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Resumo

Introducdo: As hemoglobinopatias sdo as doencas genéticas mais comuns em todo o mundo e
representam um problema de saude publica onde sua prevaléncia é alta, além de significativa

morbidade.

Objetivo: Estabelecer a prevaléncia de hemoglobinopatias em recém-nascidos triados pelo

Servigo de Referéncia do estado do Rio Grande do Sul no periodo de 2004 a 2014.

Materiais e Métodos: Foi realizada uma analise retrospectiva onde foram analisados dados de

1.165.818 recém-nascidos (RN) triados pelo Servico de Referéncia em Triagem Neonatal do
estado do RS- HMIPV/PMPA, no periodo de 2004 a 2014. Amostras de sangue seco em papel
filtro foram analisadas anteriormente através dos métodos de Cromatografia Liquida de Alta

Pressdo e Focalizacdo Isoelétrica.

Resultados: O percentual de cobertura médio foi de 75,9%, na rede publica do RS e destes
17.562 (1,51%) RN apresentaram padrdao hemoglobinico alterado. Entre as hemoglobinas
alteradas, a mais prevalente foi a Hb S totalizando (14.385) ou (81,9%). Os diferentes perfis
encontrados foram a anemia falciforme (95 Hb FS) e as sindromes falciformes (14.220 Hb FAS,
49 Hb FSA, 19 Hb FSC, 1 Hb FSD e 1 Hb FSV). Também foram encontrados 2.258 casos de Hb
FAC, 455 Hb FAD, 436 FAV, 18 Hb FAH, 5 Hb FCA, 2 Hb FC, 2 Hb FVA e 1 Hb FCD. A distribuigdo
dos doentes falciformes mostra maior concentracao na regido Metropolitana de Porto Alegre,

seguida da regido Sudeste.

Conclusdo: O grande numero de heterozigotos encontrados evidencia a necessidade de
programas preventivos, como o aconselhamento genético e investigacgdo de membros da
familia. O diagndstico correto das hemoglobinas variantes previne a aplicacdo de terapias e
procedimentos equivocados e, juntamente com sua notificacdo, é essencial para o
planejamento de politicas publicas em sadde. A variabilidade de perfis hemoglobinicos

identificados nesta amostra reflete a heterogeneidade da populagdo do sul do pais.

Palavras-chave: hemoglobinopatias, triagem neonatal, anemia falciforme, papel filtro, RS



Introdugao

As hemoglobinopatias sdo definidas como desordens hereditdrias que alteram a
codificagdo das cadeias globinicas alfa (a) e beta (B) da molécula de hemoglobina. Sdo
caracterizadas pela reducdao da sintese de uma ou mais cadeias globinicas, denominadas
talassemias, ou pela sintese de uma cadeia globinica estruturalmente anormal. Tem padrdo de
heranca autossdmico recessivo' e s3o as desordens hereditdrias mais prevalentes nos seres
humanos’. Atualmente ja foram descritas mais de mil hemoglobinas variantes, destacando-se a

hemoglobina S(Hb S) e C(Hb C), que s3o as mais frequentes”.

A hemoglobina S ocorre por uma mutagao de ponto na posi¢do 6 do gene da globina J3,
onde ha troca do 4cido glutdmico por uma valina. Essa variante precipita e polimeriza,
modificando o formato da hemacia, que adquire formato de foice, e com isso aumenta a
viscosidade sanguinea. As hemdcias falciformes sdo sequestradas pelo baco, o que acarreta uma
anemia hemolitica cronica. As manifesta¢des clinicas sdo observadas apenas em algumas
sindromes falciformes, entre elas os individuos homozigotos (Hb SS), denominado anemia
falciforme. Os individuos heterozigotos (Hb AS) sdo chamados de portadores de traco falciforme
e, geralmente, ndo apresentam sintomas, exceto quando hd diminuicdo da pressao parcial de

oxigénio®. O diagndstico de heterozigotos é importante para o aconselhamento genético.

