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DORES OSTEO-ARTICULARES
Um Caso da Doenca da HbSClalfa-talassémia

AlexandraVAZ, JoanaCAPELO, BorgesMARTINS, Pedro HENRIQUES

RESUM O

A doenga das células falciformes (DCF) é uma anemia hemoalitica cronica e hereditaria
cujas manifestagdes clinicas resultam datendénciadahemoglobina S (HbS) polimerizar,
conduzindo afalciformizacéo das hemécias, com encurtamento dasuavidamédia, afeno-
menos de vaso-oclusdo e episddios de dor e lesdo de 6rgéos. A doenca prot6tipo, a ane-
mia falciforme ou drepanocitose, € o estado homozigético para a HbS, representando a
formamaisgrave dadoenca. Vérias sindromesfal ciformes resultam dainteraccéo entrea
HbS e outras variantes da hemoglobina como a HbC e atalassémia.

Descreve-se 0 caso de um doente do sexo masculino de 28 anos, raga negra, com epi so-
diosrecorrentes de dores osteo-articul ares. Ao exame fisico destacava-se esplenomegalia.
Analiticamente apresentava sinais de hemdlise e microcitose. O esfregaco de sangue
periférico mostrou predominio de célulasem alvo. A cromatografialiquidade altapressdo
(HPLC) detectou aausénciadaHbA, um aumento daHbA2 e a presenca de HbS e HbC,
em quantidades iguais.

Com este caso, pretende-se chamar aatencdo para causas menos frequentes e ndo reuma-
tol 6gicas de dores osteo-articul ares bem como alertar paraaimportanciado diagnostico
precoce das sindromes falciformes que permite minimizar e prevenir muitas das suas
complicagdes.

MUSCULOSKELETAL PAIN

A Caseof Disease HbSC/alpha-thalassemia
Sicklecell diseaseisan inherited chronic haemolytic anaemiawhose clinical manifestations
arisefrom the tendency of the haemogl obin to polymerize and deform red blood cellsinto
the characteristic sickle shape (HbS), with vaso-occlusive phenomena, pain and organ
damage. Sicklecell anaemia, the prototype disease, isthe homozygous state and represents
the most severeform of sickle cell disease. A variety of other sickle cell syndromesarea
result of an interaction between HbS and certain variant haemoglobins as HbC and thalas-
semia
We describe the case of a 28-year-old, black man, with recurrent episodes of musculo-
skeleta pain. Physical examination reveal ed spenomegaly. L aboratory tests showed haemo-
lytic anemiaand microcytosis. The peripheral blood smear reveal ed frequent target cells.
The high performance liquid chromatography (HPLC) detected the absence of HbA,
increased HbA2 and the presence of HbS and HbC, in equal amounts.
Inthis case, wewant to draw attention to less common and non-rheumatic causes of mus-
culoskeletal pain aswell asalert to theimportance of early diagnosisof sickle cell disease
that can minimize and prevent many of itscomplications.
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INTRODUCAO

A Anemia Falciforme, doenca genética que levou ao
conceito de doenca molecular, é caracterizadapor anemia
hemolitica cronica e fendmenos vaso-oclusivos (isquémia
tecidular) que conduzem a crises dolorosas agudas e a
lesdo organicacronicaprogressiva. Descritapelaprimeira
vez em 1910, por HerricK 1, adoencadas célulasfaciformes
ou drepanocitose é causada por uma mutagdo (GAG —
GTG) no genedas cadelas 3 dahemoglobina (cromossoma
11), levando a substitui¢cdo do aminoéacido da sexta posi-
¢&o, o &cido glutdmico por valina (36 Glu-Val), com produ-
¢do dahemoglobina S. Esta pequenamodificacéo estrutu-
ral é responsavel por profundas alteracoes nas proprieda-
desfisico-quimicas damdleculadahemoglobinano esta-
do desoxigenado? que culminano processo de fal ciformi-
zacdo, com alteracOes da reologia dos glébulos verme-
|hos e da suamembrana. O processo primario envolvido &
apolimerizacio? da desoxiHbS (interaccdes hidrof 6bicas
com outras HbS com formag&o defibrilhasinsol Gveis) res-
ponsavel pelo aumento da viscosidade e pela menor ca-
paci dade de deformabilidade das hemécias, com diminui-
¢80 do seu trénsito namicrocirculagdo. Este processo con-
dicionatambém alteracGes na estrutura e funcéo damem-
branacelular (desidratacéo com entrada de célcio e saida
de dguae potéssio), com desregulagdo do volume eritroci-
tério e aumento da aderénciaao endotéio vascular2. V &ri-
osfactores? influenciam o grau de polimerizacéo dadeso-
xiHbS nas células vermel has: apercentagem de HbSintra-

