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I ntroducdo: Hemoglobinopatias sdo distarbios genéticos que afetam a estrutura ou a producéo das
hemoglobinas, proteinas responsaveis pelo transporte de oxigénio no sangue. Dentre as
hemoglobinopatias, destaca-se a anemia falciforme por homozigose do gene para HbSS. Segundo o
Programa Nacional da Triagem Neonatal (PTN) do Ministério da Salde, estima-se a existéncia de dois
milhdes de portadores do gene da HbS no Brasil e que aproximadamente 0,05% dos brasileiros tenham
aforma homozigética (Hb SS) - Doenca Falciforme (DF). Objetivo: Analisar a prevaléncia da DF no
Brasil e destacar a importancia do diagndstico laboratorial dessa doenca de forma precoce.
M etodologia: Trata-se de um estudo do tipo transversal descritivo de dados do PTN no periodo entre
2014 e 2023, adém da andlise de literaturas disponiveis em bases de dados como Scielo e PubMed,
com enfoque na pesquisa da importancia de um diagndéstico precoce. Resultados: A DF por
homozigose apresenta maior prevaléncia dentre as hemoglobinopatias em territorio nacional, com
estimativa, segundo o Ministério da Salde, de 60000 a 100000 pacientes com a condi¢do. A incidéncia
no pais na década supracitada foi registrada de 3,78 a cada 10000 nascidos vivos, cuja distribuicéo é
maior nos estados do Bahia, Piaui e Distrito Federal. Além disso, o Brasil registra taxa de mortalidade
de 0,22 por 100 mil pessoas-ano, atribuidas a doenca falciforme, em criancas e adolescentes (019
anos). O PTN, evidenciou que o diagnéstico precoce, por meio do Teste do Pezinho, permite
acompanhar e tratar adequadamente nos primeiros meses de vida dos individuos portadores dessa
condicdo, de modo a combater danos clinicos e sociais causados por essas doencas e orientar
portadores heterozigotos. Concluséo: O diagndstico precoce das hemoglobinopatias é essencial para
garantir uma gestéo eficaz dessas condicdes, permitindo intervencdes que minimizem complicacbes
graves e melhorem a qualidade de vida dos portadores. Assim, individuos afetados passaram a ter
melhora significativa e reducdo da taxa de mortalidade a partir da implantacdo do PTN em 2001.
Dessa forma, foi visto que o enfoque na prevencdo e promogado a sallde reduziu a taxa de mortalidade
pela DF em territério nacional conforme a consolidacdo da estratégia de diagnéstico precoce do
programa.
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