cadeia beta, estabilizando a produção de 

globina. 

Devido à meia-vida reduzida das hemácias, os pacientes com doenças falciformes 

apresentam hemólise crônica manifestada por palidez, icterícia, aumento dos níveis de 

bilirrubina indireta, urobilinogênio urinário e número de reticulócitos. A alta excreção 

contínua de bilirrubina frequentemente resulta na formação de cálculos biliares contendo 

bilirrubina. No entanto, ao contrário de outras anemias hemolíticas, os pacientes com doença 

falciforme geralmente não apresentam esplenomegalia porque episódios repetidos de vaso-

oclusão determinam fibrose e atrofia do baço. A destruição do baço é principalmente 

responsável pelo aumento da suscetibilidade a infecções graves (septicemia). Essas infecções 

são a primeira causa de morte em crianças menores de 5 anos. (BRASIL, 2002).  

Segundo Gervásio (2019), que teve como objetivo apresentar as atividades 

farmacológicas da Hidroxiureia no tratamento da anemia falciforme, afirma que as síndromes 

falciformes são um conjunto de hemoglobinopatias caracterizadas pela presença obrigatória 

da variante da hemoglobina S (Hb S). As síndromes falciformes se desenvolvem quando há 

uma interação entre a variante da Hb S e outras variantes da hemoglobina ou outras 

hemoglobinopatias (como a talassemia), dando origem à doença falciforme, ou quando há 

uma interação entre a Hb S e a molécula de hemoglobina normal, Hb A, originando quadro 
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desprovido de sintomas, considerado benigno, em que o indivíduo acometido apresenta traço 

falciforme. 

Assim, os pacientes com anemia falciforme, desde que não estejam expostos a 

determinados fatores de risco, não desenvolvem a mesma fisiopatologia e manifestações 

clínicas da anemia falciforme. Outras Doenças Falciformes, como as hemoglobinopatias SC e 

S / β-talassemia, caracterizam-se por um amplo espectro de condições clínicas, com gravidade 

variável, que se reflete na qualidade e expectativa de vida do indivíduo acometido. 

Segundo Diniz (2003), no caso da anemia falciforme, para que o atendimento precoce 

ocorra, a pessoa precisa ser informada da existência da doença e saber identificá-la. Além da 

crescente disseminação do aconselhamento genético, o governo federal também se engajou 

nas políticas educacionais nacionais e, na década de 1990, na formação de um grupo de 

trabalho para a elaboração do Programa de Anemia Falciforme. 

Barbosa, Dias e Abreu (2018) incentivam investimentos na área da gestação de alto 

risco a fim de identificar a associação entre facilidades de acesso aos serviços especializados 

de saúde e a ocorrência de complicações maternas e fetais na gestação de portadoras de 

anemia falciforme. Esse discurso contribui com o descrito pelo Ministério da Saúde, através 

da implantação da Linha de Cuidado para Anemia Falciforme, apontando a equidade como 

uma estratégia para distribuir os benefícios disponíveis relacionado à doença. (BRASIL, 

2015). 

O Ministério da Saúde define que planejar inclui avaliar o passado e sondar o futuro. 

Uma definição mais generalizada, refere que a finalidade do planejamento familiar é tornar a 

decisão de constituir uma família um ato pensado, feito de forma responsável, através da 

disponibilidade de conhecimento e informação sobre métodos conceptivos e contraceptivos. 

Desta maneira o planejamento familiar pode contribuir na redução da morbimortalidade 

materna e infantil. (BRASIL, 2004). 

O Biomédico é um dos profissionais credenciados pelo SUS para realizar o 

Aconselhamento genético e essa prática deve atentar para a competência cultural, abrindo-se à 

perspectiva de que o saber profissional é um dos conhecimentos existentes e que o paciente 

com o qual se estabelece negociações educativas e terapêuticas é um ser humano que pode 

criar, reinventar e aplicar sua cultura de maneira diferente. (RAMALHO; MAGNA; SILVA, 

2002). 

 É essencial que a relação estabelecida entre profissionais e pacientes pautem diálogos 

genuínos e sistemáticos para que a compreensão do cenário permita-lhes escolhas e decisões 

próprias, visto que o aconselhamento genético apresenta importantes implicações 
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psicológicas, sociais e jurídicas, acarretando um elevado grau de responsabilidade às 

instituições e profissionais que o oferecem. Assim sendo, é imprescindível que ele seja 

fornecido por profissionais habilitados e com grande experiência, dentro dos mais rigorosos 

padrões éticos. (RAMALHO; MAGNA; SILVA, 2002). 

