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RESUMO

Objetivo: Analisar as manifestacbes clinicas, padrées genéticos e distribuicao
epidemioldgica da anemia falciforme (AF) no Brasil. Metodologia: Realizou-se uma
revisdo integrativa mista, combinando andlise sistematica da literatura em base de dados
como PubMed, SciELO, LILACS e dados epidemioldgicos secundarios do Ministério da
Saude. Foram incluidos 20 estudos publicados entre 2014 e 2024, incluindo relatérios
governamentais, para mapear complicagbes clinicas, padrées de heranga genética e
distribuicdo geografica. A abordagem quantitativa teve foco nas questdes epidemioldgicas,
enquanto a qualitativa sintetizou as manifestacdes clinicas da doenca. Além disso,
modelagens mendelianas foram confeccionadas para ilustrar os padrdes de heranca da
anemia falciforme. Resultados: A AF apresenta incidéncia de aproximadamente 1 caso a
cada 2.500 nascidos vivos no Brasil, com maior prevaléncia na Bahia. As complicagbes
predominantes incluem anemia crbnica, crises algicas, sindrome toracica aguda e AVC.
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Dados da Politica Nacional de Triagem Neonatal evidenciaram disparidades regionais no
acesso ao diagndstico precoce. Conclusdao: A anemia falciforme exige abordagem
multidisciplinar, integrando diagndstico precoce, manejo de complicacGes e educagcdo em
salide. A concentracdo de casos no Nordeste e Sudeste reflete desigualdades histéricas,
demandando politicas regionalizadas. Programas de diagndstico precoce e aconselhamento
genético sdo estratégias-chave para mitigar a morbimortalidade, enquanto a articulagdo
entre pesquisa e saude publica pode reduzir disparidades. O estudo reforca o forte impacto
da anemia falciforme na sociedade, sendo investimentos em capacitacao profissional e
acesso equitativo a terapias inovadoras fundamentais, para transformar desafios clinicos
em avangos sustentaveis.

Palavras-Chave: Anemia falciforme. Traco falciforme. Epidemiologia. Genética.
Manifestagdes Clinicas.

ABSTRACT

Objective: To analyze the clinical manifestations, genetic patterns, and epidemiological
distribution of sickle cell anemia (SCA) in Brazil. Methodology: A mixed integrative review
was conducted, combining a systematic analysis of the literature from databases such as
PubMed, SciELO, and LILACS, along with secondary epidemiological data from the Brazilian
Ministry of Health. Twenty studies published between 2014 and 2024 were included, along
with government reports, to map clinical complications, genetic inheritance patterns, and
geographic distribution. The quantitative approach focused on epidemiological aspects,
while the qualitative synthesis addressed the clinical manifestations of the disease.
Additionally, Mendelian models were created to illustrate the inheritance patterns of sickle
cell anemia. Results: SCA has an incidence of approximately 1 case per 2,500 live births
in Brazil, with the highest prevalence in the state of Bahia. The predominant complications
include chronic anemia, pain crises, acute chest syndrome, and stroke. Data from the
National Neonatal Screening Program revealed regional disparities in access to early
diagnosis. Conclusion: Sickle cell anemia requires a multidisciplinary approach,
integrating early diagnosis, complication management, and health education. The
concentration of cases in the Northeast and Southeast regions reflects historical
inequalities, demanding region-specific policies. Early diagnosis programs and genetic
counseling are key strategies to mitigate morbidity and mortality, while stronger links
between research and public health can help reduce disparities. This study reinforces the
significant impact of sickle cell anemia on society, highlighting the importance of investing
in professional training and equitable access to innovative therapies to turn clinical
challenges into sustainable advances.

Keywords: Sickle Cell Anemia. Sickle Cell Trait. Epidemiology. Genetics. Clinical
Manifestations.

