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RESUMO 
 
A doença falciforme é uma hemoglobinopatia resultante da alteração na estrutura da 

molécula da hemoglobina, que é caracterizada pela mutação pontual que ocorre no 

gene da globina beta. Quando em heterozigose, denomina-se traço falciforme (TF). 

O objetivo deste estudo foi verificar a prevalência do TF nos exames do “teste do 

pezinho”, denominado Triagem Neonatal (TN), realizados no município de Dom 

Pedrito/RS, em recém-nascidos (RN) durante o período de janeiro de 2010 a 

dezembro de 2014. Para isso, realizou-se um estudo retrospectivo baseado em uma 

pesquisa documental dos resultados de exames dos RN submetidos à TN, do 

Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), rastreados pelo Serviço de 

Referência em Triagem Neonatal (SRTN) do Hospital Materno Infantil Presidente 

Vargas (HMIPV) no município de Porto Alegre/RS. Os resultados encontrados 

apontaram que a frequência da presença do TF foi de 1,37% e evidenciou-se que 

1,57% da população estudada apresentou algum tipo de hemoglobina anormal. O 

coeficiente de cobertura do PNTN, no município de Dom Pedrito/RS durante o 

período em estudo, atingiu a média de 87,7%, o que demonstra que o município está 

bem estruturado em relação ao fluxo de atendimento ao PNTN. Os resultados 

obtidos no presente trabalho evidenciaram a presença significativa da hemoglobina 

S (HbS) (87,5%) em comparação com as outras Hb anormais encontradas no 

estudo. A prevalência do TF no município de Dom Pedrito/RS confirma a incidência 

esperada para a região sul do Brasil, que é muito semelhante aos padrões nacionais 

divulgados. Ainda, poderá servir como parâmetro para que o tema Anemia falciforme 

(AF) possa ser incluído nas ações educativas em saúde, principalmente em relação 

ao planejamento familiar. Assim como ações epidemiológicas, voltadas para a 

melhoria da saúde pública, poderão ser elaboradas a nível municipal. 

 

Palavras-chave: Anemia Falciforme, Traço Falciforme, Triagem Neonatal. 
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ABSTRACT 
 

Sickle cell disease (SCD) is a hemoglobinopathy which results in hemoglobin 

molecule structure changes, and can be characterized by a point mutation which 

occurs in the beta globin gene, and, when in heterozygous, is called sickle cell trait 

(SCT). The aim of this study was to quantify the prevalence of sickle cell trait (SCT) 

in neonatal screening tests (“Guthrie Test”) performed in the municipality of Dom 

Pedrito/RS, in newborns (NB) between January 2010 and December 2014. For this 

purpose, this work used a retrospective study based on historical results of neonatal 

screening that were submitted to the National Neonatal Screening Program (NNSP) 

tracked by the Reference Service for Neonatal Screening (SRTN) of the Maternal 

Child Hospital Presidente Vargas (MCHPV) in Porto Alegre/RS city. Results showed 

that the SCT frequency was 1.37%, and 1.57% of the population presents some type 

of abnormal hemoglobin. The ration of coverage of the NNSP in Dom Pedrito/RS, 

during the study period 87.7%, it shows that the service flow the “Guthrie Test” has a 

good structured in this city. In this way, results of this study demonstrate the 

significant presence of HbS (87.5%) compared with other abnormal Hb found in this 

research. The prevalence of SC found in Dom Pedrito/RS confirms the incidence 

expected in the southern region of Brazil, which is very similar to national standards 

published. Indeed, these data could serve as a parameter to be included in health’s 

educative actions, especially in relation to family planning, and epidemiological 

actions could be held at municipal level in order of improving public health. 

 

Keywords: Sickle Cell, Sickle Cell Trait, Neonatal Screening. 
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1 INTRODUÇÃO 

 

A Doença Falciforme (DF) é a patologia herdada mais frequente nos seres 

humanos (LOBO; MARRA; SILVA, 2007). Essa doença pode acarretar na alteração 

da estrutura da hemoglobina (Hb) que é caracterizada pela mutação pontual1 no 

gene2 da globina beta (β), originando alteração no arranjo hemoglobínico. A mutação 

resulta na denominada hemoglobina S (HbS) que é formada no lugar da HbA. O 

resultado desta alteração estrutural acarreta na substituição do aminoácido ácido 

glutâmico pelo aminoácido valina localizado no códon 6 da cadeia beta (β) (ZAGO, 

2002).  

Quando a doença se apresenta em indivíduos homozigotos (SS) é 

denominada Anemia Falciforme (AF) e significa que a criança herdou, de ambos os 

pais, o gene da hemoglobina S. Porém, o gene HbS pode associar-se com várias 

outras hemoglobinas, também anormais de cunho hereditário, entre elas destacam-

se a hemoglobina C (HbC), hemoglobina D (HbD) e beta-talassemia, 

desencadeando combinações classificadas como, hemoglobinopatias SC, SD e 

S/beta-talassemia. As formas sintomáticas da DF incluem o gene HbS em 

homozigoze (SS) ou associado a  outra Hb também anormal (ZAGO, 2002). 

 A AF caracteriza-se por apresentar a forma mais grave da DF e também, por 

ser a mais predominante entre as DF (NAOUM, 2000). A gravidade do quadro clínico 

da DF está relacionada com a concentração de HbS presente, podendo ser maior 

em pessoas que apresentem maior quantidade de HbS, ou seja, indivíduos afetados 

com a forma homozigótica (HbSS) e poderá ser  mais leve nas formas em que o 

gene HbS apresenta-se combinado com outras hemoglobinas também anormais 

(GUALANDRO, 2002). 

Conforme Alberto e Costa (2002, p. 30) “a heterozigose para hemoglobina S 

define uma situação relativamente comum, mas clinicamente benigna em que o 

indivíduo apresenta na eletroforese de hemoglobina3, as hemoglobinas A e S”. 

O Manual de Diagnóstico e Tratamento de Doenças Falciformes, publicado pela 

Agência Nacional de Vigilância Sanitária (ANVISA), aponta que alguns estudos 

                                                 
1
 Uma mutação que pode ser mapeada em um locus específico (GRIFFITHS et al., 2006) 

2
 A unidade física e funcional fundamental da hereditariedade (GRIFFITHS et  al., 2006) 

3
 Uma análise laboratorial (em pH alcalino) que permite a separação dos principais genótipos de 

hemoglobinas variantes e de talassemias (NAOUM, 2002). 
 

 



14 

 

demográficos realizados em portadores da heterozigose AS, não obtiveram nenhum 

resultado que associe mortalidade a esta característica genética. Porém, a literatura 

cita vários relatos de riscos ligados ao fenótipo AS, relacionando-o a doenças e a 

condições incomuns, porém deve-se ter muito cuidado neste tipo de ligação, pois na 

maioria das vezes não fica evidente uma relação a este fenótipo (ALBERTO; 

COSTA, 2002).  

 O Ministério da Saúde (MS) no ano de 2001, através do Programa Nacional 

de Triagem Neonatal (PNTN) incluiu as hemoglobinopatias, por meio da Portaria n° 

822/01. Esta portaria trouxe inúmeros benefícios, entre eles o de permitir igual 

alcance da Triagem Neonatal a todos os recém-nascidos no Brasil e também fez 

com que a pesquisa para erros inatos do metabolismo ficasse apropriada as 

particularidades étnicas da população brasileira (RAMALHO; MAGNA; PAIVA-E-

SILVA, 2003).  

A TN, além de detectar outros tipos de hemoglobinopatias com manifestações 

clínicas expressivas, tais como beta talassemia, e a maioria das alfas talassemia, 

também identifica os portadores do traço falciforme, que na maioria das vezes não 

apresentam sintomas, mas que sua detecção é de grande relevância na genética 

para questões de aconselhamento genético (BRASIL, 2002).  

De acordo com a Organização Mundial da Saúde (OMS), 5% da população 

mundial são portadoras de genes que carregam hemoglobinas anormais (World 

Health Organization, 2005). Segundo a publicação do PNTN, a DF abrange de forma 

heterogênea todos os estados brasileiros, retratando assim a dimensão da questão 

no Brasil (BRASIL, 2013). 

