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Resumo
Introdução: Hemoglobinopatias são doenças genéticas de caráter étnico em que mutações na estrutura molecular das globinas podem 
acarretar em modifi cações funcionais dessas moléculas. Objetivo: Verifi car a prevalência e os aspectos epidemiológicos de pacientes 
afetados por hemoglobinopatias atendidos no Ambulatório de Aconselhamento Genético do Hospital Emílio Carlos (HEC) da cidade de 
Catanduva-SP. Material e Método: Estudo retrospectivo, descritivo, observacional, realizado através da análise dos prontuários médicos 
dos pacientes atendidos no período compreendido entre setembro/2005 a setembro/2014. A amostra estudada foi composta por 87 
indivíduos com idade média de 10,8 anos. Resultados: A classifi cação socioeconômica revelou que metade das famílias pertencia às 
classes D e C2. Praticamente 92% dos pais estavam empregados, 67% possuíam ensino fundamental incompleto, 95% residiam em 
casa de alvenaria e 100% das moradias dispunham de água encanada e rede de esgoto. A prevalência de traço para anemia hereditária 
por talassemias e hemoglobinas variantes na amostra avaliada foi de aproximadamente 29%: 26,44% de talassemia alfa heterozigota, 
1,15% de heterozigose para hemoglobina S (HbAS) e 1,15% de heterozigose para hemoglobina C (HbAC). Com uma maior prevalência 
na população caucasoide (64%) que entre os negroides (36%). A ocorrência de antecedentes familiares para anemias hereditárias foi 
verifi cada em 44% da população avaliada. Conclusão: Os resultados obtidos revelam a necessidade de implantação de serviços de saúde 
pública direcionados à realização de diagnóstico molecular para hemoglobinopatias no HEC.
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Abstract
Introduction: Hemoglobinopathies are ethnic genetic diseases in which mutations in the molecular structure of globins can cause 
functional modifi cations of these molecules. Objective: To evaluate the prevalence and the epidemiological aspects of patients affected 
by hemoglobinopathies  treated at the Genetic Counseling Outpatient Clinic of Hospital Emilio Carlos (HEC) in the city of Catanduva-SP, 
Brazil. Materials and Method: It was a retrospective, descriptive, observational study, carried out through the analysis of medical records 
of the patients attended from September 2005 through September 2014. The study sample consisted of 87 individuals with a mean age 
of 10.8 years. Results: socioeconomic classifi cation revealed that half of the families belonged to the D and C2 classes. Almost 92% of 
the parents were employed, 67% had incomplete elementary education, 95% lived in masonry houses and 100% of the households had 
piped water and sewage network. In the sample evaluated, the prevalence of trait for hereditary anemia due to thalassemias and variant 
hemoglobins was approximately 29%: 26.44% of heterozygous alpha thalassemia, 1.15% of heterozygous for hemoglobin S (HbAS) and 
1.15% of heterozygous for hemoglobin C (HbAC), with a higher prevalence in the Caucasian population (64%) than among the negroids 
(36%). The occurrence of a family history for hereditary anemia was verifi ed in 44% of the evaluated population. Conclusion: The results 
obtained suggest the need for implementation of public health services aimed at performing a molecular diagnosis of hemoglobinopathies 
in ECH.
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Resumen
Introducción: Las hemoglobinopatías son enfermedades genéticas de carácter étnico en las que las mutaciones en la estructura molecular 
de las globinas pueden acarrear en modifi caciones funcionales de esas moléculas. Objetivos: Verifi car la prevalencia y los aspectos 
epidemiológicos de pacientes afectados por hemoglobinopatías atendidos en el Ambulatorio de Asesoramiento Genético del Hospital 
Emilio Carlos (HEC) de la ciudad de Catanduva-SP, a través del análisis de los prontuarios médicos de los pacientes atendidos en 
el período comprendido entre septiembre/2005 a septiembre/2014. Material y Método: La muestra estudiada fue compuesta por 87 
individuos con edad media de 10,8 años. Resultados: La clasifi cación socioeconómica, reveló que la mitad de las famílias pertenecían 
a las clases D y C2. El 92% de los padres estaban empleados, el 67% poseía educación básica incompleta, el 95% residía en casa de 
albañilería y el 100% de las vivien das disponían de agua potable y red de alcantarilla. La prevalencia de traza para anemia hereditaria por 
talas y hemoglobinas variantes en la muestra evaluada fue de aproximadamente 29%: 26,44% de talasemia alfa heterozigota, 1,15% de 
heterozigose para hemoglobina S (HbAS) y 1,15% de heterozigose para hemoglobina C (HbAC). Con una mayor prevalencia en población 
caucasoide (64%) que entre los negros (36%). La ocurrencia de antecedentes familiares para anemias hereditárias fue verifi cada en el 
44% de la población evaluada. Conclusión: Los resultados obtenidos revelan la necesidad de implantación de servicios de salud pública 
dirigidos a la realización de diagnóstico molecular para hemoglobinopatías en el HEC.
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INTRODUÇÃO

As hemoglobinopatias constituem um grupo de 

alterações genéticas com padrão de herança autossômico 

recessivo, decorrentes da produção de moléculas 

estruturalmente alteradas ou pela síntese defi ciente de 

globina alfa ou beta que representam as formas mais 

comuns de anemia hemolítica hereditária1.