A hemoglobina C é gerada por uma mutacdo de ponto na posi¢cdo 6 do gene da globina
[, onde ha troca do acido glutamico por uma lisina. Apenas os individuos homozigotos (Hb CC)
demonstram sintomas, que sdo ocasionados pela capacidade de induzir a desidratagao do
eritrocito e de formar cristais intracelulares. Isso gera uma anemia hemolitica que varia de leve

a moderada®.

O tratamento consiste no uso profildtico de penicilina, aplicacido de vacina
antipneumococo e outros cuidados intensivos que aumentam significativamente a qualidade de

vida e sobrevida dos individuos portadores das hemoglobinopatias®.

A populagdo brasileira caracteriza-se por sua vasta heterogeneidade genética,
ocasionada pelos diversos grupos raciais formadores e pelos diferentes graus de miscigenac¢ao
nas regides do pais°. Um grande estudo da distribui¢io de hemoglobinopatias realizado no Brasil
mostrou que 3,08% dos individuos analisados possuiam padrdoes hemoglobinicos alterados e
destes 2,49% eram variantes estruturais®. Estudos efetuados na Bahia indicam que a frequéncia
de Hb AS oscila entre 9,8% na populagdo geral’ e 15,4% nos afrodescendentes®. A Tabela 1

apresenta diferentes estudos realizados no Brasil.



No ano de 2001, reconhecendo sua relevancia na saude publica do pais, o Ministério da
Saude incluiu a andlise de hemoglobinopatias no Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN), através da Portaria 822/01°. O diagndstico e tratamento precoces aumentam a
sobrevida dos afetados e melhoram a sua qualidade de vida. Além disso, o aconselhamento
genético, em um contexto educativo, pode contribuir para reduzir a incidéncia destas

alteracgdes’.

O diagnéstico é feito na triagem neonatal (TN), conhecido pelo nome popular de “Teste
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do Pezinho”™. O PNTN tem como objetivo detectar, confirmar, diagnosticar, acompanhar e

tratar os casos suspeitos numa fase assintomatica.

No Rio Grande do Sul (RS), o Servico de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN), esta
localizado no Hospital Materno Infantil Presidente Vargas - Prefeitura Municipal de Porto Alegre
(HMIPV-PMPA). O SRTN é composto pelas unidades que coletam os testes, pelo laboratério de
triagem, servico de busca ativa e ambulatdrio com equipe multiprofissional. O SRTN recebe

amostras de todo o estado do RS.

Este estudo tem por objetivo avaliar a prevaléncia dos padrdoes hemoglobinicos triados
pela SRTN em diferentes regides do estado do RS. Este dado torna-se de extrema relevancia
para, em concordancia com o ja realizado em outros estados, determinar a prevaléncia de
individuos portadores em homozigose e heterozigose de hemoglobinas variantes em nossa
populagdo, e assim, tomar as condutas clinicas e de aconselhamento familiar pertinentes,

auxiliando o planejamento de politicas publicas em saude.



Tabela 1 - Estudos das doengas falciformes e heterozigoses para hemoglobinas variantes em recém-nascidos em

diferentes regides do Brasil.

