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introdug3o

Hemoglobina

+ Proteina essencial para a vida humana que transporta oxlgénio dos
pulmbes para os tecidos.

Caracterizag8o molecular de Hemoglobinopatias na
populacdo portuguesa — um subestudo do projeto INSEF

aniel ntos!, Marta Barreta®?, Irina Kislaya®3, Pedro Lopes?, Joana Mendoncal, Miguel P Machado?,
Luis Vieiral, Carlos Matias-Dias??, Paula Faustina*=*

& A hemoglobina humana principal no adulto & a hemoglobina A -
afy

4 Cada subunidade polipeptidica possui um grups heme - ido de ferro

contido num ane! de porfirina.
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% O gene da Pglobina (H88) localizado no agrupamento
génico no cromossoma 11 codifica para a cadela da f-
globina,

< Os genes da a-globina (HBAZ e HBA1) localizados no

agrupamento génico no cromossoma 16 codificam para

acadeia da a-globina.
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Talassémias: B-talassémia | ! Prevaléncia das hemoglobinopatias a nivel mundial e
] em Portugal

£ cadeias de p-globi devido a mutacbes pontuais

o gene HBB ou na sua regido regulatdria proximal (promotor), pequenas delecBes
imitadas ao gene 488, ou mais raramente devido a grandes delesdes na agrupamento
génico da B-globina ou na regido regulatéria distal (LCR].

A nivel mundial Em Portugal
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Tratamento
@ Hemaglobinapatias ligeiras ndo requerem tratamento,

% Hemoglobinopatiaz graves podem resultar nums  anemia
& "

4 O ansplante de células estaminals hematopaiéticas ¢ o dnico

A8 principals 0955es 1erapéuticas baseiamese nas transfusdes de
sangue periddicas combinadas com terapizs de quelagio de ferre.
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atual das h i ias em Portugal:

Gap-PCR Eletroforese em gel de agarose
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Diagnéstico de alteragBes no gene HEBB:
f-talassémia e variantes de hemoglobina

Foram identificadas 29 variantes genéticas diferentes, das quais 10 sio
possivelmente patogénicas

Andlise da impacto da alteragin €.92+16k no processo de spling do
RNA da f-globina através do soffware varSEAK




Diagnéstico de alteragbes no gene HEB:
B-talassémia e variantes de hemoglobina
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hemoglobina

quéncia das variantes de nos 204 Frequéncia da p-talassémia nos 204 participantes
participantes do INSEF com fenstipo de microcitose do INSEF com fendtipo de microcitase efou
efou hipacramia hipocromia
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Freguéncia da P-talassémia nos 204 No tatal de 4808 participantes do |
participantes do INSEF com INSEE
fendtipo de microcitase e/ou
hipocromia Prevaléncia de
Petalassémia na
populagio portuguesa
de 0,45%.

Frequéncia de p-talassémia: 0,5%

10,8%

wsem - Na populagdo residente em
talassémia ¥ Portugal em 2015

sCom p-
talassémia Frequéncia de B-talassémia: =0,3%

[intervalo de Confianga de 95%:
0,1-0,6%]
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o-talassémia

= saindividuos portadores;

= Freguéncia de 26,6%.
P-talassémia
Frequéncia de 1
Variantes de Hemoglobina

= 1individuo portador;
® Frequéncia de 1,5%.

Resultadose

Frequéncla das hemoglobinopatias nos individuos

sintométicos

Frequéncia das hemoglobinopatias nos 204
participantes do INSEF com fendtipo de microcitose
efou hipocromia

mSem
Hemoglobinopatia

wCam
Hemoglobinopatia

el Associagio das hemoglobinopatias com as caracterfsticas

demogréfic

Norte
7 individuos portadores de a-talassémia
1 individuo portador de p-talassénia
Centro
3 individuos portadores de a-talassémia
i P-talascémi

istribuicio geogréfica

Algarve

5 individuos partadores de a-talassémia
5 individuos portadares de p-talassémia
1individue portadar de variante de Hb

Madeira
|assér

Lishoa e Vale do Tejo
16 individuos portadores de o-tlassémia
1individuo portador de variante de Hb
Alentejo

6individuos portadores de a-talassémia
4 individuos portadores de p-talassémiz

14 indi d
4 individuos portadores de p-talassémiz

Agoras
3 individuos portadares de o-talassémia
2 individuos portadores de p-talassémiz
1individuo portador de variante de Hb
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Assoclacie das hemoglobinopatias com as caracter(sticas
de satide
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E Circular Nermativa da DGS n® 18/DSMIA de 2004, ende sio definidas as condutas e regras §
| para a prevencio das formas graves de hemoglobinopatias.

E recomendada a dete¢3o precoce de adultos portadores de hemeglabinopatias, cujo ;

t\ primeira etapa passa pela sollcitag8o do hemograma. i

/

Percegio de saisde dent adsvidhion pariadores de
de fmailia

< Dos 77 individuos portadores de uma inopatia,
57l uos possuem médico de familia.

Mo b
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# Dos 160 individuos que possuem médico de familia, 76 tém »
anemia, mas apenas 2 individuos fizeam o seu i
autorreporte. B EEEEER]
Nfanero & bidevidoos

Estudos Futuros

+ Avallagdo do status do ferro dos Individuos que ficaram com a seu fendtipo de hipocromia efou §

microcitose por esclarecer 3 Possivel anemia ferropénica
4 Pasquisa de alteragd onais e nd is nos genes HBA2 e A1 na totalidade dos [l!'i 5
part] do INSEF 3 da a-talassémia na populagio residente em Portugal.

um
* Amostragem total maior e ajustada face ao nimero de habitantes por regiio 3 Padrio de distribuicio geogrifica e
fidedigna de d
* Incluir a andlise bioguimica de 4 andlise molecular > Detegio de variantes de
hemoglobing {HbS e outras).

“ Reforgo da atividade do Programa Nacional de Controlo de Hemoglabinopatias através de
agbes de formagdo acs médicos de medicina geral e familiar.

ConclusBes

Validdmos a base molecular mais
frequentemente associada a -
talassémia sintomatica na
populagio residente em Portugal:
e,
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37,7%dos.

as
regidesde Porty

lhas, NEo fol passivel estabelecer um.
padria de distribuig3o geogrifico.
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