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Resumo

Introducdo: As hemoglobinopatias sdo as desordens hereditarias mais comuns nos seres
humanos, sendo a anemia falciforme a doenca genética mais frequente no Brasil, representando

um problema de saude publica no pais.

Objetivo: Estabelecer a prevaléncia de hemoglobinopatias, no municipio de Porto Alegre, em
recém-nascidos triados pelo Servico de Referéncia do estado do Rio Grande do Sul no periodo

de 2004 a 2017.

Materiais e Métodos: Foi realizado um estudo retrospectivo transversal, onde foram analisados

dados de 4.757 recém-nascidos (RNs) triados pelo Servico de Referéncia em triagem Neonatal
(TN) do estado do RS-HMIPV/PMPA, no periodo de 2004 a 2017. As amostras de sangue capilar
obtidos em papel filtro foram analisadas através dos métodos de Cromatografia Liquida de Alta

Pressdo e Focalizacdo Isoelétrica.

Resultados: No periodo estudado houve 264.206 nascidos vivos e 202.388 foram triados pelo
programa, que geraram cobertura média de 76,6%. Das amostras triadas foram encontrados
4.757 casos com alteracdo hemoglobinica e 66 doentes. Os diferentes perfis encontrados foram
o traco falciforme (3.869 Hb FAS) a anemia falciforme (34 Hb FS) e as sindromes falciformes (21
Hb FSA, 10 Hb FSC) e 1 Hb FCD Também foram encontrados 598 casos de Hb FAC, 84 Hb FAD, 99
FAV (variantes raras ndo identificadas), 41 Hb FAH e 1 Hb FCD. A distribuicdo das hemoglobinas
alteradas mostra uma maior concentragdo destas, nas geréncias LENO e PLP, ja a distribuicdo

dos doentes falciformes mostra uma maior incidéncia (5,74) da doenga na geréncia GCC.

Conclusdo: Além dos beneficios do diagndstico precoce podemos inferir que a triagem neonatal
da anemia falciforme e outras hemoglobinopatias em um programa de triagem populacional,
amparado pelo Ministério da Saude, traz a luz e discute de forma ampla questdes adjacentes a
qguestdo diagnodstica. Essas questdes remetem a uma perspectiva émica da etnicidade e seus
desdobramentos, bem como a promogao da acessibilidade a atengao bdasica em saude de uma

populagdo historicamente desassistida e economicamente menos favorecida.

Palavras-chave: hemoglobinopatias, triagem neonatal, anemia falciforme, Porto Alegre
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Introdugao

As hemoglobinopatias resultam de mutagBes nos genes que codificam as cadeias
globinicas alfa (a) e beta (B) da molécula de hemoglobina (Hb). Com padrdo de heranga
autossomico recessivo, sdo as desordens hereditarias mais comuns nos seres humanos. Estima-
se que 7% da populacdo mundial sejam afetados por essa desordem hereditaria’.

Na Hb S ocorre uma mutagdo de ponto no gene da globina, onde ha a substituicdo do
acido glutamico pela valina na posicdo 6 da cadeia B. A troca de aminoacidos favorece a
polimerizacdo e a formacdo de anéis tactoides, sob condi¢des de baixo teor de oxigénio ou baixo
pH. Isto leva ao aumento da viscosidade sanguinea, estase e obstrucao mecanica das pequenas
artérias e capilares, ocasionando encurtamento da vida média das hemacias, fendmenos de
vaso-oclusdo e episddios de dor e lesdo de drgdos’. As manifestacdes clinicas sdo observadas
somente em algumas sindromes falciformes, entre elas os individuos homozigotos (Hb SS),
denominada anemia falciforme (AF). O trago falciforme se caracteriza por Hb AS, ou seja, um
padrdo de heterozigose para Hb S com presenca de Hb A (normal). Geralmente sdo individuos
assintomaticos, exceto quanto expostos a situacdes de baixa tensdo de oxigénio'. O diagndstico
de heterozigose é importante para o aconselhamento genético.

