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A anemia falciforme ¢ uma doenga de cunho hereditario, autossdmica e recessiva, caracterizada por
uma mutacdo no cromossomo onze, que altera o sexto aminoacido da cadeia betaglobina e
consequente a forma estrutural das heméacias. O presente trabalho tem por objetivos analisar as
causas genéticas, epidemioldgicas, fisiopatologicas assim como técnicas de diagnostico e as formas
de tratamentos convencionais e futuras, sendo justificado pelo fato da doenga ter alta prevaléncia no
pais e ser predominante na populagdo negra. A metodologia utilizada foi de carater exploratorio e
descritivo, com base em pesquisas de sites, orgdos de saude, trabalhos académicos e revistas
cientificas. Para o levantamento epidemioldgico foram analisados dados entre 2015 e 2019. E uma
doenca predominante no pais, com o aumento de casos nos ultimos anos, na qual as regides mais
afetadas sdo o Sudeste e Nordeste, principalmente nos estados do Rio de Janeiro e Bahia onde ha
maior concentragdo de traco falcémico, e os casos de homozigose concentrados no estado do Ceara.
Devido as hemdcias terem a estrutura diferente e nimero reduzido, causam diversas patologias ao
organismo como acidentes vasculares encefalico (AVE), dores toracicas, crises algicas, sequestro
esplénico, meningite septicémica, osteomelite, ictericia, atraso no crescimento, priapismo,
infecgdes, retinopatia, ulcera de perna, cardiomegalia, hematiria e fertilidade relativamente
diminuida. O diagnoéstico pode ser realizado por técnicas como teste do pezinho nos primeiros dias
de vida, eletroforeses e avaliacdo por imagem, tais como radiagdo simples e ressondncia magnética.
A partir do diagndstico, os tratamentos convencionais podem nao oferece resultados satisfatorios,
sendo necessario recorrer aos transplantes de células-tronco, porém demandam tempo de espera,
altas probabilidades de incompatibilidades pds-transplante e s6 ¢ recomendado para pacientes com
até 16 anos. Novos tratamentos como a terapia génica e a edigdo genética pela técnica de CRISPR-
Cas9 estdo trazendo expectativas de provaveis curas. No entanto, no pais a falta de politicas
publicas, negligéncia por conta de questdes historicas e raciais e falta de investimentos em
pesquisas cientificas tornam invidveis os tratamentos para os menos favorecidos, assim como um
aconselhamento genético para acompanhamento médico. Indo em contrapartida, o estado do Rio de
Janeiro em fevereiro de 2019, devido ao alto indice de casos de traco falc€mico, tomou
providéncias para ampliar o diagndstico, aconselhamento genético, acesso a medicamentos,
tratamentos e producdo de conhecimentos cientificos. Diante do exposto, a anemia falciforme ¢ de
cunho hereditério, traz complicagdes clinicas aos pacientes, podendo ser tratada principalmente pela
hidroxiureia, e em casos especificos através do transplante de células-tronco e futuramente por
meios de possiveis tratamentos como terapia génica e edicdo genética pela CRISPR-Cas9. No
entanto, ¢ necessario a melhoria de politicas publicas, aconselhamento genético pelos profissionais
de saude, divulgacdo cientifica a populacdo em geral e maiores investimentos na biotecnologia
nacional e incentivos em pesquisas cientificas.
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