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Resumo

Introdugdo: As hemoglobinopatias sdo doengas genéticas, causadas por alteragdes da producdo de hemoglobina, das quais se
destacam, pela gravidade e prevaléncia, a doenga falciforme e as sindromes talassémicas. O diagndstico precoce das hemoglo-
binopatias é essencial, permitindo a implementagcdo de medidas que reduzem a morbilidade e a mortalidade nestes doentes.
Este estudo caracteriza uma amostra de recém-nascidos incluidos num programa de rastreio de hemoglobinopatias no ano de
2013, num hospital de nivel Il na area metropolitana de Lisboa.

Métodos: Estudo retrospetivo descritivo baseado em dados colhidos nos registos clinicos e laboratoriais hospitalares de crian-
¢as nascidas entre 1 de janeiro e 31 de dezembro de 2013 com origem familiar em dareas de risco indicadas pela Dire¢do Geral
da Saude ou com histdria familiar de hemoglobinopatia. Aos recém-nascidos incluidos foi realizado hemograma e eletroforese
de hemoglobinas entre o primeiro e o terceiro dia de vida.

Resultados: Realizados 739 rastreios (27,7% das criangas nascidas neste periodo). Foram detetadas 86 (12%) variantes do
padrdo normal de hemoglobinas, incluindo trés casos de doenca falciforme (dois casos de hemoglobinopatia SS e um caso de
hemoglobinopatia SC) e 83 casos de portadores de hemoglobinopatias. Todos os recém-nascidos com variantes de hemoglo-
bina foram observados em consulta de hematologia pediatrica.

Discussao: Este rastreio permitiu a detegdo precoce de novos casos de doenca falciforme, com consequente melhoria dos
cuidados prestados a estes doentes, e a detecdo de portadores, possibilitando o aconselhamento as familias.

Palavras-chave: Hemoglobinopatias/diagndstico; Hemoglobinopatias/epidemiologia; Rastreio Neonatal; Recém-Nascido; Portugal

Abstract

Introduction: Haemoglobinopathies are genetic disea-
ses caused by changes in the production of haemo-
globin. Sickle cell disease and thalassaemic syndromes
are the most prominent, due to their severity and
prevalence. Early diagnosis of haemoglobinopathies is
essential, as it enables the implementation of measures
that reduce morbidity and mortality in these patients.
This study characterises a sample of newborns included
in a haemoglobinopathy screening program in 2013 at a
level Il hospital in the Lisbon metropolitan area.

Methods: This was a retrospective study based on
hospital records that included children born between
January and December 2013, of families originating in
high-prevalence areas for haemoglobinopathies accor-

ding to the Directorate-General of Health guideline, as
well as newborns with a family history of haemoglo-
binopathy. A complete blood count and haemoglobin
electrophoresis were performed in included newborns
between the first and third day of life.

Results: A total of 739 newborns were included, repre-
senting 27.7% of children born at the hospital during
the study period. A total of 86 (12%) haemoglobin
variants were detected, including three children with
sickle cell disease (two with haemoglobin SS and one
with haemoglobin SC) and 83 carriers. All neonates with
haemoglobin variants had follow-up appointments with
a paediatric haematologist.

Discussion: This protocol led to the early detection of
newborns with sickle cell disease, resulting in improved
health care for this group of patients. The detection of
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haemoglobin defect carriers enabled appropriate gene-
tic counselling.