 Conforme ZAGO (2002, p. 10) “a DF originou-se na África e foi trazida as 

Américas pela imigração forçada dos escravos”. O autor também diz que a doença 

pode ocorrer entre brancos, mas que ela atinge mais a população de negros e 

pardos (ZAGO, 2002). De acordo com Ramalho, Magna, e Paiva-e-Silva (2002, p.1) 

“o alto grau de miscigenação que ocorre em nosso país invalida totalmente a 

conotação racial das hemoglobinopatias”. Ainda para estes autores a associação da 

doença com a conotação raça somente é relevante para explicar a origem da DF. 

Considerando o alto grau do processo de miscigenação em todas as regiões 

do Brasil, este trabalho justifica-se pela necessidade de identificar o real perfil 

epidemiológico no município de Dom Pedrito/RS para a presença do TF, pois este 

não possui dados divulgados sobre o tema em estudo. A determinação da 
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prevalência do TF no município de Dom Pedrito/RS será conhecida no 

desenvolvimento desta pesquisa e servirá como parâmetro para que o tema AF 

possa ser incluído nas ações educativas em saúde, principalmente em relação ao 

planejamento familiar. Assim como ações epidemiológicas, voltadas para a melhoria 

da saúde pública, poderão ser elaboradas a nível municipal. 

Diante do exposto, o objetivo geral deste trabalho é descrever o cenário 

epidemiológico do TF no município de Dom Pedrito, para que seja retirada da 

invisibilidade a DF nesta população. Desta forma, tem-se como objetivos específicos 

(i) obter dados da prevalência do TF entre os recém-nascidos triados pelo PNTN 

para traçar o perfil epidemiológico; (ii) quantificar o total de nascidos vivos durante o 

período em estudo para avaliar a cobertura do PNTN e (iii) analisar a importância da 

ampliação dos procedimentos relacionados ao Pré-Natal no SUS, o qual prevê a 

inserção da hemoglobina S como sendo uns dos exames solicitados no pré-natal. 

Metodologicamente, este trabalho contém uma pesquisa de abordagem 

quantitativa do tipo descritiva documental. Deste modo, a prevalência do TF em 

crianças nascidas no município de Dom Pedrito/RS foi quantificada por meio de um 

estudo retrospectivo de revisão de banco de dados do sistema VEGA triagem do 

Serviço de Referência em Triagem Neonatal (SRTN) do Hospital Materno Infantil 

Presidente Vargas (HMIPV) no município de Porto Alegre/RS, no período de 2010 a 

2014. Já, para a cobertura do PNTN no município foi revelada a partir de dados 

fornecidos pela SMSMA de Dom Pedrito/RS e pelo Departamento de Informática do 

Sistema Único de Saúde (DATASUS). 

Na próxima seção está apresentado o embasamento teórico para 

fundamentar alguns temas importantes para o entendimento do estudo, entre eles: 

Hemoglobinas normais e anormais; Hemoglobinopatias: Doença Falciforme e 

Anemia Falciforme; Triagem Neonatal e o Programa Nacional de Triagem Neonatal 

para Hemoglobinopatias. 

Na seção seguinte, buscou-se utilizar a metodologia adequada ao tipo de 

trabalho proposto, tal como o tipo de pesquisa, a caracterização do local da 

realização da pesquisa, dos sujeitos do estudo, critérios de inclusão e exclusão 

adotados, princípios éticos, bem como coleta, procedimentos e análise estatística de 

dados utilizados para a realização da pesquisa. 
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Na sequência das seções encontra-se a apresentação dos resultados deste 

estudo, os quais foram tabulados na forma de gráficos e tabelas, como também de 

forma descritiva. 

Por último, discorre-se sobre a discussão dos resultados.  

Nas considerações finais expõe-se do entendimento dos resultados 

encontrados e das perspectivas geradas. 
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2 CONCEITOS GERAIS E REVISÃO DE LITERATURA 

 

2.1 Revisão da literatura 

 

Neste capítulo serão abordados os tópicos que irão nortear a construção do 

estudo e entendimento do mesmo. Primeiramente será abordado o tema 

hemoglobinas normais e anormais, logo em seguida Hemoglobinopatias: Doença 

Falciforme e Anemia Falciforme e, na sequência, Triagem Neonatal e Programa 

Nacional de Triagem Neonatal para Hemoglobinopatias. 

 

2.2 Hemoglobinas normais e anormais 

 

Dentre os diversos componentes do sangue tem-se a molécula de 

hemoglobina que é uma proteína transportadora de oxigênio, formada por várias 

unidades de aminoácidos4. O conjunto destes aminoácidos ao se agregarem entre si 

formam cadeias polipeptídicas que são identificadas como globinas. A molécula de 

hemoglobina é formada por quatro cadeias polipeptídicas, conforme ilustrado na 

Figura 1. Estas cadeias formam dois pares diferenciados de cadeias globínicas (dois 

dímeros alfa (α) e beta (β)). Em cada globina encontra-se um grupo prostético heme, 

contendo ferro, sendo que a presença do ferro é que dá a hemoglobina a função 

característica do transporte de oxigênio (NAOUM, 1984; LEWIS, 2004).  

                          

Figura1- Representação gráfica da molécula de hemoglobina 
Fonte: Adaptado de: < fig.cox.miami.edu/.../ chemistry/hemoglobin.jpg>. Acesso em: 04 abr. 2016 

 

                                                 
4
 Um peptídeo; bloco estrutural básico das proteínas (GRIFFITHS et al., 2006) 
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As hemoglobinas normais em seres humanos apresentam-se com 

combinações diferenciadas entre as globinas. Esta diferença resulta em três tipos de 

hemoglobinas: HbA, HbA2 e HbF. A principal hemoglobina em um adulto é a HbA, 

que corresponde de 96 a 98% do total da Hb, e é formada por duas cadeias α e 

duas β(α2 β2) . A hemoglobina A2 é aquela em que as cadeias β são substituídas 

por cadeias delta δ(α2 δ2) correspondendo de 2,5 a 3,5% do total de Hb presente 

em um adulto, e a Hb Fetal (HbF) que corresponde  0 a 1% do total da Hb de um 

adulto e é formada pelas cadeias  γ (α2 γ2). 

 Durante a vida embrionária e fetal, genes distintos para as globinas são 

expressos gradualmente fazendo com que os embriões e fetos apresentem 

hemoglobinas diferenciadas (NAOUM, 1984). 

 É importante destacar que a Hb normal presente no RN é a HbF (α2 γ2), 

entre 90 a 100%, seguida de HbA (α2 β2), entre 0 a 10% e, logo após da HbA2 (α2 

δ2), de 0 a 1%. Após o nascimento e até completar seis meses de idade, haverá 

uma troca na síntese das cadeias γ e β gradativamente e, após este período, o 

padrão hemoglobínico ficará semelhante à de um adulto (BONINI-DOMINGOS, 

2002). 

Conforme Naoum (1984), as Hb são consideradas anormais quando há uma 

mutação pontual na cadeia de aminoácidos, ocasionando uma alteração estrutural 

nas cadeias globulínicas, como por exemplo, a HbS, ou quando há uma 

desigualdade na produção das cadeias α e β dando origem as talassemias alfa e 

beta, que são alterações genéticas que induzem a uma redução na síntese das 

cadeias globulínicas. Segundo Lewis (2004), existe mais de 750 diferentes tipos de 

mutações que acometem os genes da globina em humanos. 

 

2.3 Hemoglobinopatias: Doença Falciforme e Anemia Falciforme 

 

2.3.1 Hemoglobinopatias mais prevalentes 

 

Hemoglobinopatias é o termo empregado a um grupo de doenças que 

apresentam variações genéticas em que a hemoglobina humana é afetada 

(RAMALHO; MAGNA; PAIVA-E-SILVA, 2003). Dentre este grupo, destaca-se a DF a 

qual engloba genótipos distintos caracterizados pela presença e concentração da 

HbS com níveis superiores a 50% (NAOUM, 2000). A DF é definida como o 
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agrupamento de todas as apresentações sintomáticas em que o gene da HbS está 

presente, seja em combinação ou em homozigose (ZAGO, 2002).  