1 Introducao

A anemia falciforme (AF) é uma doenca genética hereditaria, com padrdao de
heranca autoss6mico recessivo, caracterizada pela presenca da hemoglobina S (HbS), que
provoca uma alteragdo no formato dos gldobulos vermelhos, tornando-os alongados e em
forma de foice ou meia-lua. Essas células falciformes sao rigidas e pegajosas, o que facilita
que se aglutinem e figuem presas nos vasos sanguineos, causando obstrucées e reduzindo
o fluxo de sangue para os tecidos. Esse processo favorece a obstrugdao vascular, podendo
resultar em diversas complicacées, como crises de dor intensa, danos a érgdos, acidentes

vasculares cerebrais (AVCs) e infeccGes graves. Além disso, os globulos vermelhos
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falciformes apresentam uma vida util reduzida em comparagdo aos globulos vermelhos
normais, devido ao intenso processo de hemodlise, o que leva a um quadro de anemia
cronica, caracterizado pela diminuicdo de gldobulos vermelhos saudaveis no organismo
(SOUZA et al., 2021).

Os sintomas da anemia falciforme, como as crises dolorosas, geralmente comegam
aos seis meses de idade e sdo causados por danos teciduais isquémicos devido a hipdxia
provocada por fendmenos vaso-oclusivos, resultantes do acimulo de hemacias falciformes.
Essas crises sdo extremamente limitantes, dificultando a rotina dos acometidos e afetando
importantes tarefas, como os estudos, especialmente para criangas, e o trabalho, para
jovens e adultos. E importante destacar que esses fendmenos podem ser desencadeados
por hipoxia, desidratacdo, frio e estresse. O manejo das crises envolve evitar os fatores
desencadeantes, além de usar analgesia adequada e garantir hidratagdo vigorosa. Dada a
auséncia de cura para a doenca falciforme, o diagndstico precoce e o acompanhamento
continuo sdo essenciais (SILVA, 2024).

Os sinais e sintomas da anemia falciforme (AF) sdo notavelmente varidveis e
influenciados por diversos fatores, incluindo fatores ambientais, que podem agravar a
doenca. Entre os interferentes ambientais, destacam-se questdes sociais, econdémicas e
culturais, bem como a qualidade do ambiente em que o paciente vive. A falta de
saneamento basico, agua tratada, poluicdo, estresse e ansiedade sao fatores que podem
aumentar a falcizacdo das hemdcias e agravar os sintomas da anemia (GORGONIO, 2022).

Do ponto de vista epidemiolégico a anemia falciforme (AF), que teve origem no
territorio africano, hoje destaca-se como uma das doengas genéticas de maior prevaléncia
no mundo, com expressiva concentracao em regides com populagdes africanas ou com
descendéncia africana. No Brasil, a DF apresenta um perfil epidemioldgico que reflete essa
heranca genética, atingindo principalmente a populacdo negra e parda, que também
apresenta a maior taxa de 6bitos relacionados a enfermidade. As projegdes indicam uma
populacao de 60 mil a 100 mil individuos com DF no pais, destacando sua importancia
como um problema de salde publica. O padrdo de distribuicdo geografica da doenca no
Brasil é variado, com destaque para o estado da Bahia, que apresenta a maior incidéncia
do pais, atingindo uma taxa de 9,46 casos por cada 100 mil habitantes (BRASIL,2023).

Em sintese, a anemia falciforme (AF) configura-se como uma condicdo de
expressivo impacto em saude publica, caracterizada por elevadas taxas de complicagGes e
mortalidade. A implementagdo de acompanhamento continuo e tratamento adequado é
fundamental para a redugdo dos efeitos adversos associados a doenga, especialmente
entre populagdes em situacdo de maior vulnerabilidade social. Nesse contexto, destaca-se
a importancia do fortalecimento de politicas publicas inclusivas, que integrem perspectivas
raciais, territoriais e econOmicas, assegurando a oferta de cuidado integral no

enfrentamento da anemia falciforme.
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Materiais e Métodos

Este projeto caracteriza-se como um estudo de revisdo integrativa de abordagem
mista, estruturado em trés eixos metodoldgicos principais: revisdo sistematica da
literatura, analise documental de dados epidemioldgicos, aspectos clinicos e modelagem
tedrica de padroes genéticos. Por ndo envolver coleta ativa de dados com seres humanos
ou acesso a informacGes identificaveis, conforme Resolugcdo CNS 510/2016, ndo foi
submetido & apreciacdo do Comité de Etica em Pesquisa (CEP).