Populagao N Doenca Falciforme Heterozigose Referéncia
N (prevaléncia) N - % (prevaléncia)
Rio Grande do | 1.165.818 | HbFS:95 Hb FAS: 14.220 (1:82) Presente
Sul Estudo
(1:12.272) Hb FAC: 2258 (1:516)
(Sul)
Hb FAD: 455 (1:2.562)
Santa Catarina 378.337 Hb FS + FSC: 24 (12)
(1:15.764)
(Sul) (Hb FS: 16Hb FSC: 8)
Hb S (1:14.446)
Parana 548.810 | Hb SS: 12 (1:45.734) | Hb AS: 8.321-1,52% | (12)
(1:66)
(Sul) Hb S/tal B: 15
(1:36.587)
S3do Paulo 1.565.439 | Hb SS: 393 (1:3.983) | Hb AS: 38.922 -2,49% | (13)
(1:40)
(Sudeste) Hb SC: 251 (1:6.236)
Hb AC: 12.271-0,78%
Hb S/tal B: 52 (1:126)
(1:30.104)
Campinas 281.884 Hb SS: 29(0,01%) Hb AS: 5197 (1,98%) (14)
(1:9720)
(Sudeste) Hb AC: 1615 (0,57%)
Hb SC: 26 (0,009%)
(1:10.842)
Hb S/B tal: 4
Rio de Janeiro | 541.248 FSC + FSA + FC + SS: | Trago Hb S: 24.409 (1: | (15)
(Sudeste) 410 (1:1.320) 22)
Salvador — Bahia 167.897 Anemia Falciforme (16)
(Nordeste) 257 (1:650)




Materiais e Métodos

Foi realizado um estudo retrospectivo descritivo transversal, por meio de andlise do
banco de dados do SRTN de todos os RN, de 2004 a 2014, atendidos pelo Sistema Unico de
Saude (SUS) no estado do RS. O numero total de nascidos vivos no Estado foi obtido por
pesquisa no Sistema de Informagdes sobre Nascidos Vivos (Sinasc)'’. Foram analisados os
resultados dos padrdoes hemoglobinicos de todos os RN, de janeiro de 2004 a dezembro de
2014, que foram submetidos a TN. Os métodos utilizados foram Cromatografia Liquida de Alta
Pressdao (HPLC; Bio-Rad Variant Hemoglobin Testing System-Sickle Cell Short Program) e/ou
Focalizacdo Isoelétrica (FIE; Perkin EImer). Quando o padrdao hemoglobinico se mostrou alterado,
os pais do bebé foram convocados para complementacdo do resultado. Os padrdes foram
classificados em: Hb FA (normal), Hb FAS, Hb FAC, Hb FAD, Hb FAV, Hb FS, Hb FSC, Hb FSD, Hb
FSA, Hb FCD, Hb FAH, Hb FCA, Hb FC, Hb FSV e Hb FVA.

Os dados foram agrupados conforme a divisdo regional do Estado do RS, estabelecida
pelo Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE): regido noroeste rio-grandense, regido
nordeste rio-grandense, regido metropolitana de Porto Alegre, regido sudeste rio-grandense,
regido centro-oriental rio-grandense, regido centro-ocidental rio-grandense e regido sudoeste
rio-grandense (Figura 1). Foram obtidos o ndmero total de exames triados, nimero total de
nascidos vivos e o total de exames com resultado alterado, durante o periodo de estudo, e
estratificados por ano, por municipio, por regido e relacionados com a populacdo. Foram
utilizadas as estimativas populacionais da Fundagdo de Economia e Estatistica do Rio Grande do
Sul (FEE-RS)™, visto que o ultimo censo populacional feito pelo IBGE foi do ano de 2010. Os
dados obtidos foram organizados em um banco de dados do Microsoft Office Excel® 2007 e a

analise foi realizada através do programa SPSS 20.0.

O presente estudo foi delineado de acordo com as Diretrizes e Normas
Regulamentadoras de Pesquisa envolvendo Seres Humanos e aprovado pelo Comité de Etica e
Pesquisa do Hospital Materno Infantil Presidente Vargas de Porto Alegre, Rio Grande do Sul

(HMIPV-POA) (CAAE: 48575715.2.0000.5329).

Resultados

De janeiro de 2004 a dezembro de 2014, 1.165.818 amostras de sangue seco de RN,
foram triadas pelo SRTN-RS. A Tabela 2 apresenta o numero de nascidos vivos, a taxa de
cobertura da TN e o numero de testes alterados para hemoglobinas variantes para o periodo em
estudo. O percentual de cobertura médio foi de 75,9%, na rede publica do RS e destes 17.562

(1,51%) RN apresentaram padrdo hemoglobinico alterado.



