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Abstract This study was conducted to establish the frequency of hemoglobinopathies among
newborns undergoing screening tests for metabolic diseases at the University Hospital (Hospital
de Clinicas) in Porto Alegre, Rio Grande do Sul, Brazil. Testing for abnormal hemoglobins was
performed by isoelectric focusing electrophoresis on agarose gel with blood obtained by heel stick
and applied to filter paper. For confirmatory testing of abnormal neonatal screening, a venop-
uncture blood sample was obtained from the infant and parents and then submitted to hemo-
globin electrophoresis on cellulose acetate at pH 8.6 and citrate agar at pH 6.2. A total of 1,615
subjects were studied: 20 samples showed the Hb S pattern and six samples showed Hb C. Thus,
frequency of the sickle cell gene was 1.2% and that of the Hb C gene was 0.4%, regardless of race
or origin. These data suggest that the inclusion of universal neonatal screening for hemoglo-
binopathies in the ongoing projects for the detection of phenylketonuria and congenital hy-
pothyroidism has many advantages and should be considered in health programs.
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Resumo Este estudo, tem como o objetivo determinar a freqiiéncia das hemoglobinopatias em
neonatos, que realizaram a coleta para o Teste de Triagem Neonatal para Distdrbios Metabdlicos
no Hospital de Clinicas de Porto Alegre. O método utilizado para a determinagédo das variantes
da hemoglobina, foi eletroforese por focalizagéo isoelétrica em amostra de sangue total, coleta-
das em papel filtro por punc¢édo do calcanhar. Para confirmacéo diagndstica dos casos alterados,
foram realizadas eletroforeses das hemoglobinas em acetato de celulose com pH 8,6 e em citrato
de agar com pH 6,2, em amostra de sangue total dos neonatos e dos seus progenitores. Foram
analisados, 1.615 individuos, e identificada a presen¢ca da hemoglobina S em 20 amostras e da
hemoglobina C em seis amostras. Esses valores, correspondem a uma freqiiéncia de 1,2% para o
gene da anemia falciforme e 0,4% para o gene da doenca de hemoglobina C, independente da ra-
¢a ou ascendéncia. Esses dados, sugerem que a inclusdo da triagem neonatal universal para he-
moglobinopatias nos projetos ja implementados para fenilcetondria e hipotireoidismo congéni-
to, apresenta vantagens e deve ser considerada pelos programas de saude.
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Introducéao

Historicamente, a anemia falciforme, expres-
sdo clinica dos homozigotos do gene da hemo-
globina S e a forma mais conhecida das hemo-
globinopatias, tem sido associada com alta
morbidade e mortalidade na infancia, devido a
sepse bacteriana, crise de sequiestracao esplé-
nica e sindrome toracica aguda (Shaffer et al.,
1996). O tratamento médico de suporte pode
reduzir esses indices (Embury, 1995). Em 1986,
um estudo clinico randomizado duplo-cego,
demonstrou que o uso profilatico de penicili-
na, reduz a morbidade e mortalidade de infec-
¢Oes bacterianas em criangas abaixo de cinco
anos (Gaston et al., 1986). Frente a esses dados,
que sugerem a melhora da sobrevida com o
acompanhamento médico e educacional, sur-
giram varios estudos mostrando a necessidade
do diagnostico precoce, podendo ser realizado
mesmo no periodo neonatal (Diaz-Barrios,
1989; Garrick et al., 1973; Gill et al., 1989).

Apesar da incidéncia de anemia falciforme
ser mais comum em pessoas da raga negra, es-
tudos populacionais tém demonstrado a pre-
senca de hemoglobina S em pessoas descen-
dentes de populagdes do Mediterraneo, Cari-
be, América Central e do Sul, Arébia e india. O
Brasil apresenta uma populacdo com diferen-
tes origens raciais e com diversificados graus
de miscigenacao (Azevedo, 1980); assim, para
um programa ser eficiente, todos os recém nas-
cidos deveriam ser testados independente-
mente do grupo étnico (Angastiniotis & Mo-
dell, 1998).

