A doenca das células
falciformes
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Introducao

O termo doenca das células falciformes diz respeito a um grupo heterogéneo de
situagoes clinicas de base genética, cujo genétipo inclui, pelo menos, um alelo que codifica
a forma mutada da hemoglobina — a hemoglobina S (HbS). As doencgas falciformes mais
frequentes sdao a anemia falciforme ou drepanocitose (homozigotia para HbS — HbSS,
60-65%) e as heterozigotias compostas HbSC (25-30%) e menos frequentemente HbSD, e
a HbSR-talassemia (5-10%). Esta doenca tem um padrao de hereditariedade mendeliana
autossémico recessivo; sendo a proporgcao masculino-feminino de 1:1. A maioria das
situacgOes resulta do cruzamento entre dois portadores (Hb AS) com a probabilidade de,
em cada gravidez, a descendéncia ser: 25% SS, 25% AA e 50% AS (Figura 1).

Portador assintomatico Portador assintomadtico
de Trago Falciforme de Traco Falciforme
PAIS Hb AS X Hb AS
FILHOS AA AS AS SS
sem doenca portadores assintomaticos com doenca
falciforme de traco falciforme falciforme
25% 50% 25%

Figura 1 —Resultados esperados de cruzamento entre dois portadores assintomaticos de traco falciforme.

Etiologia

Na doenca das células falciformes, o gene da globina 8 (HBB) esté afectado pela mutacgao
de falciformacao — substitui¢cdo do codao GAG (que codifica o acido glutamico) pelo GTG
(que codifica a valina), da qual resulta a hemoglobina S (HbS).

O alelo HbS (HBB*S), presente em homozigotia (SS), constitui um genétipo patogénico
pelo facto de implicar o desenvolvimento da doencga das células falciformes. Contudo,
supoe-se que, no estado de heterozigotia (AS), esta mutacgao confira resisténcia a infecgao
pelo parasita da maldaria, o Plasmodium falciparum, o que se traduz numa vantagem de
sobrevivéncia e justifica a sua elevada prevaléncia nos locais onde a malaria foi e/ou é
endémica —sendo por isso referenciado como um polimorfismo balanceado.Varios estudos
sugerem que a malaria funciona como agente selectivo, pela concordancia que existe
entre a prevaléncia desta doenca e a doencga das células falciformes (principalmente na
Africa Subsariana, Médio Oriente e India (Figura 2). A forma alterada dos eritrocitos pode
proteger da malaria das seguintes formas: aceleracdo da falciformacao dos eritrécitos
com a sua remocgado precoce da circulacao ou por dificultar a entrada do parasita no
eritrocito ou a sua metabolizacgao.

A - distribuicao da drepanocitose no mundo.
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Figura 2 — Mapa de distribuicdo da drepanocitose no mundo e mapa de distribuicdo da malaria
(adaptado de Rees et al. 2010)

Epidemiologia

A Organizacdo Mundial de Saude (OMS) estima que cerca de 5-7% da populacdo mundial
seja portadora desta mutagdo da hemoglobina. Contudo, esta percentagem pode estar
aumentada até 30% em algumas regioes nomeadamente nos locais em que a Malaria é
endémica (como previamente se referiu).

Os dados da Iniciativa de Anemia Falciforme em Angola, da triagem neonatal em Luanda
e Cabinda, entre Julho de 2011 e Setembro de 2018, referem que das 323 930 criancas
submetidas ao rastreio da Anemia Falciforme 7 748 (2,39%) foram diagnosticadas com
anemia falciforme e 58 043 (17,91%) foram diagnosticadas como portadoras do trago falciforme.
Combinando este nivel de prevaléncia com as estimativas do Banco Mundial (2013) para a
populacéo e a taxa de natalidade em Angola, é de prever que nas¢cam anualmente mais de
quinze mil novos casos da doenca das células falciformes. Esta incidéncia representa um
pesado fardo para as familias dos doentes e para os servigos de saude de qualquer pais.




