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Resumo- Cerca de 80% das doencas raras tém origem genética e muitas delas ainda ndo possuem
cura conhecida. O tratamento, quando existe, costuma ser bastante complexo e caro, o que configura
um desafio adicional ao Sistema Unico de Salde (SUS). A Atencéo primaria & Saude (APS) é o
primeiro contato e a via preferencial dos usuarios com o sistema Unico de saude e, a qualificagdo dos
profissionais das APSs, promovendo encaminhamento a um especialista de forma adequada e
dispensando o cuidado apropriado aos problemas genéticos é essencial. Nesse viés, o Hemonucleo
de Manhuagu garante atendimento hemoterdpico para melhoria na qualidade de vida dos pacientes
acometidos com doengas genéticas, a exemplo da talassemia. Neste trabalho descrevemos o caso
clinico de uma paciente com talassemia beta, uma doenca rara que afeta menos de 3% da populagéo
das Américas e que recebe o tratamento no Hemonucleo de Manhuacgu. Notou-se o valor da eficacia
do sistema de atendimento implantado no Hemonucleo, mas também que é imprescindivel integrar as
disfungbes genéticas na atencd@o primaria com o objetivo de informar a populagdo sobre essas,
facilitar diagnostico, prevenir agravos e ainda ndo sobrecarregar a atencdo especializada.

Palavras-chave: Doencas genéticas; talassemias; atencao basica; hemonucleo.
Area do Conhecimento: Ciéncias da Saude.
1 INTRODUCAO

Com o desenvolvimento econémico e social e, consequentemente, um maior controle das
doencgas infectoparasitarias, as alteragcdes genéticas passam a ocupar um lugar de destaque nas
estatisticas, com uma parcela significativa da populacéo necessitando de diagnéstico, tratamento ou
aconselhamento genético (VIEIRA, 2013).

A Organizacao Mundial da Saude propés, em 2000, que fossem incorporados
a Atencdo Primaria a Salde (APS) acbes para prevencdo a saude e o
controle das doencas geneticamente determinadas e da malformacgéo
congénita (VIEIRA, 2013, p.11)

Conhecimentos béasicos em genética podem ajudar os profissionais da APS no cuidado de
pessoas e familias com doencas geneticamente determinadas ou em situagdes de risco genético.
Muitas situagBes que envolvem conhecimentos em genética podem ser manejadas no contexto das
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APS; porém, outras situacBes precisardo de encaminhamento para servicos de referéncia. A
identificacdo de pacientes que precisam de investigacao especifica em servicos especializados tem
um papel-chave para os profissionais da APS. Diante disso, conhecer as doencas genéticas do
municipio é importante para orientar as politicas publicas de acolhimento dos pacientes acometidos e
suas familias bem como para integrar os programas desenvolvidos pelas instituicbes de ensino
superior da regido as necessidades da comunidade em seu entorno (VIEIRA, 2013).

Com o objetivo de atender a demanda hemoterapica crescente do estado de Minas gerais, 0
Centro de Hematologia e Hemoterapia - Fundacdo Hemominas - foi criado em 1985 (RODRIGUES,
2008) e, em 1992 o hemonucleo de Manhuacu iniciou suas atividades, garantindo, na regido, a
melhoria da qualidade de vida dos pacientes com doencas genéticas como as hemoglobinopatias.
Dentre os distlrbios genéticos assistidos pelo hemontcleo encontram-se as talassemias que sao um
grupo de anemias hereditarias raras que afetam até 3% da populacdo das Ameéricas. A
palavra talassemia deriva-se da combinacdo dos termos gregos thalassa (mar), e emas (sangue), a
qual tem origem nos paises banhados pelo mar Mediterraneo, como Grécia e Italia. Por isso, a
talassemia também é conhecida como anemia do Mediterraneo e, esta constitui um grupo abrangente
de doencas genéticas que séo caracterizadas pela redugdo ou auséncia da sintese de um dos tipos
de cadeias de globina que formam a hemoglobina, podendo ser classificadas em alfa e beta. Essa
Ultima apresenta mais de 400 pontos de mutagdes resultando na deficiéncia de cadeia beta, que varia
de minima (alelos beta mais) a auséncia completa (alelos beta zero) (MINISTERIO DA SAUDE,
2016). A figura 1, € uma comparacdo entre glébulos vermelhos de uma paciente normal e de um
paciente com beta talassemia maior, conforme a Associacdo Brasileira de Talassemia (ABRASTA),
demonstrando as diferengas morfoldgicas e na coloracao, a qual, na imagem a direita, a sua palidez é
consequéncia das baixas taxas de ferro em sua composigéao.

