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Introducéo: A anemia falciforme € uma doenca genética e hereditaria que faz parte do grupo de
patologias rastreadas por meio do Programa Nacional de Triagem Neonatal, a partir do “Teste do
Pezinho”. Nesta doenca, as hemécias, normal mente redondas, apresentam um formato de foice. Assim,
a oxigenacao de tecidos é prejudicada, uma vez que a deformidade da hemécia prejudica o transporte
de oxigénio para os tecidos, cursando com anemia crénica e crises de agudizacédo. Objetivo: Tendo
em vista o carater congénito da doenca, objetivo deste estudo € elucidar o carater genético hereditério
envolvido nafisiopatol ogia da doenca falcémica. Metodologia: O trabalho foi desenvolvido por meio
de uma revisdo integrativa da literatura, por meio de buscas nas bases de dados UpToDate e SCiELO.
Fora utilizadas as palavras chaves: “Genética’ “Doenca Falciforme”, como norteadoras da pesguisa.
Foram incluidos trabal hos publicados a partir do ano de 2015, que abordavam diretamente a temética.
Apbs a pesquisa, foram excluidos trabalhos que tangenciavam o tema e disponibilizados no formato de
resumo. Assim, restaram 5 artigos publicados entre 2015 e 2023 para a composi¢&o do estudo.
Resultados: A doenca falciforme é uma patol ogia decorrente da mutacéo do gene HBB, responsavel
pela sintese da hemoglobina, de carater autossdmico recessivo. Isto &, caso ndo possua duas copias do
gene alterado, o individuo ndo desenvolve a doenca e é portadora apenas do traco falcémico. Tal
alteracdo genética contribui para a formagdo de um novo tipo de hemoglobina (HbS) e, quando
associada a outra hemoglobina mutante, ocorre o desenvolvimento da doenca falciforme, com uma
hemoglobina duplamente modificada (HbSS) Conclusdo: Em casos da contribui¢do genética dos
genes alterados de ambos os pais, a doencga falcémica se faz presente e pode ser manifestada desde o
primeiro ano por toda a vida. Portanto, a realizacdo da triagem neonatal para o rastreio da patologia é
de suma importancia.
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