Keywords: Hemoglobinopathies/diagnosis; Hemoglo-

binopathies/epidemiology; Infant, Newborn; Neonatal
Screening; Portugal

Introducao

A hemoglobina (Hb) é uma proteina tetramétrica consti-
tuida por dois grupos de duas cadeias de globina empa-
relhadas. Existem diferentes tipos de hemoglobina,
consoante as cadeias de globina presentes. Nos adultos
saudaveis existem a Hb A (cerca de 97% - a2B2 - duas
cadelas de globina alfa e duas cadeias beta), Hb A, (infe-
riora 3,5% - 0262) e Hb F (Hb fetal - a2y2 - inferior a 1%).!
Existem mais de 1000 variantes identificadas de hemo-
globina. Apesar da grande maioria das muta¢des ndao
ter tradugdo clinica nem hematolédgica, existem algumas
associadas a morbilidade e mortalidade importante.??
Entre estas, destacam-se pela sua frequéncia e gravi-
dade clinica as sindromes talassémicas e a doenca fal-
ciforme. As sindromes talassémicas sdo caracterizadas
por uma alteragdo quantitativa, com diminuicdo da
produgdo de uma das cadeias (por exemplo, beta), e
consequente acumulagdo de cadeias livres das globinas
ndo afetadas.* A doenca falciforme é causada pela pre-
senca de uma hemoglobina anormal, a hemoglobina S
(causada por uma mutagdo pontual no coddo 6 do gene
da beta-globina, que leva a substituicdo do aminoacido
glutamato por valina) em homozigotia ou em heterozi-
gotia composta com outras variantes (como a hemoglo-
bina C, D-Punjab, O-Arab, E ou beta-talassemia).*

De acordo com dados da Organizagdao Mundial de Saude
(OMS), cerca de 7% da populagdo mundial tem pelo
menos um gene de hemoglobina alterado, e estima-se
que anualmente cerca de 300 000 a 500 000 criangas
nasgam com alguma variagao genética grave da hemo-
globina, nomeadamente doenca falciforme e talassemia
major,® 80% das quais em paises de baixo ou médio
rendimento.>®

Nos Estados Unidos da América (EUA), cerca de 7-8% da
populagao afro-americana é portadora de hemoglobina
S e existem 90 000 a 100 000 individuos com doenga
falciforme, sendo a doenga mais frequentemente diag-
nosticada no rastreio neonatal, com uma incidéncia de
um em 2500 nados-vivos.® Estima-se que em Africa a
prevaléncia de portadores de hemoglobina S possa che-
gar aos 35% da populagdo e no subcontinente indiano
a prevaléncia de portadores de beta-talassemia possa
chegar aos 20%.”

O rastreio precoce das hemoglobinopatias permite a
detecdo de variantes qualitativas (hemoglobina S, C
e outras) e algumas variantes quantitativas (como a
hemoglobina H). A beta-talassemia minor ndo é passivel
de ser diagnosticada através de rastreio neonatal.?
Estudos realizados no final da década de 80 do século
XX demonstraram que o diagndstico precoce, com
seguimento em centro diferenciado e multidisciplinar,
e o inicio precoce de antibioterapia profilatica (estudo
PROPS),° tiveram um impacto significativo na morta-
lidade nos primeiros anos de vida em doentes com
doencga falciforme.® Em 1987, nos EUA, o National Insti-
tutes of Health publicou a recomendacdo de que todas
as criangas deveriam ser rastreadas para a presenga de
hemoglobinopatias de modo a prevenir as complicagdes
graves da doenga falciforme.* Foram implementados
em varios paises programas de rastreio de hemoglobi-
nopatias, visando quer a identificacdo de casais em risco
e o diagndstico pré-natal, quer o diagndstico precoce de
todas as criangas com doenga falciforme.

Alguns paises, como o Reino Unido,** implementa-
ram um rastreio universal a todos os recém-nascidos,
enquanto outros, como a Franga,® rastreiam apenas os
recém-nascidos considerados de risco, habitualmente
pela origem familiar em zonas de maior prevaléncia de
hemoglobinopatias. Os critérios de definicdo de zona de
risco variam, embora incluam habitualmente a Africa,
América Latina, subcontinente indiano e bacia do Medi-
terraneo.

A selecdo da amostra a rastrear com base na origem
geografica da familia pode ser considerada um tema
sensivel, podendo levar ao adiamento da instituicdo de
programas de rastreio adequados.’* A informagdo as
familias dos recém-nascidos rastreados com variante de
hemoglobina presente permite avaliar o risco familiar e
identificar casais de risco para hemoglobinopatia major
em futura gestagdo.”