Na hemoglobina C é gerada uma mutac¢do de ponto na posi¢do 6 no gene da globina 3,
havendo substituicdo do acido glutamico por uma lisina. A consequéncia dessa mutacdo é
desidratacdo do eritrécito e a formacao intracelular de cristais. Os portadores heterozigotos sdo
assintomdticos e os homozigotos sdo caracterizados por anemia hemolitica de intensidade
variavel'.

N3o ha tratamento especifico das sindromes falciformes. Assim, medidas gerais e
preventivas s3ao tomadas para aumentar a qualidade de vida dos afetados por
hemoglobinopatias. Faz-se uso profilatico de penicilina, bem como de vacinas contra
Haemophilus influenzae e Hepatite B, entre outras. O aconselhamento genético também é
importante, pois ajuda a reduzir a incidéncia dessas alteragdes”.

Em Junho 2001, através da portaria 822/01, o Ministério da Saude incluiu a pesquisa de
hemoglobinopatias no Programa Nacional de triagem Neonatal (PNTN)“. O diagndstico precoce
é de extrema importancia, visto que iniciar o tratamento o mais breve possivel, aumenta a
qualidade de vida e sobrevida dos pacientes.

A populagdo brasileira apresenta vasta heterogeneidade genética, proveniente da
contribuicdo que lhes deram os seus grupos raciais formadores e dos distintos graus de

miscigenacdo nas varias regides do pais®. Sendo que a doenca falciforme é mais frequente entre
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negros e pardos’. Conforme dados do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) de
2010, no Brasil, negros e pardos representaram 6,9% e 44,2% da populacdo, respectivamente,
refletindo a heterogeneidade da doenca falciforme no pais®. A prevaléncia e incidéncia da
anemia falciforme e do trago falciforme sdao muito distintas nas diferentes regides do Brasil. No
Rio Grande do Sul, a prevaléncia da AF é de 1:12.272 e do traco falciforme de 1:82 nascidos
vivos’.

Porto Alegre foi fundada por 60 casais portugueses agorianos no ano de 1752 e alguns
anos apds ocorreu a chegada dos escravos africanos na regido. No final do século XVIII mais de
50% da populagdo era negra, mas esta proporgao foi diminuindo aos poucos com a imigracao
dos europeus, italianos, espanhdis e alem3es®. De acordo com o IBGE de 2010, a populagdo de
Porto Alegre era composta por 10,2% de negros e 89,8% de n3o negros®.

Uma vez que as doencas falciformes sdo doencgas de salde publica relevantes no Brasil e
no RS torna-se importante estudar a prevaléncia destas, no municipio de Porto Alegre (capital) e
sua distribuicdo nas diferentes regides, sendo este o objetivo deste estudo. Uma vez
determinada a prevaléncia das diferentes variantes estruturais da Hb é possivel tomar condutas
clinicas e aconselhamento familiar pertinentes, auxiliando assim o planejamento de politicas

publicas em saude referentes a esta populagao.



Materiais e Métodos

Foi realizado um estudo retrospectivo transversal do banco de dados VEGA Triagem de
recém-nascidos (RN) triados no municipio de Porto Alegre, atendidos pelo Sistema Unico de
Saude (SUS), rastreados no Laboratério de Referéncia em Triagem Neonatal do Rio Grande do
Sul (LRTN-RS), no periodo de 2004 a 2017. Foram analisados os resultados dos diferentes
padrdes hemoglobinicos dos RN que realizaram a triagem neonatal. Obteve-se o nimero total
de nascidos vivos através de pesquisa no Sistema de Informagdes sobre Nascidos Vivos (Sinasc)®.
As amostras de sangue capilar obtidos em papel filtro foram analisadas através dos métodos de
Cromatografia Liquida de Alta Pressdo (HPLC; Bio-Rad Variant Hemoglobin Testing System —
Sickle Cell Short Program) e Focalizacdo Isoelétrica (FIE; Perkin Elmer). Quando necessario,
amostras de sangue dos pais foram analisadas, por FIE e/ou HPLC. O padrdo hemoglobinico
considerado normal é Hb FA, uma vez que a Hb Fetal encontra-se com seus valores ainda
elevados no periodo neonatal.