Inicialmente, realizou-se uma revisdo bibliografica sistematica em bases cientificas
como PubMed, SciELO, LILACS, Google Scholar e relatérios governamentais, a exemplo
dos Ministério da Saude, utilizando os descritores anemia falciforme; trago falciforme,
epidemiologia; genética e manifestagdes clinicas. Foram analisados 46 artigos publicados
entre 2014 e 2024, dos quais 20 foram utilizados, priorizando estudos clinicos, revisges,
meta-analises e diretrizes nacionais e internacionais. A triagem seguiu critérios de inclusdo
como relevancia tematica, qualidade metodoldgica e representatividade para o contexto
brasileiro.

Paralelamente, conduziu-se uma analise documental quantitativa de dados
epidemioldgicos secundarios, obtidos por meio do Sistema de Informagdes sobre Nascidos
Vivos (Sinasc) e do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), disponibilizados pelo
Ministério da Salde. Esses dados permitiram mapear a incidéncia da anemia falciforme por
unidade federativa entre 2014 e 2020.

Na vertente qualitativa, adotou-se a analise tematica critica para sintetizar as
manifestagGes clinicas da doencga, organizando-as em categorias como complicagbes
hematoldgicas, cardiorrespiratérias e neuroldgicas. Essa etapa incluiu a discussdo de
mecanismos fisiopatoldgicos descritos na literatura. Adicionalmente, padroes de heranga
genética mendeliana foram modelados com base em estudos tedricos, simulando cenarios
reprodutivos para ilustrar os riscos de transmissdao da doenca. Assim, esta abordagem
permitiu uma compreensao multidimensional da anemia falciforme, alinhando rigor
académico a aplicabilidade pratica, sem exigir submissdo a comités de ética devido a

natureza exclusivamente documental e retrospectiva do estudo.

2 Desenvolvimento
Manifestagoes Clinicas Da Anemia Falciforme

A anemia falciforme, segundo Aguiar (2022), apresenta um amplo espectro de
manifestacgdes clinicas, incluindo: cansaco, sonoléncia, palidez da pele e mucosas, ictericia,
sequestro esplénico, crises dolorosas, sindrome toracica aguda, imunodeficiéncia, acidente

vascular cerebral, sopro cardiaco e taquicardia entre outros sinais e sintomas.
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Anemia cronica

A anemia falciforme tem como principal manifestacdo a anemia cronica, marcada
por palidez de pele e mucosa, cansago constante e até mesmo sonoléncia. Isso ocorre
como resultado da destruicdo continua das hemacias, que leva a baixos niveis de
hemoglobina no sangue podendo causar complicacbes cardiorrespiratérias. A queda
abrupta da hemoglobina em crises agudas é uma emergéncia médica que requer
tratamento imediato (AGUIAR, 2022).

Crises algicas

Outro sintoma marcante da anemia falciforme sdo as crises dolorosas, que variam
em frequéncia e intensidade de acordo com as caracteristicas individuais. A sindrome méo-
pé, caracterizada por inflamagdo aguda nos dedos das maos e dos pés, € uma manifestagdo
comum nos primeiros anos de vida. Essa inflamacdo pode afetar falanges e metacarpos,
causando inchaco, vermelhiddo, dor severa e sensacao de calor. A dor intensa nessa
sindrome é comparavel a dor experimentada em crises mais generalizadas em adultos
(BETINA, 2023, apud MACHADO et al., 2021). A Tabela 1 demonstra a intensidade, causa

e fatores associados a crises algicas em criangas.
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Tabela 1 - Perfil das crises de dor vaso-oclusiva

Caracteristica n %

Crise algica

Leve 5 13,2

Moderada 17 447

Grave 16 42,1
Desencadeante

Infeccao 19 50

Frio 5 132

Trauma/esforco 5 13,2

Desidratacao 2 53

Desconhecido 10 26,4

Sinais flogisticos no local da dor
Presentes 8 21,1

Complicacodes infecciosas no local da dor

Presentes 14 36,9
Namero de crises prévias no Gltimo ano

Até duas 17 70,8

Mais de duas 7 29,2

Fonte: SOUZA, et al (2015).