Relativamente a prevaléncia de hemoglobinopatias em
Portugal, foi realizado pelo Instituto Nacional de Saude
Doutor Ricardo Jorge (INSA), entre 1983 e 1985, um
estudo epidemioldgico que constatou uma prevaléncia
de 1%-2% de portadores. Contudo verificam-se impor-
tantes assimetrias, sendo maior a prevaléncia nos distri-
tos do sul do pais, incluindo zonas de prevaléncia de por-
tadores superior a 5%.® Entre 1987-1993 foi realizado
um novo estudo, no ambito do programa nacional de
controlo das hemoglobinopatias, nos distritos de Faro,
Evora, Beja, Settibal, Lisboa, Leiria e Santarém, incluindo
gravidas e individuos com histéria familiar positiva,
tendo-se constatado nesta populagdo 9% de portadores
de hemoglobina S ou beta-talassemia.'’

Importa, contudo, salientar a importancia dos fluxos
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migratérios na modificacdo da epidemiologia das hemo-
globinopatias, sobretudo os provenientes de zonas de
risco.” Na area de influéncia deste hospital, dos 552 971
habitantes, 10% sao imigrantes, sendo que 54% destes
tém origem em paises africanos e 24% no Brasil, zonas
consideradas de risco para hemoglobinopatias.®

Em Portugal estd preconizado o rastreio pré-natal de
hemoglobinopatias em mulheres com origem familiar
em zonas de risco de acordo com a circular normativa
da Dire¢do Geral de Saude (DGS),* devendo idealmente
ser efetuado em consulta de planeamento familiar ou
durante o primeiro trimestre de gestacao.

Desde o inicio da consulta de hematologia pediatrica,
em 1997, foram seguidas 189 criangas com doenga fal-
ciforme, 101 das quais nascidas em Portugal e em que
se constatou que o diagnédstico de doenga falciforme era
feito tardiamente, algumas vezes no primeiro episddio de
doenca aguda grave e apds os 6 meses de vida, e deste
modo, adiada a oportunidade de interveng¢do precoce
nestes doentes, nomeadamente no que diz respeito a
profilaxia de infe¢des e educagao dos cuidadores.

Neste sentido, e tendo em conta a particularidade da
populagdo residente nas areas abrangidas pelo hospital,
foi implementado um protocolo de detecdo neonatal de
hemoglobinopatias aos recém-nascidos considerados
de risco, tendo em vista o diagndstico e orientagdo pre-
coce dos novos casos de doenga major e o aconselha-
mento as familias em risco.

Este estudo teve como objetivo caracterizar uma amos-
tra de recém-nascidos incluidos num programa de dete-
¢do neonatal de hemoglobinopatias e avaliar retrospeti-
vamente o protocolo implementado.

Métodos

Efetuou-se um estudo retrospetivo e descritivo através
da anadlise dos processos dos recém-nascidos que rea-
lizaram rastreio neonatal de hemoglobinopatias num
hospital da drea metropolitana de Lisboa, entre 1 de
janeiro e 31 de dezembro de 2013.

Durante este periodo foi alargado o programa de ras-
treio neonatal de hemoglobinopatias da instituicao.
Desde 1997 era aplicado a todos os recém-nascidos com
histéria familiar de hemoglobinopatias e foram, entao,
incluidos todos os recém-nascidos com origem parental
em zonas consideradas de risco, segundo a norma publi-
cada pela DGS,* e a cujas méaes ndo tinha sido aplicada
a referida norma. Foram também incluidos todos os
recém-nascidos cujas mdes apresentavam eletroforese
alterada, exceto se o pai tivesse sido previamente estu-
dado e excluido estado de portador. No caso de mae
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com eletroforese sem alteragdes, independentemente
da origem do pai, ndo foi realizado rastreio ao recém-
-nascido, dada estar excluida a possibilidade de doenga.
Na presenca dos critérios definidos, durante a estadia na
maternidade, apds informagdo e consentimento paren-
tal, foi colhida ao recém-nascido amostra de sangue por
puncdo venosa periférica para tubo de acido etilenodia-
minotetracético (EDTA).