A forma sintomática mais prevalente é quando o genótipo apresenta 

homozigose do gene da HbS (SS), denominado de anemia falciforme (AF) que 

representa entre todas as DF, na maioria das vezes, a disposição de maior 

gravidade (NAOUM, 2000). O gene da HbS pode parear-se com outros tipos de Hb 

também anormais como HbC, HbD, beta-talassemia, entre outros, dando origem 

nessa ordem, a combinações sintomáticas conhecidas como hemoglobinopatia SC, 

hemoglobinopatia SD, S/beta-talassemia (ZAGO, 2002).  

A gravidade do quadro clínico da DF está relacionada com a concentração de 

HbS presente, podendo ser maior em pessoas que apresentem maior quantidade de 

HbS, ou seja, indivíduos afetados com a forma homozigótica (HbSS) e poderá ser  

mais leve nas formas em que o gene HbS apresenta-se combinado com outras 

hemoglobinas também anormais (GUALANDRO, 2002). 

Conforme publicação do Ministério da Saúde, no Manual de Normas e 

Técnicas e Rotinas Operacionais, existem outras variantes patológicas além da HbS, 

HbC e da HbD que podem ser encontradas, tais como a HbE e HbJ (BRASIL, 2002). 

 

2.3.2 Anemia Falciforme 

 

  A AF é a patologia de cunho hereditário mais comum do Brasil que se 

relaciona a apenas um gene. A condição necessária para que a doença ocorra é de 

que haja uma mutação pontual no gene da globina beta da molécula de Hb, 

originando assim uma alteração no arranjo hemoglobínico na qual a Hb denominada 

HbS (Hb anormal) é formada no lugar da HbA (Hb normal), conforme ilustrado na 

Figura 2.  

O resultado desta alteração estrutural acarreta à substituição do aminoácido 

ácido glutâmico pelo aminoácido valina localizado no códon 6 da cadeia beta (β) 

(ZAGO, 2002). 
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Figura 2- Disposição da Hemoglobina normal e anormal 

Fonte: Adaptado de:< http://www.medicinageriatrica.com.br/tag/hemoglobina-s/>. Acesso em: 

06 abr. 2016. 

 

  Em algumas situações específicas poderá ocorrer um afoiçamento das 

hemácias devido à polimerização das moléculas de HbS, acarretando a diminuição 

do tempo de vida média dos eritrócitos, processo de vaso-oclusão e ocorrência de 

dor e lesão de órgãos (ZAGO, 2002). 

 Além disso, Gualandro (2002, p.16) diz que “a falcização dos eritrócitos 

ocorre pela polimerização reversível da HbS dentro da célula, sob condições de 

desoxigenação. Sob desoxigenação formam-se células em forma de foice, clássicas 

da anemia falciforme”. Conforme os autores pode-se observar a diferença na 

estrutura morfológica da hemácia normal e da hemácia alterada com formato de 

foice, ilustrado na Figura 3. 

 

 

Figura 3- Representação gráfica da alteração morfológica da hemácia 

Fonte:< http://www.mdsaude.com/2008/12/anemia-falciforme-drepanoctica-e-trao.html>. 

Acesso em: 04 abr. 2016. 

 

Para que ocorra este fenômeno da hemácia ficar com formato de foice, é 

indispensável à presença dos seguintes fatores: que a quantidade de HbS esteja 

http://www.medicinageriatrica.com.br/tag/hemoglobina-s/
http://www.mdsaude.com/2008/12/anemia-falciforme-drepanoctica-e-trao.html
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com níveis bem elevados, e que paralelamente a esta situação ocorra também a  

sua desoxigenação. Este processo que altera a estrutura das hemácias é 

condicionado à oxigenação, pois se o teor de oxigênio for normalizado no interior 

das hemácias este fenômeno será revertido (ZAGO; PINTO, 2007). 

A AF é caracterizada por fatores que interferem na morfologia e fisiologia da 

hemácia (que são aqueles relacionados às anomalias na estrutura dos genes 

formadores de proteínas e enzimas) e os interferentes ambientais (local onde vive o 

indivíduo doente, renda familiar, tipo de cultura, entre outros) (NAOUM, 2000). 

 

2.3.2.1 Aspectos clínicos da AF 

 

Para Naoum (2000, p. 6) “a anemia falciforme têm importância clínica, 

hematológica, bioquímica, genética, antropológica e epidemiológica, entre outras, 

devido à sua morbidade e alto índice de mortalidade”. 

A estabilização da síntese das globinas na corrente sanguínea ocorre próximo 

ao sexto mês de nascimento. A partir deste período as características clínicas da AF 

podem ser identificadas, pois a produção da globina gama é cessada e, a partir 

deste momento o gene que sintetiza a globina beta fica mais atuante e como a 

anemia falciforme caracteriza-se por uma anormalidade da globina beta suas 

consequências ficam bem perceptíveis (NAOUM, 2000). 

O Manual de Eventos Agudos em DF publicado pelo Ministério da Saúde 

informa que as crises dolorosas representam o episódio que acontece mais 

seguidamente no processo de vaso-oclusão, atingindo preferivelmente as 

extremidades, a coluna vertebral e o abdome, acarretando consequências como 

ocorrência de priapismo5, Síndrome Torácica Aguda6 (STA) e úlceras crônicas, 

principalmente as que afetam os membros inferiores. Outra característica clínica da 

doença é o quadro de hemólise crônica, resultando seguidamente em cálculos 

biliares, apresentando conjuntamente palidez e icterícia. Inúmeras disfunções 

orgânicas também podem acometer o portador da AF, entre elas problemas 

cardíacos, renais, oculares, pulmonares, neurológicos, endocrinológicos e 

nutricionais (BRASIL, 2009).  

                                                 
5
 Pode ser definido como uma falha na detumescência do pênis acompanhada de dor (FIGUEIREDO, 

2002) 
6
 O termo STA, é usado para descrever o aparecimento de um novo infiltrado no RX de tórax, de 

difícil diagnóstico clínico, mesmo utilizando exames mais sofisticados (SAAD, 2002). 
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Além dessas disfunções orgânicas, sabe-se também que problemas de ordem 

psicológica atingem com frequência a população acometida pela AF, pois a própria 

situação clínica da doença desencadeia a baixa autoestima, principalmente nos 

pacientes que vivem em vulnerabilidade social, levando-os a enfrentarem dificuldade 

no trabalho e na escola (BRASIL, 2009). Segundo o Manual de Normas Técnicas do 

PNTN, a idade entre 2 a 3 anos de vida é considerada o topo de mortalidade e 

morbidade da DF e que, segundo dados da OMS, no Brasil 25% dos pacientes 

portadores de AF, sem atendimento especializado, acabam indo a óbito antes de 

terem completado 5 anos e 70% antes de atingirem a idade de 25 anos (BRASIL, 

2002). 

Alguns fatores predispuseram com que o prognóstico da DF esteja 

melhorando consideravelmente como o melhor entendimento da doença, juntamente 

com a precocidade do diagnóstico. Entre as medidas que estão revolucionando a 

história da doença, cita-se: a Triagem Neonatal (TN), a antibioticoterapia profilática, 

vacinas específicas, centros de hemoterapia especializados, tratamento com 

hidroxiurea indicados em casos especiais, utilização de Doppler transcraniano para 

rastrear acidente vascular cerebral primário. Mesmo diante de todas estas medidas, 

a doença continua com proporções elevadas em relação a índices de mortalidade, 

demonstrando que estas terapias citadas ainda não são suficientes (BRASIL, 2009).  