Tabela 2 - Taxa de cobertura e porcentagem de hemoglobinas alteradas por ano, nos recém-nascidos. RS, Brasil,
periodo 2004 a 2014.

Ano Nascidos Vivos Bebés Triados Bebés Triados Hb Alterada Hb Alterada

Ne (%) Ne (%)
2004 152 820 115 823 75,79 1660 1,43
2005 146 995 116 809 79,46 1669 1,43
2006 141 299 107 033 75,75 1641 1,53
2007 133 333 100 502 75,38 1431 1,42
2008 135137 107 010 79,19 1554 1,45
2009 133 570 100 771 75,44 1576 1,56
2010 133 143 100 578 75,54 1517 1,51
2011 137 605 103 734 75,38 1581 1,52
2012 138 786 102 487 73,84 1642 1,60
2013 140776 104 834 74,47 1710 1,63
2014 143 005 106 237 74,29 1581 1,49
Total  1.536.469 1.165.818 75,88 17.562 1,51

Fontes: SINASC E VEGA TRIAGEM; Hb=hemoglobina

Entre as hemoglobinas alteradas, a mais prevalente foi a Hb S, totalizando (14.385) ou (81,9%).
Os diferentes perfis encontrados foram a anemia falciforme (95 Hb FS) e as sindromes
falciformes (14.220 Hb FAS, 49 Hb FSA, 19 Hb FSC, 1 Hb FSD e 1 Hb FSV). Também foram
encontrados 2.258 casos de Hb FAC, 455 Hb FAD, 436 FAV (variantes raras n3do identificadas), 18
Hb FAH, 5 Hb FCA, 2 Hb FC, 2 Hb FVA e 1 Hb FCD (Tabela 3).
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Tabela 3 - Prevaléncia dos perfis hemoglobinicos alterados dos neonatos, RS, Brasil, periodo 2004 a 2014.

Hemoglobinas N2 Absoluto de %
Neonatos Hb Alterada

FAS 14.220 81,0
FAC 2.258 12,9
FAD 455 2,6
FAV 436 2,5

FS 95 0,5
FSA 49 0,3
FSC 19 0,1
FAH 18 0,1
FCA 5 0,0
FC 2 0,0
FVA 2 0,0
FSD 1 0,0
FCD 1 0,0
FSV 1 0,0
Total 17.562 100

Fonte: VEGA TRIAGEM

A andlise da distribuicdo das hemoglobinas alteradas nas diferentes regiGes do estado
do RS demonstra que a maior porcentagem, em relagdo a populacdo, se encontra na regido

Sudoeste (0,20%), seguida das regides Metropolitana e Sudeste (0,19%) (Tabela 4).

Tabela 4 - Prevaléncia das hemoglobinas alteradas por Regidao do RS, 2004 a 2014.

Mesorregidao RS N2 Absoluto de Populagao % %
Hb Alterada Estimada em Na Do
2014 Populagao Total
Sudoeste 1501 733 486 0,20 8,5
Metropolitana 9684 5026 827 0,19 55,1
Sudeste 1817 947 285 0,19 10,3
Centro-oriental 1034 816 805 0,13 5,9
Centro-ocidental 717 551 765 0,13 4,1
Noroeste 1787 2 006 066 0,09 10,2
Nordeste 1022 1125040 0,09 5,8
Total 17.562 11.207.274 0,16 100,0

Fontes: VEGA TRIAGEM E FEE-RS
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A Tabela 5 e a Figura 1 mostram a distribuicdo dos doentes triados nas diferentes
regides do estado do RS, onde a maior prevaléncia de hemoglobinopatias foi encontrada na
regido metropolitana, que concentra 57,1% dos doentes diagnosticados. Na figura cada ponto

representa um doente dos perfis FS, FSC ou FSA.