Foi realizado hemograma e eletroforese de hemoglobinas
(pelo sistema Capillarys®, um método automatizado que
utiliza o principio da eletroforese em solugdo livre e pH
alcalino). Foram consideradas anormais as eletroforeses
gue apresentavam hemoglobinas variantes (S, C, H, Bart
ou outras), que apresentavam apenas hemoglobina fetal
ou que apresentavam menos de 5% de hemoglobina A.
As variantes patoldgicas identificadas foram sujeitas a tes-
tes confirmatorios: Sickledex® (desoxigenag¢do da hemo-
globina S por agdo de um agente redutor, formando-se
uma suspensdo turva) e cromatografia liquida de alta efi-
ciéncia (HPLC) e, se necessario, a analise em laboratérios
de referéncia nacional, nomeadamente o INSA.

Todos os resultados de eletroforese foram analisados por
médicos especialistas em patologia clinica e pediatria médica
com experiéncia na interpretacdo dos resultados obtidos.
Os resultados do rastreio foram comunicados aos pais
apos a alta hospitalar (em consulta ou por carta), sendo
convocados para consulta todos aqueles em que a ana-
lise inicial apresentava alteragdes.

Foi realizada de modo retrospetivo a analise dos resul-
tados obtidos através da consulta dos processos clinicos
e laboratoriais dos recém-nascidos submetidos a este
protocolo de rastreio.

Resultados

Em 2013, registaram-se 2665 nados-vivos neste hos-
pital. Destes, foram selecionados de acordo com os
critérios acima descritos 739 recém-nascidos (corres-
pondendo a 27,7% dos nados-vivos ocorridos neste
periodo). Deste grupo, 28 (3,8%) recém-nascidos ndo
efetuaram rastreio, uma vez que as amostras colhidas
ndo foram processaveis por motivos técnicos (amostras
coaguladas ou insuficientes), ndo tendo sido repetida a
colheita por terem perdido seguimento.

Relativamente ao pais de origem da familia dos recém-
-nascidos rastreados, este dado encontrava-se dispo-
nivel em 490 processos (66,3%), sendo que os res-
tantes eram omissos (tera sido apenas questionado
verbalmente), sendo apenas referida a etnia da mae. Os
recém-nascidos rastreados tinham maioritariamente a
sua origem familiar em paises africanos (82,0%), como
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Cabo Verde (33,5%), Angola (20,4%), Guiné Bissau
(18,2%) e Sdo Tomé e Principe (6,1%), seguidos do Brasil
(9,8%) e subcontinente indiano (3,1% da India e Paquis-
tdo). Importa ainda destacar que 4,5% dos rastreados
tinham origem familiar nas zonas de Portugal conside-
radas de risco pela norma da DGS, ou seja, os distritos

M Cabo Verde M Angola M Guiné Bissau B S3o Tomé e Principe
W Outros paises africanos ' Zonas de risco em Portugal * Brasil Asia

Figura 1. Origem geografica das familias dos recém-nascidos
incluidos no protocolo de rastreio de hemoglobinopatias (%).

1%
3% 1% 1%

W Possivel alfa talassemia minor

M Portador de hemoglobina S
Portador de hemoglobina C Doenga falciforme (SS)
Doenga falciforme (SC) Portador de hemoglobina D-Punjab

Portador de hemoglobina Hope
Figura 2. Distribuicdo das variantes do padrdo normal de hemo-

globinas detetadas no protocolo de rastreio neonatal de hemo-
globinopatias.

de Lisboa, Santarém, Settbal, Evora, Beja e Faro (Fig. 1).
Durante o periodo em analise, 86 recém-nascidos (cor-
respondendo a 12,1% dos recém-nascidos rastreados e
3,2 % do total de nados-vivos) apresentaram variantes
do padrdo normal de hemoglobinas. Destes, 83 recém-
-nascidos eram portadores de hemoglobinopatias e trés
apresentavam doenga falciforme.