A mutacgao falciforme implica a substitui¢do, na posi¢ado 6 da cadeia 8 da hemoglobina,
do acido glutamico (hidrofilico) pela valina (hidrofébica), o que se traduz por alteragdes
das caracteristicas da hemoglobina. A presenca da valina altera drasticamente a
estabilidade molecular e solubilidade da hemoglobina (sobretudo a baixas pressoes
parciais de oxigénio), acarretando a sua polimerizacdo e modificacbes importantes
na morfologia do eritrécito que adquire a forma de foice quando sujeito a fenémenos
de desoxigenacao (células falciformes ou drepanécitos) (Figura 3). Mais ainda, perde
a capacidade de voltar a morfologia biconcava quando regressa ao ambiente de
oxigenacao normal (ao contrario do que acontece aos eritrocitos no individuo sem HbS).
Esta morfologia alterada, associada a um aumento de rigidez e adesao celular, dificulta
a circulacao sanguinea provocando vaso-oclusao e enfarte na area afectada. Além disso,
devido a essa morfologia particular, os drepanécitos sdo reconhecidos de uma forma
precoce pelo sistema reticuloendotelial que, identificando-os como eritrécitos velhos,
inicia a hemolise (intra e extravascular) e consequente anemia (anemia das células
falciformes). Cerca de 5% dos eritrécitos em circulagado nos individuos com doenca das
células falciformes apresentam permanentemente a forma de foice.

— Polimeros
nos eritrocitos
Polimerizacdo
daHbS

Eritrécitos SS

Figura 3 — Efeito de falciformacéao dos eritrécitos e consequente vasooclusao.
(adaptado de Medical Academy of South Carolina, USA, academicdepartments.musc.edu)

A doenca das células falciformes é, do ponto de vista clinico, complexa e pode
afectar qualquer 6rgdo ou sistema, pelo que estes pacientes devem beneficiar de uma
avaliagdo/seguimento regular e multidisciplinar, instituido o mais precocemente possivel.
Este seguimento idealmente seria no periodo neonatal, caso exista um diagnéstico
pré-natal. No entanto, tendo em conta que em muitas situagdes o resultado do diagnostico
neonatal sé é disponibilizado ap6s o periodo neonatal, os cuidados aos pacientes serao
prestados a partir do 2.° més de idade. Noutros casos ainda, o diagnéstico so é realizado
em idades mais avancgadas, iniciando-se assim um seguimento tardio, por vezes com
consequéncias irreversiveis.

Embora a partir da 10.? semana ap6s o nascimento ja existam alteragdes hematologicas
indicativas da doenca das células falciformes, os sintomas habitualmente s6 surgem entre
0s 6 e os 12 meses de idade devido aos elevados niveis de hemoglobina fetal (HbF) ainda
em circulacdo. A HbF inibe a polimerizacao da HbS e, portanto, ndo ha manifestacao de
doenca. Ao longo dos primeiros meses, verifica-se a alteracdao habitual do padrao das
hemoglobinas: a HbF declina e a HbS aumenta (Figura 4).
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Figura 4 — Grafico de variacdo de expressdo das hemoglobinas ao longo do crescimento. Observa-se
a manutencao da hemoglobina gama até cerca dos 12 meses ap6s o nascimento.
(Adaptado de Schechter, 2008)




Apos o ano de idade, os eritrocitos dos individuos com doenga das células falciformes
apresentam aproximadamente 90% HbS, 2-10% HbF e uma quantidade normal da menor
fracgao da hemoglobina do adulto (HbA,). A hemoglobina do adulto (HbA), que habitualmente
se torna proeminente a partir dos 3 meses de idade, esta ausente nos individuos com doenca
das células falciformes.

Dada esta proteccao da HbF inerente aos primeiros meses ap6s o nascimento, o rastreio
neonatal da doenca das células falciformes torna-se uma poderosa arma de controlo da
doenca, pois permite identificar os doentes antes da manifestacdo de doencga, de modo a
que estes tenham acesso a cuidados de satide o mais precocemente possivel. Podem assim
prevenir-se as mais agressivas complicac¢des da doenc¢a, nomeadamente a doencga invasiva
pneumocdcica e o acidente vascular cerebral, e transmitir a familia informagdes sobre os
sinais de alarme da doenca.