O maior estudo de prevaléncia e distribui-
¢do de hemoglobinopatias realizado no Brasil,
analisou amostras de 55.217 individuos, em
quarenta cidades, com idades entre um més e
noventa anos, provenientes de centros de sau-
de, escolas e bancos de sangue. Neste estudo,
3,08% dos individuos tinham hemoglobinas
anormais desdobradas em variantes molecula-
res (2,49%), talassemias (0,53%) e alteracdes
induzidas pela formacédo de meta-hemoglobi-
nemias (0,06%). A condi¢cdo HbAS foi a mais
prevalente, com 1.038 casos (60,95%) do total
de 1.703 portadores; as talassemias alfa e beta
somaram 265 casos (15,56%); a condi¢do HbAC
foi detectada em 243 (14,27%) e as formas mais
raras, em 156 casos (9,27%). A frequéncia de
HbSS na populacéo total foi de 0,04%. Entre os
vinte portadores com HbSS identificados e
comprovados clinicamente, 18 pertenciam ao
grupo negroide (0,22%) e dois ao grupo cauca-
soide (Naoum et al., 1987).

Alguns estudos procuraram estimar a pre-
valéncia de hemoglobinopatias no Sul do Bra-
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sil. Pedrollo et al. (1990), estudaram 559 amos-
tras de sangue do cordao umbilical e determi-
naram uma frequéncia de 3,7% de Hb Bart’s
(alfa-talassemia) na populacao geral (5,4% em
negros e 2,5% em brancos). Salzano et al. (1968),
através de exames realizados na rotina de um
laboratério publico de Porto Alegre, encontra-
ram uma frequéncia de HbAS de 6.8%, HbAC
de 1%, HbSC de 0,1% e HbSS de 0,1%, em uma
populacao negroide formada em sua maioria
por adultos. Entretanto, considerando apenas
as criancas menores de nove anos, a doenca
falciforme foi encontrada em 3,5% dos indivi-
duos (Salzano & Tondo, 1962; Salzano et al.,
1968). A frequéncia de heterozigotos para beta-
talassemia foi estimada em 1,1%, conforme o
estudo realizado em 704 caucasianos adultos
(Freitas & Rocha, 1983).

Entretanto, ndo se conhece a freqiiéncia das
hemoglobinopatias em recém-nascidos nesta
regido, o que permitiria a identificacao real da
prevaléncia antes da ocorréncia de manifesta-
¢Oes clinicas em uma amostra ndo selecionada.

O objetivo deste estudo, € estabelecer a pre-
valéncia das hemoglobinopatias nos recém-
nascidos do Hospital de Clinicas de Porto Ale-
gre (HCPA), que ja participam do Programa de
Triagem Neonatal para hipotireoidismo congé-
nito e fenilcetondria, independente da raga ou
ascendéncia, e avaliar o beneficio da adigao da
triagem para hemoglobinopatias ao programa
em curso.

Metodologia

Foram analisados, 1.615 amostras consecutivas
dos neonatos que participaram da coleta do
“Teste do Pezinho — Triagem Neonatal de Dis-
tarbios Metabdlicos”, realizada no Hospital de
Clinicas de Porto Alegre (HCPA), durante o pe-
riodo de 18 de marcgo a 30 de outubro de 1999.
As variaveis avaliadas durante a coleta foram:
data de nascimento, data da coleta, data da
realizacdo da eletroforese, sexo, cidade e ende-
reco da residéncia materna e peso de nasci-
mento. Os pais foram classificados em brancos,
negros, mistos, indigenas e orientais levando
em consideracgdo a cor da pele e olhos, espes-
sura dos labios e caracteristicas do cabelo
(Azevedo, 1980; Sousa, 1982).

Durante o periodo do estudo, o numero de
nascimentos no HCPA, foi de 3.024 nativivos.
Assim, aproximadamente 55% dos nascidos no
hospital, realizaram o Teste de Triagem Neona-
tal para Disturbios Metabdlicos.

A técnica utilizada para a pesquisa de he-
moglobinopatias como triagem neonatal, foi a



eletroforese de hemoglobina por focalizagédo
isoelétrica em gel de agarose (WALLAC-ISO-
LAB Akron/Estados Unidos), com amostras de
sangue total coletadas em papel filtro, a partir
de puncao do calcanhar, armazenadas e refri-
geradas a uma temperatura de 80C.

Os casos classificados como alterados, fo-
ram os que apresentaram banda S ou C, banda
na posi¢do da HbA, pela proximidade com a
HbC ou outra banda que ndo HbA ou HbF.