Os dados foram agrupados de acordo com as geréncias distritais do municipio de Porto
Alegre e nos hospitais: 1) Centro (CENTRO); 2) Noroeste/Humaitd/Navegantes/Ilhas (NHNI); 3)
Norte/Eixo Baltazar (NEB); 4) Leste/Nordeste (LENO); 5) Gléria/Cruzeiro/Cristal (GCC); 6)
Sul/Centro-Sul (SCS); 7) Partenon/Lomba do Pinheiro (PLP); 8) Restinga/Extremo-Sul (RES) 9)
Hospitais (HOSPITAIS). Os dados obtidos foram organizados em um banco de dados do
Microsoft Office Excel® 2007.

A andlise dos dados foi realizada no programa WInPEPI (Programs for Epidemiologists
for Windows) versdo 11.43. As variaveis foram descritas por frequéncias absolutas e relativas e
comparadas pelo teste qui-quadrado de Pearson complementado pela andlise dos residuos
ajustados. O nivel de significancia adotado foi de 5% (p<0,05).

O presente estudo foi delineado de acordo com as Diretrizes e Normas
Regulamentadoras de Pesquisa envolvendo Seres Humanos e aprovado pelo Comité de Etica e
Pesquisa do Hospital Materno Infantil Presidente Vargas de Porto Alegre, Rio Grande do Sul

(HMIPV-POA) (CAAE: 97582818.30000.5329).

Resultados

No periodo de Janeiro 2004 a Dezembro de 2017 foram triados 202.388 amostras de
sangue seco de RN, no municipio de Porto Alegre, pelo LRTN-RS. A Tabela (1) apresenta o
numero de nascidos vivos, a taxa de cobertura da triagem neonatal, o nimero de testes

alterados para as hemoglobinas variantes, o nimero de RN doentes e a incidéncia da doenca



para o periodo em estudo. Obteve-se um percentual de cobertura médio de 76,6% na rede

publica de Porto Alegre, sendo que destes, 4.757 (2,35%) apresentaram padrdo hemoglobinico

alterado. Destes, 66 eram doentes. A incidéncia média da doenca foi de 3,26/10.000 nascidos

vivos no periodo analisado. Excluindo 2004, ndo houve uma evolucao significativa na incidéncia

de doenca ao longo dos anos (p=0,731) no municipio de Porto Alegre.

Tabela 1 - Taxa de cobertura, porcentagem de hemoglobinas alteradas, nimero de doentes por ano e incidéncia.
Porto Alegre, Rio Grande do Sul, Brasil, 2004 a 2017.

Ano Nascidos Ne Bebés N2 Hb Hb N2de Incidéncia/
Vivos Bebés Triados  Alterada Alterada doentes 10.000
Triados (%) (%)
2004 19.529 15.184 77,8 310 2,04 1 0,66
2005 18.930 14.920 78,8 338 2,27 3 2,01
2006 18.383 13.868 75,4 362 2,61 6 4,33
2007 17.809 13853 77,8 267 1,93 2 1,44
2008 18.553 14.182 76,4 354 2,50 4 2,82
2009 18.665 13.907 74,5 330 2,37 2 1,44
2010 18.315 13.711 74,9 299 2,18 4 2,92
2011 18.907 14.329 75,8 336 2,34 4 2,79
2012 19.457 14.744 75,8 378 2,56 8 5,43
2013 19.730 15.232 77,2 370 2,43 7 4,60
2014 19.163 14.699 76,7 313 2,13 7 4,76
2015 19.688 15.067 76,5 393 2,61 7 4,65
2016 18.614 14.439 77,6 353 2,44 6 4,16
2017 18.463 14.253 77,2 354 2,48 5 3,51
Total 264.206 202.388 76,6 4.757 2,35 66 3,26

Fontes: SINASC e VEGA TRIAGEM

Dentre os perfis hemoglobinicos alterados, o mais prevalente foi o Hb FAS, totalizando

3.869 (81,3%). Os diferentes perfis encontrados foram a anemia falciforme (34 Hb FS) e as

sindromes falciformes (21 Hb FSA, 10 Hb FSC) e 1 Hb FCD. Também foram encontrados 598

casos de Hb FAC, 84 Hb FAD, 99 FAV (variantes raras ndo identificadas) e 41 Hb FAH (Tabela 2).
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Tabela 2 — Prevaléncia dos perfis hemoglobinicos alterados dos neonatos, Porto Alegre, Rio Grande do Sul, Brasil,

2004 a 2017.