Ictericia

Uma manifestacdo comum na anemia falciforme, principalmente causada pela
hemdlise cronica, é a ictericia. Sendo que a hiperbilirrubinemia direta (conjugada) pode
indicar complicagdes mais graves, como colestase intra-hepatica aguda, esta condicao,
embora infrequente, estd ligada a alta taxa de mortalidade em pacientes com anemia
falciforme (AF). A fisiopatologia inclui eventos vaso-oclusivos que causam isquemia
sinusoidal, dano hepatocelular e obstrugdo biliar. Os sintomas variam de dor abdominal e
febre até sintomas mais graves como encefalopatia hepatica e faléncia organica multipla.
A elevacgdo significativa da bilirrubina, com valores de bilirrubina total frequentemente
superiores a 50 mg/dL e predominancia da bilirrubina conjugada, é o achado laboratorial
mais comum (DOMINGUES et al., 2024).

Acidente Vascular Cerebral

Embora seja menos frequente do que outras complicagbes, o Acidente Vascular
Cerebral (AVC) representa uma causa significativa de morte em pacientes com doenca
falciforme. A vasculopatia cerebral, que consiste em varias alteragées associada a fatores

hemodinamicos que incluem dificuldades na circulagdo sanguinea, aumento da coagulagao,
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adesdo de células as paredes dos vasos e danos provocados por radicais livres. Além disso,
episddios de inflamagdo, anemia e quedas abruptas nos niveis de hemoglobina sdo comuns
antes do AVC. O estudo de metanalise conduzido por Marks indica que de 2,9% a 16,9%
das criangas com doenca falciforme ja sofreram um AVC, sendo a primeira década de vida
o periodo de maior risco para o primeiro evento isquémico (MARKS et al., 2018).
Pacientes com Doenga Falciforme (DF) frequentemente desenvolvem estenose
progressiva e hiperplasia vascular como consequéncia das alteragbes hemodinamicas
caracteristicas da doenca. Em um estudo transversal conduzido por Elmahdi (2022), que
avaliou 50 pacientes africanos com DF por meio de angiografia por ressonancia magnética,
constatou-se que 48 dos individuos que sofreram acidente vascular cerebral (AVC)
apresentavam sinais da sindrome de Moyamoya, um processo cronico de estenose
cerebrovascular, correspondendo a 96% dos casos. Esses achados sugerem que a
sindrome de Moyamoya pode ser um fator de risco relevante para o desenvolvimento de

AVC em pessoas com DF.

Complicagdes cardiacas

A falcizacdo das hemacias ocorre principalmente em areas com baixa tensdo de
oxigénio. O coragao é considerado um pouco protegido dos efeitos da falcizacdo porque é
perfundido com sangue com PO2 mais alto. No entanto, as complicages cardiacas estdo
entre as principais causas de morbidade e mortalidade associadas a anemia falciforme
(AF). Aproximadamente 32% das mortes em adultos com AF sdo causadas por
complicagbes cardiacas, como arritmias e morte subita. Devido ao aumento do débito
cardiaco em repouso, que é ainda mais exagerado em resposta ao exercicio. Isso ocorre
porque a remodelacdo compensatdéria do miocardio pode gerar consequéncias negativas
(GBOTOSHO, 2021).

Os fatores que causam a maioria das complicagbes cardiacas permanecem
desconhecidos e provavelmente tém multiplas causas. Disfungdo diastdlica, arritmia,
insuficiéncia cardiaca, hipertrofia miocardica, fibrose miocardica e, raramente, infarto do
miocardio sdo algumas das complicacGes cardiacas relatadas em pacientes com AF
(GBOTOSHO, 2021).