Quadro 1 — Variantes das Sindromes Falciformes

celular (quanto maior, mais grave € o quadro), o grau de
desidratacdo celular e aconcentragdo de hemoglobinacor-
puscular média (adesidratagdo aumentaaCHCM efacilita
afalciformizag&o por aumentar a possibilidade de contac-
toentreasHbS), apresencaeinteraccdo com outras hemo-
globinas (apresencade Hb fetal diminui afalciformizacéo
pois participa pouco na polimerizagdo diminuindo a
interaccdo entre a HbS) e o ph, entre outros.

A designagdo de anemiafalciforme éreservadaparao
estado homozigético (HbSS) que corresponde aformamais
comum e grave dadoenca®. Vérias sindromesfalciformes
ocorrem como resultado dainteracgdo entre aHbS herda-
dade um dos pais e outras hemoglinopatias, como atalas-
sémia ou outras variantes da hemogl obina, como a HbC®
(quadro 1).

Esta resulta da substituicdo do aminoéacido da sexta
posi¢&o, o &cido glutémico por lising, nacadeiadaf globina
(B6 Glu-Lis). Os fenbmenos vaso-oclusivos observados
nesta sindrome néo sao explicados pela co-polimerizacéo
da HbS com a HbC®. Assim, por mecanismos ainda nio
compl etamente esclarecidos, aHbC induz um aumento da
actividade de umabomba transportadoradeies (K */CI°)
damembranaeritrocitaria, com perdas de potassio e agua,
conduzindo a uma concentraggo intracelular elevada de
HbS.

No Brasil, aprevalénciade heterozigotos paraaHbS é
de 6 a 10%5, entre os negros. Cerca de 2-3% dos afro-
descendentes brasileiros sdo portadores de um aelo da
HbC8. O estado de heterozigotiacomposta, HbSC, consti-
tui umas das variantes mais comuns da
DCF (25-50% datotalidade dos casos)*.

Sindromes Hb %

Hemolise e crises

Deumamodo geral, paraaém das ma-

Falciformes  Presentes HbA2 vem de falciformizacdo  nifestacGes de anemia crénicasecundéaria
Hb SS S.FA2 Normal Normal Presente ahemo"?e(pal_ldez’ ictericia, “tla,se_ve?j
cular, reticulocitose), o quadro clinico’ é
Hb SB° tal S,FA2 Aumentada Diminuido Presente caracterizado por episodios de dor isqué-
mica e disfuncdo ou enfarte do sistema

T T SFA2A q ——
p*ta (10 2 30%) ‘umentada  Diminuido Presente nervoso central (AVC), dos ossos (dores
osteo-articulares), dos pulmdes, do figa-
Hb S/B5 S.F,A2 Oul\];?r?lmmull, 4,  Diminuido Presente do, dos rins e do baco, provocando atra-
so de desenvol vimento e maturagdo sexu-

. B . g 7
Hb SS/Btal S,EA2 Normal N(.)n.nal’ Presente d esgnlflcap\ia morbi Ildad,e (quadro ,2) )
ou Diminuido A destruicso do baco é responsavel
Hb SC S,E,.C,A2 Normal Normal Presente pelo risco aumentado deinfeccdes graves
(septicemia), constituindo estas a primei-
Hb SD S.,F,.D,A2 Normal Normal Presente racausade morte em cri ancas com menos
HbS/PHHF S.F.A2 Normal Normal Ausente de cinco anos®. Como este estado de as-
plenia funcional pode ser documentado
HbAS A §>F6[2;%) Normal Wiy osil Ausente desde muito cedo (a partir dos trés meses
. deidade), o diagndstico precoce® assume
www.actamedicaportuguesa.com 468
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Quadro 2 — ManifestacGes clinicas das Sindromes Falciformes