É preciso salientar que a cena do aconselhamento genético se estabelece entre ações de 

proteção e de informação. A garantia de privacidade sobre os resultados dos testes é uma das 

medidas protetivas. A informação genética diz respeito a aspectos centrais da vida de uma 

pessoa, desde suas conexões de parentesco e filiação até mesmo sua inserção no mundo do 

trabalho ou adesão a seguros de saúde podem ser afetados pela indevida divulgação de testes 

genéticos.  

O principal risco da quebra de privacidade é o da discriminação genética, um 

neologismo que descreve atos de discriminação, opressão e preconceito sofridos em nome de 

valores sociais associados à genética (SOUZA, 2006).  

“Abraçar” o desafio ético do aconselhamento genético não significa ignorar que há 

algumas maneiras mais eficientes que outras para lidar com a entrada da genética na saúde 

pública. O campo do aconselhamento genético tomou para si a função de compreender os 

desafios éticos da informação genética num contexto de avanço científico e de defesa dos 

direitos humanos.  

Como fatia dessa reflexão ética, alguns compromissos foram assumidos como pano de 

fundo para a prática do aconselhamento genético. São eles: a neutralidade moral do 

aconselhador; a não-diretividade do aconselhamento; a privacidade e confidencialidade da 

informação genética. (NETO, 2008). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



38 
 

 

 

6 CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 

A anemia falciforme é uma patologia muito investigada, com uma fisiopatologia 

bastante definida e que vem caminhando gradativamente em busca de uma solução eficaz para 

a doença. Mesmo assim, ainda hoje a doença apresenta uma terapêutica limitada, baseando-se 

principalmente na profilaxia e no tratamento individualizado.  

Os resultados obtidos a partir da investigação bibliográfica permitem discorrer que a 

detecção precoce de portadores do traço falciforme e o aconselhamento e/ou orientação 

genética são fundamentais para que os casais com traço falciforme estejam conscientes da sua 

condição genética quanto a ter filhos com anemia falciforme. E se assim tiverem, como evitar 

as complicações que a doença pode trazer. Os custos relacionados à saúde com 

hospitalizações e longas internações também podem ser evitados a partir do diagnóstico e as 

orientações aos pacientes e família para o melhor manejo da doença. 

Dessa forma, a partir do levantamento bibliográfico ao qual se dispôs este trabalho, 

obteve-se informações importantes acerca de conceito, história, distribuição mundial e 

nacional, exames diagnósticos, e prevenção da doença. Sendo assim, enaltece-se a 

importância do diagnóstico precoce e da orientação genética dos pacientes com anemia 

falciforme, por estes permitirem a adoção de medidas que previnam danos e complicações à 

saúde dos portadores, atribuindo-lhes assim uma melhor sobrevida. 

Como vimos antes, a anemia falciforme ainda é incurável e as terapias genéticas 

também são limitadas. Espera-se que novas tecnologias na área de genética se tornem um 

método básico para a promoção da saúde no Brasil, mostra que faltam pesquisas que 

possibilitem ao paciente com anemia falciforme uma qualidade de vida melhor e melhores 

alternativa de tratamento. 

 É preciso ressaltar, esses estudos acerca da anemia falciforme são de alto valor não só 

para os trabalhadores de saúde, mas para a sociedade. É necessário que a população tenha 

conhecimento sobre a doença e que ela precisa ser tratada com segurança. 

Conclui-se, então, que aconselhamento genético é uma importante ferramenta no 

campo das doenças hereditárias, pois aborda aspectos educacionais e reprodutivos que são 

imprescindíveis para a melhoria da qualidade de vida de pacientes portadores de determinadas 

patologias genéticas. No entanto, esse objetivo é acompanhado por diversas influencias de 

natureza médica, ética e psicossocial, que se refletem nas complexas definições atribuídas ao 

processo de aconselhamento genético.   
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 Os profissionais de saúde também, em especial o biomédico, têm um grande papel na 

disseminação da informação, desde a importância da triagem neonatal, sobre o que é a doença 

e em casos de possíveis filhos com a doença, levar ao alcance o aconselhamento genético 

como forma de prevenção. Além do seu comprometimento ético e moral em prol da saúde e 

da sociedade. 
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