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RESUMO

INTRODUÇÃO: doença falciforme é uma anemia hemolítica hereditária ocasionada pela formação de uma hemoglobina 
mutante (Hemoglobina S), que afoiça as hemácias. O traço falciforme nomeia a condição benigna e assintomática de portador, não 

e avaliar a necessidade de encaminhamento ao especialista. OBJETIVOS:
METODOLOGIA: 

com. DISCUSSÃO: no Brasil, acredita-se que a prevalência de traço falciforme seja de 27/1000 nascimentos, chegando até 
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ABSTRACT

INTRODUCTION: sickle cell disease is an inherited hemolytic anemia due to a genetic mutation that distorts erythrocytes 
(Hemoglobin S). Sickle cell trait is an asymptomatic benign heterozygosis carrier condition. From the results of hemoglobinopathies 

assistance. OBJECTIVES:
basic health assistants on hemoglobinopathies neonatal screening. METHODOLOGY: bibliographic descriptive, documental, 

DISCUSSION: in Brazil, sickle cell trait can 
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INTRODUÇÃO

Doença falciforme é uma anemia hemolítica hereditária 
autossômica recessiva ocasionada pela formação de uma 
hemoglobina mutante (Hemoglobina S), que provoca distorção 
nas hemácias, dando-lhes o característico formato de foice ou 
meia-lua; e pode ser homozigótica (HbSS), chamada anemia 
falciforme, ou em heterozigose por associação com outro 
gene mutante da cadeia beta (variante S/Beta-Talassemia, 
SC, SD e outras), chamada doença falciforme. Fenômenos 

marcos da doença falciforme, com episódios recorrentes de 

de emergência.1,2

O traço falciforme nomeia a condição de heterozigose do gene 
mutante falcêmico, em que o outro alelo é normal (HbAS), 
condição benigna e assintomática em que o indivíduo é 
portador de um gene mutante, mas não desenvolve a doença, 
não necessitando de acompanhamento especializado. Sua maior 

chance de os descendentes nascerem com doença falciforme.1,3

Acredita-se que cerca de 250.000 crianças nasçam por ano 
com anemia falciforme ao redor do mundo, e cerca de 3.500 
apenas no Brasil, onde a prevalência de anemia falciforme é 
de até 1/1000 nascimentos e a de traço falciforme, de 27/1000 
nascimentos, principalmente nos estados do Nordeste e 

3,4

A triagem neonatal para hemoglobinopatias faz parte do teste 
do pezinho e geralmente é primeiramente avaliada pelos 

FA (hemoglobina F e hemoglobina A), resultado 
normal; FAS (hemoglobina F, hemoglobina A e hemoglobina 
S) representa o estado de portador, o traço falciforme; 
resultados FS (hemoglobina F e hemoglobina S), positivo para 
doença falciforme, devendo ser encaminhados ao especialista 

do padrão fetal para o padrão adulto, além de ser realizado 
o estudo familiar. Além destes, outros resultados indicando 
traços de outras hemoglobinopatias ou outros padrões de 
doença falciforme, quando se associa a outras mutações, 
podem ser diagnosticados e devem ser avaliados.5

Quando diagnosticada precocemente, o acompanhamento 

de vida, promovendo a realização de imunizações e 

paciente e aos familiares sobre os principais sintomas e a 
história natural da doença. Quando um resultado positivo 
não for avaliado precocemente, o diagnóstico somente será 
realizado quando do início dos sintomas ou da recorrência das 
manifestações clínicas, aumentando a chance de ocorrência 
de sequelas e complicações, levando a um aumento da 
morbimortalidade, além de fatores como estresse familiar 
pela ocorrência de uma doença crônica hereditária, tempo 
prolongado de espera até a consulta com o especialista, 

OBJETIVOS

sobre a interpretação da triagem para hemoglobinopatias do 

básica.

