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RESUMO

Foram analisados rétrospéctivamente 20 casos de anemia esfe
rociﬁica hereditiria diagnosticados entre 1969 e 1981 na cidade de
Florian&polis. . ' ) | ;

' Os casos foram estudados conforme o sexo, a cor, a idade em
que foi diagnOSticada,'asjmanifesté95¢s clinicas, a histéria fami=-
“liar, os_exames_laboratdriais e o tratamento. | '

~ Em 70% dos casos o diagnoOstico foi feito nas duas primeiras
décadas da vida. ' '
lia (80%), anemia (75%), e ictericia (75%).

'~ 0s achados laboratoriais mais importantes foram o ahmentoda
fragilidade osmdtica dos éritrdcitos (85%), a presenca de esferdci-
tos no sangue periférico (75%), a hiperbilirrubinemia (70%) € a re-
ticulocitose (40%). ' | )

A'esplenectomia foi feita em 13 casos (65%)..

| Concluiu-se que os principais daaos{para o diagndstico de a

nemia esferocitica heredit@ria s3o anemia, -esplenomegalia e icteri-

.cia; o aumento da fragilidade osmotica e a presenga de esferodcitos

_no sangue periférico.

As manifestacOes clinicas mais fregtlentes foram esplenomega |
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INTRODUCAO

A anemia esferocitica hereditaria também denominada microes
ferocitose hereditaria, doenga de Minkowski e'Chauffard,7esferocit9
se hereditaria e:esferqcitose‘congénité, foi descrita em 1871 'qur,
Vanlair e Masiﬁs sendo chamada de microcitemia (11). Wilsen e St;g:
Ieyﬁ;em 1890 e 1893, descreveram em seis membros &e-umatmesma'fami-'
lia a produgao de uma afecgéo'eﬁﬁnica;caiacterizada por espiehomegg
Yia, ictericiaue uma predisposicdo & litIase biliar e, em wum dos
. membros, uma atiemia progressiva que ¢ levou & morte. Minkowski e
Chauffard publicaram descricbes amplas desta forma congénita de ane 
mia hemolitica e Chauffard chamou a atencdo sobre o aumento da fra—
gilldade osmdtica dos eritroc1tos (14).

K anemma_esferocmtlca'heredltarla & uma doenca hémolitica a

qualisevtxansmitefpor um gen autossomico &Gminanté - ¢uja penetran*
cia deve ser lncompieta, p01s manifesta-ge em menos da metade L~dos,
descendentes - de evolug@o cron1¢a~cgm‘destrulgaOfprematupa;dos e~
ritrdcitos intrinsjcamente anormais na présenga d6 bago. Oderre um
grau varidvel de anemia, esplenomegalia, esfefo¢itSse ¢ aumento da
fragilidade osmbtica dos eritrdcitos, assim &omo ictericia, geral=
mente de graw leve.’ Asfmanifestagées;cliﬁiéééﬂﬁbdem‘éér tao leves

. qgue o diagnéstico sé venha a ‘ser feito=ﬁé'£d§6€'é&hita'{1ﬂ4wi4)

' Atraves de um mecanismo alnda naé completamente elucmdado Q=~
'-corre alteragao da- permeabzlldade da' mémbrana: que 1nterfere na- manu
tencao: da. biconcavidade e flex1b1i1dade~dos globulos vermelhos.. fA
taxa de sodlo gue penetra pa531vamente nas hemdcias é cerca der duas
vezes maior do‘que a normal. Isto pfeéeisa’ ser contrabal”ngade por
um _aumento: da saida do 1on sodlo da: Hemacia' pela bomba Na~K, meca—
fnlsmo este que requer energia; na fotrma’ de ATP, gerado pela gl;coll*
se.. - Quando .o suprimento de gllcose ‘para a gllCOllSe eillmltado naO/