Hemoglobinas

N2 Absoluto de

%

Neonatos Hb Alterada

FAS 3.869 81,3
FAC 598 12,6
FAD 84 1,8
FAV 99 2,1
FAH 41 0,9
FS 34 0,7
FSA 21 0,4
FSC 10 0,2
FCD 1 0,0
Total 4.757 100

A andlise de distribuicdo das hemoglobinas alteradas nas diferentes geréncias distritais

do municipio de Porto Alegre demostrou maior porcentagem, em relacdo ao numero de bebés

triados, na geréncia LENO (2,77%), seguida da geréncia PLP (2,72%) (Tabela 3)

Tabela 3 - Prevaléncia das hemoglobinas alteradas por Geréncias de Porto Alegre no periodo de 2004 a 2017.

Geréncias POA N2 Absoluto de N de triados % %

Hb Alterada de 2004 a 2017 Na populagao Do
de triados Total

CENTRO 202 9.578 2,11 4,2
GCC 581 24.373 2,38 12,2
HOSPITAL 777 32.697 2,38 16,3
LENO 696 25.133 2,77* 14,6
NEB 646 26.695 2,42 13,6

NHNI 248 15.438 1,61 5,2
PLP 797 29.342 2,72% 16,8

RES 401 18.724 2,14 8,4

SCS 409 20.408 2,00 8,6
Total 4.757 202.388 2,35 100,0

Fonte: VEGA TRIAGEM
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* associacdo estatisticamente significativa pelo teste dos residuos ajustados a 5% de

significancia. P<0,001 = comparagao entre as geréncias.

A Tabela 4 e a Figura 1 mostram a distribuicdo dos doentes triados nas distintas
geréncias do municipio de Porto Alegre, onde a maior incidéncia de hemoglobinopatias foi
encontrada na geréncia GCC, que concentra 21,2% dos doentes diagnosticados. Dos 13 doentes
triados em Hospitais de Porto Alegre, 2 pertencem a GCC, 3 a LENO, 3 a NEB, 1 a PLP e 4 ndo sdo
residentes do municipio. Ndo houve diferenca estatisticamente significativa entre as geréncias
guanto a incidéncia (p=0,302). Provavelmente isso se deve a raridade do que esta sendo

estudado, e por isso um n maior deveria ser analisado.

Tabela 4 - Distribuicdo dos doentes triados nas geréncias de Porto Alegre, 2004 — 2017.

Geréncias Nascidos N2 de % FS FSC FSA FCD Total Incidéncia/ %
POA vivos Triados Triados 10.000 Total
CENTRO 34372 9578 27,9 3 0 o 0 3 3,13 4,5
GCC 31446 24373 77,5 8 0 6 0 14 5,74 21,2
LENO 31386 25133 80,1 4 1 2 1 8 3,18 12,1
NEB 35233 26695 75,8 4 3 3 0 10 3,75 15,2
NHNI 30330 15438 50,9 2 2 1 0 5 3,24 7,6

PLP 38364 29342 76,5 3 1 1 0 5 1,70 7,6

RES 20987 18724 89,2 1 0 2 0 3 1,60 4,5

SCS 33589 20408 60,8 2 2 1 0 5 2,45 7,6
HOSPITAIS . 32697 - 7 1 5 0 13 3,98 19,7
Total 255.707 202.388 79,1%* 3 10 21 1 66 3,26 100

Fontes: SINASC e VEGA TRIAGEM* retirados os casos ighorados quanto a geréncia.
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Geréncias Distritais
1-Centro

2-NHNI

3-NEB

4-LENO

5-GCC

6-5CS

7-PLP

8-RES

Figura 1- Distribuicao dos doentes e das sindromes falciformes nas geréncias distritais de Porto Alegre, 2004- 2017.