Complicacoes esplénicas

No sequestro esplénico, uma complicacdo aguda da doenga falciforme, as hemacias
em formato de foice ficam retidas no bago, levando a um aumento significativo desse 6rgdo
e a uma queda abrupta na contagem de glébulos vermelhos na corrente sanguinea. Essa
condicdo pode progredir para um quadro de choque, devendo ser tratada rapidamente,
pois apresenta risco de morte. Os principais sintomas incluem dor intensa na regiao

abdominal, palidez, suor excessivo e aumento da frequéncia cardiaca e respiratéria. O
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tratamento imediato consiste na reposicdao de liquidos por via intravenosa e transfusdao
adequada de sangue para corrigir a anemia, sem elevar a viscosidade sanguinea. A
remocdo cirlrgica do bago pode ser indicada para prevenir novas crises (SOUZA et al,
2016).

A anemia falciforme (HbSS) impacta significativamente a fungdo esplénica, 6rgdo
importante na defesa imunoldgica. A ocorréncia frequente de crises vaso-oclusivas leva a
infartos esplénicos, comprometendo progressivamente a capacidade do bago em filtrar o
sangue e responder a antigenos. Essa disfuncdo esplénica, pode ser denominada asplenia
funcional, manifestando-se tipicamente antes dos 6 anos de idade, o que resulta em um

estado de imunodeficiéncia que aumenta a susceptibilidade a infecgbes (AGUIAR, 2022).

Complicag6es pulmonares

A Sindrome Toracica Aguda é uma condigdo pulmonar grave, essa complicacdo é
responsavel por um quarto das mortes em individuos com anemia falciforme. Assim,
causada por obstrucGes nos pequenos vasos sanguineos dos pulmodes, apresenta alta taxa
de mortalidade e se manifesta com sintomas como febre, dificuldade para respirar e
alteragGes caracteristicas em exames radiolégicos (Koehl et al., 2022; Spring & Munshi,
2022; Novelli & Gladwin, 2016; Razazi et al., 2024).

Durante as crises falciformes, a intensa hemdlise induz um significativo aumento
dos niveis plasmaticos de oxigénio reativo e hemoglobina livre, que podem inativar o 6xido
nitrico (vasodilatador), contribuindo para a oclusdo microvascular pelas células falciformes.
Ademais, em pacientes com sindrome toracica aguda, os marcadores inflamatérios sdo
mais elevados em comparagao aqueles sem a sindrome. A fosfolipase A2 secretora, que
responde a estimulos inflamatérios, converte as gorduras da medula éssea em acidos
graxos livres, os quais podem se acumular nos vasos pulmonares. Essa acumulagdo e a
inativacdo do éxido nitrico podem causar hipoventilagao, que pode levar a uma hipoxemia
pulmonar e sistémica. Dessa forma, sugere-se que esses marcadores inflamatdrios possam
ser indicativos para cuidados precoces, prevenindo o comprometimento da funcdo
pulmonar (DE et al., 2023; ALMUSALLY, 2023).

Heranca Genética da Anemia Falciforme

A anemia falciforme é uma doenga genética autossdmica recessiva, sendo assim a
educacdao em salde desempenha um papel crucial ao proporcionar aos pacientes o
conhecimento necessario sobre a doenca, permitindo-lhes compreender os desafios e
objetivos do tratamento, além de aprender a cuidar de sua prépria saide, minimizando o
risco de complicacBes. Nesse contexto, a educacdo em saude vai além da simples

transmissdo de informacgodes, buscando formar individuos capazes de refletir sobre sua
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condicdo, tomar decisOes informadas e participar ativamente no manejo de sua doenca
(FORTINI et al, 2022).

Sob a perspectiva da educagdo em salde, o aconselhamento genético € uma
estratégia fundamental para informar pacientes com doengas hereditarias, a exemplo do
traco ou anemia falciforme sobre o risco e probabilidades dos filhos herdarem essas
enfermidades, além de promover a qualidade de vida por meio de abordagens educativas
e reprodutivas, o que deve ocorrer com elevado rigor ético. Nesse contexto, é fundamental
entender os padroes de heranca da Anemia Falciforme como pode ser observado na Figura
1 (VIRGINIO, 2022).