Hemdlise Vaso-oclusio

Anemia Crises dolorosas agudas (febre, dores osteo- articulares)
Ictéricia Ulceras crénicas dos membros inferiores

Litiase vesicular com cdlculos pigmentados AVC

Esplenomegalia Priapismo

Crises aplasicas (Parvovirus B19)
Dactilite

Retinopatia dolorosa

Necrose papilar renal com IRC
Sindrome tordcia aguda
Atraso de desenvolvimento

Sequestro esplénico

Asplenia adquirida (> risco de infeccdes por Pneumoccos)
Necrose asséptica (mais do fémur) com > risco de osteomielite
Hipertensao pulmonar

umaimporténcia central na abordagem destas doengas, a
fim de minimizar e evitar muitas das suas complicacfes. A
eficaciadaadministracdo profil acticade penicilinaaestes
doentes, bem como o seu seguimento por equipas de sall-
demultidisciplinares, justificao desenvolvimento de pro-
gramas de rastreio? no periodo neonatal em paises com
maior incidéncia destas sindromes, como por exemplo o
teste do pezinho, no Brasil®. O aconselhamento genético
num contexto de educagdo pode contribuir paraareducéo
dasuaincidéncia

CASOCLINICO

Um individuo do sexo masculino de 28 anos, racane-
gra, nacionalidade brasileira, casado e professor de jiu-
jitsu, que recorre ao Servigo de Urgéncia por crises de
dores osteo-articulares desde ha, pelo menos, dois/trés
anos. As dores eram de caracteristicas inflamatorias, re-
correntes e desencadeadas pelo esforco e aliviadas pela
tomade anti-inflamatdrios no esterdides (AINE). Afecta
ram alternadamente a regido lombo-sagrada, o ombro e
coxofemural direitos e, desde ha uma semana, o joelho
esquerdo. Estes episadios tém-se tornado mais frequen-
tes e mais prolongados (duracéo média de uma semana),
com intensidade dol orosa crescente, motivo pelo qual re-
correu aavaliagdo médica.

Ficava assintomatico entre estes episodios. Negou
sempre febre, astenia, anorexia ou perda ponderal. Sem
queixas gastrointestinais (nomeadamente perdas hemé
ticas), genito-urinarias, envolvimento oftalmolégico ou
muco-cutaneo.

Quando questionado acerca dos antecedentes, referiu
episodios de dores osteomusculares, no inicio da adoles-
céncia, atribuidas adores de crescimento. Referiu também
nao ter seguimento médico regular (residiu no Brasil até

aos 22 anos, depois em Espanha e, desde ha um ano, em
Portugal). Antecedentesfamiliaresirrelevantes. Sem hébi-
tos tabégicos, etilicos, toxicos ou medicamentosos. Sem
comportamentos sexuais de risco.

Ao exame objectivo apresentava bom estado geral;
mucosas ligeiramente descoradas e hidratadas; apirético;
normotenso; auscultacdo cardio-pulmonar sem alteracoes,
ao exame abdominal detectou-se esplenomegalia de trés
centimetros abaixo do bordo costal esquerdo; ao exame
reumatol 6gico sem sinaisde artrite e apenas discretador a
mobilizag8o passiva e activa do joelho esquerdo; sem al-
teragOes troficas dos membros inferiores.