Atualmente, a única terapia capaz de levar a cura de pacientes acometidos 

por hemoglobinopatia é o “transplante de células-tronco hematopoéticas alogênio de 

medula óssea” (TCTH) (SIMÕES et al., 2010). O TCTH é um tipo de tratamento 

indicado, geralmente para doenças em que as células do sangue são acometidas de 

alguma enfermidade. Este tipo de tratamento restaura a hematopoese, fazendo com 

que a medula óssea acometida por uma doença, seja substituída por células 

saudáveis, conforme consta no Relatório da Comissão Nacional de Incorporação de 

Tecnologias no SUS (BRASIL, 2015). 

 Conforme Publicação do Diário Oficial da União, pela Portaria n° 30 de 30 de 

junho de 2015, foi incorporado no âmbito dos procedimentos coberto pelo SUS o 

transplante de células-tronco hematopoéticas alogênico aparentado para o 

tratamento da DF. Porém, a publicação do Relatório de Recomendação de TCTH do 

MS para doença falciforme, consta que “a sua utilização tem sido limitada pelo risco 

de mortalidade relacionada ao transplante. Essa é a motivação para utilizar os TCTH 
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como abordagem terapêutica na DF apenas em casos selecionados” (BRASIL, 2015 

p. 6). 

   

2.3.2.2 Heterozigose para hemoglobina S 

 

A heterozigose para hemoglobina S, representada pelo fenótipo AS, é 

também conhecida como traço falciforme (TF). Caracteriza-se pela condição em 

que, uma pessoa ao nascer, herde de seus pais um gene com a HbS anormal e 

outro gene com a HbA normal, situação esta em que a pessoa não necessitará de 

nenhum tratamento específico, pois a condição genética de portador do TF não 

caracteriza doença. Porém, para fins de procriação, o portador do TF, conforme 

exemplifica a Figura 4, poderá ter filhos com AF, se o seu parceiro também for 

portador da mesma condição genética. Diante desta situação o casal poderá ter 25% 

de probabilidade de terem filhos com AF, 25% de probabilidade para filhos AA e 

50% a probabilidade de nascerem filhos portadores do TF (BRASIL, 2012). 

 

 

 

                                              Figura 4- Disposição gráfica da herança familiar 
Fonte: BRASIL (2013) 

 

 A presença da HbAS no exame de eletroforese, identifica se o indivíduo é  

portador de heterozigose AS. Esta condição genética de heterozigose para HbS é 

benigna no que se refere ao quadro clínico e comum em relação a sua ocorrência. 

Estudos demográficos realizados em portadores da heterozigose AS, não obtiveram 

nenhum resultado que associe mortalidade a esta característica genética. Porém, a 

literatura cita vários relatos de riscos ligados ao fenótipo AS, relacionando-o a 

doenças e a condições incomuns, porém deve-se ter muito cuidado neste tipo de 
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ligação, pois na maioria das vezes não fica evidente nenhuma relação a este 

fenótipo (ALBERTO; COSTA, 2002).  

Silva e Ramalho (1997, p. 287) confirmam que “a triagem populacional de 

portadores heterozigotos do traço falciforme é normalmente justificada, mesmo por 

órgãos internacionais, como a Organização Mundial da Saúde, visando ao 

aconselhamento genético desses indivíduos”. Os autores ainda acrescentam a real 

possibilidade de nascer uma criança com anemia hemolítica, na condição de que 

seus pais sejam ambos heterozigotos AS ou quando um dos seus pais 

apresentarem a condição genética de heterozigoto AS e outro heterozigoto AC ou 

AD (SILVA; RAMALHO, 1997).  

 

2.3.3 Histórico da Doença Falciforme 

 

Conforme Zago (2002, p.10) “a DF originou-se na África e foi trazida as 

Américas pela imigração forçada dos escravos”. O autor também diz que a doença 

pode ocorrer entre brancos, mas que ela atinge mais a população de negros e 

pardos (ZAGO, 2002). De acordo com Ramalho, Magna, e Paiva-e-Silva (2002, p.1) 

“o alto grau de miscigenação que ocorre em nosso país invalida totalmente a 

conotação racial das hemoglobinopatias”. Ainda, para estes autores a associação da 

doença com a conotação raça resulta apenas para explicar a origem da DF. 

Conforme os autores, a miscigenação que ocorre em todas as regiões do 

Brasil evidencia que a DF deve ser encarada como uma doença genética e é 

exclusivamente de cunho hereditário.  

 

2.3.4 Epidemiologia 

 

De acordo com a Organização Mundial da Saúde (OMS, 2005) 5% da 

população mundial são portadoras de genes que carregam hemoglobinas anormais. 

Conforme publicação do PNTN, a incidência nacional para a DF, conforme a 

proporção de nascidos vivos diagnosticados é de 1:1000 e de 1:35 para o TF,  

abrangendo de forma heterogênea todos os estados brasileiros,  retratando a 

dimensão do problema de saúde pública  a ser encarado no Brasil (BRASIL, 2013). 

 Segundo a Nota Técnica do Ministério da Saúde, o estado da Bahia aparece 

como o estado de maior prevalência de casos de AF, com uma incidência de 1:650, 
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enquanto o TF é de 1:17 entre os nascidos vivos. No Rio de Janeiro a incidência é 

de 1:1300 para a doença e de 1:20 para o TF. Em Pernambuco e Maranhão a 

incidência é de 1:1400 para a doença e de 1:23 para o TF entre os nascidos vivos. 

Em Minas Gerais a incidência é de 1:1400 para a doença, e de 1:30 para o TF entre 

os nascidos vivos. O estado de Goiás apresenta a incidência de 1:1400 para a 

doença e de 1:25 para o  TF entre os nascidos vivos. No estado do Espírito Santo a 

incidência para a doença é de 1:1800 e a incidência do TF é de 1:25 nascidos vivos. 

Em São Paulo, a incidência é de 1:4000 para a doença e para o TF a incidência é de 

1:35 em nascidos vivos. No Rio Grande do Sul a incidência da doença é de 1:11000 

para a doença e de 1:65 para o TF em nascidos vivos, já nos estados de Santa 

Catarina e Paraná a incidência para a doença é de 1:13500 em nascidos vivos 

(BRASIL, 2013)  

 Estes dados, divulgados pelo PNTN, confirmam a distribuição heterogênea da 

incidência da DF e do TF no Brasil reforçando que esta condição genética está 

presente em todas as regiões brasileiras. 

 

2.4 Triagem Neonatal 

  

Segundo o Manual de Triagem Neonatal publicado pelo MS, o significado do 

termo triagem origina-se do vocábulo francês triage, que significa:  

 

seleção, separação de um grupo, ou mesmo, escolha entre inúmeros 
elementos e define, em Saúde Pública, a ação primária dos programas de 
Triagem, ou seja, a detecção – através de testes aplicados numa população 
– de um grupo de indivíduos com probabilidade elevada de apresentarem 
determinadas patologias (BRASIL, 2002, p. 9). 

 

Ainda segundo o Manual, o termo triagem neonatal (TN), se aplica ao método 

utilizado para que uma detecção precoce das doenças de origem metabólicas, 

infecciosas, hematológicas e genéticas possa ser realizada em um grupo 

populacional com idade de 0 a 30 dias do nascimento (BRASIL, 2002). 

Conforme MS, em Consulta Pública, nº 18, de 20 de setembro de 2013, a TN 

tem a função de detectar em tempo oportuno em RN o diagnóstico presuntivo de 

alguns distúrbios congênitos e hereditários para fenilcetonúria, hipotireoidismo 

congênito, doença falciforme e outras hemoglobinopatias, fibrose cística, hiperplasia 

adrenal congênita e deficiência de biotinidase. 
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Segundo publicação da Secretaria Estadual de Saúde (SES) do RS (2013), a 

TN também conhecida como “teste do pezinho”, é um exame simples, no qual é 

coletado gotas de sangue da região lateral do calcanhar dos RN, colocado em papel 

filtro e enviado para análise ao Serviço de Referência em Triagem Neonatal (SRTN). 