As hemoglobinopatias apresentam mais de 1.000 

alelos mutantes caracterizados em nível molecular2.

A anemia ou doença falciforme (DF) é a 

hemoglobinopatia com maior prevalência na população 

brasileira. Originada a partir de uma mutação gênica da 

cadeia beta da globina, na qual o sexto aminoácido, o 

ácido glutâmico, é substituído pela valina, que tem como 

consequência a produção de uma Hb estruturalmente 

alterada, denominada hemoglobina S (HbS). Das diferentes 

formas da DF as mais frequentes são: a anemia falciforme 

(HbSS); a hemoglobinopatia SC resultante da heterozigose 

entre as Hb S e S e a HbS/β-talassemia, na qual há uma 

interação da HbS com a β-talassemia. No heterozigoto ou 

portador do traço falciforme (HbAS) ocorre a produção de 

HbA e de HbS que caracteriza uma condição benigna3,4.

As manifestações clínicas da DF são consequentes 

da presença da HbS, cujas moléculas, quando 

desoxigenadas, sofrem cristalização pela formação de 

feixes poliméricos, que conferem à hemoglobina uma 

forma alongada e rígida comumente referida como 

“hemácia em forma de foice”4,5.

Do ponto de vista clínico, o afetado pode 

apresentar-se como assintomático (heterozigoto) ou 

sintomático (forma homozigota). A DF é uma doença 

infl amatória crônica caracterizada pela presença de 

episódios agudos de anemia hemolítica crônica e pela 

oclusão dos pequenos vasos sanguíneos, que resultam em 

lesão tecidual isquêmica com crises de dor, infartamento e 

necrose em vários órgãos, com morbidade e mortalidade 

elevadas3,6,7.

De acordo com o Programa Nacional de Triagem 

Neonatal (PNTN), do Ministério da Saúde, no Brasil 

nascem 3.500 crianças por ano com DF e 20.000 com 

traço falciforme, e estima-se que cerca de 8 milhões de 

pessoas sejam portadoras do traço falciforme (HbAS) 

e aproximadamente 30 mil de DF4,6. Cerca de 20% das 

crianças portadoras de DF não atingem os cinco anos 

de idade e as demais apresentam redução acentuada do 

rendimento escolar8,9.

As síndromes talassêmicas são consequentes da 

diminuição ou ausência de síntese de uma ou mais cadeias 

da globina, que leva ao acúmulo do outro tipo cuja síntese 

está preservada. Esta alteração produz modifi cações 

na membrana e destruição precoce do eritrócito, 

resultando em hipocromia e microcitose, anormalidades 

características deste grupo de hemoglobinopatia3,10. As 

talassemias são classifi cadas de acordo com a cadeia não 

produzida, sendo as formas α e β as mais frequentes. As 

talassemias α são causadas por deleções que removem os 

genes α e as talassemias β geralmente são resultantes de 

substituições de bases nitrogenadas nos éxons, íntrons e 

regiões promotoras dos genes β3. Nas formas sintomáticas, 

as talassemias se apresentam como anemia hemolítica 

intensa e, muitas vezes, são fatais na infância7,9.

OBJETIVO

A ausência de dados referentes à prevalência 

dessas patologias na cidade de Catanduva-SP e o fato 

de que o conhecimento dessas condições pode gerar 

ações para assistência de pacientes portadores foram 

os fatores motivadores para a elaboração do presente 

projeto que teve por objetivo verifi car a prevalência 

e os aspectos epidemiológicos de pacientes afetados 

por hemoglobinopatias atendidos no Ambulatório de 

Aconselhamento Genético do Hospital Emílio Carlos da 

cidade de Catanduva-SP.

MÉTODO

Para tanto, realizou-se um modelo de pesquisa 

retrospectivo, descritivo, observacional de caráter 

quantitativo através da análise dos prontuários 

médicos dos pacientes atendidos no Ambulatório de 

Aconselhamento Genético do Hospital Emílio Carlos da 

cidade de Catanduva, SP, no período compreendido entre 

setembro/2005 a setembro/2014.