De um modo sistematico, poder-se-a indicar que as alteragdes previamente referidas ao
nivel dos eritrécitos resultam numa doenca com as seguintes caracteristicas principais:
hemdlise cronica, fen6menos vasooclusivos e suscetibilidade a infecgdes.

A doenca caracteriza-se por:

1 - Crises agudas precipitadas por alguns factores como infecc¢ao, exercicio fisico,
desidratagdo (importante nas regides tropicais devido, por exemplo, a diarreia ou
sudacgao), alteragdes bruscas da temperatura corporal (mais relevante a resposta ao
frio), tensao emocional e hipoxemia. Por vezes, nao é identificado o factor precipitante.

2 - ManifestacOes cronicas devido ao acometimento continuado dos fenémenos
vasooclusivos em diversos 6rgaos e sistemas:

a) Dor:
¢ amanifestacdo mais frequente. Pode localizar-se em qualquer local do organismo,
mas os 0ssos longos e o abdémem s@o os mais atingidos. Em lactentes e criangas
pequenas, as regioes mais atingidas sao as maos e os pés, muitas vezes acompanhadas
de sinais inflamatdrios (sindrome maos-pés ou dactilite). Este pode ser o primeiro
sinal da doenca (Figura 5).

g

Esplenomegalia (Sequestracao esplénica):

ha retencdo dos eritrécitos a nivel do bacgo, provocando distensdo abdominal
a custa do aumento abrupto do baco. A maior incidéncia ocorre entre os 5 meses
e os 2 anos de idade (Figura 6).

¢) Sindrome toracico agudo:
é caracterizado por febre, dor toracica e sintomatologia respiratdria (tosse, dispneia,
taquipneia), hipoxemia e infiltrado pulmonar recente, na radiografia do toérax.

d) Acidente Vascular Cerebral (AVC):
geralmente é isquémico e mais frequente em criancas entre 1 e os 9 anos de idade.
As manifestagdes sao predominantemente focais e podem incluir hemiparesia,
hemianestesia, afasia e paralisia dos nervos cranianos. Pode haver recidivas.
Com caracter preventivo deve ser realizado eco-doppler transcraneano a partir
dos 2 anos de idade para identificar os pacientes com risco de desenvolverem
AVC. No adulto, o AVC é sobretudo hemorragico.

Figura 5 — Exemplo de uma crianca com doenca
das células falciformes com dactilite (sindrome
maos-pés). Foto tirada durante as consultas de
seguimento de pacientes com doenca das células
falciformes no Hospital Geral do Bengo, com o apoio
do CISA (Centro de Investigacdo em Saude de Angola).

Figura 6 — Exemplo de uma crianga com doenca das
células falciformes com esplenomegalia. Foto tirada
durante as consultas de seguimento de pacientes
com doenca das células falciformes no Hospital
Geral do Bengo com o apoio do CISA (Centro de
Investigacdo em Saude de Angola).

Figura 7 - Exemplo de uma crianga com doenca das
células falciformes com atingimento dermatologico,
nomeadamente ulceras nos membros inferiores.
Foto tirada durante as consultas de seguimento
de pacientes com doencga das células falciformes
no Hospital Geral do Bengo com o apoio do CISA
(Centro de Investigacdo em Saude de Angola).

e) Priapismo:

ereccdo peniana dolorosa néao relacionada ao estimulo ou desejo sexual. Pode ser
caracterizado por episodios curtos e recorrentes ou episodios prolongados com
risco de impoténcia funcional.




f) Infeccao:
pela asplenia funcional, o paciente tem maior susceptibilidade a infec¢des, sobretudo
a microrganismos capsulados nomeadamente a Streptococcus pneumoniae
e a bacilos gram-negativos como a Salmonella sp.

g) Crise aplasica:
ocorre devido a infeccao pelo Parvovirus B19 que invade e destroi os pro-eritroblastos.
Ha reducao da eritropoiese com consequente anemia severa.

h) Pela lesdo continuada dos 6rgaos e sistemas pode haver:
i.  Hipertensao pulmonar;
ii. Atingimento cardiaco: cardiopatia dilatada;
iii. Necrose avascular da cabecga do fémur (menos frequente na cabeca do imero);

iv. Atingimento oftalmolégico: alteragdes retinianas vasculares, retinopatia
proliferativa;

v. Atingimento do sistema gastrointestinal: em especial a colelitiase;
vi. Atingimento do sistema genitourindrio: hipostenuria, proteinuria;

vii. Atingimento dermatolégico: em geral ulceras ao nivel dos membros inferiores
(Figura 7);

viii. Atraso do crescimento e da maturacao sexual.