*retirados os doentes ndo residentes em Porto Alegre

Na tabela 5 observa-se que em nenhuma das geréncias houve aumento ou reducdo
significativo da prevaléncia das hemoglobinas ao longo do tempo. No ano de 2017, houve uma

tendéncia da geréncia LENO apresentar maior proporgao de alteragdo (3,30) (p=0,052).
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Tabela 5 - Prevaléncia das hemoglobinas alteradas por ano em cada Geréncia de Porto Alegre, 2004 a 2017.

Anos CENTRO GCC HOSPITAIS LENO NEB NHNI PLP RES SCS
2004 1,17 1,87 2,18 2,76 2,01 0,99 2,99 1,95 1,55
2005 2,95 2,52 2,12 2,79 1,78 1,09 2,45 2,56 2,06
2006 1,84 3,14 2,17 2,30 2,64 1,83 3,47 2,83 2,28
2007 2,70 1,55 1,39 1,97 1,85 1,49 2,20 2,56 1,91
2008 2,03 2,60 2,28 3,35 2,56 1,54 2,69 1,62 2,81
2009 2,55 2,34 1,98 3,37 2,70 2,03 2,72 1,62 1,31
2010 1,35 2,47 1,33 2,22 2,69 1,45 2,82 1,90 2,00
2011 3,02 1,71 2,01 2,62 2,72 1,80 2,93 2,36 2,00
2012 1,44 2,83 2,43 2,63 2,89 1,70 2,78 2,73 2,61
2013 2,43 1,93 3,05 2,82 2,68 1,74 1,85 2,47 2,17
2014 1,68 2,66 1,72 3,27 2,36 2,33 2,49 1,23 1,36
2015 1,76 2,96 2,71 2,86 2,80 1,51 3,09 2,21 2,02
2016 2,21 2,15 2,73 2,64 2,10 1,37 2,91 2,42 2,07
2017 1,48 2,91 2,70 3,30 2,24 2,22 2,65 1,50 1,92

Fonte: VEGA TRIAGEM

A Figura 2 mostra a comparagao das alteragdes hemoglobinicas em Porto Alegre e no
estado do RS, na qual Porto Alegre apresenta maior % de alteragdo, com oscilages mais

expressivas do que no estado do RS.
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Figura 2 - Distribui¢do das alteragées hemoglobinicas em Porto Alegre e no Rio Grande do Sul, 2004-2017.

Em relacdo a raca/cor dos 4.757 RNs triados, 2.429 (51,1%) eram brancos, 1.172 (24,6%)
eram negros, 176 (3,7%) eram pardos, 7 (0,1%) eram indigenas e 973 (20,5%) ndo tiveram a
raca/cor informada no cartdo de triagem neonatal. Dos 66 doentes, 24 (36,4%) eram brancos, 25
(37,9%) eram negros, 1 (1,5%) era pardo e 16 (24,2%) n3o tiveram a raga/cor informada no

cartdo de triagem neonatal.
Discussao

As hemoglobinopatias sdo as desordens hereditdrias mais comuns nos seres humanos,
sendo a anemia falciforme a doenga genética mais frequente no Brasil, representando um
problema de saude publica no pais. Os beneficios do diagndstico e intervengdo precoces no
monitoramento da doencga falciforme levaram ao uso disseminado de programas educacionais
para detectar essas condi¢Ges. Por meio de programas de triagem neonatal é possivel a
identificacdo dos portadores em tempo oportuno e a sua inclusdo em programas de assisténcia
especializada, reduzindo a morbimortalidade nos primeiros cinco anos de vida®. Além disso, o
uso profilatico da penicilina, a administracdo da vacina pneumocdcica e a terapia intensiva
aumentam significativamente a sobrevida e a qualidade de vida dos pacientes com doencga

. . N . . ~ s 10,11
falciforme, reduzindo e atenuando as consequéncias das complicagdes clinicas'®**.
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Um calculo preciso do numero de criangas nascidas com anemia falciforme (Hb SS) em
um periodo de tempo é crucial para a organizacdo do sistema de salde, especialmente se
houver diferencas significativas entre as regides do pais que, consequentemente, exigem
recursos diferentes. O objetivo deste trabalho foi buscar o ndmero total de RN triados para
hemoglobinopatias, entre os anos 2004 a 2017, permitindo o calculo da cobertura e sua
distribuicdo nas diferentes regides no municipio de Porto Alegre, possibilitando um melhor

mapeamento da situacdo até o momento.