A confirmacdo diagndstica dos casos alte-
rados na focalizagao isoelétrica, foi realizada
por meio das eletroforeses das hemoglobinas
em acetato de celulose com pH 8,6 e em citrato
de 4gar com pH 6,2 do recém-nascido e dos
pais. A anélise dos pais, foi realizada com o in-
tuito de identificar os pacientes com risco de
serem homozigotos antes da normalizacéo da
concentragdo da Hb Fetal, que ocorre apds o
sexto més de vida.

Por definigdo, os pacientes heterozigotos
para determinada variante, devem apresentar
concentracdo da hemoglobina alterada inferior
a 45%, geralmente variando entre 30 a 40%, e
predominio da HbA (Naoum & Domingos, 1997;
Serjeant, 1999), enquanto que os pacientes ho-
mozigotos para as variantes HbS e HbC, apre-
sentam concentracgdes superiores a 90% e au-
séncia de HbA.

Anélise estatistica

Foram utilizadas estatisticas descritivas para a
comparacao entre as variaveis, e utilizados o
teste do Qui-quadrado, o teste exato de Fisher
ou o teste “t” com alfa critico < 0,05. Os dados
foram armazenados em planilha do programa
Microsoft Excel 7.0 para Windows 98, transferi-
dos para banco de dados dBase e posterior-
mente analisados no programa SPSS 8.0 (SPSS
Incorporation, 1997).

Consideracdes éticas

Os beneficios da identificacdo neonatal em ter-
mos de reduzir a morbidade e a mortalidade de
criancas portadoras de hemoglobinopatias,
claramente superam os riscos da triagem. O
procedimento de coleta por puncédo de calca-
neo é considerado seguro e pouco doloroso, e
inclui pesquisa de outras doencas genéticas ja
consagradas. Considerando que, o delineamen-
to deste estudo utilizou o material coletado pa-
ra o Teste de Triagem de DistuUrbios Metabdli-
cos, tomou-se por base a resolu¢cdo normativa
02/97, da Comisséo de Pesquisa e Etica em Sau-
de do Grupo de Pesquisa e PGs-Graduacgéo do
HCPA, que regulamenta a Utilizacdo de Mate-
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rial Biol6gico Descartado em Projeto de Pesqui-
sa. Assim, na necessidade de informar o resul-
tado anormal e possibilitar o encaminhamento
precoce deste paciente, foi utilizado o Termo
de Compromisso para a Utilizagdo de Dados
(Resolucéo 1/97), a fim de garantir a privacida-
de dos dados coletados conforme as disposi-
¢Oes “c” e “d” dessa resolugédo (Goldin, 1997), e
aceita pelo Comité de Etica do hospital.

Resultados

Durante o periodo do estudo, foram coletadas
1.616 amostras, tendo ocorrido uma perda, sen-
do a eletroforese por focalizagdo isoelétrica
realizada em 1.615 recém-nascidos. Ao total,
98,8% dos individuos estudados moravam em
Porto Alegre ou na area metropolitana, sendo
48,8% do sexo feminino e 50,2% do sexo mascu-
lino. O peso médio de nascimento foi de 3.175¢g
(DP £ 616g), com variagao de 630g a 4.950g.

A distribuicdo das racgas dos pais, dado dis-
ponivel em 208 casos, avaliada durante o pri-
meiro més do estudo, foi a seguinte: entre os
pais 66,2% de brancos, 23,2% de negros e 10,6%
de mistos; entre as méaes 69,2% de brancas,
22,6% de negras e 8,2% de mistas. Nao foram
encontrados indios ou orientais na amostra es-
tudada.

O tempo médio decorrente entre o nasci-
mento e a coleta do teste de triagem, foi de 11,7
dias (DP * 11,1 dias) com faixa de variagao de 3
a 116 dias. A eletroforese foi realizada, em mé-
dia, 22 dias ap6s a coleta com desvio padréo de
dez dias.

A Tabela 1 resume as caracteristicas da po-
pulacgédo estudada.

Das 1.615 amostras, 39 foram classificadas
como alteradas. Duas outras foram acrescidas
a estas, pois, apesar de normais, eram nasci-
mentos gemelares de pacientes com alteracao.
Assim, 41 criangas foram chamadas para repe-
tir a eletroforese em acetato de celulose e em
citrato de agar.