Relativamente aos portadores, foram detetados 68
casos (9,6% dos recém-nascidos rastreados) de porta-
dores de hemoglobina S (Hb AS) e oito casos (1,1%) de
possivel alfa-talassemia minor (pela presenca de hemo-
globina Bart (y,) ao nascer, subsequentemente ndo
detetdvel, ou microcitose sem outra etiologia evidente).
Importa referir que estes ultimos ndo foram confirma-
dos por estudo molecular. Foram ainda detetados cinco
(0,7%) portadores de hemoglobina C (Hb AC), um por-
tador de hemoglobina D-Punjab e um de hemoglobina
Hope (Fig. 2). Relativamente ao pais de origem confir-
mado das familias destas criangas eram 71 de paises
africanos (Angola, Cabo Verde, Guiné Bissau e Sdo Tomé
de Principe) e quatro do Brasil. Ndo foi encontrado
nenhum caso apenas com hemoglobina fetal, sugestivo
de talassemia major.

Relativamente aos trés recém-nascidos que apresenta-
vam doenga falciforme (0,4%), estes incluiam dois casos
de homozigotia para hemoglobina S (Hb SS) e um caso
de heterozigotia composta para hemoglobina S e C (Hb
SC). Destes, dois ndo tinham histéria familiar de hemo-
globinopatia, os pais desconheciam o seu estado de por-
tador e ndo reconheciam a doenga como existente na
comunidade. Quanto a origem geografica destas fami-
lias, todas tinham origem em Africa, uma em Angola e
duas na Guiné Bissau.

Em suma, em 2665 criancas nascidas, verificaram-se trés
novos casos de doenga falciforme, correspondendo a 0,1%
dos nados-vivos e a um caso por cada 888 nados vivos.
Relativamente aos recém-nascidos portadores, registaram-
-se 83 casos, correspondendo a 3,1% dos nados vivos do
periodo em analise e um caso por cada 32 nados-vivos.

A consulta de rastreio de hemoglobinopatias teve como
objetivos a comunicagdo dos resultados do rastreio
as familias, reforcando o aconselhamento familiar de
modo a cumprir as orienta¢des da norma da DGS,** e o
encaminhamento para consulta de hematologia pedia-
trica quando justificavel. Teve também como objetivo a
transmissao de informagdo ao médico assistente. Foram
observados todos os recém-nascidos rastreados em
consulta para comunicacdo dos resultados, mantendo-
-se em seguimento todos aqueles cujo rastreio apresen-
tava alteragGes até confirmagdo do diagndstico (tanto
de doenga falciforme como dos portadores de variantes
de hemoglobina). Foi iniciado o seguimento em consulta
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de hematologia em todos os casos em que se confirmou
o diagndstico de doenga falciforme. Ndo se registou
nenhum falso positivo.

Discussao

O programa implementado de rastreio de hemoglo-
binopatias permitiu o diagndstico de trés novos casos
de hemoglobinopatia major, dois deles sem qualquer
histéria familiar prévia conhecida. Dada a transmissdo
autossomica recessiva, a auséncia de histéria familiar é
frequente e os progenitores sé conhecem o seu estado
de portador se forem ativamente estudados (com ele-
troforese de hemoglobinas ou prova de falciformacao
no caso de Hb S), uma vez que sdo assintomaticos e o
hemograma dos portadores ndo apresenta alteragdes.
Deste modo foi possivel iniciar precocemente um segui-
mento regular destes doentes em consulta de hematolo-
gia pediatrica (antes de qualquer manifestacdo clinica),
permitindo implementar programas de educag¢do sobre
esta patologia aos progenitores e cuidadores, incluindo
0 reconhecimento precoce dos sinais de complica¢des
agudas da doenca (sepsis, sequestro esplénico agudo,
crise apldstica) que podem pér em risco a vida e exigem
intervengdo médica atempada. Permitiu igualmente
iniciar profilaxia antibidtica conforme preconizado nas
orientag¢bes de seguimento? com amoxicilina 20 mg/kg/
dia (desde os 2 meses de idade, dada a ndo disponibili-
dade de penicilina oral em Portugal), assim como imu-
nizar adequadamente estes lactentes, nomeadamente
com a vacina antipneumocdcica conjugada (apenas
incluida no programa nacional de vacinagdo de modo
universal para criangas nascidas a partir de 1 de janeiro
de 2015), e atualmente com a vacina antimeningocécica
B. Os doentes com hemoglobinopatia major tém direito
a isengdo do pagamento dos medicamentos comparti-
cipados ao abrigo da Portaria 11387/2003, e pode ser
conferida por qualquer médico apds o diagndstico.

