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INTRODUCAO: As hemoglobinopatias compreendem um grupo de distirbios hereditarios que afetam os
genes responsaveis pela sintese das globinas, sendo que 1.200 mutag¢des das cadeias globinicas ja
foram descritas. As duas hemoglobinas variantes mais freqiientes na populagéo brasileira sdo Hb S e Hb
C, ambas de origem africana, conseqiiéncias do comércio da escravidao. No Rio Grande do Sul a
freqUéncia do trago falciforme é de 1:76 e a da Doenga Falciforme é de 1:9.000. Na anemia falciforme, a
hemoglobina S é formada pela substituicdo de um aminoacido na cadeia beta, resultando na
polimerizag@o da hemacia quando desoxigenada. Os heterozigotos para Hb S tém um dnico alelo alterado
e nao apresentam clinica como os homozigotos. A crise vaso-oclusiva é uma complicagdo comum em
pacientes com a Doenga Falciforme. A correta identificacdo dessas alteragdes genéticas requer o
emprego combinado de varios métodos. OBJETIVOS: implantar um centro de referéncia para diagnéstico
laboratorial de hemoglobinopatias, estabelecendo as freqliéncias de hemoglobinas variantes e
talassemias em pacientes encaminhados por médicos e servigos de saude em investigagéo de anemias a
esclarecer. METODOS: No periodo de outubro de 2002 a dezembro de 2005, foram realizados
hemograma, reticulécitos, HPLC e IEF em amostras de sangue periférico. Para o estudo estatistico foi
utilizado o programa EPI-INFO, versédo 6.0 e SPSS versdo 11.0. RESULTADOS: Foram atendidos 1914
pacientes, 54,6 % do sexo feminino e 45,4 % do sexo masculino, com idades entre 1 més e 74 anos. Os
perfis hemoglobinicos identificados na amostra foram: Hb AA 961(50,2 %), Hb AS 579 (30,3 %), Hb AC
107 (5,6 %), Hb. AD 23 (1,2 %), Hb SS 22 (1,1 %), Hb SC 6 (0,3 %), HbDD 1 (0,1 %), Talassemia beta
132 (6,9 %), Talassemia alfa 2 (0,1 %), Talassemia beta® 2 (0,1%), S/Talassemia beta 7 (0,4 %) e
inconclusivos 60 (2,8 %). Nossos resultados demonstram que existem diferengas entre o perfil
hemoglobinico destes grupos, sugerindo que a heterozigose exer¢a uma influéncia no perfil hematol6gico.
CONCLUSAO: A alta frequéncia de hemoglobinas variantes e talassemias identificada na amostra
demonstram a necessidade de um diagnéstico adequado e precoce para melhor compreensdo das
hemoglobinopatias e com isso propiciar a instalagdo de programas comunitarios com uma equipe
multidisciplinar com aspectos assisténcias e educacionais. Para isso torna-se necessario a implantagao
de um centro de referéncia para a identificagdo precoce dos portadores dessas anomalias. A doenga
falciforme é um problema de satde publica, devendo receber a atengao significativa por partes daqueles
que pensam, investem, executam e avaliam as politicas publicas do pais. Os pacientes e familiares
necessitam receber informagdes precisas e serem acompanhados por que contemplem a complexidade
da doenga. No entanto, faltam profissionais capacitados para isso, fato que pode levar a discriminagéo e
estigmatizagcéo de portadores.
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