METODOLOGIA

e tratados de pediatria, utilizando os descritores “teste 
do pezinho”, “traço falciforme”, “doença falciforme” e 
“prevalência”, além dos termos correspondentes em inglês 
“neonatal screening”, “sickle cell trait”, “sickle cell disease”, 
“prevalence”.

Foram inicialmente selecionados 27 artigos e 2 capítulos 

base de dados Uptodate (uptodate.com), sete artigos do 
Scielo (scielo.org), três artigos da pubmed (ncbi.nlm.nih.

gov/pubmed/) e mais dois artigos e um capítulo de livro de 
universidades/instituições (USP, SBP e APAE), perfazendo 
23 referências. Entre os critérios de inclusão considerou-se 

trabalhos mais antigos tenham sido também utilizados, 

de versões mais atualizadas; presença de dois ou mais 

Após análise dos periódicos, propôs-se a necessidade da 
criação de tecnologias de informação, a saber, boletim 
informativo em linguagem técnica, mas de fácil interpretação, 

triagem para hemoglobinopatias do teste do pezinho.

REVISÃO DA LITERATURA

A molécula de hemoglobina é um tetrâmero formado por quatro 
cadeias proteicas unidas por grupamentos heme (quatro anéis 

geralmente, duas cadeias tipo alfa e duas cadeias não-alfa – 
tipo beta, gama ou delta. A principal função da hemoglobina 
é carrear o oxigênio dos pulmões, distribuindo-o aos tecidos, 
embora outras funções, como distribuição de óxido nítrico e 
regulação do tônus vasomotor também sejam referidos.4,6

Quando ocorre a troca do sexto aminoácido da cadeia 
beta, valina, pelo ácido glutâmico (GAG–GTG), ocorre 

polímeros rígidos das cadeias de globina e precipitação 
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eritróide falciforme, uma menor capacidade deformacional 
das hemácias e trombose da microcirculação. A polimerização 
envolve também proteínas da membrana e a conformação 
diferenciada das células falciformes acarreta aumento da 
concentração de hemoglobina e densidade das hemácias, 
afetando o equilíbrio hidroeletrolítico e gerando desidratação 
celular, principalmente quando há desoxigenação, ou em 

membrana, estrutural e funcionalmente, desordem no controle 
de volume celular e o aumento da aderência ao endotélio 
atuam em conjunto para o espectro sintomático da doença.6-8 

estejam associados com a mutação da HbS, produzindo uma 
1,6

A Hemoglobina F é a hemoglobina predominante no feto. 
Produzida no fígado e no baço, a partir da 8ª semana de vida 

função protetora, pois consegue diluir a hemoglobina S no meio 
intracelular, impedindo sua polimerização. Sua concentração 
se reduz até o término do primeiro ano de vida, protegendo o 
lactente dos efeitos deletérios da Hemoglobina S.7,9,10

Normalmente, na fase adulta, há três tipos de hemoglobina em 

alfa e duas cadeias beta, sendo a mais prevalente, cerca de 97%; 
Hemoglobina A2 (HbA2), formada por duas cadeias alfa e duas 
cadeias delta, em menor quantidade, cerca de 2,5%; e Hemoglobina 
F (HbF), ou Fetal, formada por duas cadeias alfa e duas cadeias 
gama, e a menos prevalente, cerca de menos de 1%.7,10

A doença falciforme e o traço falciforme

semelhantes. Os sintomas decorrem de fenômenos 
vasoclusivos e hemolíticos, mas podem ser bem variados 

redução da produção de Hemoglobina F.10,11

As crises álgicas são as manifestações vasoclusivas mais 

precipitadas por condições climáticas, desidratação, estresse, 
infecções, dentre outros, e a dor pode acometer qualquer parte 
do corpo, sendo comum a dactilite, dor torácica (síndrome 
torácica aguda), dor abdominal (isquemia mesentérica 
ou sequestro esplênico), priapismo, dor óssea por infarto 
ósseo e subsequente osteomielite por Salmonella, e eventos 
neurológicos, como acidente vascular encefálico isquêmico, 
cerca de 25% das crianças com anemia falciforme fazem 

função neurocognitiva.11,12

Outra complicação muito comum e que é a principal causa 
de morbimortalidade na anemia falciforme é a ocorrência de 