O rastreio neonatal, apesar de dirigido ao diagnéstico de
individuos com doenca (essencialmente a doenga falci-
forme), permitiu também o diagndstico de individuos
portadores. A detecdo de portadores permite o acon-
selhamento as familias, o rastreio de outros familiares
(nomeadamente das méaes ndo previamente rastreadas,
tendo em vista a possibilidade de novas gestacGes) e
o futuro aconselhamento aos préprios. No caso dos
portadores de outras hemoglobinopatias, como a alfa-
-talassemia (microcitose/presenca de Hb Bart apenas no
periodo neonatal), apds repeticdo da eletroforese fora
do periodo neonatal, dada a benignidade da situagao,
foi apenas comunicado ao médico assistente da familia.
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Uma das limitagcbes deste programa de detegdo rela-
ciona-se com a seletividade — néio universal. E baseado
na escolha da populagdo considerada de risco, de
acordo com as orientagdes da DGS.* Sendo a sele¢do
dos recém-nascidos elegiveis para rastreio efetuada
com base na origem familiar dos progenitores,'® podem
ndo ter sido incluidos individuos que, apesar de origem
em zona considerada de baixo risco, pudessem apresen-
tar variantes de hemoglobina. A origem familiar, obtida
por dados fornecidos pelos pais (na grande maioria
dos casos, sé pela mde), pode ndo ser a correta, por
desconhecimento ou op¢do. No entanto, até a data de
submissdo deste artigo (inicio de 2017), ndo foi diagnos-
ticado neste hospital nenhum caso de doenga falciforme
em criangas nascidas neste periodo, ndo detetado por
este protocolo. De referir que das criangas acompa-
nhadas neste hospital com o diagnéstico de doenca
falciforme, 15 nasceram entre 2013-2017; as 13 que
nasceram neste hospital foram diagnosticadas e segui-
das em consulta ainda no primeiro trimestre de vida e
destas seis (46%) ndo tinham qualquer histdria familiar,
nem tinha sido realizado rastreio pré-natal, sendo o
diagnéstico realizado pelo rastreio neonatal.

Uma questdo importante relaciona-se com a técnica de
colheita utilizada (punc¢do venosa periférica). Apesar da
venopungado do recém-nascido ser um procedimento dolo-
roso, que deveria ser evitado, a escolha deste método
baseou-se na impossibilidade, durante o internamento, de
rastrear em tempo Util as mdes ndo previamente rastrea-
das, a fim de selecionar para rastreio apenas os recém-nas-
cidos cujas maes fossem portadoras de alteragées. Nao foi
feita colheita do sangue do corddo, por ndo ser possivel
assegurar a decisdo de forma valida em todos os partos.
Neste sentido propde-se melhorar e minimizar os pro-
cedimentos no recém-nascido, efetuando as colheitas
idealmente a mulher gravida (conforme preconizado
pela norma da DGS) ou pela colheita de sangue do
corddo umbilical ou ainda das puérperas (desde que
assegurado o seguimento e rastreio ao recém-nascido
em caso de alteragdes no rastreio materno).