Diagndstico

No periodo neonatal (e até aos 3 meses de idade) os métodos de diagnostico de maior
sensibilidade e especificidade sdo a Focagem Isoeléctrica e a Cromatografia Liquida de Alta
Perfomance (HPLC). A amostra de sangue é obtida por puncéo do calcanhar (teste do pezinho)
e colhida em papel de filtro ou sangue fresco do cordao umbilical (logo apds o nascimento).

Apbs o sexto més de vida e/ou perante suspeita clinica deve ser realizado:

» Teste de falciformacao (pesquisa de drepanocitos) — positiva se presenca de células
em forma de foice em ambiente de hipoxia.

» Teste de solubilidade — A amostra de sangue é adicionada a solugéo fosfato-ditionito
de sodio-saponina. Se houver presenca de HbS, esta é desoxigenada e forma polimeros
insoluveis, tornando a solugéo turva nao sendo possivel observar as linhas pretas
através da mesma (Figura 8).

A positividade dos testes anteriores deve ser seguida da avaliacdo do perfil das
hemoglobinas por um dos seguintes métodos (que também permitem identificar outras
variantes da hemoglobina):

* Eletroforese da hemoglobina (Figura 9)
* Focagem isoeléctrica

* HPLC
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Figura 8 — Teste de solubilidade com saponina, realizado
no Hospital Geral do Bengo, com o apoio do CISA (Centro
de Investigacdo em Saude de Angola), para diagndstico de
potenciais pacientes com doenca das células falciformes
para encaminhamento para consulta de anemias falciformes.
No tubo mais a esquerda nao houve hemdlise, sendo por isso
um homozigé6tico AA; no tubo do meio verificou-se hemoélise
sendo por isso um individuo com o trago falciforme (pode ser
um homozigético SS ou um portador AS), que serd analisado
por electroforese de hemoglobinas ou por PCR-RFLP; o tubo
a direita é o controlo.

Figura 9- Electroforese em gel de agarose em meio alcalino
das hemoglobinas, realizadono laboratério do CISA (Centro
de Investigacao em Saude de Angola), com o equipamento
HYDRASYS 2 SEBIA. Amostra 9 - crianga drepanocitica SS,
amostras 3, 5, 7, 8 e 10 criancgas portadoras AS, amostras
1,2,4 e 6 criancas homozigo6ticas AA.

Figura 10 — Gel de PCR- RFLP de diagnostico de presencga
de alelo S em criancas seguidas no Hospital Geral do Bengo,
com o apoio do CISA (Centro de Investigacdo em Saude de
Angola) para diagnostico de potenciais pacientes com doenca
das células falciformes. O produto de PCR de 375 pares de
bases (pb) é hidrolisado com a enzima de restrigcdo Bsu 361,
apresentando um padrao Unico para cada genétipo. (Amostra
1 - crianca homozigotica AA, sendo visiveis 2 fragmentos: um
de 199 pb e outro de 176 pb. Amostra 2 - crianca portadora
herterozigética AS, sendo visiveis 3 fragmentos: 375 pb, 199 pb
e 176 pb. Amostra 3 - crianca drepanocitica, homozigético SS,
sendo visivel um fragmento de 375 pb. Amostra 4 - marcador
de peso molecular).




E importante realcar que os testes de falciformacéao e de solubilidade ndo sdo adequados
para o periodo neonatal, podendo dar resultados falsos-negativos, devido ao elevado nivel
de HbF e pouca quantidade de HbS neste grupo etario.

Em qualquer uma das fases é possivel a realizagdo de um teste genético, recorrendo a
DNA de mancha de sangue ou sangue periférico e realizacao do teste de PCR-RFLP. O teste
genético permite a identificagdo do genotipo, o que inclui, além dos homozigoticos SS,
a identificacao dos portadores (AS) (Figura 10).