Sua importância está relacionada diretamente com a garantia em proporcionar a 

criança um desenvolvimento sadio, através do diagnóstico precoce de várias 

doenças congênitas, que na maioria das vezes não apresentam sintomatologia 

perceptível nos RN. O período recomendável para ser realizado o exame é entre o 

3º e o 5º dia de nascimento. Não apresenta nenhum custo para os pais, e é 

oferecido em 1,5 mil unidades de saúde em todos os municípios do RS. 

 

2.5 Programa Nacional de Triagem Neonatal para hemoglobinopatias 

 

 Em 2001, as hemoglobinopatias foram incluídas no PNTN pela Portaria n° 

822/01 do MS. Anterior a esta portaria, a TN era exclusiva para a triagem da 

fenilcetonúria e do hipotireoidismo congênito. A partir desta portaria foi possível 

restaurar o direito ao acesso aos testes de TN de forma igualitária a todos os RN do 

Brasil e possibilitou a inserção de pesquisas de erros inatos do metabolismo ao fator 

das características étnicas populacionais. Existem inúmeras hemoglobinopatias 

hereditárias, que se diferenciam por causar graus diferentes de morbidade e 

mortalidade, pois dependem da sua origem genética e ambiental (RAMALHO; 

MAGNA; PAIVA-E-SILVA, 2002). 

Apenas três variantes da hemoglobina são necessariamente incluídas no 

PNTN devido a sua relevância em saúde pública, sendo a HbS, HbC e beta 

talassemia. As hemoglobinopatias apresentam características diferenciadas das 

outras doenças genéticas de alto acometimento populacional, não têm cura, embora 

o tratamento na fase inicial destas hemoglobinopatias faz com que as complicações 

clínicas sejam diminuídas e a qualidade de vida seja aumentada significativamente, 

e dependem na maioria das vezes de procedimentos específicos de hemoterápicos 

(RAMALHO; MAGNA; PAIVA-E-SILVA, 2003). 
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3 METODOLOGIA 

 

Neste capítulo dispomos os processos metodológicos que orientaram este 

estudo. Abordando a caracterização da pesquisa, que tem um caráter descritivo de 

cunho quantitativo. 

 

3.1 Caracterização da pesquisa 

 

 A pesquisa vigente conteve uma abordagem quantitativa do tipo descritiva 

documental, pois quantifica a prevalência de uma condição genética em uma 

determinada população e descreve o seu perfil epidemiológico (FONSECA, 2002; 

GIL, 2002). 

 

3.2 Local de realização do estudo 

 

O estudo foi realizado no município de Dom Pedrito/RS, conforme ilustra a 

Figura 5, emancipado em 30 de outubro de 1872, apresentando uma área territorial 

total de 5.192,095 Km2, e população estimada para 2015 de 39.886 habitantes 

(IBGE, 2016). 

 

Figura 5 – Mapa do RS com a localização do município de Dom Pedrito 

Fonte: < http:///camaradompedrito.com.br>. Acesso em: 04 abr.2016. 

 

  Pertence à mesorregião do Sudoeste Rio-grandense e à microrregião da 

Campanha Meridional, Dom Pedrito faz parte da 7° Coordenadoria Regional de 
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Saúde (CRS), conforme a divisão das regiões de saúde da Secretaria Estadual de 

Saúde (SES) do RS. 

Conforme dados obtidos pelo Sistema de Informações do Cadastro Nacional 

dos Estabelecimentos em Saúde (2016), o município dispõe de 56 estabelecimentos 

de saúde. Destes, 17 estabelecimentos fazem parte do Sistema Único de Saúde 

(SUS) (IBGE, 2016).   

                    

3.3 Sujeitos do estudo 

 

De acordo com pesquisa no sistema de informação de nascimentos do 

Departamento de Informática do Sistema Único de Saúde (DATASUS), os sujeitos 

do estudo foram RN que nasceram no município de Dom Pedrito/RS no período de 

1° de janeiro de 2010 a 31 de dezembro 2014, totalizando 2.329. Destes, 2.044 se 

submeteram ao exame de TN através do PNTN, fazendo parte da rede pública de 

saúde, alvo do presente estudo. A partir deste número de RN, formaram-se dois 

grupos de estudo, conforme ilustra a Figura 6, RN com a presença de hemoglobinas 

variantes (HbFAS/FAC/FAD) e outro grupo sem a presença de hemoglobinas 

variantes (com o perfil padrão normal HbFA).  

 

 

Figura 6- Diagrama demonstrando o número de sujeitos participantes da pesquisa 

Fonte: DATASUS, SMSMA Dom Pedrito/RS e VEGA triagem, HMIPV, Porto Alegre/RS. 

 

Os testes neonatais realizados na rede privada de saúde do município de 

Dom Pedrito não foram considerados nesta pesquisa, pois não constam como fonte 

de dados pesquisados. 
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3.4 Critérios para inclusão e exclusão dos sujeitos 

 

Os sujeitos incluídos no estudo respeitaram os seguintes critérios: 

- nascidos no município de Dom Pedrito/RS no período em estudo, obedecendo ao 

critério dos nascimentos por residência da mãe; 

- submetidos ao exame de TN na rede pública do município, Posto Central, através 

do PNTN. 

Os sujeitos não incluídos na pesquisa foram os submetidos à TN na rede 

privada ou em outro município. 

 

3.5 Princípios éticos 

 

O presente estudo respeitou a resolução N° 466/127 do Conselho Nacional de 

Saúde do Ministério da Saúde, que aborda a pesquisa envolvendo seres humanos. 

O projeto foi submetido ao Comitê de Ética da Universidade Federal do Pampa 

(UNIPAMPA) para avaliação através da Plataforma Brasil, foi aprovado com Parecer 

de n° 1.562.093 (Anexo A). O presente trabalho não apresentou termo de 

consentimento livre esclarecido, pois se trata de uma análise de revisão de banco de 

dados e foi garantida a preservação dos dados, assim como a privacidade destas 

informações. Os dados foram codificados e os nomes das crianças foram supridos. 

A análise não alterou ou influenciou o diagnóstico e o prognóstico dos indivíduos. 

  

3.6 Coleta de dados 

 

3.6.1 Descrição dos locais para coletas de dados 

 

Para a coleta de dados, foram utilizados dois locais, a Secretaria Municipal de 

Saúde e Meio Ambiente (SMSMA) no município de Dom Pedrito/RS e o Hospital 

Materno Infantil Presidente Vargas (HMIPV) no município de Porto Alegre/RS. 

 

                                                 
7
 Resolução n° 466/2012: Resolução que tem como objetivo aprovar diretrizes e normas 

regulamentadoras de pesquisa envolvendo seres humanos. Esta resolução incorpora sob ótica do 
indivíduo e das coletividades os quatro referenciais básicos da bioética: autonomia, não maleficência, 
beneficência e justiça entre os outros, e visa assegurar os direitos e deveres que dizem respeito à 
comunidade científica, aos sujeitos da pesquisa e ao Estado. 
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a) SMSMA do município de Dom Pedrito/RS:  

O local onde funciona a Unidade gerencial/administrativa está ilustrado na 

Figura 7A, que dispõe de serviços em saúde como Vigilância Sanitária, Vigilância 

Epidemiológica e Regulação de Serviços de Saúde no município (BRASIL, 2010). 

Em anexo ao prédio da SMSMA do município de Dom Pedrito, localiza-se o Posto 

Central, conforme ilustra a Figura 7B, sendo o único estabelecimento de saúde pelo 

SUS no município, onde é oferecido a TN (teste do pezinho). 

  

 

Figura 7 – (A) Prédio da SMSMA do município de Dom Pedrito/RS. (B) Prédio do Posto Central da 

SMSMA no município de Dom Pedrito/RS. 

Fonte: (A) < www.simers.org.br>. Acesso em: 12 abr. 2016. (B) Arquivo pessoal do autor. 