‘hé um egulllbrlo entre. o‘fluso'de ‘saida e entrada de sodmo=nas'hemat
'gilldade-osmotlca-e podent’ safrer‘hemollsewosmotlca, aléem dlsso, a
‘membrana da'hemécia’tbrha*sé'muit0’1n3t§vei com a perda de:. fragmen
tos e a resultante- formagao de microesferbcitos. @s mlcroesfer001—
tos tém uma sobrevida menor no ‘paciente ou em um 1nd1v1duo : normal
quando k3 o bacgo; mas nos esplenectomlzados a sobrev1da e quase nor"_
maXk. A anatomla ‘do bago apresenta a partlcularldade anica de obrl—.
gar uma’ porcentagem de eritrocitos a passar. atraves de um flltxt>com
vporos dé 3 a 4 micra o que torna lenta a 01rculagao das hemac1as a-.
través deste- Oorgao e as substan01as nutrientes flcam dlsponavels em




Quantidades reduzidas; o grau-aumentado de glicdlise nao pode ser
‘mantido e ocorre lise ou fagocitose dos eritrocitos (8,10 e 12).
O presente trabalho tem por objetivo estudar a anemia es-
‘ferocitica hereditaria em nosso meio, analisando-a conforme a in-
cidéncia por sexo e cor, a idade em que foi feito o diagndstico ,
complicagoes, maniféstagaes clinicas mais comuns, exames laborato

riais e tratamento.
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CASUTISTICA E METODO

Foram analisados, retrospectivamente, vinte casos de anemia
esferocitica hereditaria diagnosticados no periodo entre janeiro de
1969: e outubro de 1981, nos hospitais de Carldade, Governador Celso
'.Ramos, Infantil Joana de Gusmao e. Unlver51tar10, todos de Fl@rlano

polis, usando-se para isso os serv1gos de arquivo . medlco desses hos '

pitais. B _ ,

Os ‘dados pesquisados para estudo da anemia eéfeié@itica he~
reditaria foram: ' | | | _ -
a) 1nc1den01a da enfermldade conforme o sexore a cor,

b) faixa etarla em que foi feito: o dlagnostlco. Para tanto, as 1da~
__udes foram dlv;dldas‘em faixas de' 0 a l, 1 a 10, 10 a 20 e vmais
de 20 anos; | - k
c)" presenca | ou nao de dados sugestivos de anemia esferoc1tica hére~
 ditéaria em _outros membros da famllla, o

' d).compllcagoes,

e) manifestagoes clinicas mais freqﬁentes, obtldas atraves da histe;

. ria, exame fisico e evolugao dos 0ac1entes,
£f) analise do. hematderito, sendo con51derados como valores normais

.-segundo Lewis: para homens de 40 . a: 54 . para mulheres de 35 &147%

_ para criangas de 10 a 12 anos de 37 a 44% e para. crlangas abaaXQ
. -.de um ano de 36 a-44%.(3). O hematdcrito avaliado foi o da- L ih=
ternacao; '

g) contagem de ret1culoc1tos, caracterlzando-se retlculoc1tose para:

valores. ac1ma de’. 25 (3,8 e 9),
~h) presenga ou nao: de esferoc1tos no sangue perlferlco,

_1i) teste. de fragilidade. osmctlca, dada como normal quando a hemoll-
se 1nlcla1 foi de: 0 44 + 0, 02 e a hemdlise total de 0 032 + 0 02
(7); A

j) dosagem. de’ blllrrublnas, sendo a bilirrubina total ..-.considerada:

’ normal de 0,3 a. l , 0 mg/lOOml a blllrrublna direta de Ohl a 0,3

e a bilirrubina indireta de 0,2 a 0,7 mg/lOOml (5) s

1) teste de Coombs dlreto e 1nd1reto, ,

m) exame anatomo-patologico do bago, nos casos em que f01 felta es~
plenectomla, se compatlvel com. anemia esferocitica heredltarla e

j.presenqa de bagos acessorlos.

Lo ey
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RESULTADOS

) Dos vinte pacientes. estudados, 9 {45%) foram do sexo mascu-
lino e 11 (55%) do sexo feminino, conforme mostra a tabela 1.

5

-t

L SEXO | | . TOTAL
MASCULINO ; . FEMININO |
Ne | 3 N % Ne g
9 45 o1 55 | 20 100

Tabela 1 - Incidéncia éqnforme-o_sexo.