1 -Crise vasooclusiva dolorosa:

Deve ser feita uma anamnese cuidadosa com realce para o tempo de evolucao,
localizacao, intensidade da dor (utilizando a escala analégica da dor) e informacao dos
medicamentos ja utilizados.

O diagnostico diferencial deve ser considerado tendo em conta a localizagédo da dor
e a sintomatologia acompanhante:

e Dor toracica:
descartar sindrome toracico agudo.

e Dor abdominal:
descartar sequestro esplénico, sindrome do quadrante superior direito, abdémen
cirurgico, infec¢do do tracto urinario, doenca inflamatoéria pélvica.

» Cefaleia ou sintomas e sinais neurologicos:
descartar crise do sistema nervoso central e doencas infecciosas.

e Dor nos membros, sinais inflamatorios e febre:
descartar osteomielite, artrite, celulite.

2 - Febre

Pela maior susceptibilidade a infec¢des, o paciente com febre deve ser abordado
de forma cautelosa, avaliando o estado geral (risco de sépsis) e a sintomatologia
acompanhante. Os exames complementares de diagnéstico devem incluir a pesquisa
de Plasmodium, hemograma e, dependendo do quadro clinico, exames imagiolégicos,
culturais, urina sumadria e exame do liquido cefalorraquidiano.

A conduta terapéutica deve ter em conta o foco infeccioso, o estado geral do
paciente e a possibilidade de reavaliagao clinica em 48 horas nos casos de terapéutica
em ambulatorio.

1 - Dor

3-

A abordagem das crises dolorosas depende do grau de intensidade da dor.
Tratamento:

* Dor leve:
Analgésico ndo opidide ou anti-inflamatério nao esterdide (AINES) (Tabela 1)

e Dor moderada:
Opiodide fraco + analgésico nao-opidide / AINES

e Dor intensa:
Opidide potente + analgésico ndao-opidide / AINES

Tabela 1 - Exemplo de farmacos mais comummente utilizados na terapia
da dor em doenca das células falciformes.

Analgésicos nao-opidides AINES Opioides fracos Opiodides potentes

Paracetamol Ibuprofeno Codeina Petidina

Dipirona Diclofnac Tramadol Fentanil
Naproxeno Morfina

Sequestracao Esplénica

Reversdo do choque hipovolémico com expansores do plasma, enquanto se
aguarda pelo concentrado de eritrocitos. A administracao de liquidos deve ser feita
com cautela, pois, a medida que o quadro se reverte, 0 sangue que estava aprisionado
no bacgo volta a circulagcdo sanguinea, podendo haver um quadro de hipervolémia.

Sindrome Toracico Agudo

* Tratar a dor segundo a escala

* Hidratacdo parentérica com cautela

e Oxigénio suplementar se Saturagdao 02 < 93%
* Antibioterapia

* Broncodilatadores

4 - Acidente Vascular Cerebral

E importante excluir causas infecciosas que estejam na base da alteracdo neurologica.

O tratamento do episodio agudo requer exsanguineo transfusao (preferencialmente)
ou transfusao de concentrado de eritrocitos. Para a reabilitagdo motora, estd indicada
a fisioterapia.

Pelo risco de recorréncia, deve ser preconizado o regime de transfusao cronica.




5 - Priapismo

O tratamento deve iniciar-se no domicilio, sendo recomendado o aumento
da ingestdo de liquidos, analgesia, estimulacao da micg¢édo, banhos de agua tépida.
Se nao houver melhoria em 2 horas, deve iniciar hidratagdo e analgesia parentérica
(em funcao da intensidade da dor), oxigénio suplementar se saturagdo de O; < 93%.
Ponderar a transfusdo de concentrado de eritrécitos ou exsanguineo transfusao
e a avaliacao pelo urologista.

1 - Prevencao das infecgoes

a) Penicilina

A disfuncao esplénica inicia-se pelos 3 meses de idade, pelo que a profilaxia
antibi6tica idealmente deveria comecgar antes dessa fase (1-2 meses de vida) e
mantida até aos 5 anos. Estas criancas tém um risco muito elevado de doenca
invasiva pneumocécica (cerca de 300-500 vezes mais do que a populacao geral).