Tabela 5 - Distribuicdo dos diferentes casos diagnosticados com hemoglobinopatias nas regiées do RS, 2004 — 2014.

Mesorregidao RS  Populacao FS FSC FSA FSD + FCD + FC + Total %
Estimada FSV + FCA + FVA Total
Metropolitana 5026 827 54 14 29 3 100 57,1
Sudeste 947 285 14 1 5 2 22 12,6
Sudoeste 733 486 5 2 6 3 16 9,1
Noroeste 2 006 066 9 1 2 2 14 8,0
Centro-oriental 816 805 7 0 2 1 10 5,7
Nordeste 1125040 1 1 5 1 8 4,6
Centro- 551 765 5 0 0 0 5 2,9
ocidental
Total 11.207.274 95 19 49 12 175 100

Fonte: VEGA TRIAGEM E FEE-RS

Mesorregides:
- Metropolitana

- Noroeste

- Sudoeste

- Sudeste

- Centro-oriental

- Nordeste

- Centro-ocidental

NS, WNR

N
0 50 100 200 Km
| 1 | | | A

Figura 1 - Distribui¢do das Sindromes Falciformes (FS/FSC/FSA) nas mesorregides do Estado do RS, 2004 - 2014.
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As cidades com maior prevaléncia de traco falciforme (Hb FAS), em relagdo a sua
populacdo, sdo Alvorada e Viamao, onde Alvorada tem a frequéncia de 1:348 e Viamao 1:472.
Na tabela 6 estdo listadas as vinte cidades do RS com maior prevaléncia de trago falciforme,

guando comparadas com sua populagao.

Tabela 6- Prevaléncia de traco falciforme (Hb FAS) nos vinte municipios com maior frequéncia no RS, separadas por

regido e comparadas com sua populagdo estimada em 2014.

Municipio do Regido do Ne Populagao Frequéncia % Hb FAS
RS Estado absoluto Estimada do frente a sua
de Hb FAS  Municipio em populagao
2014
Alvorada Metropolitana 607 211.097 1:348 0,29
Viamao Metropolitana 534 252.189 1:472 0,21
Bagé Sudoeste 260 122.737 1:472 0,21
Porto Alegre Metropolitana 3002 1.480.967 1:493 0,20
Uruguaiana Sudoeste 245 128.197 1:523 0,19
Santana do Sudoeste 159 83.115 1:523 0,19
Livramento
Pelotas Sudeste 623 342.876 1:550 0,18
Canoas Metropolitana 619 349.023 1:564 0,18
Rio Grande Sudeste 372 211.410 1:568 0,18
Alegrete Sudoeste 131 77.157 1:589 0,17
Guaiba Metropolitana 163 100.586 1:617 0,16
Gravatai Metropolitana 369 272.948 1:740 0,13
Santa Maria Centro-ocidental 366 275.777 1:753 0,13
Sao Leopoldo Metropolitana 289 225.236 1:779 0,13
Cachoeirinha Metropolitana 161 127.943 1:795 0,13
Novo Metropolitana 293 244.090 1:833 0,12
Hamburgo
Santa Cruzdo Centro-oriental 146 127.516 1:873 0,11
Sul
Sapucaia do  Metropolitana 159 140.265 1:882 0,11
Sul
Passo Fundo Noroeste 196 196.587 1:1.003 0,10
Caxias do Sul Nordeste 218 473.955 1:2.174 0,05

Fonte: VEGA TRIAGEM E FEE-RS

De acordo com o fluxo do Servico de Referéncia, toda a vez que o RN apresenta padrao
hemoglobinico alterado os pais sdao convidados a comparecer na unidade de salde e podem
determinar seus perfis hemoglobinicos. Do total de pais convocados, 11.424 pais e 13.190 maes
compareceram e tiveram seus perfis determinados pelo laboratério. No estudo familiar foram
detectados 246 casos (1,4%) de casais ambos heterozigotos, ou seja, casais com 25% de risco
para gerar uma prole afetada. Em 12.271 (69,9%) casais ndo foram considerados de risco e