Todos esses recém-nascidos, foram proce-
dentes da regido metropolitana e da cidade de
Porto Alegre. Em comparagdo com a amostra
total, ndo existiram diferencas entre a distri-
buicédo do sexo, peso de nascimento e tempo
entre o nascimento e a coleta e a realizacdo da
eletroforese por focalizacdo isoelétrica (Tabela
2). Entretanto, a distribuicéo da raca dos pais,
apresentou um numero maior de individuos
negros e mistos (p < 0.05).

A média de idade em que os individuos
com triagem alterada realizaram eletroforese
para confirmacao diagnostica, foi de 98,7 dias
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Tabela 1

Caracteristicas da amostra estudada.

n %
Localidade
Porto Alegre 1.042/1.606 64,9
Regido Metropolitana 546/1.606 33,9
Outras localidades 18/1.606 1,2
Sexo
Feminino 773/1.585 47,8
Masculino 812/1.585 50,2 p > 0,05
Peso de nascimento (g) 1.597
Média (desvio padrao)* 3.175 (= 616)
Variacéo 630-4.950
Cor do pai
Branca 137/207 66,2
Negra 48/207 23,2
Mista 22/207 10,6
Cor da mae p > 0,05
Branca 144/208 69,2
Negra 47/208 22,6
Mista 17/208 8,2

n = numero de casos/numero total de casos avaliados em determinada variavel.
* a variavel peso de nascimento esta apresentada em gramas e nao

em porcentagem.

(DP £ 31,5) variando entre 47 a 152 dias. Entre
a coleta da triagem até a reconsulta, foram 57,1
dias (DP * 23,6) e entre a focalizagao isoelétri-
ca até a reconsulta, foram 33,3 dias (DP * 20,1).
Os pacientes chegaram a reconsulta com 75,3
(DP + 30) dias de vida.

A eletroforese por focalizacdo isoelétrica
identificou a presenca da hemoglobina S em
vinte amostras, e da hemoglobina C em seis
(Tabela 3). No total de 1615 amostras estuda-
das, esses valores correspondem a uma fre-
quéncia de 1,2% de portadores do gene da ane-
mia falciforme e 0,4% de portadores do gene da
doenca de hemoglobina C. Assim, para cada 62
neonatos triados no HCPA, um foi portador do
gene para hemoglobinopatia S ou C, indepen-
dente da raca ou ascendéncia.

Em todas as amostras que apresentaram
HbS ou HbC e que foram realizadas a eletrofo-
rese em gel de citrato/agar, houve concordan-
cia dos resultados e a identificagéo do progeni-
tor portador. Oito neonatos ndo retornaram
para a reconsulta, desses, trés (1 AS e 2 AC) sao
heterozigotos, ja que a focalizagdo isoelétrica
identificou HbA em concentracao superior a
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20%. Entretanto, nos outros cinco casos néo é
possivel determinar o fenétipo.

As outras alteragdes encontradas na triagem
neonatal foram: duas amostras com HbBarts
em concentracao inferior a 2%; uma amostra
com HbF variante, esta foi confirmada por bio-
logia molecular como variante da cadeia gama,
porém ndo retornou para reconsulta; uma ban-
da desconhecida com migracéo proxima a HbS
que ndo ocorreu na eletroforese em celulose/-
agar, assim como os pais foram normais e nove
pela presenca de HbA,. Entre os neonatos que
apresentaram HbA, sete retornaram para re-
consulta, sendo que em todos, a eletroforese
em celulose/agar foi normal, assim como em
seus pais. Dessas criangas, quatro tinham rece-
bido transfusdes sangiiineas previamente a co-
leta: duas por incompatibilidade Rh, uma por
prematuridade e outra por hiperbilirribinemia
neonatal severa; em uma, a amostra foi coleta-
da com 50 dias de vida e em outras duas, com
14 e 12 dias de vida. Apenas um recém-nascido,
chamado por apresentar Hb Barts, retornou
para consulta e seus exames foram normais.