Todos os pacieﬁteé-estudados eram da cor branca.

i faixa etériaimais freqiente na ocasido do .diagndstico foi
no perlodo entre 10 e 20 anos, .onde ogorreram 8 . (40%)caSOS, segui
do. Qelos pac1entes na faixa etdria acima de 20 anos com %  {30%) ca-
sos, de l a 10 anos com 4 (20%) e abalxo de 1 ano.com 2 (10%). casos
' conforme ‘a tabela 2. '

'FAIXA ETARIA . - Ne 8
0 —1 1 ano 2 10

1 —10"anos 4 20
10 —120 anos. 8 40
"acima de 20 anos 6 .30
Cgoman ... 20 100

Tabela 2 - Dlstrlbulgao conforme a faixa etarla na ocasiao do ‘diag—

' nOSthO.' R




Oito (40%) dos 20 paciénteé analisados apresentaram histo-
ria sugestiva de esferocitose hereditdria em outros membros da fa

'milia. (tabela 3).

- HISTORIA FAMILIAR

s % '~ NREO . s

Tabela 3 - Presenca ou nao de historia familiar,

. A associagdo .com litiase biliar foi encontrada em -4 casos .

(20%) e com.ilcera de perna em 3 -casos (15%).

Esplenomegalia, em 80% dos .casos, anemia e ictericia em75%

foram as manifestagdes clinicas mais encontradas.nesta casuisticy

seguidos de astenia (55%), dor'abdominal_(30%);hepatomegalia(Zﬂ%ﬁ.

retardo do desenvolvimento, anorexia, Cefaléig,vdispnéia e tontu-
ra em 15% e-diarréia, prurido e lingua despapilada'em'iO% dos ca-
sos. {tabela 4). o

| MANTFESTAGEO CLINICA Ne DE CASOS %
Esplenomegalia I 16 n 80
Anemia | v .15 | 15
Ictericia - S £ o 75
Astenia . ‘ 11 55
- Por abdominal 6. 30
- Hepatomegalia 4 20
Retardo do desenvolvimento '3 15
Anorexia ' 3 15
.Cefaléia 3 15
Dispnéia 3. 15
Tontura N 3 .;15
Diarréia : -2 10
Prurido 2 10
Lingua despapilada: 2 10 -
Tabela 4 - Manifestagoes clinicas méis freqﬁeﬁtes,
: g




9

Dezessete pacientes (85%) apresentaram hematdcrito diminui-
do e nos outros 3 (15%) foi normal,. (tabela 5). O hematdcrito va-

_riou entre 17 e 46%, apresentando uma média de 28,5%.

"HEMATOCRITO:

NORMAL : . {DIMINUIDO:

Tabela. 5 - Ahdlise do.hematScrito.

'A éontagEm“aE“réticur6bitos‘foi*normél~eﬁf10f(50%% d@s;

508, aumentada-em: & (463) ce: ‘permaneceu. descenheclda<em "2 (lO%L, Gan—‘
forme a tabelai 6. '

GQNTAGEM BE.RETICULGCITOS

"NORMAL . }HﬂMENTAEA

s

N

“abela 6 - Contagenm de -réticuldcitos.

- Foram.encontrados: . eSferoclEOS}ﬁﬁﬁsangueﬁpgtiﬁéﬁiQQ‘em5$5;¢§1'

..S08 (75%) , . | | o . , , =

Fragllldaae ostidtica aumentada f01 observada em 17((85%) ea.

néos»e.em»35£15%%;nao le=9esqulsadaﬁ,flqandq'eﬁteptﬁﬁteﬁggsggghe¢;q=
do, tabela: 7.. C : - ,

FRAGILIDADE OSMOTICA

: AUMENTADA S =SCONHECIDA
 ne - % ne A

17 : 85 - . | :. '7."ﬁ$nf

Tabela 7 - Anélise.da,fragiiidade-osmética@.'

.A dosagem de bllirrLbinas estava aumentada em 14 (70%) _cai_'
/808, principalmente as custas da fragdo indireta. |
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O teste de Coombs direto e indireto foi feito em'apenas 5 pa:

cientes (25%) sendo que resultou negativo em 4 (80%) dos casos e po-

sitivo em 1 (20%) que apresentava isoimunizagao Rh, antigeno DC.