11-13

Traço falciforme não é considerado uma doença, é uma 
condição benigna de portador do gene mutante para HbS, não 
necessitando de acompanhamento especializado, sendo, no 
entanto, essencial que os pais de crianças portadoras do traço 
falciforme recebam orientações gerais e de aconselhamento 
genético. No caso em que a criança portadora de traço falciforme 
(FAS), ou dos resultados FAC (hemoglobina F, hemoglobina 
A e hemoglobina C) ou FAD (hemoglobina F, hemoglobina A 
e hemoglobina D) ou FAE (hemoglobina F, hemoglobina A e 
hemoglobina E), apresentar anemia, é recomendável excluir 
anemia ferropriva. Excluída ou tratada, caso permaneça a 
anemia, deve-se encaminhar para avaliação com hematologista e 
realização de eletroforese de hemoglobina. Embora usualmente 
assintomático, alguns estudos demonstram que possa estar 
associado raramente a alguns eventos tromboembólicos 
venosos em situações adversas ou após exercícios extenuantes, 

5,14

da doença falciforme

Os princípios gerais de um programa de triagem neonatal 
devem considerar que a triagem seja economicamente viável, 
de fácil realização, elevada precisão, voltada para doenças 
de fácil detecção, de alta prevalência e que não apresentem 
características clínicas precoces, em quais a intervenção 
possa alterar a história natural da doença, reduzindo assim 
sua morbimortalidade, dando acesso ao acompanhamento 

disponibilizando as medicações excepcionais e realizando 
15

Entre o terceiro e o quinto dia, uma amostra é coletada e, de acordo 
com o tipo e a concentração das hemoglobinas encontradas, 
representadas cada uma por letras em ordem de prevalência, 

casos de doença falciforme. Diante de um resultado positivo, 
o recém-nascido deve ser encaminhado ao hematologista para 

A partir do primeiro mês de vida, o padrão de resultados para o 

acompanhamento da idade na qual os exames foram colhidos, 
considerando-se que, por diversas razões, a consulta ou a coleta 
podem ter sido atrasadas, a saber, desinformação dos pais sobre 
os testes de triagem ou histórico familiar da doença, espera para 
conseguir encaminhamentos, atraso na liberação dos resultados 
pelos laboratórios responsáveis.5,16

DISCUSSÃO

doença falciforme e traço falciforme no país, a tendência 
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atual de melhoria das condições de vida sugere que cada vez 

reprodutiva, e, portanto, a prevalência tende a ser cada vez 
maior não só no país, mas em todo o mundo.

Um estudo transversal realizado em Pernambuco utilizou a 
base de dados estadual do teste do pezinho e realizou triagem 
familiar ampliada dos casos índices de doença falciforme 

da população estudada (21 casos índices e 463 familiares), 
114 casos de traço falciforme, correspondente a 25% dos 
familiares. Destes, 81% desconheciam a condição, 53,3% 

o que gerou um incremento de casos de traço falcêmico e 
aumento da possibilidade de gerar crianças com anemia 
falciforme.17

No Paraná, o estudo conduzido entre os anos de 2002 a 
2004, demonstrou uma prevalência para o traço falcêmico 
de 150/10.000 nascimentos. Em Ribeirão Preto, referência 
nacional em triagem neonatal, a prevalência foi de 1/37,5 
mil nascidos vivos. Outro estudo transversal realizado 
no Distrito Federal, referentes aos dados do centro de 
referência em triagem neonatal, entre os anos de 2004 a 2006, 
demonstrou uma prevalência de 323/10.000 nascimentos para 

o traço falciforme e de 9/10.000 nascimentos para anemia 
falciforme, concluindo que a elevada prevalência deve ser 
considerada uma informação preciosa para ação de gestores 
no desenvolvimento de programas e ações educacionais sobre 
o traço falciforme e a doença falciforme.15,18,19

