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Hemoglobinopatias - Abordagem laboratorial

A hemoglobina existente nos glébulos vermelhos é constituida por quatro cadeias de globina, duas do tipo alfa e duas do
tipo ndo alfa. As hemoglobinopatias resultam de mutagbes que afetam os genes responsaveis pela sintese das cadeias de

globina da hemoglobina. Podem ser classificadas em dois grupos principais:

Quantitativas: diminuicdo ou auséncia de sintese de uma ou mais cadeias de globina — talassémias

Qualitativas: originam variantes estruturais da hemoglobina (Ex: Hb S, Hb D, Hb C, Hb E, Hb Lepore)
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Algumas hemoglobinopatias ndo tém significado clinico enquanto que outras estdo associadas a elevada morbilidade e
mortalidade, principalmente a drepanocitose e a B-talassémia major. Os portadores sdo geralmente assintomaticos. As
hemoglobinopatias sdo transmitidas & descendéncia segundo um padro autossdmico recessivo.

O dlagnostlco !aboratorial das hemogloblnopatlas é efetuado com base numa marcha analltlca, utlhzando—se tecnlcas de
primeira linha e técnicas de confirmag3o do diagndstico.

O rastreio é dirigido para a pesquisa de talassémia e de hemoglobinas variantes. As variantes de hemoglobina (Hb)
pesquisadas sdo a Hb S, Hb D, Hb C, Hb E, Hb Lepore e Hb O-Arab, pois conferem maior risco quando associadas a outros
alelos especificos.

A marcha analitica inicia-se com os testes de rastreio, eritrograma e a focagem isoeléctrica (FIE) em gel de
poliacrilamida das hemoglobinas. A presenca de variantes de hemoglobina é detetada na focagem isoeléctrica que, no
caso de ser positiva, deverd ser sempre confirmada por outras metodologias bioquimicas.

No ambito do diagnéstico laboratorial dos portadores de B-talassémia, é extremamente importante a quantificacdo
percentual da Hb A;, uma vez que um valor aumentado desta hemoglobina, associado a uma diminuicdo dos indices
eritrocitarios, faz o diagnéstico bioquimico de portador de B-talassémia. E de grande importancia a utilizagdo de métodos
de elevada precisdo e exatid3o. Os métodos recomendados para o doseamento da Hb A2 sdo o HPLC de troca idnica e os
métodos de electroforese capilar.
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