. A esplenectomia foi.realizada em 13 casos (65%) e o laudo a-
natomo-patoldgico foi compativel com anemia esferocitica hereditidria
emgépenasAS (38,46%) doé casos em que foi feita, ficando as»demaisig
condiusivas. Dos 7 casos em que nao foi feita a esplenéétdmia, 3 e-
ram criancas abaixo de 4 anos de idade. | -

Bagos acessOrios. foram encontrados em apenas 2-°(15, 36) dosl3

casos em que a cirurgia foi realizada.
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DISCUSSAO

Todos os pacientes estudados eram da cor branca e nao houve
predominéncia-siénificativa de sexo,. .0 que.conéorda-COm“a-literatu~~
ra,. uma vez que & enfermldade & rara ‘entre 0s negros,. tendo sidodes
~ critos apenas alguns . casos: na’ tribo dos: Bantus africanos, e & trans
txdazporvgen.autossom1c0gdom1nante-naOgligadQ.ao,sexo (l,ll e 14). .

0’ diagndstico+da anemia esferocitica hereditaria geralmente
é feito. na infancia ou na:;addlescéncia (1, 4<e:14),. 0 que também foi.
constatads no- presente:estudo, . com-70% dos. casos. diagnosticado$: em
pacientes: com menos-de:20: anos de-idades, . '

. ‘Sabendo-se que. a anemia esferoqiticaihepeditériaféﬂumandoeg_
gaidéwcaréter;autossémiCOtdomingnterlé<dewse,esperar‘quégumfaos-prg_
genitbres'e.metade»dQSydescendeﬁtesaaprgsentem:a;enférmidaﬁe;.‘Forﬁﬁ

masrsﬁbblihitasida?doenga¢000rxem;;proyave1mente§deviﬁ0p§&pppea>pesﬁ '

netréﬁciauae:genygewseéfoSSémonealizadosﬂexames;labpratpr@agsqematgh
d65>os*descend9ntES*de%um-progenitor ccmmanemia-esfero@itica'hereﬁ;
taria;; possivelmente-a- doenga:seria-detectada em 50%:dos casos: (1“'
45 11, 12e 14).. - Neste:trabalho, . 40% dos pacientes tinham historlai
familiar sugestiva. A )
"Em conseqﬂenciaFaawpybdﬁgiovexcessivawezconﬁinﬁaﬂde~b@iirrg.
_‘hinajqé'rélativamente4freqﬂente o -aparecimento de litlase biliar em
-pacientes com:anemia esferocitica hereditiria. ‘Aparece tambéit, po-.
frém=menos’fréqﬁehtementey'ﬁlcera~de perna,(B; 13.e 14). - Neste estu
.do, litiase-biliar foi detectada em 20% 'ewﬁlceragaé;pernar.:gmulﬁ%f
\dos casos. ' | |
-0 quadto: CllnlCO da: anemia. ESferocltica hereditaria, descri-
“tor na: llteratura &.: caxacterlzado pela triade esplenomegalla, anemia
e 1cter1c1a, manifesta¢oes: estas que. foram as mais:encontradas:nes-—
 ta casuiistica .com uma incidéncia de~80,_75.e.75$-respectivamente.
:0s demais sinais e sintomas .clinices estiveram presentes7menos fre~
'aqﬂentemente ‘e também concordam.com os dados literarios . (l 4 5, 8,

-fll .13 e 14). ' ' N

- Segundo Rapaport "multos pacientes com. anemla esferOC1t1ca_
_hereditarxa tém anemia hemolltlca;compensada,.na malorgparte_da.sua
-vida; com hematderito normal. ou pouco,alterado,__Crises;de “anemia
_poden: romper . eépe estado de éompensagéb en intervalos ' imprevisik
. 'vels -{10). O hematdcrito esteve pouco'altérado na - maioriasdoé;can
sos, sendo. que em apenas tres ele se apresentou.normal, A variagﬁo
foi de um minimo de 17% e um maximo de 46%, .com. um hematécri;o mé-
‘@io de 28,5%. | R |
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A contagem de reticuldcitos no sangue pefiférico:diséordou
:ligeiramente da literatura onde 8 relatada a reticulociﬁose em -a-
proximadamente 90% dos .casos (1l1). Questiona-se esta d13cordéncia
pela.possibilidade de falha na técnica.usada(pelo~laborat6rio' em’
‘gque a. contagem foi realizada. )

A fragllldade ‘osmotica aumentada. constltul um. dos orlnml—
‘pais: achados ‘laboratoriais para a conflrmagao dlagnostlca .da .ane-
‘mia:esferocitica. hereditdria (2, 5 8 11 e 14). 1Isto ocorreu -em
85%° dos casos desta .casuistica.