 

b) HMIPV no município de Porto Alegre/RS:  

Conforme o Manual de Capacitação em Triagem Neonatal (SMSPA, 2015) o 

HMIPV foi designado pelo estado do RS como o serviço de referência em triagem 

neonatal (Figura 8). O SRTN-RS é responsável pela TN pública de todos os RN no 

estado, atende 497 municípios, mais de 1.300 unidades de saúde no estado, realiza 

em média 10.000 análises/mês, faz registros de dados desde 2003. Além da 

triagem, se houver suspeita da doença, estes RN serão atendidos no ambulatório do 

SRTN, terão acesso a diagnóstico confirmatório e acompanhamento ambulatorial 

para o resto da vida, se necessário.  

As doenças triadas na rede de saúde pública do RS são: hipotireoidismo 

congênito, fenilcetonúria, hemoglobinopatias, fibrose cística, hiperplasia adrenal 

congênita e deficiência da biotinidase, sendo as duas últimas recentemente 

implantadas. 
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Figura 8 - Prédio do Hospital Materno Infantil Presidente Vargas, município de Porto 
Alegre/RS. 

Fonte:< www2.portoalegre.rs.gov.br>. Acesso em: 04 abr. 2016. 

  

3.7 Procedimentos para coletas de dados 

 

Primeiramente, foi entregue a documentação de solicitação de autorização 

para a realização da pesquisa nas seguintes instituições: SMSMA do município de 

Dom Pedrito/RS e HMIPV no município de Porto Alegre/RS. Após o consentimento 

dessas instituições, o projeto foi registrado na Plataforma SIPEE/pesquisa da 

UNIPAMPA sob o n° 04.023.16 e na sequência foi submetido ao Comitê de ética via 

Plataforma Brasil, após a aprovação, cujo Parecer foi n° 1.562.093, deu-se início à 

coleta de dados. 

 A primeira etapa para a coleta de dados, conforme ilustrado na Figura 9, 

aconteceu na SMSMA do município de Dom Pedrito/RS onde foi feito levantamento 

do quantitativo de RN que se submeteram a realização do exame de TN (teste do 

pezinho) durante o período de 2010 a 2014 na rede pública de saúde. A tabulação 

destes dados foi possível, a partir de pesquisa em sistema de informações de 

arquivo de registros dos RN que se submeteram a TN no período em estudo. 

Paralelamente a esta primeira etapa, foi realizado levantamento do número 

total de nascidos vivos no município durante o mesmo período. Os dados utilizados 

foram do DATASUS, tendo como critério para esta pesquisa os nascimentos que 

ocorreram por residência da mãe, ou seja, o número de nascimentos contados 

conforme o local de residência da mãe, pois segundo Nota Técnica Nascidos Vivos, 

publicada pelo Sistema de Informações de Nascidos Vivos (SINASC) (2012), este 

tipo de critério utilizado para coletas de dados é a maneira usual de apresentar os 

dados de nascidos vivos.  
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A partir destes dados, foi possível definir o coeficiente da cobertura do PNTN 

no município de Dom Pedrito/RS, através da divisão do total de nascidos vivos no 

município pelo total de RN triados pelo PNTN. 

Para a segunda etapa da coleta de dados, utilizou-se informações obtidas no 

banco de dados do Sistema VEGA triagem do SRTN do HMIPV, no município de 

Porto Alegre/RS, onde foi fornecida a contagem de Hb normais e alteradas. A partir 

de resultados das amostras enviadas pelo Posto Central da SMSMA do município de 

Dom Pedrito/RS para o referido laboratório durante o período de 1° de janeiro de 

2010 a 31 de dezembro de 2014. 

 

 

 

Figura 09- Fluxograma das etapas para coletas de dados 

 

3.8 Análise estatística dos dados 

 

A análise estatística dos dados da pesquisa foi realizada por ANOVA de uma 

via, seguido pelo teste de Duncan. A diferença entre os grupos foram consideradas 

significativas quando p<0,05. As médias dos grupos foram calculadas e o desvio 

padrão demonstrado. Os gráficos foram criados usando o programa GraphPad 

Prisma 5.0. 
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4 APRESENTAÇÃO DOS RESULTADOS  

 

  No período de 1° de janeiro de 2010 a 31 de dezembro de 2014, segundo 

dados pesquisados no DATASUS, nasceram 2.329 crianças no município de Dom 

Pedrito/RS e foram triados, conforme dados do SRTN, 2.044 RN, pelo PNTN na rede 

pública de saúde. A partir deste grupo de RN triados pelo PNTN, foi possível 

investigar o padrão hemoglobínico, a prevalência de hemoglobinas anormais, a 

prevalência do TF e o coeficiente de cobertura do PNTN no município de Dom 

Pedrito/RS.  

 

4.1 Padrão hemoglobínico dos recém-nascidos, no município de Dom 

Pedrito/RS 

 

  Os perfis foram classificados, segundo os padrões HbFA, HbFAS, HbFAC e 

HbFAV, considerando padrão normal HbFA. Conforme apresentado na Tabela 1, a 

porcentagem de RN com a condição padrão normal hemoglobínico (HbFA) 

apresentou a maior frequência no período em estudo, 98,43% (2.012) dos RN 

triados, a condição de heterozigose para HbS (HbFAS) foi de 1,37% (28), 

heterozigose para HbC (HbFAC) foi de 0,15% (03) e a presença de heterozigose 

para HbFAV foi de 0,05% (01) (HbV trata-se de uma Hb variante que ainda não foi 

identificada).  

 

Tabela 1- Padrão hemoglobínico dos recém-nascidos triados na rede pública no 

município de Dom Pedrito/RS, 2010-2014 

Perfil Número de RN Prevalência (%) 

HbFA 2.012 98,43 
HbFAS 28 1,37 
HbFAC 
HbFAV 

03 
1 

0,15 
0,05 

Total 2.044 100 
 

Fonte: VEGA triagem SRTN do HMIPV. Hb= hemoglobina; RN= recém-nascido. 

 
 
 A presente pesquisa evidenciou que dos 2.044 RN triados pelo PNTN, 2.012 

RN (98,43%) apresentaram padrão hemoglobínico normal e 32 RN (1,57%) o padrão 

alterado para heterozigose. Não foi evidenciado nenhum caso de DF. 
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4.2 Prevalência de hemoglobinas anormais no município de Dom Pedrito/RS 

 

Com os dados obtidos do número de Hb anormais de RN triados no munícipio 

de Dom Pedrito, foi possível obter dois tipos de resultado: um relacionado à 

prevalência de padrões Hb anormais por ano (2010 a 2014) (Figura 10), e outro 

referente à prevalência no período total do estudo (Figura 11). 

A partir dos 32 RN que apresentaram algum tipo de Hb anormal entre os 

2.044 RN triados, investigou-se a presença das HbS, HbC e HbV (Hb variante, ou 

seja, sem identificação).  

Conforme apresentado na Figura 10, em 2010 houve 6 RN com a presença 

da HbS (HbFAS) e 2 RN com a presença de HbC (HbFAC); em 2011 houve 5 RN 

com  a presença da HbS (HbFAS) e 1 RN com a presença da Hb variante (HbFAV). 

No ano de 2012, houve 4 RN com a presença HbS (HbFAS); no ano de 2013 houve 

8 RN com a presença HbS (HbFAS) e no ano de 2014 houve 5 RN com a presença 

da HbS (HbFAS) e 1 RN com HbC (HbFAC). Não houve casos de HbC nos anos de 

2011, 2012 e 2013. Para a HbV, há registro somente no ano de 2011.   

A prevalência com que as hemoglobinas anormais HbS, HbC e HbV 

(heterozigose) ocorreram, estratificado por ano, foi avaliada e os dados mostraram 

que não houve diferença estatisticamente significativa (p<0,05). 

 

Figura 10 - Distribuição do número de recém-nascidos, em relação aos tipos de 

hemoglobinas anormais, estratificados por ano no município de Dom Pedrito/RS 

 

Fonte: VEGA triagem SRTN do HMIPV. Hb=hemoglobina. 
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Conforme ilustrado na Figura 11, os resultados encontrados para prevalência 

de Hb anormais no período total do estudo, revela que a HbS (heterozigose) foi 

significativamente mais prevalente quando comparada às outras duas Hb anormais 

(média: 5,6; desvio padrão: 1,5; p<0,05) apresentando 28  casos (87,5%) nos cinco 

anos analisados; a HbC (heterozigose) com 3 casos (9,38%) (média: 0,6; desvio 

padrão: 0,89) e a HbV (heterozigose) com 1 caso (3,12%) (média: 0,2; desvio 

padrão: 0,44), sendo esta, a forma mais rara encontrada na população em estudo. 

