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A Doenca Falciforme (DF) € constituida por um grupo de hemoglobinopatias caracterizado
pela presenca de pelo menos um alelo Hb S, uma variante estrutural da Hb A originada por
uma mutac¢do pontual no 6° cédon do gene B-globina. A fisiopatologia desta alteracéo
associa-se a anemia hemolitica, processos de isquemia e hipoxia tecidual por vaso-ocluséo.
A Hb S pode se apresentar em heterozigose composta com outras variantes estruturais, como
a Hb C, Hb D e Hb E, heterozigose com muta¢des de P-talassemia, de Persisténcia
Hereditaria de Hemoglobina Fetal (PHHF) ou co-herang¢a com o-talassemia. Este estudo
propos identificar, pela primeira vez, o perfil hemoglobinico de individuos portadores de DF
em acompanhamento pelo Programa de Atencdo a Pessoa com DF (PAPDF) do municipio
de Barreiras-BA. Os participantes do PAPDF foram convidados por contato telefonico e/ou
durante o atendimento médico a contribuir com o estudo. Foram realizadas coletas de sangue
periférico para extracdo do DNA gendmico com Chelex 100. Em seguida, o DNA foi
submetido a analise de integridade, concentracdo e qualidade. A investigacdo de variantes
estruturais foi realizada por PCR-RFLP, com protocolo de amplificacdo padronizado no
Laboratorio de Agentes Infecciosos e Vetores (LAIVE) e RFLP com as endonucleases de
restricdo HpyF3I e BseMI|, para investigagéo das mutagdes Hb S e Hb C, respectivamente.
A identifica¢do das mutacdes de B*-talassemia (IVSI-6 e IVS1-110) e B°-talassemia (CD39
e IVS1-1) foi executada por meio da técnica de PCR-AE. O gendtipo dos participantes do
estudo foi tabulado e a frequéncia de cada variante investigada foi estabelecida. Foram
analisados 98 individuos, com idade entre 1 e 71 anos. Do total de individuos analisados, 69
sdo Hb SS (70,41%), 22 Hb SC (22,45%), 1 Hb CC (1,02%) ¢ 2 sdo S/pB*-talassemia mutagéo
IVSI-6 (2,04%). Outrossim, 2 estdo definidos apenas como Hb S_ (2,04%) e 2 ndo foram
identificadas nenhuma das mutacGes investigadas (2,04%), os quais serdo analisados
posteriormente por meio do método de sequenciamento para definicdo do genotipo. Assim,
foi determinada a frequéncia Hb SS > Hb SC > Hb S/B-talassemia > Hb CC. Os dados
gerados apontam ocorréncia de discordancias entre o diagndstico estabelecido pelo SUS em
relacdo a PCR em 14 amostras (14,29%), haja vista que o SUS realiza o diagnostico por
meio das técnicas de eletroforese de hemoglobina e exames complementares, como
hemograma e dosagem de Hb F. Estas discrepancias podem afetar o direcionamento clinico
durante o acompanhamento do portador de AF. Portanto, foi identificado portadores de
variantes Hb S e Hb C em homozigose ou em heterozigose composta, além de individuos
S/B*-talassemia mutacdo IVSI-6. A andlise por biologia molecular mostra-se mais eficiente
do que os métodos utilizados pelo SUS para diagndéstico de portadores de DF, contribuindo
na melhor caracterizacdo do perfil genético e no direcionamento mais efetivo para
acompanhamento e tratamento da fisiopatologia dos portadores destas mutagoes.
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