‘A .anemia esferocitica heredltarla por caracterizar um_ qua-
~drovhémollt1co,Jleva“aowaumentomda-fragao‘mndlreta-da blllrrublnai
214, 5,98, X0-e '24), - fato ‘este ‘que ifoi ‘verificado ina maioria dos icg.
sos.deste ‘txabalho. )

_ {0:tteste {de'iCoombs ‘& :negédtivo, .exceto. em aly uns ‘gasos. onde
énprovévél;gue&uméprocessewimuﬁ04hémdﬁiﬁidbusuperpOSto%ténhafsévde
‘senvolvido {5).. . No {inico ipaciente gue - apresentou Coornbs p051t1vo,
‘ficou -comprovadaa’ presen@a“de ‘Lsoinuni: agao ‘Rh, antlgeno :DC.

ca ‘hereditaria (consisteba
AL, 127e 14), o.que - foi
cnealizado;emwGS%desapaCienteﬁfﬁ€§ta#0asdi§ti§a; ‘Trés dos cases

"0 stratamento. da sanenia sesferod

: sicamente inasegplenectonia 1, 5,8, 110,

-em-que nao .£foi.realizada, osipa entesferam*cﬁiangas&@emamgngsu;dé;,
mquatro.anos&deﬁidadeﬁsendéwpbrﬁiQSDiaesaconséihﬁvélxaweirufgia de~

:v1do & dlmlnulr ak re51sten01a -as agressoes ‘microbiandgs, ‘aumentando,
e 10).

t

a incidéncia de 1nfecgoes ‘graves 1por: pneumococofC;

» kNaoﬁraraﬁexa@pnesengaﬁdeWbagosaextrarnumetﬁrT931 os  gquais-:
‘devem ser ‘procuradds . e ressecados, pois-a-suapermanéncia -pode a-
carretar em' ineficicia ‘doitratamento. (11).

A e A en A oo v
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CONCLUSAO0

~ Analisando os dados obtidos'e comparando-os com ©S 48 exis-
tentes na literatura, pode-se chegar &s seguintes conclusoes:
1. A anemia esferocitica hereditdria incide igualmente em .ambos -Os
sexos; o o . v
2. As manlfestagoes cllnlcasanarevem na maioria das wvezes, nasduas
prlmelras décadas da v1da~
3. As manlfestagoes clinicas mais freqﬁentes a0 anemla, 1cter1c1a
e esplenomegalla,
4. Geralmente ex1stem relatos de mals membros da famllla acometidas,
5. Na maioria das vezes o quadro anémico e'de-peqmena‘L*teHSi&a&e;
6. A presenca de esferdcitos no sangue periférico,-d'&ﬁméﬁtb dé-fﬁa

gilidade osmdotica dos eritrbcitos, a ret1culoc1t®se e =& hlperla—

lirrubinemia indireta sao elementos 1mportantes pafa E o) dlaqnastl

co laboratorial.




‘SUMMARY

2;“. There were analised'fétrosnectively twenty'caseslof heredi—
tary spherocytosis which had been diagnosticated between 1969 and
1981 in Florlanopolls. - - ,

The cases were stud;ed 'in relatlon to sex,,color, C1fnical
manifestations, familial ‘history, laboratorlal exams,. pacieﬁts age
at diagnostic and tratment. ’ |

Seventy per .cent of ‘the pacients were -of age 20 oriiess:_as
‘£he .enfermity was dlagnostlcated ,

The more freguent clinical manlfestatlons ‘were splenomegaly
€80%)., :anemia {75%) and jaundice {75%).

.The.more_imporﬁant laberatcrialifindings sere the 'increase
- #n -osmotic fragility of ‘the: erytrocytes.(BS%), -presence ofspherocy
#es in peripheral blood {75%). :and increase .of serum bilirubin (70%)

:Spleenectomy was.done in 13.0f the Cages (659)

‘The . studies conclusion Was “that /the. most important data for

~d1agnost1c of "hereditary. spherocyt091s are: ‘anemia., splepomegaly

Jaundlce,,the osmotic fraglllty and the presence. of spherocytes: im
' perlpheral blood... -
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