Discussao

O principal objetivo deste estudo, foi determi-
nar a freqUiéncia das hemoglobinopatias entre
0s recém-nascidos que se submeteram a Tria-
gem Neonatal para DistUrbios Metabdlicos. O
fato de que apenas em 55% dos nascidos no
HCPA, durante o periodo da analise tenham
coletado o teste, é o principal argumento de
varios autores para a realizagdo da triagem de
hemoglobinopatias em coleta de corddo umbi-
lical (Bandeira et al., 1999; Lobel et al., 1989;
Mack, 1989; Pantaledo et al., 1993). Entretanto,
o diagndstico dos disturbios metabdlicos, prin-
cipalmente a fenilcetonuria, ndo é possivel no
momento do parto, o que tornaria necesséria a
realizacdo de duas coletas em momentos dife-
rentes, para completar os exames de triagem
neonatal. A experiéncia em outros estudos,
mostra que a educacgéo e a orientacdo sobre as
vantagens dos exames para pais e profissionais
de salde, aumentam a procura pelos testes de
triagem (Compri et al., 1996; Filho et al., 1988;
Grover, 1989; Shafer et al., 1996).

Entre os 41 individuos com resultados alte-
rados, 13 ndo retornaram para consulta. Des-
ses, oito ndo buscaram o resultado da triagem
conforme a rotina do hospital. Os demais, mes-
mo sendo informados do resultado, néo retor-
naram. Esses individuos ndo foram localizados
nos enderecgos que forneceram. Todos 0s pa-
cientes que consultaram e que foram orienta-



Tabela 2
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Caracteristicas das amostras alteradas e comparagdo com a amostra total.

n=41§ Casos alterados Populacéo geral
n % %

Localidade

Porto Alegre 20 48,8 64,9

Regido Metropolitana 21 51,2 33,9

Viamao 10 24,4 15,7

Canoas 5 12,2 6,7

Outras localidades 0 1,2 p > 0,05
Sexo n =408

Feminino 19 46,6 47,8

Masculino 22 53,6 50,2 p > 0,05
Peso de nascimento (g) 41

Média (desvio padrao)* 3.154 (£753) 3.175 (= 616)

Variagédo 1.400-4600 630-4.950
Cor do pai n=231§

Branca 10 32,3 66,2

Negra 12 38,7 23,2

Mista 9 29 10,6 p < 0,05
Cor da mae n=231§

Branca 16 51,6 69,2

Negra 11 35,5 22,6

Mista 4 12,9 8,2 p > 0,05

* a variavel peso de nascimento esta apresentada em gramas e ndo em porcentagem.

§ = numero total de casos observados.

dos apos receber os resultados, retornaram pa-
ra a realizacdo dos exames confirmatoérios, néo
havendo nenhuma recusa. Novamente, a edu-
cacgdo e orientacdo parece ser fundamental pa-
ra o sucesso da triagem neonatal (Rowley, 1989).

Historicamente, a anemia falciforme e a
doenca da hemoglobina C tém origem na Afri-
ca, onde persistem as maiores prevaléncias. A
sua presenca nas Américas é decorrente da
imigracdo dos individuos pertencentes a raca
negra, originarios desse continente (Flintet al.,
1993). Neste estudo, a variavel cor foi avaliada
de forma subjetiva, considerando cor da pele e
caracteristicas faciais e do cabelo. De fato, ape-
nas os pacientes que consultaram por apresen-
tar resultados alterados, e um pequeno grupo
da populacao geral em que foi possivel avaliar
esta informacé&o na presencga dos pais, foram
classificados. Esta analise, demonstra um nu-
mero maior de negros e mistos, equivalente a
pardos e pretos, em relagéo a Pesquisa Nacio-
nal por Amostra de Domicilios de 1996 (IBGE,
1996), onde a distribuicdo da populacao por

cor na area metropolitana de Porto Alegre é de
86,05% de brancos, 5,75% de pretos e 7,72% de
pardos. Essa diferenca, pode ter ocorrido devi-
do a uma possivel selecdo da populagdo que
consulta no HCPA, onde predomina o atendi-
mento pelo Sistema Unico de Satde de indivi-
duos s6cio-economicamente menos favoreci-
dos, classe em que o nimero de pretos e par-
dos é maior.