De acordo com Pigozzi (2023), a probabilidade de transmissdo genética do traco
falciforme em um casal heterozigoto (HbA/HbS) segue um padrdao mendeliano. Para cada
gestacdo, ha 25% de chance de o filho ser homozigoto normal (HbA/HbA), 50% de ser
heterozigoto (HbA/HbS) e 25% de ser homozigoto recessivo (HbS/HbS), com manifestacao
da anemia falciforme. Em cruzamentos entre individuos heterozigotos (HbA/HbS) e
homozigotos normais (HbA/HbA), 50% da prole serd homozigota normal (HbA/HbA) e 50%
heterozigota (HbA/HbS). J& entre homozigotos normais (HbA/HbA) e homozigotos para
anemia falciforme (HbS/HbS), 100% dos descendentes serdo heterozigotos (HbA/HbS),
portadores do tracgo falciforme.

No cruzamento entre heterozigoto (HbA/HbS) e homozigoto para anemia falciforme
(HbS/HbS), hda 50% de chance de a prole ser heterozigota (HbA/HbS) e 50% de ser
homozigota recessiva (HbS/HbS), com manifestacdo clinica da doenca. Em casais
homozigotos para anemia falciforme (HbS/HbS), todos os descendentes serdo homozigotos
recessivos (HbS/HbS), desenvolvendo a doenga. Por fim, no cruzamento entre dois
homozigotos normais (HbA/HbA), todos os descendentes serdao homozigotos normais
(HbA/HbA), sem o trago ou a anemia falciforme, e ndo havera transmissao do alelo HbS
(PIGOZZI, 2023).

Nesse contexto, a anemia falciforme, por ser uma doencga genética hereditaria, pode
ser prevenida por meio de um planejamento familiar associado ao aconselhamento
genético. Quando realizado de forma adequada e em conformidade com principios éticos,
essa abordagem reduz expressivamente o risco de transmissdo da doenca para os
descendentes. O aconselhamento genético deve ser conduzido por profissionais
qualificados, que respeitem a autonomia dos pacientes e garantam que suas decisOes
reprodutivas sejam livres e informadas. Nesse contexto, a compreensao clara dos riscos e
probabilidades envolvidos é fundamental para que os casais tomem decistes reprodutivas

mais conscientes, responsaveis e assertivas (ALVES, 2024).

Figura 1 - Representacdo da interagdo genética e probabilidade de heranga da anemia

falciforme
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INTERAGCAO GENETICA PROBABILIDADE PARA A PROLE

B Hemoglobina normal 100%

B Hemoglobina normal 50%
B Traco falciforme 50%

M Hemoglobina normal 25%
M Trago falciforme 50%
B Anemia falciforme 25%

B Traco falciforme 100%

B Traco falciforme 50%
B Anemia falciforme 50%

Anemia falciforme 100%

Hemoglobina
normal

Hemoglobina
normal

Hemoglobina Trago Falciforme
normal

Trago Falciforme Trago Falciforme

Hemoglobina Anemia falciforme
normal

Trago Falciforme Anemia falciforme

Anemia falciforme Anemia falciforme

Fonte: Adaptado de PIGOZZI (2023).

Distribuicao Geografica e Epidemioldgica da Anemia Falciforme

No Brasil, a ocorréncia de doenca falciforme apresenta uma distribuigdo desigual
entre as unidades federativas brasileiras, sendo influenciada pela variabilidade genética da
populacdo em cada regido, havendo casos de anemia falciforme em todos os estados, com

uma recorréncia mais elevada nas regides sudeste e nordeste. A Bahia, em particular,
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destaca-se por ter a maior incidéncia de casos, conforme ilustrado na figura 2 (BRASIL,
2023).

O estudo conduzido pelo Ministério da Salde entre 2014 e 2020 indica que a taxa
de incidéncia da doenga falciforme apresentou, nesse periodo, o valor aproximado de um
caso a cada 2.500 nascimentos, resultando em cerca de 1.100 casos por ano. As
estimativas feitas pelo MS apontam para valores entre 60 mil e 100 mil pessoas afetadas

pela anemia falciforme ao longo de todo o territério brasileiro (BRASIL, 2023).

