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Resumo

A anemia falciforme € uma doenca genética hereditaria, herdada através dos pais para 0s
filhos; foi exposta pela primeira vez por Herrick, sendo classificada como a primeira
doenca molecular humana a ser descoberta; com origem na Africa. Sua patogenia ocorre
devido a uma mutacdo no gene da globina beta da hemoglobina, o que determina o
aparecimento de uma hemoglobina anormal HbS; levando a substituicdo do acido
glutdmico, posicdo 6 do codon pela valina acarretando na hemacia a desoxigenacéao,
polimerizacdo, perda da sua forma bicbncava e, consequentemente a célula assume o
formato de foice. O termo "anemia falciforme” ou "doenca falciforme™" € pertinente aos
individuos homozigotos, HbSS; estes portadores desenvolvem as manifestacfes clinicas
e hematoldgicas da doenca. Os individuos caracterizados como traco falciforme sao
heterozigotos para o gene da Hemoglobina S, sendo representados por HbAS; os
portadores heterozigotos sdo considerados assintomaticos. Os sintomas surgem a partir
dos primeiros anos de vida, tais como as crises dolorosas, infec¢fes, acidente vascular
cerebral (AVC), crise aplasica, entre outros, devido sua variabilidade clinica ndo ha um
tratamento especifico, porém os portadores desta anemia precisam de acompanhamento
médico constante. O objetivo deste trabalho é analisar e descrever as alteracées da
estrutura e producdo da hemoglobina S. Os estudos foram realizados através de
pesquisas descritivas, de revisdo bibliografica, abordando a doenca falciforme, por meio
de artigos cientificos, retirados de plataformas digitais como: Google Académico, Scientific
Electronic Library Online (Scielo) e em plataformas governamentais (Universidades
Publicas e Centros de Pesquisas) e em livros disponibilizados na Universidade. Os
critérios de inclusdo para a selecao dos artigos na pesquisa foram artigos disponiveis na
integra e em revistas nacionais anexadas em base de dados eletronicos, publicados em
portugués, entre os anos 1997 a 2022; como descritores foram usadas as palavras anemia
falciforme, doenca falciforme e traco falciforme. A anemia falciforme € uma doenca
reconhecida pela Organizacdo Mundial da Saude, sendo apontada como um grave
problema de saude publica; no Brasil cerca de 0,1% a 0,3% da populacdo negra é afetada
pela doenca, e estima-se a existéncia de pelo menos dois milhdes de portadores da HbS,
com surgimento de 700 a 1.000 novos casos por ano, predominante entre negros, pardos
e ndo obstante entre os brancos; sua taxa de mortalidade na Africa é de até 90% em
criancas com menos de 5 anos, nos paises subdesenvolvidos a mortalidade de criancas
e adolescentes é considerada menor. Assim, concluiu-se que anemia falciforme € uma
doenca grave, necessitando de diagnostico precoce, o que melhora a qualidade de vida
do portador. Por se tratar de uma doenca crénica e hereditaria, causa impacto sobre toda
familia, portanto a abordagem adequada deve envolver equipes multiprofissionais de
saude. Com a participacdo da familia, diagnéstico precoce e tratamento adequado, a
morbidade e mortalidade podem ser reduzidos.
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