5.045 (28,7%), m3e e/ou pai ndo compareceram para confirmacdo diagndstica.
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Discussao

Hemoglobinopatias sdo reconhecidas como uma das patologias genéticas mais comuns
mundialmente. Entre elas a doenca falciforme e a B talassemia tem maior impacto na
morbidade e mortalidade, afetando milh&es de individuos no mundo®. Devido a essa grande
prevaléncia, os programas de TN com teste de hemoglobina tem se multiplicado por todo o
mundo, em virtude dos beneficios do diagnéstico e profilaxia precoce que podem reduzir a
morbidade e mortalidade nos primeiros cinco anos de vida dos doentes falciformes®. Ademais,
o diagndstico precoce proporciona a identificacdo de casais de risco, por meio do teste dos pais,
aos quais devera ser dado aconselhamento genético que esclarecerd sobre uma futura gestagao.
Conhecimento sobre as eventuais complicagbes, uso profilatico de penicilina, administragdo da
vacina antipneumococo e outros cuidados, incluindo o uso de hidroxiureia?!, aumentam
significativamente a sobrevida e melhoram a qualidade de vida®. Essa conduta reduz as
sequelas e ameniza as complicacbes, como as crises dolorosas e sequestros esplénicos,

resultando numa vida melhor.

Um dos principais objetivos do PNTN é garantir que 100% dos nascidos vivos do pais
tenham acesso aos testes’, entretanto o presente estudo mostrou uma taxa de cobertura anual
média de 75,88%, muito semelhante aos 77% encontrados em estudo anterior no estado®.
Comparando com dados dos outros estados da regido Sul, o percentual fica abaixo do
encontrado em Santa Catarina (90%)" e no Parana (100%)**. Somando os exames realizados em
laboratérios de rede privada no estado, acredita-se que haja uma cobertura de 99% dos RNs,
porém nao ha dados concretos quanto ao nimero e resultados da rede privada, o que dificulta o

conhecimento da real abrangéncia do PNTN no estado.

Entre os diferentes perfis hemoglobinicos, possiveis de deteccdo pelos métodos de

triagem em papel filtro disponiveis no mercado, apenas os genes Hb S, Hb C e B talassemia
’ T .24 . . , .

representam problema de salde publica no Brasil™. A anemia falciforme é a mais prevalente e a

gue tem uma expressdo clinica mais significativa, acarretando consequéncias sociais e

financeiras prejudiciais para seus portadores e para o pais”.

No Brasil ocorreram muitos fluxos migratdrios ao longo dos séculos. Quando o pais foi
descoberto era habitado por Amerindios, depois chegaram os Portugueses, e entre os séculos
XVI e XIX, ingressaram os Africanos, que foram trazidos como escravos. Entre os séculos XIX e XX
chegaram os Alem3es, Italianos e Espanhdis®®, além de outros grupos étnicos em menores
proporgdes. Esta segunda onda de imigracdo ocorreu principalmente no estado de S3o Paulo e
na regido Sul do Brasil”’, portanto a similaridade entre os resultados encontrados em Campinas

(S50 Paulo)®® e no Rio Grande do Sul, com menores frequéncias de Hb S e Hb C, ndo sdo um

14



achado inesperado. A proporg¢dao das ragas varia conforme a regido do pais, por exemplo, o
percentual do componente africano é menor no sul (11%), enquanto os maiores valores sdo
encontrados no nordeste e sudeste (18-20%). A diversidade desses grupos raciais formadores,
juntamente com a miscigenacdo, estd intimamente relacionada com a grande heterogeneidade
genética da populacdo brasileira, que se diversifica nas diferentes regides do pais®. Em
concordancia a essa diversidade, nossos resultados para sindromes falciformes (1:10.226 ou
0,0098%) se aproximam do estado de Santa Catarina (1:15.764)" de populagdo de composicdo
étnica semelhante e diferem quando comparados com outras regides do pais em que ha maior
imigrac3o africana, como Sudeste e Nordeste, que apresentam 1:1.320 no Rio de Janeiro® e

1:650 na Bahia®®.