FIGURA 1: Glébulos vermelhos de um paciente normal e de um paciente com beta-talassemia maior

Globulos vermelhos em beta-talassemia maior

Globulos vermelhos normais sob o microscopio 5 gt
sob o microscopio

*Os gldbulos vermelhos séo redondos, *Os globulos vermelhos séao fracos, palidos,
concavos, de igual forma e tamanhos variedade de formas e tamanhos

Fonte: ABRASTA, 2018.

A doenca apresenta-se sobre trés formas clinicas sendo, a talassemia maior, a forma mais
grave que depende de transfusdes sanguineas. A talassemia intermediaria é a forma sintomatica
menos grave e que, em geral, ndo depende de transfusdo. A talassemia menor, a forma clinica
menos grave, € clinicamente assintomética e sO € possivel detectar alteracbes por exames
laboratoriais (ZAGO, 2013).

Neste contexto, o objetivo deste trabalho € descrever o caso clinico de uma paciente com
talassemia beta que recebe o tratamento no Hemonucleo de Manhuagu.

2 METODOLOGIA

Este trabalho consiste em um estudo exploratério do tipo relato de caso, realizado em um
paciente natural de Manhuacu (MG).

O grupo de pesquisa fundamentou-se nas informagdes colhidas a partir de entrevistas ao
paciente e a familiares e de visitac6es a unidade do Hemominas, utilizando como base o caso de
uma mulher com talassemia beta maior.
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3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Paciente D.O., feminino, 23 anos, portadora de talassemia beta maior, submetida
esplenectomia devido a esplenomegalia gerada pela sobrecarga de ferro no organismo, passa por
transfusdo de sangue mensal no Hemonlcleo, faz suplementacdo com &cido félico e recebe
tratamento multiprofissional com nutricionista, psicologo, médicos. O heredograma da paciente foi
tragcado a partir da historia familiar obtida durante a entrevista com a paciente e seus familiares e
encontra-se representado na figura 2, nela observa-se seus irméos, pais e tios que apresentam a
forma de talassemia menor representado pela letra T e a paciente representado pela bolinha
totalmente preenchida.

FIGURA 2: Heredograma da Paciente

)

O O
QOO0 OO M éTd; 01 655
be

T: Talassemia menor
@: Talassemia maior

Fonte: Os autores

D.O., neta de av6s paternos que ndo tinham exames comprovando talassemia, mas
possivelmente um deles era portador da doenca, ja que todos os seus filhos apresentavam tracos de
talassemia, ou seja, talassemia menor e sua avo paterna veio a 6bito sem causa especifica devido a
ndo investigagdo. Seu avd materno, tios e mée, apresentam tracos de talassemia confirmados.

Houve um casamento consanguineo entre primos de primeiro grau, e ambos apresentavam a
talassemia menor, gerando trés filhos com talassemia beta menor e uma, D.O., com talassemia beta
maior.

A paciente foi diagnosticada apos seus trés primeiros meses de vida. O teste do pezinho,
realizado logo apés as primeiras 48 horas de vida ndo é eficaz para diagnosticar talassemias.
Entretanto, existem outras maneiras de detec¢cdo da talassemia, como 0s exames de sangue, O
hemograma e a eletroforese de hemoglobina, que apresenta como objetivo verificar qual o tipo e
forma de hemoglobina circulante no sangue. Além disso, podem também ser realizados testes
genéticos para avaliar os genes responsaveis pela doenca e diferenciar os tipos de talassemia, como
também testes antes do nascimento como amostragem vilo corial que consiste em remover um
pedaco da placenta, que pode ser feito em torno da 11° semana de gestagédo, e aminiocentese que
ocorre através da coleta de uma amostra do liquido amniético e pode ser feito apés a 16° semana de
gestacdo, os quais ndo foram realizados no caso de D.O., e por isso seu diagnoéstico foi obtido
somente apds seu nascimento, por meio de testes sanguineos.

D.O., relatou que assim como ela, os portadores dessa patologia geralmente apresentam
como caracteristicas o crescimento inadequado, ossos frageis podendo levar a deformidades 0sseas
e até fraturas, além disso ocorre também organomegalias, como figado e baco aumentados, as
atividades fisicas normais sdo prejudicadas, necessitando de acompanhamento multiprofissional
meédico periodicamente e o tratamento mensal, com transfusdo de sangue desde os primeiros meses
de vida, como suplementacdo de acido félico e outros medicamentos que ajudam a controlar os
sintomas da doenca e tenha uma qualidade de vida melhor.