No Ceará, um estudo conduzido na Maternidade Escola Assis 
Chateaubriand (MEAC) entre os anos de 2001 a 2002, com 
uma amostra de 389 recém-nascidos, encontrou prevalência 
de 3,8% das amostras positivas para traço falciforme, e 0,2% 

realizado no estado.20

O estudo de prevalência nacional realizado em 2009, 
demonstrou a dispersão por estados dos casos de anemia 
falciforme e traço falciforme. Segundo este estudo, a 
prevalência na região sudeste, nos estados de São Paulo, Rio 
de Janeiro e Minas Gerais podem chegar a um caso para 1000 
nascidos vivos com anemia falciforme e um caso a cada 27 
nascimentos com traço falciforme. Crê-se que na população 
negra brasileira, de 1% a 6% possuem o traço falciforme, o 

A Figura 1 demonstra a distribuição por estados encontrada 
neste estudo.4

Figura 1. Distribuição e prevalência de traço falcêmico e anemia falciforme no Brasil.4

Diante da grande prevalência de casos de traço falciforme 

atenção básica, médico e enfermeira, lidar com os resultados 
dos testes de triagem para hemoglobinopatias, devendo 
conduzir de forma que a criança e a família possam receber 

o melhor atendimento, orientações e acompanhamento 
necessários, encaminhando ao especialista quando necessário.

Um trabalho publicado em 2014 realizou questionários com 
médicos obstetras para conhecer o nível de conhecimento 
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Figura 2. Boletim informativo sobre traço falciforme página 1. Figura 3. Boletim informativo sobre traço falciforme página 2.

sobre anemia falciforme, traço falciforme, cuidados com 
gestantes portadoras de doença falciforme e aconselhamento 

diferenças entre os guidelines para acompanhamento e o 
tipo de aconselhamento dado a estas pacientes, provando 
ser necessário um maior enfoque sobre o tema, na educação 
médica.21

Nos EUA, no estado de Massachusetts, como no Brasil, 
o resultado do teste do pezinho é primeiramente avaliado 
pelo médico da atenção primária, e em algumas situações, 
ocorrem encaminhamentos imprecisos ao hematologista. 
Então, foi realizada uma pesquisa intervencionista para 

médicos generalistas, enfermeiros e pediatras, e o incremento 
do conhecimento sobre anemia e traço falciformes através 
de dois diferentes métodos educativos, seminários e material 
escrito. O estudo não encontrou diferenças entre os métodos, 

destes casos na atenção primária podem aumentar de maneira 
22

Uma pesquisa utilizando um questionário pré-estruturado 

município de Montes Claros, no interior de Minas Gerais, 

atenção básica, médicos e enfermeiros, sobre a epidemiologia, 

doença falciforme. O nível de conhecimento foi relacionado 

alcançaram 75% de aproveitamento, demonstrando níveis 
abaixo do desejado, o que poderia comprometer os cuidados 

dos casos.23

CONSIDERAÇÕES FINAIS

Diante da alta prevalência de traço falciforme no país, 
faz-se necessária uma boa base de conhecimentos sobre a 
interpretação da triagem para hemoglobinopatias do teste do 
pezinho, sobre a epidemiologia, sinais clínicos e condutas frente 

da qualidade de vida, além de evitar a oneração do sistema 

através de diversas estratégias educacionais.

Diante dos dados discutidos, propõe-se a criação e divulgação 

atuantes na atenção primária na interpretação da triagem 
para hemoglobinopatias, deste modo, provendo um cuidado 

pacientes com doença falciforme e provendo aconselhamento 
genético e acompanhamento na atenção básica dos pacientes 
com traço falciforme.
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Figura 4. Fluxograma de atendimento e conduta do paciente com traço 
falciforme na atenção primária.
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