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Hemoglobinopatias

(doencgas autossomicas recessivas)

Qualitativas Quantitativas

B-globina: B-globina: B-talassémias

/ HbC / HbD / HbE a-globina: a-talassémias
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A drepanocitose € uma das patologias monogénicas mais comuns e graves a nivel mundial,

Problema de saude publica na Europa;
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Mutations on the B-globin coding gene
(chromosome 11)

CAA GTA AAC ATA GGA CTT CTT DNA
GUU CaU UUG UAU CCU Gaa Gaa mRNA

i o 1, T, e,

=> Hb A

> Substitution of glutamic acid for valine

CAA GTA AAC ATA GGA CAT CTT DNA

GUU CAU UUG UAU CCU GUA GAA  mRNA |:> Hb S

Posicéo 6 da -globina I
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INHERITANCE OF SICKLE CELL DISEASE
FROM PARENTS WITH SICKLE CELL TRAIT
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Normal Sickle Cell Sickle Cell  Sickle Cell
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® Normal Gene @ Sickle Cell Gene
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Eritrocitos normais
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Eritrocitos afetados

Sobre situacéo de stress como hipoxia a Hb S acaba por precipitar conferindo uma maior rigidez aos eritrécitos;

Apresentam menor resisténcia a hemaolise — anemia;
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Acompanhamento regular dos doentes por hematologistas: monitorizacao e adaptacao das estratégias de
tratamento a gravidade da doenca

- controlar os sintomas;

- prevenir crises dolorosas e outras complicacoes;

- melhorar a qualidade de vida dos pacientes;

Vacinacao preventiva: pneumonia, meningite e gripe (maior risco de infegcdes);
Transfusdes de sangue: tratar anemias graves, crises vasoclusivas e outras complicagoes;

Hidroxiureia: reduz a formacéo de células falciformes, diminuindo a frequéncia de crises de dor e complicacoes,
como 0 maior risco de AVC;

Penicilina: infecbes graves, como pneumonia;

Analgeésicos e anti-inflamatorios: controle da dor, uma das principais manifestagoes da doenca;
69 s, | - Q@ SNSEE




Programa Nacional de Rastreio Neonatal

(’ Namonal dc Saude

_Drepanocitose

Transplante de medula — potencial para curar a doenca, mas nao € feita por rotina (procedimento
complexo e com riscos significativos)

Terapia génica — correcdo do defeito genético responsavel pela doenca,;

O gene BCL11A _
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A células estaminais produzem eritrocitos

com HbS, que podem adquirir forma de
foice;

- Recolha de células estaminais do proprio
individuo;

- Alteragdo genética;

- Introducdo das células modificadas no
doente;

As células estaminais modificadas vdo
permitir que se comecem a produzir
eritrocitos sauddveis com Hb Fetal.
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Figure 1. Number of Newborns with Sickle Cell Anemia in Each Country in 2015,

PORTUGAL

Fase | — 05/2021 - 01/2022; Integrac&o no Painel
Rastreio Neonatal da Drepanocitose =) Exclusivamente em Lisboa e Set(ibal; ) Nacional de Rastreio
(Estudo-piloto) Fase Il — 02/2022 - 12/2023; Neonatal

kY g SERVIGO NACIONAL
il REPUBLICA o '



Programa Nacional de Rastreio Neonatal

‘\\{‘.;
B ¢
\—'/

_Rastreio Neonatal da Drepanocitose

Hemoglobinas s&o separadas de acordo com sua mobilidade eletroforética num

pH especifico
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Article

Newborn Screening for Sickle Cell Disease: Results from a Pilot
Study in the Portuguese Population

_Resultados

International Journal of

Neonatal Screening
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Fases do Rastreio “m HbSC | Prevaléncia (n)

| - 05/2021 - 01/2022 Lisboa e Setubal 24 130 24 2 1/928
Il-02/2022 - 07/2025 Portugal 299947 111 15 1/2 381

8 HbEE; 3 HbCC; 1 HbDD; 3 B-thalassemia major
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92 casos até
12/2023...

ok - Specialized Treatment Centers
@ - HbSS
@ - HbSC
@ - HbEE
® - B-thalassemia major

Portadores com variantes de Hb m

HbAS 5411
HbAC 479
HbAE 239
HbAD_G_K 294
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» Drepanocitose ja era considerada um problema de Saude Publica na Europa e em Portugal obtivemos
uma prevaléncia ao nascimento da doenca em Portugal é significativa (1:2 381 RN);

» Distribuicdo de casos revela uma maior prevaléncia nos distritos de Lisboa e Setubal (existéncia de
varias comunidades com imigrantes oriundos das zonas de risco);

« O Rastreio Neonatal da Drepanocitose permitiu que 152 criancas com drepanocitose fossem
encaminhadas precocemente para Centro de Tratamento e estejam a ser devidamente acompanhadas

clinicamente;
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