Em relacdo aos heterozigotos (Hb FAS, FAC, FAD e FAV), portadores silenciosos ou
individuos traco, identificamos a prevaléncia em 1,49% (1:67) do total de RN triados,
representando 98,90% de todos os resultados com perfil hemoglobinico anormal. A deteccdo
dos individuos portadores tem grande importancia para programas de aconselhamento
genético, além da possibilidade de identificacdo dos casais de risco. No entanto, muitos dos
casais convocados (28,7%) ndo compareceram para o teste. A deteccdo de casais de risco tem
oportunizado programas de aconselhamento genético, podendo auxiliar as politicas de saude

dos municipios do RS.

No total de perfis hemoglobinicos alterados na rede publica do estado do RS, que
totalizaram 1,5% dos RN triados, predominou amplamente o perfil Hb FAS ou trago falciforme,
seguido de Hb FAC e Hb FAD. A distribuicdo das alteragdes se deu de forma desigual entre as
diversas mesorregides, com menor prevaléncia nas regides Noroeste e Nordeste. As duas
regides tiveram prevaléncias de 0,09% na populag¢do, que se justifica pela sua composi¢ao étnica
e maior colonizagdo alema e italiana, respectivamente. As maiores porcentagens se encontram
nas regibes Sudoeste (0,20%), Sudeste e Metropolitana (0,19%), onde houve a maior
concentracdo da populagdo negra, em decorréncia de predominio do trabalho escravo durante

o periodo colonial®.

A distribuicdo dos doentes falciformes mostra maior concentragdo na regido
Metropolitana de Porto Alegre, seguida da regido Sudeste. No estado, as cidades com maior
prevaléncia de falciforme sdo Alvorada (0,29%) e Viamao (0,21%), ambas localizadas na regido
Metropolitana e ambas localidades onde antigamente haviam quilombos. Entretanto, é
importante ressaltar que mesmo dentro de uma mesma mesorregido, podemos encontrar
grandes disparidades na prevaléncia das hemoglobinopatias. Como exemplo, podemos citar a
cidade de Novo Hamburgo, que também faz parte da regido Metropolitana, mas tem uma

menor prevaléncia (0,12%) devido a sua colonizagdo alema.
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No presente estudo, além da Hb S, Hb C e Hb D, encontramos 439 RN heterozigotos para
variantes hemoglobinicas raras (FAV, FVA e FSV). A maioria dessas hemoglobinas ndo produz
efeitos clinicos significativos, nem alteracdes hematoldgicas, sendo assintomaticas. Porém,
algumas das hemoglobinas variantes podem ocasionar patologias, motivo pelo qual devem ser
identificadas por laboratérios especializados. Sendo assim, a TN constitui-se em uma grande
oportunidade da deteccao dessas hemoglobinas, além das tradicionalmente identificadas nos

métodos convencionais®.

Conclusao

O programa de triagem neonatal une tecnologia, informacdo e conhecimento visando o
diagndstico precoce das sindromes falciformes e a insercdao dos portadores em programas de
prevencdo e tratamento. O grande numero de heterozigotos encontrados evidencia a
necessidade de programas preventivos, como o aconselhamento genético e investigacdo de
membros da familia. O diagndstico correto das hemoglobinas variantes previne a aplicacdo de
terapias e procedimentos equivocados e, juntamente com sua notificacdo, é essencial para o
planejamento de politicas publicas em saude. A variabilidade de perfis hemoglobinicos

identificados nesta amostra reflete a heterogeneidade da popula¢do do sul do pais.
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