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Hemoglobinopatias formam um grupo de doencas
genéticas causadas por mutag¢des nos genes da cadeia
globinica. Sao classificados em relagéo a: alteragdes estruturais,
o qual resulta na sintese de proteina anormal (hemoglobinas
variantes); alteragdes quantitativas na producdo de cadeias
globinicas (talassemias); persisténcia da sintese de
hemoglobina fetal durante a vida adulta (PHHF — Persisténcia
Hereditdria de Hemoglobina Fetal). A HbS , Hb C e a B-
Talassemia sdo clinicamente as alteragdes mais importantes das
hemoglobinopatias, principalmente nas formas homozigotas ou
com interagdes entre si. No Brasil, varios estudos
epidemioldgicos demonstram a alta incidéncia do gene da HbS,
estima-se que 7 milhoes de brasileiros sejam portadores deste
gene. A patologia causada por este gene em homozigose (HbSS)
ou em heterozigose interagindo com outra mutagdo (HbS/f-
Talassemia; HbS/HbC) é conhecida como Doenga Falciforme.
E uma doenga de alta mortalidade ¢ morbidade que necessita
de um diagnéstico precoce e de uma terapia adequada. A Segdo
de Hematologia do Instituto Adolfo Lutz-Central, além de realizar
testes para diagnostico de hemoglobinopatias, oferece
assessoria e treinamento laboratorial 4 Rede Ptblica de Saade.
A rotina se baseia na realizagdo das seguintes técnicas: 1 —

Teste de solubilidade para HbS, 2 — Teste de resisténcia globular
a NaCl 0,36%, 3 — Colorag¢do intraeritrocitaria de HbH, 4 —
Eletroforese em pH 4cido e alcalino, 5 — Dosagem de HbF e A,
Somente em alguns casos utilizamos as técnicas de eletroforese
de globina e focalizagdo isoelétrica.

No periodo de abril/2000 a setembro/2001 foram
analisadas 1.541 amostras de sangue periférico de pacientes
com anemia a esclarecer ou com suspeitas de hemoglobinopatia,
provenientes de diversos Centros de Salide e Hospitais da
regido metropolitana de Séo Paulo. Os resultados estdo expresso
na tabela 1.

A alta incidéncia de hemoglobinopatia encontrada em
nosso laboratério de 26,3%, se deve ao fato de que o grupo
-analisado era individuos que apresentavam caracteristicas
hematologicas de anemia nutricional ou com quadro clinico
sugestivo de hemoglobinopatias ou historico familiar. Porém, a
prevaléncia foi da Hb S de 19,8%, sugerindo a alta incidéncia
do gene Beta S na populagido metropolitana da cidade de Sdo
Paulo. Este trabalho de incidéncia de Hb andmalas em nossa
rotina coincide com outros trabalhos que mostram a prevaléncia,
principalmente da Hb S na populacéo brasileira, mostrando a
importéncia que ela representa para a Satide Publica.

Tabela 1. Freqiiéncia de fenotipo hemoglobinico encontrado em 1.541 pacientes com suspeitas de hemoglobinopatias ou com

anemia a esclarecer.

Tipos de Fenétipos Hemoglobinicos

AA  AS SS S/PTal SC  AC CC Al BTl AH* AF*  CSpring
n 1136 190 75 3 17 30 0® 0l 58 0® 02 05
% 77 123 49 1,5 £ 19 013 006 38 013 013 032

AA —Hemoglobina Normal

AS —Hb S em heterozigose

SS —HbS em homozigose

S/BTal — HbS + Talassemia Beta

SC-HbS+HbC

AC —Hb C em heterozigose

CC—-HbC em homozigose

Al-—-HbI em heretozigose

Tal — Sugestivo de Talasemia Beta heterozigotica

AH™ —Hb H — Sugestivo de Talassemia Alfa heterozigotica

AF* —Hb F — Sugestivo de Persisténcia Hereditaria de Hb Fetal (PHHF)

Cspring — Sugestivo de HbConstant Spring
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