Penicilina V oral:
Idade < 3 anos: Penicilina V 125mg 12/12horas
Idade > 3 anos: Penicilina V 250mg 12/12horas

Ou

Penicilina benzatinica intramuscular de 28 em 28 dias:
Criancas até 10kg de peso: 300.000 UI
Criancas de 10-25kg 600.000 UI
Criancgas > 25 kg 1.200.000 UI

Ou

Pacientes alérgicos a penicilina:
Utilizar eritromicina 20mg/kg 12/12 horas

b) 2 - Imunizacao

O Plano Nacional de Vacinagao angolano abrange as principais vacinas indicadas
paraestes pacientes, pelo que o cumprimento vacinal deve ser fortemente encorajado
nesta populacdo com atencao especial para:

e Vacina antipneumocdccica (adicionalmente deverao fazer reforgos vacinais
aos 2 e aos 5 anos e posteriormente cada 5 anos),

e Vacina contra a doenca invasiva causada por Haemophilus influenza.

e A vacina antimeningocdccica, ndo integrada no plano nacional, devera nestas
circunstancias ser fortemente recomendada.

O uso sistematico do programa vacinal associado ao uso de penicilina profilactica
tem demonstrado uma reducao drastica na incidéncia e na mortalidade por infecg¢des
causadas por microrganismos encapsulados.

c) Profilaxia da Malaria

2-

Ainfeccao maldrica contribui para o agravamento da anemia e consequentemente
para o internamento e mortalidade neste grupo de pacientes. E importante o reforco
das medidas preventivas como o uso de mosquiteiros impregnados com insecticidas,
a eliminacao dos criadouros de larvas de mosquitos, o uso de repelentes, entre
outras medidas.

Nutricao

Devido a hemoélise crénica a alimentacao deve ser variada e equilibrada com reforco
dos alimentos ricos em folatos e em ferro. Devem fazer parte da dieta os vegetais de
folha verde escura, carne, peixe, produtos lacteos, frutos e leguminosas como o feijao.

A suplementacao com acido félico estd indicada de forma continua (5 mg/dia).

Hidratacao

A manutencao de uma boa hidratacdao é importante para prevenir os fen6menos
vasooclusivos. O reforco hidrico deve ser feito em situagdes de esforcgos fisicos, calor
excessivo, episodios febris e todos os outros estados que condicionam desidratacao.

Outras medidas

e Higiene bucal para a prevencao de caries e abcessos dentarios

e Uso de roupa adequada na estagao fria, a noite e nos dias de chuva (porque o frio
precipita as crises vasooclusivas)

e Proteccdo dos tornozelos com meias de algodao e sapatos adequados para evitar
traumas e picadas de insectos (les6es minimas nos tornozelos podem evoluir para
ulceras da perna). A hidratagao da pele com cremes ou 6leos também é recomendada
para evitar exfoliagdes ou escarificacdes da pele.

e Hidroxiureia - E o farmaco com maior acesso e utilizacdo com eficacia comprovada
em criancas e adultos. Estimula a sintese da HbF, promove a reducédo das moléculas
de adesado entre outros fenémenos. Clinicamente tem efeito na diminuig¢édo do
numero de crises dolorosas, da sindrome toracico aguda e de outras manifestagdes
graves, contribuindo para a reducédo da mortalidade.

Os pacientes submetidos ao tratamento com hidroxiureia requerem uma avaliagao
clinica e laboratorial prévia e consultas frequentes para a detecgao precoce de
marcadores de toxicidade decorrentes da medicacdao (numero de neutréfilos,
plaquetas e reticulécitos).

e Transplante de medula 6ssea, que é potencialmente curativo.




Tabela 2 - Avaliages a realizar no seguimento do paciente
com doenca das células falciformes.

Os principais objectivos no tratamento/seguimento (Figura 11) da doenca das células
falciformes sdo o controlo sintomatico e a gestdo das complicagdes da doenca (Tabela 2),
ou seja:

TIPO DE AVALIAGAO

Exame fisico

e Controlo de crises vasooclusivas;
< 6 meses

Controlo de sindromes de dor croénica;
6 meses — 12 meses

Controlo de anemia hemolitica;

1 a 5 anos

Prevencao e tratamento de infecgdes;

Prevencao de outras complicagdes: acidentes vasculares cerebrais, hipertensao arterial
e hipertensado pulmonar.