A miscigenac¢éo da nossa populagéo é sig-
nificativa e progressiva, e a classificagdo por
cor da pele e outras caracteristicas, nao pode
ser atualmente utilizada como Unica mensura-
cao de raca (Pantaledo et al., 1993; Salzano et
al., 1968) Entretanto, o fenotipo das hemoglo-
binopatias S ou C, permite afirmar que existe
ascendéncia africana. Neste estudo, apenas o
grupo de pais dos casos AS e AC, demonstra-
ram diferenca estatistica entre a variavel cor,
com predominio de individuos classificados
como mistos. Este dado, confere com a presen-
¢a de um numero maior de pais AS (Tabela 3).
Entre os casais avaliados, apenas seis casais
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Tabela 3

Caracteristicas fenotipicas e origem do Alelo — Hemoglobina S e Hemoglobina C.

Cidade Sexo Cor do pai Cordamde HxHbp Interc. Neo Fenétipo Heranga

1 Porto Alegre F M B - - AS Mae

2 Viamao M N N - - AS Pai

3 Viaméao M N N + ict/foto FS*

4 Porto Alegre M M B - - AS Pai

5 Porto Alegre F M M - - AS Pai

6 Porto Alegre M FS*

7 Canoas F B B - - AS Pai

8 Porto Alegre F FS*

9 Canoas F - - AS Pai
10 Porto Alegre F N + - AS Mae
11 Porto Alegre M B - ict AS Pai
12 Porto Alegre M FS*

13 Porto Alegre F AFS*

14 Porto Alegre F N N - - AS Pai
15 Porto Alegre M M N - ict AS Mae
16 Viamao F M M - - AS Pai
17  Gravatai M N B - ict AS Pai
18 Viamao F N N - - AS Pai
19 Viaméo M N B + - AS Mae
20 Eldorado do Sul M B B - - AS Mae

1 Porto Alegre F B N - - AC Mae

2 Porto Alegre F - - AFC*

3 Alvorada M B - - AC Mae

4 Viamao M FC*

5 Canoas M AFC*

6 Canoas F N N - - AC Pai

Sexo: M = masculino, F = feminino; cor: B = branco, N = negro, M = misto; Hx Hbp = histéria familiar

de hemoglobinopatias; Interc Neo = intercorréncias durante o periodo neonatal; ict = ictericia neotatal;

foto = fototerapia; + = positivo; - = negativo.

* Resultados da eletroforese por Focalizagao Isoelétrica sem confirmacao em citrato/agar.

eram concordantes na raga negra, cinco casais
eram brancos e mistos, trés brancos e negros,
dois concordantes em mistos, um misto e ne-
gro e trés casais classificados como brancos ge-
raram filhos heterozigotos para hemoglobino-
patia S ou C. Esta é a caracteristica que de-
monstra a dinamica que o gene apresenta na
populagédo, tornando a heranga nao exclusiva
daraca negra e justificando a triagem univer-
sal. Assim, podemos dizer que 1,6% da popula-
¢ao estudada herdou um gene originario do
continente africano.

As amostras de sangue coletadas em papel
filtro, permitem a associagédo da triagem para
hemoglobinopatias com os demais testes, tém
facil transporte e armazenamento, ainda que
diminuam a estabilidade das hemoglobinas
(Papadea et al., 1994). Desde 1973, quando Gar-
rick et al. (1973) descreveram o método de he-
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molisado para a eluigcdo da hemoglobina do
papel filtro e a possibilidade de realizar a ele-
troforese em acetato de celulose e citrato de
agar para a triagem neonatal, varios grupos
consideram este método adequado para a co-
leta e armazenamento dos testes de neonatais
(Githens et al., 1990; Grover et al., 1983;
Schedlbauer & Pass, 1989; Shafer et al., 1996).
Kinney et al. (1989) compararam amostras de
sangue de corddo, simultaneamente coletadas
em papel filtro e em tubos com heparina com
até 15 dias, e demonstraram que é possivel
identificar claramente as bandas de HbF, HbA,
HbS e HbC nos dois métodos, embora a resolu-
¢do fosse melhor nas amostras dos tubos. A in-
troducédo das técnicas com maior sensibilidade,
como a eletroforese por focalizagéo isoelétrica
e a cromatografia liquida de alta resolugéo,
além de possibilitarem a extracdo de DNA para



a analise genotipica, consolidaram a coleta em
papel filtro (Huisman, 1989; Kleman et al.,
1989; Kutlar et al., 1990; Papadea et al., 1994;
Wajcman et al., 1993).

