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Dentre as anemias hemoliticas hereditarias, a anemia falciforme (AF) é uma doenca
de carater genético, originada por uma mutacdo no cromossomo 11 que resulta na
substituicdo de um &acido glutamico pela valina na posicdo 6 da extremidade N-
terminal na cadeia B da globina, dando origem a hemoglobina S. Os eritrocitos cujo
conteudo predominante € a hemoglobina S assumem, em condicdes de hipodxia,
forma semelhante & de uma foice- dai o nome falciforme-, decorrente da
polimerizacao da hemoglobina S (1,2,3). Um dos diagndsticos desta hemoglobinopatia
€ pelo Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) gratuito instituido pelo
Ministério da Saude (MS) com portaria 822/001 que diagnostica 0s pacientes que
possuem o traco falciforme (HbAS), a doenca falciforme (HbSS) e inclui também o
aconselhamento genético (4). O trabalho tem como objetivo reconhecer a importancia
do teste do pezinho (TP) no Brasil para o diagnéstico precoce e tratamento da AF para
oferecer melhor qualidade de vida para os pacientes e melhorar a sobrevida. Trata-se
de revisdo de literatura, realizada por meio de diretrizes do MS e pesquisa de artigos
cientificos, nas bases de dados: BIREME e Scielo, com os descritores “sickle cell
anemia and newborn screening and diagnosis”, publicados no periodo de 2015 e
2020. De acordo com o MS em 2019, foram diagnosticados 1.214 casos de doenca
falciforme e 61.021 com o traco falciforme e quando n&o recebem o tratamento
adequado apenas 20% das criancas atingem os 5 anos de idade (5). A triagem
neonatal deve ser realizada entre o 3° e 5° dia de vida do recém-nascido, vale ressaltar
que o TP inclui também o diagndstico precoce de fenilcetondria, hipotireoidismo
congénito, outras hemoglobinopatias, fibrose cistica, hiperplasia adrenal congénita e
deficiéncia de biotinidase (1,3). O TP é realizado através do papel filtro com a sangue
retirado das laterais da area plantar do calcanhar, no qual preenche o circulo do
cartdo, depois a amostra € armazenada e enviada para realizar a eletroforese da
hemoglobina. Quando o resultado esta alterado, a familia € notificada, a crianca é
encaminhada para novo exame e consulta (4). As manifestacdes clinicas da AF sdo
variaveis dependendo do grau de oclusédo vascular e da anemia, o paciente tem
principalmente dor nas crises de falcizacdo, crises hemoliticas e aplasticas, ictericia,
insuficiéncia céardica, priapismo, sindrome mao-pé, sequestro esplénico agudo e as
infeccbes que séo a principal causa de hospitalizagdo e mortalidade. O tratamento da
AF instituido pelo MS: antibioticoterapia profilatica, suplementa¢cdo com acido folico,
para dor medicamentos analgésicos, antiinflamatérios e opioides (1,4). Percebe-se
como é importante o diagnostico precoce através da triagem neonatal, pois permite o
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tratamento do paciente, aumentando a sobrevida e abordando de forma correta o
aconselhamento genético quando essa crianca se tornar adulto. Além disso, diminui
as complicagbes da AF utilizando medicagbes e suplementacbes adequadas e a
nutricdo de acordo com a necessidade de cada crianca.
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