No Brasil a incidéncia da doenga falciforme varia nas distintas regides do pais, e isso se
deve ao fluxo imigratdrio ao longo dos séculos. Os primeiros imigrantes foram os portugueses e
apos, entre os séculos XIX e XX vieram os africanos, trazidos como escravos. Entre os séculos XIX
e XX vieram os espanhdis, alem3es e italianos'*. A proporgdo das ragas varia conforme a regido
do pais, a Bahia tem maior proporcdo de negros e pardos (59,2% e 17,1% respectivamente) o
que se reflete na incidéncia de doenca falciforme 1:650%°, bem diferente da incidéncia
encontrada em outras regides do pais como Rio de Janeiro (1:1.335)* e Santa Catarina (1:
18.728)". A incidéncia média da doenca falciforme em Porto Alegre foi de 3,26/ 10.000 nascidos
vivos ou 1:3.068, diferente da encontrada no estado do Rio Grande do Sul (1:10.226)". Essa
diferenca se deve, provavelmente, ao fato de existir regides do estado com descendéncia alem3a

e italiana, como a Serra Gatcha e Santa Maria®®.

Um dos principais objetivos do Programa Nacional de Triagem Neonatal é garantir que
100% dos nascidos vivos do pais tenham acesso aos testes de triagem neonatal'’, porém o
presente estudo mostrou que o municipio de Porto Alegre tem uma taxa de cobertura anual
média de 76,6% na rede publica, muito semelhante a cobertura de 75,88% encontrada no
estudo de Cardoso e col., 2017 no estado do Rio Grande do Sul’. Este percentual é inferior ao
encontrado em outros estados do sul do Brasil, como em Santa Catarina (86%)" e no Parana
(100%). A cobertura encontrada pode nio refletir a cobertura real de rastreamento de
nascidos vivos no municipio de Porto Alegre, visto que ha uma porcentagem de RNs triados em
laboratérios de rede privada e, provavelmente, um percentual desconhecido de RN que ndo
realizam o teste. Este estudo ndo teve acesso aos dados, quanto ao numero de resultados da

rede privada, dificultando o conhecimento da real abrangéncia do PNTN em Porto Alegre.

Quando estratificamos o municipio por geréncias distritais, observamos um percentual
de cobertura ainda menor nas geréncias Centro e NHNI (27,9% e 50,9% respectivamente). E

provavel que, nessas geréncias, muitos dos testes de triagem neonatal tenham sido realizados
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em laboratérios privados, visto que sdo regides que concentram os bairros mais ricos e de

melhor qualidade de vida™.

Em 24 de julho de 1773, Porto Alegre se tornou a capital da capitania. A partir de 1824,
passou a receber imigrantes de todo o mundo, em particular alemaes, italianos, espanhdis,
africanos, poloneses, judeus e libaneses. A partir do desenvolvimento do municipio, Porto
Alegre se configura como um importante centro comercial. Para assumir contornos modernos e
urbanizar-se, as dreas centrais que eram desvalorizadas tornam-se importantes locais de
comércio, pressionando os pobres a sairem da area central e ocuparem outros espagos nas
periferias distantes, areas menos importantes economicamente, com menor acesso a bens e

servigos e menor mobilidade espacial, caracterizando novos processos de segregac3o espacial®.