Os dados foram registrados em formulário 

elaborado para o próprio projeto, contendo informações 

gerais e epidemiológicas tais como: idade, sexo, gênero, 

naturalidade, cor da pele, tamanho da família, condições 

de moradia, escolaridade e comorbidades, além de 

informações sobre a doença, como: tipo de hemoglobina, 

tempo e local do diagnóstico, acompanhamento 

especializado, tipo de tratamento e rendimento escolar.
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Os critérios de inclusão no presente estudo foram: 

realização de consulta no Ambulatório de Aconselhamento 

Genético e realização do exame de eletroforese para 

diagnóstico de hemoglobinopatias. 

O padrão de hemoglobina foi obtido após 

realização de exame de eletroforese em acetato de celulose 

com pH alcalino e a morfologia eritrocitária através de 

hemograma, que foram realizados pelo Laboratório de 

Análises Clínicas do Hospital Emílio Carlos de Catanduva- 

SP, de acordo com a rotina e metodologia do serviço.

Os resultados foram submetidos a análise 

descritiva e expressos através das frequências relativa e 

absoluta.

RESULTADOS

A amostra estudada foi composta por 87 pacientes 

com idade média de 10,8 anos, sendo que 60,92% eram 

do gênero masculino e 39,08% eram do gênero feminino 

(Tabela 1).

A classifi cação socioeconômica revelou que 

metade das famílias pertenciam às classes D e C2. 

Praticamente 92% dos pais estavam empregados, 67% 

possuíam ensino fundamental incompleto, 95% residiam 

em casa de alvenaria e 100% das moradias dispunham de 

água encanada e rede de esgoto. A maioria dos pacientes 

Tabela 1 – Perfi l epidemiológico dos portadores de hemoglobinopatias 
segundo a amostra estudada

Tabela 2 – Frequência de hemoglobinas anormais encontradas

nº = número de pacientes
% = frequência relativa de pacientes da amostra
NI = não informado

frequentava o ensino fundamental.

A prevalência de traço para anemia hereditária 

por talassemias e hemoglobinas variantes na amostra 

analisada foi de aproximadamente 29%: 26,44% de 

talassemia alfa heterozigota, 1,15% de heterozigose para 

hemoglobina S (HbAS) e 1,15% de heterozigose para 

hemoglobina C (HbAC). Com uma maior prevalência na 

população caucasoide (78,16%) que entre os negroides 

(6,9%). A ocorrência de antecedentes familiares para 

anemias hereditárias foi verifi cada em 44% da população 

analisada (Tabela 2).

DISCUSSÃO

O predomínio de pacientes na faixa etária entre 

0 a 9 anos de idade provavelmente foi decorrente da 

amostra ter sido obtida no ambulatório de aconselhamento 

genético, pois a maioria dos pacientes são crianças.

Em relação à etnia, os resultados obtidos no 

presente estudo revelaram uma prevalência maior de 

caucasoides, diferente dos dados referidos na literatura 

que evidenciam predomínio de negros, seguidos por 

pardos, e uma pequena prevalência de brancos11-13. Essas 

diferenças podem ser consequência da possível seleção 

da população que procura assistência médica no Hospital 

Emílio Carlos, onde predomina o atendimento pelo Sistema 

Único de Saúde, de indivíduos economicamente menos 

favorecidos, onde o número de caucasoides é maior.

Os resultados obtidos evidenciaram que a 

prevalência de pacientes com traço para talassemia alfa 

heterozigota foi de 26,4%. Assim, a talassemia alfa se 

apresenta como alteração hereditária mais frequente da 

síntese anormal da hemoglobina. Esse resultado corrobora 

com outros observados em diferentes regiões do Brasil, 

que também mostraram maiores prevalências das alfa 

talassemias, em especial quando exames de biologia 

molecular são realizados14-16.

A HbC na população brasileira, identifi cada por 

genótipo Ac, é de cerca de 0,5% com valores próximos a 
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0,1% e 1% em diferentes estados da região Nordeste17,18. 

A prevalência de 2,3% diagnosticada no presente estudo 

é relevante por representar o quádruplo dos valores 

médios descritos para o Brasil e, também, por oferecer 

possibilidades para direcionar futuros estudos por meio de 

técnicas de biologia molecular para caracterização precisa 

dos genótipos alterados.

CONCLUSÃO

Os resultados permitem concluir que as 

prevalências obtidas, em especial as referentes ao 

traço falciforme e os indicadores laboratoriais de 

talassemia alfa minor, são fatores reveladores da 

necessidade de implantação de serviços de saúde pública 

direcionados à realização de diagnóstico molecular para 

hemoglobinopatias no HEC da cidade de Catanduva, SP.
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