Analiticamente, destacava-se anemiamicrocitica (Hg
11.8g/dl; VCM 72fl; CHCM 36%; HTC 34%); elevacdo da
bilirrubinatotal (BT 2.1 mg/dl, N < 1.2) acustadafraccéo
indirecta(BD 0.7 mg/dl, N <0.5); aumentodaL DH (596 Ul/
L, N <480) edaCPK (1735, N < 165) ediscreto aumento da
PCR (5.07 mg/dl, N < 0.5). Restantes par@metros sem al-
teracOes de destague. Tendo em conta os achados anal iti-
cos, foi pedido o teste de Coombs (negativo), doseamento
dahaptoglobina (5.8 mg/dl, N de 36-195), indicereticulo-
citério (2.8%), cinética do ferro (normal) e electroforese
das hemoglobinas. Foi também pedido um esfregaco de
sangue periférico (so realizado no diaseguinte, por ques-
tOeslogisticas) querevelou predominio decélulasem alvo
e aandlise suméria de urina que detectou a presenca de
urobilinogénio.

A ecografiaabdominal mostrou esplenomegalia hete-
rogénea, sem litiase vesicular. O estudo radioldgico do
joelho edabaciafoi normal.

O doente fez fluidoterapia, repouso e analgesia com
AINE, tendo ficado assintomatico.

Foi-lhe marcadaumaconsultaparaasemanaseguinte para
reavaliagdo clinica, controlo analitico e parasaber seoresulta
do dos exames complementares de diagndstico pedidos.

www.actamedicaportuguesa.com
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Bio-Rad CDM System

Bio-Rad Variant V-II Instrument #1

Patient Data

Analysis Data

PATIENT REPORT

A data da consulta, o
V2_BThal

doente encontrava-se
assintomético. Analitica-
mente, destacava-se uma

Sample ID: hp98930 Enalysis Performed: 20/07/2009 12:37:33 .
Pat?ent ID: Injection Number: 6283 subida do valor da
Name : Run Number: 387 .
Physician: Rack ID: 0007 hemoglobina(Hb de 12.4
Sex: Tube Number: 1 g/dl, VCM de73fl) euma
DOB: Report Generated: 30/09/2009 16:37:37 '
Comments: Operator ID: descida dos marcadores
analiticosdehemdliseein-
e flamatorios: BT 1.5 mg/dl,
E 2.3*% 5“; 3‘22 6:;4: BD 0.6 mg/dl, LDH de451
Unk — . . 8
= EN T =2 73 UI/L, CPK 156UI/L ePCR
- — S — — de 0.38 mg/dl. O estudo
[ 4. 1% — 3.62 118888 de hemoglobinasfoi feito
S-window ——— 46.5 4.49 1326926
C-window - 11.6 5.20 1273469 por HPLC (B thal Short
Program, Bio-Rad), tendo
Total Area: 2854464 .
revelado a auséncia de
F Concentration = 2.3% % HbA eapre@engadeHbS
A2 Concentration = 4.1% % (46,5%), HbC (44,6%),
*Values outside of expected ranges HbF (2.3%) eHbA2 (4.2%)
Analysis comments: (f|gura1)
Com base neste resul -

45.0

37.
30.0]
22.51

15.04

tado, foi feito o diagnds-
tico de sindrome falci-
forme—DoencadaHb SC
associada a provavel o-
Talassémia.

O doente foi orienta-
do paraconsultade Hema-
tologia para prosseguir o

popn

Fig. 1 — Estudo das hemoglobinas por cromatografia liquida de alta pressdo: auséncia de Hb A,

Time (min.)

elevacao da HbA2 e quantidades iguais de HbS e HbC

Fig. 2 — Esfregago de sangue periférico com predominio de
células em alvo (coloracdo wright).
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estudo e seguimento. Pro-
gramou-se estudo da sua
companheira, também de
nacionalidade brasileira,
para eventual aconselhamento genético. Foi enviada in-
formag&o do diagndstico e da necessidade de estudo aos
familiares directos (paiseirmd), residentesno Brasil.