A imunidade em certos pacientes com talassemia beta maior € comprometida, ja que de
acordo com as Orientagdes para Diagndstico e Tratamento de Talassemias Beta pode levar a
diversos problemas, tais como

Anemias graves, sobrecarga de férreo, esplenectomia e uma séria de
alteragBes imunoldgicos, tendo como exemplos o aumento de
imunoglobulinas séricas, reducdo de C4, alta incidéncia de
imunocomplexos circulantes, além de autoanticorpos antinucleares e
aumento de linfécitos, devido as transfuses frequentes. Porém, ha
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divergéncias quanto as consequéncias de pessoas nao
esplenectomizadas, com esse tipo de talassemia, ja que alguns
estudos mostram que a anemia crbnica e a hemossiderose nao
alteraram a fungéo fagocitica do sistema reticuloendotelial e outros
dizem que ha sim a reducédo das fungGes fagociticas e bactericidas de
neutréfilos e fagodcitos (mondcitos, macrofagos) relacionada a
sobrecarga de ferro (MINISTERIO DA SAUDE, 2016, p. 98).

Por esse motivo, conforme relatado pela paciente, houve aumento da atividade do baco
resultando na esplenomegalia e por isso a necessidade de cirurgia de remocao do baco, érgdo que
ajuda no combate de infeccBes e destruicdo de células vermelhas do sangue. Além do mais essa
apresenta niveis elevados de ferro no sangue e nos tecidos decorrente das constantes transfusdes
gerando um acumulo de ferro na corrente sanguinea, mas possui uma alimentacdo bem variada,
apenas com restricdo a alimentos que contenham ferro como alguns leguminosos e carnes
vermelhas. Além disso, aumenta a ingestdo de alimentos que dificultam a absorcdo de ferro no
intestino, como leite e derivados e cha preto.

D.O.,leva uma vida relativamente normal. Apesar de aparentar ter idade inferior a que possuli,
devido a um retardo no crescimento devido a alteragBes hormonais. Muito religiosa, sempre que pode
viaja para eventos religiosos, ajuda a mée em alguns afazeres de casa, e iniciou a faculdade, apesar
de ndo a ter concluido, mas pretende voltar a estudar para conclusdo de seu curso.

4 CONCLUSAO

O presente trabalho demonstrou a importancia de oferecer recursos para acompanhamento,
cuidado, diagndstico e tratamento de pacientes com doencgas genéticas, uma vez que essas doencas
vém tomando papel de destaque como causadoras de morbidade e de mortalidade (RAMALHO,
2004). Isto pode ser atingido através do aprimoramento de conhecimentos basicos em genética
aplicados nas APS, ajudando os profissionais no cuidado de pessoas e familias com doencas
geneticamente determinadas ou em situacdes de risco genético, uma vez que as APS sdo, muitas
vezes, a porta de entrada e via preferencial dos usuarios de saude.

O foco deste trabalho foi o relato de caso da talassemia na unidade do Hemominas —
Manhuacu, MG, onde, no que diz respeito ao controle e orientacdo de doencgas genéticas, ha um
sistema informatizado e eficaz na ajuda das pessoas com essas disfun¢des. Assim, atingiram-se 0s
objetivos propostos, servindo de grande aprendizado o acompanhamento do dia-a-dia do Hemocentro
e observando todos os cuidados que ele oferece aos seus pacientes, em especial D.O.

Em virtude do que foi mencionado, verificou-se a importancia, e sugere-se a criagdo, de um
programa nacional de banco de dados cadastrando as pessoas com doencas genéticas e
classificando-as segundo o grau da complicacédo e o tipo de atendimento necessario, uma vez que
algumas dessas disfun¢des poderdo ser tratadas na propria atengéo primaria (QURESHI; MODELL;
MODELL. 2004). Ainda convém lembrar que o adequado treinamento e conhecimento dos
profissionais da APS sobre genética promovera o cuidado apropriado aos problemas genéticos de
modo custo-efetivo encaminhando-os a especialistas quando necessario (STARFIELD, et. al. 2002).

Levando-se em consideracdes esses aspectos, acredita-se que um sistema voltado ao
mapeamento e controle dessas disfuncdes é imprescindivel, pois difundird o conhecimento e os
cuidados necessarios para o tratamento de diversas enfermidades genéticas que muitas vezes nao
tém a atencao necessaria.
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