  

Figura 11 - Incidência do número de recém-nascidos por tipo de hemoglobinas 

anormais, no período de 2010 a 2014 em Dom Pedrito/RS 

 

 

Fonte: VEGA triagem SRTN do HMIPV. 

 

 Não houve diferença significativa entre a prevalência ocorrida quando 

comparados os grupos HbC e HbV, no período total do estudo (p<0,05). 

 

4.3 Prevalência do traço falciforme no município de Dom Pedrito/RS 

 

 Do total de 2.044 RN triados pelo PNTN, 32 RN (1,57%) apresentaram o 

padrão hemoglobínico alterado. Desses, 28 foram identificados com a HbS 

(heterozigose), caracterizando a prevalência do TF em 1,37%. 

 Como pode ser visto na Tabela 2, no ano de 2010 foram identificados 1,3% 

com a presença do TF entre os 448 RN triados pelo PNTN, no ano de 2011 houve 

1,2% com TF entre os 412 RN participantes do PNTN, no ano de 2012 houve 0,9% 
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com TF entre os 419 RN triados, no ano de 2013 houve 2,2% RN com TF entre os 

350 RN que se submeteram a TN e no ano de 2014 houve 1,2% com a presença do 

TF entre os 415 RN triados pelo PNTN. 

 

Tabela 2- Prevalência do Traço falciforme em recém-nascidos no município de  

Dom Pedrito/ RS 

Ano Nº de HbFAS Nº de RN Triados  % 

2010 6 448 1,3 
2011 5 412 1,2 
2012 4 419 0,9 
2013 8 350 2,2 
2014              5 415 1,2 

Total 28 2044 1,37 
        

  Fonte: VEGA triagem SRTN do HMIPV. HbFAS= Heterozigose para HbS, Traço falciforme. 

 

 A presente pesquisa evidenciou a proporção de um RN com a presença do 

TF para cada 73 RN triados pelo PNTN (1:73) no município de Dom Pedrito/RS no 

período de 2010 a 2014.  

 

4.4 Coeficiente de cobertura do PNTN no município de Dom Pedrito/RS 

 

Conforme ilustra a Tabela 3, em 2010 houve o registro de 492 nascidos vivos, 

e no mesmo período 448 crianças foram triadas pelo PNTN, resultando em 91,1% o 

coeficiente de cobertura. Em 2011, houve 457 nascidos vivos em Dom Pedrito e 412 

RN triados, correspondendo a uma cobertura de 90,1%. Em relação a 2012, houve 

481 nascidos vivos em Dom Pedrito, e 419 RN triados, resultando em uma cobertura 

de 87,1% do PNTN. Em 2013, houve 433 nascidos vivos em Dom Pedrito e 350 RN 

triados, correspondendo a 81,0% a cobertura do PNTN. E no ano de 2014 houve 

466 nascidos vivos e 415 RN triados para TN, correspondendo a 89,0% a cobertura 

do PNTN neste período. 
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Tabela 3-Taxa de cobertura do PNTN, no período de 2010 a 2014 no município de 

Dom Pedrito/RS 

Ano Nascidos vivos      Nº de RN Triados  % 

2010 492 448 91,1 
2011 457 412 90,2 
2012 481 419 87,1 
2013 433 350 81,0 
2014 466 415 89,0 

Total 2329 2044 87,7 
      

Fonte: DATASUS e SMSMA/Dom Pedrito, RS; RN=recém-nascido. 

  

 O coeficiente de cobertura do PNTN, no município de Dom Pedrito/RS 

durante o período em estudo, atingiu a média de 87,7%.   

Conforme pesquisa realizada pela Secretaria Estadual de Saúde (SES) em 

parceria com o sistema VEGA triagem do HMIPV o número de RN triados na rede 

pública do estado totalizou uma média de cobertura de 74,70% no período de 2010 

a 2014, no estado do RS. Já, no município de Dom Pedrito a cobertura do PNTN no 

mesmo período totalizou 87,7%. 

O comparativo entre a cobertura do PNTN no estado do RS e no município de 

Dom Pedrito, é ilustrada na Figura 12.  

A cobertura do PNTN para o RS foi de 75,54% (2010), 75,38% (2011), 

73,84% (2012), 74,47% (2013) e 74,29% (2014). Já, a cobertura do PNTN 

encontrada para o município de Dom Pedrito apresentou 91,1% (2010), 90,2% 

(2011), 87,1% (2012), 81,0% (2013) e 89,0% (2014). 

Após análise estatística, os dados não apresentaram diferença significativa 

entre as duas coberturas, RS e Dom Pedrito (p<0,05). 
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Figura 12- Comparativo da cobertura do PNTN entre o estado do RS e o 

município de Dom Pedrito/RS, durante o período de 2010 a 2014 

 

 

Fonte: DATASUS, SMSMA/Dom Pedrito, RS; VEGA triagem, SES do RS. 

 

Segundo Nota Informativa do PNTN (2012), os indicadores de cobertura 

nacional apontam que o programa atingiu 83% de cobertura nacional em 2011. 

Nesta mesma Nota foi divulgado que 100% dos estados brasileiros contam com 

Serviços de Referência em Triagem Neonatal (SRTN). 
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5  DISCUSSÃO DOS RESULTADOS 

 

A presente pesquisa evidenciou a presença significativa da HbS (87,5%) em 

comparação com as outras Hb anormais encontradas no estudo. Isto reforça os 

dados já presente na literatura, os quais se referem à HbS como a Hb mais comum 

entre as Hb alteradas no Brasil (ZAGO, 2002). 

A prevalência de 1,37% da presença do TF no grupo de 2.044 RN, triados 

pelo PNTN em Dom Pedrito, estão de acordo com Naoum (2000) que revelou, após 

estudos, a prevalência de 2% de portador do TF no Brasil. A cada 73 RN triados pelo 

PNTN, no período de 1° de janeiro de 2010 a 31 de dezembro de 2014 no município 

de Dom Pedrito/RS, um RN apresentou o padrão hemoglobínico para heterozigose 

da HbS, caracterizando o TF. Já para o estado do Rio grande do Sul, juntamente 

com o estado do Paraná e Santa Catarina, a prevalência do TF é de um registro de 

TF para cada 65 crianças nascidas vivas (BRASIL, 2009). 

 A partir de publicações do PNTN, percebe-se que nos estados do Rio 

Grande do Sul, Paraná e Santa Catarina a prevalência da condição de heterozigose 

para HbS é menor em comparação com outros estados do Centro-Oeste, Norte e 

Nordeste do país. 

Em estudo realizado com 548.810 RN, no estado do Paraná, distribuídos em 

22 regionais de saúde revelou um resultado do genótipo FAS de 1,52% e a 

prevalência da AF e da interação S/beta-talassemia foi de 2,2 e 2,7 a cada 100 mil 

nascidos vivos (WATANABE, et al., 2008). Comparando estes dados com a 

prevalência de 1,37% do TF para o município de Dom Pedrito/RS, confirma-se que 

nos estados da região sul do Brasil a prevalência do TF assemelha-se 

consideravelmente.  

Comparando o resultado desta pesquisa com dados já descritos para outras 

regiões do estado do RS, também se verifica que os resultados são similares, e que 

coincidem com dados disponibilizados na literatura, como por exemplo, um estudo 

piloto realizado em 1.615 neonatos, no município de Porto Alegre/RS o qual 

apresentou uma prevalência de 1,2% para a condição genética de portador da HbS, 

sendo que para a HbC a frequência encontrada foi de 0,4% (DAUDT, et al., 2002). 