Neste estudo, s6 foram utilizadas amostras
de sangue em papel filtro, coletadas rotineira-
mente para a Triagem de Distdrbios Metabdli-
cos do HCPA. Em todos os casos, houve quan-
tidade suficiente para a realizagéo da eletrofo-
rese, possibilitando a visualizagdo adequada da
HbF, HbA e de outras variantes. O armazena-
mento, em geladeira a 4-80 C, e o transporte ao
laboratdrio, onde foram realizados os testes,
foram simplificados pela coleta em papel filtro,
tendo apenas uma amostra sido perdida ap6s a
identificacao.

A eletroforese por focalizagdo isoelétrica, é
considerada um método conveniente para de-
tectar variantes da hemoglobina, mesmo quan-
do em concentracfes baixas como ocorre no
periodo neonatal, além de possibilitar a distin-
¢do entre homozigotos e heterozigotos (Beu-
zard et al., 1981; Dubart et al., 1980). Quando
comparado com a eletroforese em acetato de
celulose, ela se mostrou superior, pois além da
melhor resolucdo, possibilita a separacdo de
HbS da HbF de forma mais evidente (Kleman
et al., 1989). Em termos de custo, apesar do
equipamento para analise por a focalizacao
isoelétrica ser mais caro, os reagentes tém pre-
¢o equivalente e é possivel realizar 72 testes a
cada seis horas.

Neste estudo, todas as amostras foram tria-
das pela focalizag&o isoelétrica, tendo como
método de confirmacao a eletroforese em ace-
tato de celulose e em citrato de agar em novas
amostras. Esse método, permitiu a identifica-
¢ado de 26 portadores do gene da HbS e HbC,
sendo que houve concordancia em todas as
amostras em que foi possivel a recoleta.

Segundo um estudo realizado por Pedrollo
et al. (1990), a frequiéncia de Hb Barts (alfa-ta-
lassemia) na populacéo geral de Porto Alegre, é
de 3,7% (5,4% em negros e 2,5% em brancos).
Entretanto, das 1.615 amostras que analisamos,
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apenas em duas se identificou a presencga de
HbBarts (0,12%). Essa frequéncia, muito infe-
rior a encontrada previamente, provavelmente
se deve a técnica utilizada.

A falha em detectar bandas rapidas, carac-
teristica da HbBarts, ja foi documentada como
consequiéncia do armazenamento em papel fil-
tro. Neste meio, as hemoglobinas perdem sua
estabilidade devido a oxidagao do ferro da fra-
¢do heme e a agdo de residuos de glutamina e
asparagina na molécula protéica. Este efeito é
progressivo em relagdo ao tempo da coleta até
arealizacdo da eletroforese (Kinney et al., 1989;
Kutlar et al., 1990). A média de tempo entre a
coleta e a realizagdo da eletroforese por focali-
zagdo isoelétrica, foi de 22 dias neste estudo e
esse periodo certamente colaborou para a bai-
xa sensibilidade em detectar a HbBarts. Entre-
tanto, até o momento, ndo existem evidéncias
que sugiram que a identificagéo precoce da a-
talassemia tenha impacto na satde dos recém-
nascidos (Kinney et al., 1989).

Salzano et al. (1968), através de exames rea-
lizados na rotina de um laboratério publico de
Porto Alegre, encontraram uma freqiiéncia de
HbAS de 6.8%, HbAC de 1%, HbSC de 0,1% e
HbSS de 0,1% em uma populacédo negroide for-
mada em sua maioria por adultos. Entretanto,
considerando apenas as criangas menores de
nove anos, o tracgo falciforme foi encontrado
em 3,5% dos individuos (Salzano et al., 1968;
Tondo e Salzano, 1962). A freqliéncia encontra-
da neste estudo para portadores do gene da
Doenca Falciforme, foi de 1,2% e para portado-
res do gene da Doenga da Hemoglobina C, foi
de 0,4%. Assim, 1,6% da amostra estudada,
apresentou uma variante da hemoglobina que
pode acarretar uma doenga em que a interven-
¢do precoce reduz suas consequéncias.

Esses dados sugerem que a inclusdo da tria-
gem neonatal para hemoglobinopatias nos pro-
jetos ja implementados para fenilcetonudria e
hipotireoidismo congénito, apresenta muitas
vantagens e deve ser considerado pelos progra-
mas de saude.
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