Figura 2 - Distribuicdo da incidéncia de DF a cada 10.000 nascidos vivos, por unidade
federativa, entre 2014 e 2020
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Fonte: BRASIL (2023).

O traco falciforme possui uma maior incidéncia na populacdo em comparagdao com
a doenga falciforme, e sua distribuicdo geografica também é desigual. Em termos gerais,
observa-se que as regides com maior taxa de traco falciforme normalmente coincidem com
aquelas que apresentam maior incidéncia de anemia falciforme. Assim como na doenga
falciforme, o estado brasileiro com a maior incidéncia de traco falciforme é a Bahia, onde

cerca de 3,7% da populacdo é afetada, conforme ilustrado na Figura 3 (BRASIL, 2023).

Figura 3 - Distribuicdo da incidéncia do traco falciforme a cada 100 nascidos vivos, por
unidade federativa, entre 2014 e 2020
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Fonte: BRASIL (2023).

3 CONCLUSAO

A anemia falciforme (AF) configura-se como uma doenca genética de amplo
espectro clinico, cujas manifestacdes variam desde complicagdes cronicas até emergéncias
potencialmente fatais. Este estudo evidenciou que a anemia cronica, decorrente da
hemdlise acelerada, é a manifestacdo central da doenca, associada a cansago persistente,
palidez e risco de comprometimento cardiorrespiratério. As crises algicas, marcadas por
dor intensa e eventos vaso-oclusivos, representam um desafio significativo para a
qualidade de vida dos pacientes, especialmente em criancas com sindrome mao-pé. Além
disso, complicacGes como ictericia, acidente vascular cerebral (AVC), sindrome toracica
aguda (STA) e disfung0Oes esplénicas e cardiacas reforcam a complexidade da AF, exigindo
abordagens multidisciplinares para diagndstico precoce e manejo adequado.

A fisiopatologia da doenga, intimamente ligada a heranga autossomica recessiva do
gene da hemoglobina S (HbS), destaca a importéncia do aconselhamento genético como
ferramenta preventiva. O estudo de padrdes mendelianos demonstra que o planejamento
familiar informado pode reduzir a transmissdao da doenca, especialmente em populacdes
com alta prevaléncia do traco falciforme, como observado no Brasil. A educacao em saude,
aliada a politicas publicas de triagem neonatal e acompanhamento continuo, emerge como
pilar fundamental para empoderar pacientes e familiares, permitindo decisdes reprodutivas
conscientes e mitigando complicagdes futuras.

As complicagdes cardiacas e pulmonares, responsaveis por parcela significativa da
morbimortalidade, demandam monitoramento rigoroso. A STA, por exemplo, exige
protocolos ageis para evitar desfechos fatais, enquanto arritmias e disfungdes miocardicas

reforcam a importancia de avaliagbes cardioldgicas periddicas. Paralelamente, a
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identificacdo de marcadores inflamatérios e a compreensdo de mecanismos como a
inativacdo do éxido nitrico abrem caminho para terapias inovadoras, direcionadas a reduzir
eventos vaso-oclusivos.

Epidemiologicamente, a distribuicdo heterogénea da AF no Brasil, com maior
incidéncia nas regides Nordeste e Sudeste, especialmente na Bahia, reflete a influéncia
histérica da ancestralidade africana e a necessidade de estratégias regionalizadas. Dados
do Ministério da Saude apontam para aproximadamente 1.100 novos casos anuais,
sublinhando a urgéncia de ampliar o acesso a tratamentos especializados.

Em sintese, o manejo eficaz da anemia falciforme requer integragdo entre avangos
clinicos, educacdo em saude e politicas publicas inclusivas. Investir em pesquisa
translacional, capacitacdo de profissionais e conscientizagdo social € essencial para
melhorar prognosticos e reduzir disparidades regionais. A articulacdo entre genética,
epidemiologia e praticas clinicas ndo apenas otimiza o cuidado individual, mas também
fortalece sistemas de salde, transformando desafios complexos em oportunidades para

equidade e inovagao terapéutica.
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