Recebendo ao longo de sua histéria imigrantes de varias partes do mundo, sua
populacdo é muito heterogénea, mas etnicamente possui um largo predominio de brancos. Em
2000 tinha em sua composicao étnica 82,4% de brancos, 8,7% de negros, 7,8% de pardos, 0,5%
de indios, 0,2% de amarelos e 0,4% de etnia ndo declarada. De acordo com um estudo genético
de 2011, a composicdo genética da populagdo de Porto Alegre é 77,70% europeia, 12,70%
africana e 9,60% amerindia®®>. Os brancos, pardos e negros de Porto Alegre, no geral,
apresentaram tragos das trés ancestralidades. Este mosaico de multiplas expressdes, variadas
faces e origens étnicas, religiosas e linguisticas, faz de Porto Alegre, hoje com quase 1,5 milhdo
de habitantes, uma cidade cosmopolita e multicultural, uma demonstragdo bem sucedida de
diversidade e pluralidade. Esta diversidade justifica os diversos perfis hemoglobinicos

encontrados no municipio de Porto Alegre.

Dos 4.757 RN com alteragbes hemoblobinicas encontradas, 2.429 (51,1%) foram
encontradas em RN brancos, assim como em 24 (36,4%) dos 66 casos de sindromes falciformes.
A incidéncia da doenca em brancos pode ser explicada pelo alto grau de miscigenacdo em nosso
pais e pela constituicdo da populacdo do municipio. Segundo dados do IBGE de 2009, os brancos
representavam 79,19% da populacdo®, além da denominagdo “branca” ser atribuida
erroneamente a populagdo miscigenada. Existe uma limitacdo dos dados referentes a raga/cor
na triagem neonatal, devido ao fato desse campo ser determinado pela pessoa que preencheu o
formulario da amostra de sangue e ndo ser baseado num questiondrio detalhado de origem
familiar, além da discordancia interpretativa entre cor e origem étnica de um individuo em

particular.
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Porto Alegre pode ser dividida em diferentes macrozonas de organizacao espacial
urbana, "cada uma com diferentes padrdes de desenvolvimento urbano, espacos publicos de
natureza e funcdes diversas, tipologia de edificacbes e estruturacdo vidria distintas, além de
aspectos socioecondmicos, paisagisticos, ambientais e potencial de crescimento préprios". O
Centro Histdrico, com elevada densidade demografica. Ao norte situa-se o centro de
desenvolvimento, area de potencial econdmico e localizacdo privilegiada pela presenca de vias
de ligagcdo com os principais polos da Regido Metropolitana, mas é uma area pouco residencial e
vem sendo ocupada por favelas. Ao sul encontra-se uma malha viaria ortogonal, resultado da
expansdo planejada da cidade naquela direcdo. A Cidade de Transicdo caracteriza-se pela
passagem de uma ocupac¢do mais densa para uma urbanizacdo rarefeita e mais concentrada no
topo dos morros. Na margem sudoeste do Guaiba ha um predominio de residéncias e densa
arborizagdo. No limite leste encontra-se o Eixo Lomba do Pinheiro, com grande numero de vilas
populares e favelas. No centro-sul situa-se a Restinga, que nasceu com o objetivo de assentar a
populacdo de baixa renda removida de areas de ocupacao irregular. No extremo sul encontra-se
a Cidade Rural-Urbana, uma vasta drea de ocupacao rarefeita, misturando diferentes graus de
atividade rural e urbana. As llhas do Delta do Jacui possuem alguns pontos de urbanizacdo e
uma grande drea de preservacao natural, de importancia ecolégica para o municipio e para o

estado®.

Considerando os heterozigotos (FAS, FAC, FAD e FAV), individuos traco ou portadores
silenciosos, identificamos a prevaléncia de 2,3% ou (1:43) do total de RNs triados,
representando um total de 97,75% de todos os resultados com perfil hemoglobinico alterado.
Esses dados diferem dos encontrados no RS, onde a prevaléncia para heterozigose foi de 1,49%
(1:67)". A identificacdo dos portadores do traco tem grande importancia para programas de

aconselhamento genético.

Ao longo dos anos, ndao foram observadas diferencas significativas no percentual de
hemoglobinas variantes no municipio de Porto Alegre. No entanto, existe diferenca significativa
entre as diversas geréncias dentro do municipio. A distribuicdo das hemoglobinas alteradas
mostrou que as geréncias com maior concentracio de Hb alteradas (heterozigotos e
homozigotos) foram as geréncias LENO (2,77%) e PLP (2,72%). Em relagdo aos doentes com
sindromes falciformes, as geréncias com maior nimeros de casos foram a GCC e NEB. Estes
resultados ndo diferem de um estudo anterior, onde no periodo de 2004 a 2011 foram triados

na rede publica, no municipio de Porto Alegre 2.614 criancas portadoras de Hb variantes’. Isso
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pode ser justificado pelo fato das geréncias LENO e PLP terem maior concentracdo da populagao
negra (27,1% e 27,2% respectivamente)*” e a geréncia GCC (23,7%)%.