DISCUSSAO

As sindromes falciformes sdo conhecidas pela sua
heterogeneidade clinica’: enquanto alguns doentes tém
um quadro de grande gravidade e estéo sujeitos ainlime-
ras complicacBes e frequentes hospitalizacBes, outros
apresentam umaevol ugcdo mais benigna, em alguns casos,
guase assintoméatica. Tanto, osfactores hereditarios como
adquiridos (assisténcia médica adequada, profilaxia das
infeccBes, entre outros) contribuem para esta variabilida-
declinicad. Assim, trés caracteristicas determinadas gene-
ticamente influenciam a evolucao clinica®: os niveis de
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hemoglobinafetal (HbF), aconcomitanciacom aalfatalas-
sémia e os hapl 6tipos do gene da HbS (Senegal, Arabe-
Indiano, Camardes, Banto e Benin). Osniveis de HbF es-
t&o inversamente rel acionados com a gravidade da doen-
¢a. A doencafal ciforme associada aos hapl 6ti pos Senegal
e Arabe-Indiano tem umaevol ugio mais benigna (no Bra-
sil predominam os haplétipos Banto e Benin, estando o
primeiro associado a doenca mais agressiva®). A
concomitanciada o.-tal assémia € muito comum, podendo
atingir cerca de 20% Sda popul agéo, estando associada a
guadros menos graves. Este facto pode ser explicado pela
menor CHCM que diminui ataxade polimerizacdo daHbS
etambém pelamelhoriana deformabilidade das hemacias
e aumento da sua sobrevida. Alguns estudos® demons-
traram que afrequénciada o-talassémiaaumenta progres-
sivamente com a idade dos doentes com sindromes
falciformes, estando associadaaumadiminui¢do damor-
talidade em doentes com mais de 20 anos.

Os doentes com doenca da HbSC apresentam mani-
festagOes clinicas semelhantes aanemiadas célulasfalci-
formes, embora com uma evolugdo menos severa e com
menor taxa de complicacdes®. Os sintomas s30 raros no
primeiro ano de vida, podendo cerca de um quarto dos
doentes permanecer assintomatico, durante a primeira
décadade vida®. O envolvimento do sistemanervoso cen-
tral, a hematdria assintomética, as Ulceras dos membros
inferiores, o priapismo e outras complicagdes dafalcifor-
mizagdo podem ocorrer nestasindromefalciforme, embora
sejam eventos pouco frequentesS. Em contraste, 0 maior
risco de retinopatia periféricaparece estar relacionado com
um hematdcrito mais elevado e umamaior viscosi dade san-
guinea, obrigando aseguimento anual em consultade oftal-
mologi&®. Em regra, osdoentes com sindromesfalciformes
ndo costumam apresentar esplenomegalia, uma vez que
0s episodios repetidos de vaso-oclusdo determinam a
fibrose e atrofia esplénina. A doenga da HbSCA constitui
uma excepeao aregra, ja que a esplenomegalia esta pre-
sente em doistercos das criancas e pode persistir durante
aidade adulta®, tal como sucedeu no nosso caso. Assim,
o0 enfarte do bago e 0 sequestro esplénico que ocorrem
primariamente nas criangas com anemiafal ciforme, podem
manifestar-se em qual quer idade na doenca da HbSC®. A
frequéncia de infeccOes estd aumentada, mas o risco de
septicémiapneumocdccicafatal € muito baixo em relacéo
a anemia falciforme, pelo que alguns autores defendem
Nnao ser necessariaaadministragdo rotineirade penicilina
profiléctical?.

As dores osteo-articulares episodicas, numafase ini-
cial pouco valorizadas pel o doente, correspondem afend-
menos isquémicos vaso-oclusivos a nivel da medula 6s-

sea e estruturas periarticularesl. Estas crises dolorosas
constituem amanifestacdo clinicamais comum, emboraa
sua frequéncia e gravidade sejam muito variaveis'2. As-
sim, no estudo epidemiol 6gico Cooperative Study of Sckie
Cell Disease (CSSCD), a média de episodios por doente/
ano foi de 0.8 para a HbSS e de 0.4 para a HbSC!2. No
entanto, a taxa de crises variou conforme o doente: 39%
nao tinham episodios enquanto 1% tinhamais de seis por
ano'2. Dados retirados deste estudo mostraram também
gue baixos niveis de hemoglobinafetal e um hematécrito
elevado estdo associados a um maior nimero de crises
dolorosas. Normalmente, estes episodios tém uma dura-
¢ao de 4-5 dias, podendo, no entanto, persistir até duas
semanas. Os factores desencadeantes incluem infecgao,
febre, exercicio fisicointenso, ansiedade, hipoxia, corantes
hipertonicos e mudancas abruptas na temperaturall. No
nosso caso, 0 doente é professor de jiu-jitsu e associava
as dores a periodos de maior esforco fisico.