Ainda, este mesmo estudo revelou que para cada 62 RN triados, um é portador do 
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gene para hemoglobinopatia S ou C, indo ao encontro dos dados obtidos em Dom 

Pedrito, onde para cada 64 RN triados, um apresenta Hb alteradas S, C ou V.  

Outro estudo também realizado no estado do Rio Grande do Sul, envolvendo 

117.320 RN, distribuídos em sete regiões do estado, a frequência para Hb alteradas 

é de 1,4%, e somente um caso de AF, sendo que não foi evidenciada nenhuma 

diferença estatística entre as regiões (SOMMER, et al., 2006). 

A prevalência encontrada para o município de Dom Pedrito/RS, confirma a 

incidência do TF esperada para a região sul do Brasil. Desta forma, este dado 

reforça a importância que estudos populacionais têm na construção de um perfil 

epidemiológico para que estratégias em saúde pública possam ser formuladas e 

direcionadas a uma condição genética que atinge todas as regiões do país. 

 O TF é uma condição genética herdada que não manifesta a doença e não 

apresenta qualquer alteração em exames de rotina (hemogramas). Com isso, as 

pessoas podem ser portadoras assintomáticas da HbS sem o conhecimento de sua 

condição (BRASIL, 2004). 

Com isso, ações não diretivas que tem como objetivo esclarecer a população 

em geral sobre o que é a AF e como pode ser diagnosticada, bem como a 

importância da realização da TN (teste do pezinho) podem mudar o percurso da 

doença no país. 

Uma das ações oferecidas pelo MS através da rede cegonha8, com o intuito 

de detectar precocemente a DF e o TF durante o pré-natal, é a inclusão do exame 

de eletroforese de hemoglobina na lista dos procedimentos oferecido pelo SUS a 

todas as gestantes da rede pública de saúde (BRASIL, 2013). 

Desta forma, a presente pesquisa também visa analisar esta ação com base 

nos resultados encontrados para a prevalência do TF no município. A TN para 

hemoglobinopatias oferecida pela rede pública através do PNTN está implantada no 

Brasil desde 2001. Mulheres nascidas antes deste período, que não foram triadas 

pelo PNTN, desconhecem sua condição genética de possíveis portadoras do TF ou 

de qualquer outra hemoglobinopatia de sintomatologia branda. Embora, se saiba 

que a forma homozigótica da HbS, que caracteriza AF, apresente um quadro clínico 

bem característico, existem também outras apresentações da DF mais brandas em 

                                                 
8
  A Rede Cegonha, instituída no âmbito do Sistema Único de Saúde, pela Portaria N° 1.459, de 24 de 

junho de 2011, consiste numa rede de cuidados que visa assegurar à mulher o direito ao 
planejamento reprodutivo e à atenção humanizada à gravidez, ao parto e ao puerpério, bem como a 
criança o direito seguro e ao crescimento e ao desenvolvimento saudáveis. 
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que as manifestações clínicas são mais leves em comparação com a AF (NAOUM, 

2000; GUALANDRO, 2002).  

A HbS associadas a outras Hb anormais formam combinações, podendo 

acarretar em complicações importantes quando o portador dessa característica 

genética for gestante, conforme estudos realizados na Universidade Federal de 

Minas Gerais (CARDOSO, 2012). Neste estudo, dois grupos de gestantes foram 

comparados, um com AF e outro que apresentava a forma mais branda das DF, a 

chamada hemoglobinopatia SC. Estes dados confirmaram que durante a gravidez a 

ocorrência de complicações é igual entre as gestantes. Isto constata a importância 

da identificação precoce e do atendimento especializado (CARDOSO, 2012).  

Embora a situação de ser portadora de uma das formas de apresentação das DF 

não contra indique uma gravidez, a gestante com DF é sempre encaminhada ao pré-

natal de alto risco (GUALANDRO, 2002). 

A identificação da presença da HbS pelo exame de eletroforese de 

hemoglobina, em homozigose ou heterozigose  não oferecerá  risco para o neonato, 

pois ele nascerá com níveis altos de HbF que o protegerão das manifestações 

clínicas da doença. Os níveis da HbF tendem a reduzir a partir do terceiro ou quarto 

mês de vida,  quando poderão surgir as manifestações clínicas da doença (BRASIL, 

2006).  

Não há dados disponíveis da prevalência do TF em mulheres em idade fértil 

no município de Dom Pedrito. A disponibilização do exame de eletroforese de 

hemoglobina para gestantes como forma de identificar a DF e o TF possibilita 

identificar gestantes com alguma forma branda de hemoglobinopatia e que ainda 

não tinha sido diagnosticada antes da gestação, como forma de prevenir 

complicações durante o pré-natal. Isto poderá gerar benefícios em relação ao 

planejamento familiar, pois auxiliará o casal a tomar decisões para uma próxima 

gestação. Porém, o impacto da informação ao descobrir a probabilidade de se ter um 

filho com a DF será confirmado ou não somente com o resultado do teste do 

pezinho, isto acarretaria em um quadro de ansiedade na mãe. 

A descoberta da condição genética para as hemoglobinas alteradas através 

do exame de eletrofores de hemoglobina teria um impacto em relação à prevenção 

de novos casos da AF caso fosse disponibilizado antes do pré-natal a todos os 

interessados com orientação genética não diretiva, para que decisões reprodutivas 

possam ser feitas respeitando sempre os direitos fundamentais. 
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Outro aspecto analisado nesta pesquisa foi com relação ao tamanho da 

amostra de 2.044 sujeitos (RN) que se submeteram a TN na rede pública através do 

PNTN em relação ao total de nascidos vivos no município de 2.329 durante o 

período de 2010 a 2014. A cobertura do PNTN esteve acima de 80% em todos os 

anos, com uma média de 87,7%.  

 Os dados mostram que não houve diferença estatisticamente significativa 

entre os dados da cobertura do PNTN no município quando comparados a dados da 

cobertura no estado do RS referentes ao mesmo período do estudo. Conforme 

pesquisa realizada pela Secretaria Estadual de Saúde (SES) em parceria com o 

sistema VEGA triagem do HMIPV o número de bebês triados na rede pública do 

estado totalizou uma média de cobertura de 74,70% no período de 2010 a 2014. 

A média da cobertura ao PNTN no município de Dom Pedrito apresentou-se 

maior em comparação com a média da cobertura no RS, indicando que o município 

está bem estruturado em relação ao fluxo de atendimento ao PNTN, embora se 

saiba que a demanda no município é relativamente pequena em comparação com 

centros maiores. 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



43 

 

6 CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 

A partir da análise dos resultados, considera-se ter atingido os objetivos 

iniciais deste trabalho, que eram elucidar a frequência do TF, bem como suas 

características epidemiológicas em RN nascidos no município de Dom Pedrito/RS e 

triados pelo PNTN, entre os anos de 2010 a 2014. Estes resultados confirmaram os 

dados já presentes na literatura, os quais são muito semelhantes aos padrões 

nacionais e estaduais divulgados. 

Espera-se que os resultados obtidos sirvam de parâmetros para ações 

relacionadas ao planejamento familiar possam ser construídas e formuladas a partir 

deste estudo populacional. 

Sabe que esta condição genética do TF está presente e atinge várias famílias 

no município, para cada um RN triado com o TF, geralmente outra pessoa do seu 

convívio familiar também pode portar esta mesma condição genética, e que na 

maioria das vezes nunca foram triados, pois o PNTN foi implantado a partir de 2001.   

  Em relação à prevenção de novos casos da AF, acredita-se que a 

disponibilidade de exames específicos para detecção da AF e o TF para todos os 

casais interessados em saber sua condição genética antes da concepção, para que 

decisões reprodutivas possam ser feitas respeitando sempre os direitos 

fundamentais, geraria um maior impacto na prevenção de novos casos da AF. 

Campanhas informativas poderiam ser estabelecidas para que mães 

armazenem o resultado da TN (teste do pezinho) de seus filhos, a fim de que estes 

possam tomar decisões conscientes na fase reprodutiva. 
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