> 5 anos

Avaliacao dentaria
Avaliacdo nutricional
Exame oftalmolégico

Uso profilatico de penicilina
Estudos /hematoldgicos

Hemoglobina

Hemograma com reticulécitos

Eletroforese Hb e quantificagdo de HbF

Ferritina

Estudos de figado-vesicula biliar

Funcéo hepatica

Anticorpos e antigenos hepatite B e C

Ecografia abdominal

Estudos de funcgao renal

Ureia, creatinina, acido urico, exame sumario de urina
Avaliacgao cardiaca

ECG e ecocardiograma

Avaliagao pulmonar

Figura 11 — Exemplo de uma consulta de uma crianca com doenca das células falciformes. Foto
tirada durante as consultas de seguimento de pacientes com doenca das células falciformes no
Centro de Apoio ao Doente Anémico do Hospital Pediatrico David Bernardino, Luanda.

Rx térax, Provas de funcgao respiratoria

INTERVALO

Mensal

Bimestral

Trimestral

Quadrimestral

Semestral

Semestral

Anual > 10 anos de idade

Até aos 5 anos de idade

Em todas as consultas

Quadrimestral

Inicial e ao fim de 3 anos

Anual

Anual

Anual nos transfundidos

Anual > de 6 anos

Anual

Semestral

Semestral > 5 anos




Dado tratar-se de uma doenca crénica, o prognéstico é reservado. O principal objectivo
€ atingir uma esperanca de vida normal com niveis minimos de morbilidade.

A mortalidade é elevada, particularmente na infancia. A introducao da profilaxia
com penicilina, da vacina antipneumocoécica e das terapias modificadoras de doenca
(exemplo: hidroxiureia) assim como o diagnostico precoce (principalmente a partir do
rastreio neonatal), permitiu uma marcada redugdao do numero de mortes em criancas.
Estd descrita que a principal causa de morte é a sindrome toracico agudo. As criangas
apresentam elevada incidéncia desta sindrome (alguns estudos referem 1,8%), contudo a
taxa de mortalidade é mais baixa comparativamente com os adultos (cerca de 4 vezes).
Nos paises africanos, os dados sao esporadicos e incompletos.

As crises vasooclusivas dolorosas assim como a dor crénica estdo associados ao
aumento de absentismo escolar nas criancas e a diminui¢ao de produtividade nos adultos
(incluindo repercussoes econdmicas) e ao elevado nivel de morbilidade.

Os factores prognoésticos sao: desenvolvimento de sindrome maéao-pé (dactilite) em
lactentes com <1 ano de idade; niveis de hemoglobina <7g/dL e leucocitose persistente na
auséncia de infeccao.

A morbilidade, a frequéncia de crises, o grau de anemia e o namero/tipo de érgaos
envolvidos podem variar consideravelmente de individuo para individuo.

Os pacientes ou os seus cuidadores devem ser elucidados em relagédo a doenga. Deverao
saberreconhecer os sinais de alerta/gravidade como febre, palidez muco-cutanea, aumento
do tamanho do baco, alteragoes do estado de consciéncia, dificuldade respiratéria e
dor persistente no mesmo local, assim como serem treinados a reconhecer os factores
(ambientais ou comportamentais) desencadeantes das crises. E importante estimular o
autocuidado e prevenir perturbacoes psicolégicas decorrentes das limitacdes inerente as
doencas cronicas.

Os pacientes (assim como os portadores do trago falciforme assintomaticos) devem
perceber a base genética da doenca e, caso esteja disponivel, serem orientados para uma
consulta de aconselhamento genético para, de forma informada, decidirem quanto a sua
descendéncia.

O modelo de intervencao preventiva baseado no rastreio de portadores e diagnéstico
pré-natal tem sido aplicado com muito sucesso na Europa e na Ameérica, mas precisa
ainda de ser validado nas populagdes subsarianas.
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