O diagnéstico resulta da associagdo da evidéncia
laboratorial de sinaisde hemdlise crénica (anemia, reticu-
locitose, hiperbilirrubinemiaindirecta, elevacdo daL DH,
diminuicdo da haptoglobina sérica), da morfologia do
eritrocito no esfregago de sangue periférico (células em
foice naHbSS, célulasem avo e células com «cristais» de
Hb na HbSC) e do perfil das hemoglobinas obtido por
técnicas electroforéticas3. Nos casos da associagdo da
HbS com outras variantes, como nesta situagdo a HbC, a
combinacao de técnicas electroforéticasalcalinae écidaé
decisiva para o diagnéstico correcto!3. Entretanto ha ca-
sos em que o padrao el ectroforético daanemiafalciforme
€ semel hante, como por exemplo, naassociacao entre HbS
B talassémials. Estas limitagBes podem ser ultrapassadas
por técnicas de focalizagdo isoelétrica (HPLC)13 e pela
quantificacdo da HbF e HbA2, como sucedeu neste caso.
Assim, a HPLC na doenca da HbSC revela quantidades
iguaisde HbS e HbC (45 a50%), ausénciade HbA eniveis
normais ou ligeiramente aumentados de HbF (1 a5%). Na
Stuag8o em concreto, aelevacdo daHbA2 (4.2%, N < 3.5%)
eamicrocitose (VCM 72%) fazem pensar numaprovéavel
associacdo a o-talassémia, sendo necessario recorrer a
técnicas de genéticamolecular (PCR ou southern blotting)
paraconfirmacao!3. NadoencadaHbSC, tal como no nos-
S0 caso, 0 hemogramarevelaanemialigeirag, verificando-
se valores de Hb entre 10-12 g/dl com um hematécrito
superior a28% (em 75% dos adultos)®. A provavel associ-
acdo ao.-talassémiapode também explicar o menor indice
reticulocitario emenor nivel debilirrubina.

O tratamento das crises dolorosas engloba a adminis-
tracdo de analgésicos, fluidoterapia e avaliagéo/correc-
¢ao das possiveis causas subjacentes como ainfeccao ou
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hipdxial®. O controlo dador passapelosAINE (cetorolac)
0u, Nos casos Mais graves, pelos opidides (meperidina,
tramadol, morfina) administrados segundo uma prescri-
¢80 permanente ou por sistema de bomba controlada pelo
doentel4. A transfusio sanguinea ndo altera o curso de
uma crise estabel ecida e deve ser reservada apenas para
casos extremosg. A pentoxifilina, agente que aumenta a
capacidade de deformagéo das hemécias einibe aagrega
¢ao plaquetaria, e o cetiedil, um relaxante muscular que
impede afalciformizag8o e aadesfo celular, tém sido asso-
ciados a uma reduc&o da durag&o das crises!®. O poloxa-
mero 188, um surfactante artificial ndoionico, reduz aade-
rénciadas célulasfalciformes ao endotélio e tem produzi-
do o0 mesmo efeito em ensaios de fase 11112, O tratamento
adjuvante com um curto curso (1-2 dias) de metilpredni-
solona, em doses elevadas (15 mg/kg), mostrou um maior
aliviodador®®.