Ainda a salientar que durante o periodo de seguimento
das criancas diagnosticadas com doenca falciforme no
ambito deste rastreio (trés anos), ndo se verificaram casos
de mortalidade ou morbilidade major. Todas estas criangas
estdo imunizadas de acordo com programa nacional de
vacinagdo e com vacinagdo antipneumocdcica, meningo-
cdcica B e gripe, e com cumprimento regular da profilaxia
antibidtica e reforgo vitaminico (acido félico).

Um projeto de rastreio neonatal (universal, ndo dirigido
a recém-nascidos de risco) realizado em 1996 pelo INSA
e Maternidade Alfredo da Costa (MAC) concluiu que
a prevaléncia de hemoglobinopatias seria demasiado
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baixa (ndo detetado nenhum caso de hemoglobinopa-
tia major numa amostra de 400 recém-nascidos) para
tornar rentavel um rastreio universal em Portugal, mas
sugere a possibilidade de ser realizado um rastreio sele-
tivo a individuos de risco.?! Importa mencionar que a
prevaléncia encontrada neste projeto foi mais elevada
do que a do estudo realizado na MAC (0,1% vs 0% de
recém-nascidos com doenga falciforme; 2,6% vs 1,5%
de recém-nascidos portadores de Hb S), o que podera
estar relacionado com o carater aleatério da amostra
no estudo da MAC (ndo dirigida a uma populagdo con-
siderada de risco) e com as diferentes caracteristicas da
populacdo estudada (variantes demograficas da popula-
¢do portuguesa nos Ultimos 30 anos).

Considerando estes dados, a auséncia de estatisticas
nacionais recentes e as caracteristicas sociodemografi-
cas da zona de implementacgdo desta unidade hospitalar,
nomeadamente populacdo com elevada percentagem
de familias oriunda de zonas de risco (um estudo reali-
zado nesta maternidade em 2005-2006 aponta para uma
prevaléncia de recém-nascidos de origem imigrante de
43%, predominantemente africana e brasileira®?) e com
dificuldades na vigilancia pré-natal (dados deste estudo
revelam 7,5% de gravidezes n&o vigiadas??), a opgdo por
este modelo é certamente discutivel, mas os resultados
obtidos até a data apontam para a correta implementa-
¢do do protocolo e para a necessidade da discussdo da
pertinéncia e da relagdo custo-beneficio de um rastreio
neonatal de hemoglobinopatias.

Tendo em conta a importancia do rastreio pré-conce-
cional e pré-natal, abrindo a possibilidade de opc¢ado de
diagnodstico pré-natal (e pré-implantatério) e eventual
interrup¢do médica da gravidez, este deve ser otimi-
zado, sendo importante a sensibilizacdo dos profis-
sionais dos cuidados primarios para a necessidade de
rastreio atempado das mulheres em idade fértil (pré-
-concecional) e gravidas oriundas de zonas de risco e
respetivo registo.”® Consideramos ainda que tanto nos
casos em que o rastreio materno tem alteragGes mas o
diagndstico pré-natal ndo foi realizado, como nos casos

em que o rastreio materno ndo foi realizado, deve ser
privilegiado o rastreio ao recém-nascido, se possivel
através da colheita de sangue do corddo umbilical.
Deste modo, propomos que, a semelhancga dos ja imple-
mentados noutros paises, seja discutido este tema com
o0 objetivo de estabelecer programas integrados (que
incluam rastreio pré-concecional, pré-natal e neonatal)
e acessiveis a todos os que deles possam beneficiar.

-
O QUE ESTE ESTUDO TRAZ DE NOVO

e Os resultados deste programa de rastreio numa populagdo
selecionada apresentaram uma prevaléncia de hemoglobinopatias
mais elevada face a estudos anteriores realizados no nosso pais,
incluindo casos de hemoglobinopatia major;

¢ Foi possivel implementar um processo de dete¢do neonatal de
hemoglobinopatias e seu seguimento em ambulatério;

e Apesar dos limites e controvérsias do percurso analisado, estes
dados sublinham a relevancia destas situagGes genéticas e a
necessidade de reflexdo sobre o rastreio das hemoglobinopatias
\_NO Nnosso pais no século XXI. )
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