A cidade continua sendo um polo de atragdo para as migracSes intermunicipais e
interestaduais, e este movimento populacional parece estar associado a busca de trabalho e as
maiores possibilidades de estudo e negécios. Nos ultimos anos houve o chamado boom
imigratdrio no Brasil, com a vinda principalmente de homens oriundos do Haiti, Bangladesh e
Senegal. Nessa nova onda migratéria para o pais, o Sul se mostrou um polo de atracdo aos
novos migrantes, principalmente por suas ofertas de trabalho. Assim como o Brasil, o Rio
Grande do Sul apresentou um crescimento expressivo com a chegada de 34,9 mil de imigrantes
em 2010. A partir de 2010 as principais novas nacionalidades no Rio Grande do Sul foram a
haitiana, a senegalesa, a cubana e a jordaniana. No ano de 2015 o governo do Acre enviou para
Porto Alegre, imigrantes caribenhos e africanos, os quais foram colocados em um abrigo
provisério, o que posteriormente se tornou o Centro Vida, localizado na geréncia NEB*. Esse
fato provavelmente contribuiu para os resultados encontrados, observa-se que no ano de 2015
houve um aumento da porcentagem de alteracdo hemoglobinica no estado do RS e em Porto
Alegre, e a geréncia NEB apresentou 13 doentes, ficando atras apenas da geréncia GCC com 16
doentes. Além da origem da populacio de Porto Alegre, essas ondas de
migracdo nos Ultimos anos podem ter efeitos importantes na saude publica. O padrdo de
dispersdao dos diferentes haplétipos da HBB*S pode sofrer mudancgas radicais nas proximas
décadas, devido as migracGes globais. Atualmente, a mobilidade dos seres humanos atingiu
niveis inimagindveis. Essa mobilidade pode afetar a epidemiologia de varias doengas, uma vez
gue hd um aumento no risco de uma doenga local se espalhar globalmente e que genes
deletérios sejam introduzidos em populagdes nas quais eles estavam anteriormente ausentes.
Um aumento da prevaléncia de HB S no Brasil é esperado para os préximos anos. E importante
considerar que o efeito da migracao ndo pode ser avaliado apenas pelo nimero dos migrantes,
mas também pelo seu comportamento e hdbitos. Neste contexto, é essencial considerar que a
maior taxa de casamentos entre casais serd provavelmente observada entre os migrantes do
mesmo grupo, levando a um aumento na prevaléncia de doencas falciformes. Algumas crencas
religiosas ou culturais podem ser também um embarago para um aconselhamento genético
eficaz. Considerando o possivel aumento da frequéncia de Hb S no Brasil devido as modernas
migracGes de ondas, é importante considerar uma melhor politica de saude publica, incluindo
triagem, aten¢do adequada e aconselhamento ndo apenas para brasileiros, mas também para

. 2
migrantes >,
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Conclusao:

Além dos beneficios do diagndstico precoce podemos inferir que a triagem neonatal da
anemia falciforme e outras hemoglobinopatias em um programa de triagem populacional,
amparado pelo Ministério da Saude, traz a luz e discute de forma ampla questdes adjacentes a
questdo diagndstica. Essas questGes remetem a uma perspectiva émica da etnicidade e seus
desdobramentos, bem como a promog¢ao da acessibilidade a ateng¢ao bdsica em salde de uma
populacdo historicamente desassistida e economicamente menos favorecida. A
complementaridade entre as dimensGes analisadas, portanto, justifica em um carater de mais
valia o custo da efetividade deste programa, tornando-se importante em termos de

planejamento administrativo, na alocacdo de recursos e no planejamento de politicas publicas.
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