Para além da abordagem da dor, o tratamento das
sindromesfalciformes passapel o controlo e profilaxiadas
infecgdes (penicilinaprofilécticanaHbSS, vacinagéo con-
traS. pneumoniae, H. Influenzaetipo B, virus da hepatite
B, virusinfluenza); terapiatransfusional 16 (nas crises apl&-
sicas e no sequestro esplénico, na sindrome toréacica agu-
da, nasepticemia, naprevencéo datrombose cerebral edo
priapismo recorrente e em contexto pré-operatorio); avali-
acdo rotineirado fluxo sanguineo cerebral por ultra-sono-
grafia doppler para identificac8o do risco de acidente
vascular cerebra (AV C); exameoftalmol 6gico anua (apartir
dos dez anos); consultas de planeamento familiar®.

O avanco mais significativo no tratamento destes do-
entes passa pel a hidroxiureia que aumentaa hemogl obina
fetal e exerce efeitos benéficos nahidratagéo dos eritrocitos
enaaderénciaao endotélio vascular, reduzindo aincidén-
cia das crises dolorosas, 0 nimero de hospitalizacdes e
prolongando asobrevidal®. Esta particularmenteindicada
nos doentes com episadios de crises dolorosas frequen-
tes, historia de sindrome toracica aguda e outros eventos
vaso-oclusivos graves e na anemia sintomética several®.
Os agentes que blogueiam a desidratacdo das hemacias,
como o clotrimazole ou os suplementos de magnésio, po-
dem ter valor como adjuntos no tratamento com hidroxiu-
reia, aguardando-se resultados dos estudos em cursol’. A
azacitidina é um agente antineoplasico que aumenta os
niveis de hemoglobina total e fetal nos doentes que néo
respondem & hidroxiureial’. Os seus beneficios, alongo
prazo, aindando séo conhecidos. Os derivadosdo butirato
parecem induzir um aumento da sintese de HbF, aguar-
dando-se estudos relativos & sua eficécia e segurancal’.

O uso da hidroxiureia nos doentes com anemiafalci-
forme esta bem documentado. O mesmo néo sucede nos
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doentes com HbSC, sendo necessarios mais estudos ran-
domizados paraavaliar a eficéciadeste agente®.

O transpl ante de medul a 6ssea pode proporcionar uma
curadefinitiva, mas € apenas eficaz e seguro em criangas e
aexperiénciadocumentada até a0 momento élimitada®.

A terapia genética esta actualmente sob investigacéo
eespera-se que, no futuro, possaconstituir umaarmatera-
péutica curativa®.

Até ha trés décadas atras, a maioria dos doentes com
DCF, morriaantesdeatingir aidade adulta, sobretudo como
resultado da sépsis e sequestro esplénico®. Actual mente,
a esperanca média de vida nos Estados Unidos para a
anemiafalciforme € de 48 anos e de 68 anos, paraadoenca
daHbSCE.

Neste caso em particular, podemos considerar como
indicadores de bom progndstico®® ou, pelo menos, deuma
evolugdo maisfavoravel, o nimero reduzido de crisesdolo-
rosas/ano, a auséncia de outras complicagBes vaso-
oclusivas (nomeadamenteAV C, dactilite, sindrometorécica
aguda) e aprovavel concomitanciada o-talassémia.

CONCLUSAO

A presenca de anemia hemolitica e fenébmenos vaso-
oclusivosdevelevantar asuspeitade umasindromefalci-
formeaconfirmar por técnicaselectroforéticas. A suadetec-
¢80 nem sempre € evidente, sobretudo quando os sinto-
mas surgem numa idade mais tardia e quando as Unicas
manifestagdes clinicas reveladoras de possiveis eventos
vaso-oclusivos sdo as crises dolorosas que facilmente se
confundem com dores osteo-articulares banais. No caso
em concreto, 0 esfregaco de sangue periférico, os marcado-
res analiticosindicadores de hemdlise e aproveniénciado
doente foram pistas importantes para a sua orientacdo
diagnostica. O facto do doente ser oriundo de uma classe
social desfavorecida com pouco acesso aos cuidados de
salide nainfancia, anao valorizagdo das dores osteo-arti-
culares naadol escénciae mesmo naidade adulta, aausén-
cia de outras manifestacGes clinicas, possivelmente ate-
nuadas pela provavel associacdo a o-talassémia, foram
factores que contribuiram parao diagnéstico tardio, tornan-
do o caso invulgar.
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