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RESUMO

O aconselhamento genético tem como primordio nortear as pessoas sobre a tomada
de decisGes com relacdo a reproducédo e hereditariedade, auxiliando na escolha por
gerarem filhos com doencas genéticas, dentre elas a anemia falciforme. Esta
patologia hereditaria possui uma alta taxa no Brasil, que consequentemente podem
se desenvolver de forma agressiva, prejudicando o desenvolvimento e a qualidade
de vida do individuo. O artigo ao qual foi escrito teve como propdsito estudar sobre
as doencas falciformes com énfase na anemia falciforme, procurando informar a
importancia do aconselhamento genético para os portadores de anemia e do traco
falciforme. Foi feita uma revisao bibliografica do tema exaltando as caracteristicas da
doenca, as suas complicacbes, a importancia de se ter um diagnéstico de forma
correta e precoce e sob o reflexo no tratamento. Ressaltando a importancia do
Aconselhamento Genético e a necessidade de se ter um programa de diagndstico
precoce e de orientacdo genética, psicologica e social efetivos. Concluiu se que este
programa de prevencédo e auxilio € de suma importancia para pacientes portadores
de tais doencas genéticas, pois ocasiona uma melhoria na qualidade de vida e
previne de forma precoce e objetiva.
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INTRODUCAO

A anemia falciforme € uma doenca de carater genético. Ao qual foi descrita
pela primeira vez em 1910 por Herrick, com frequente mas n&o exclusiva, em
individuos de origem africana, é originada por uma mutacdo no cromossomo 11,
consequentemente devido a substituicdo de um acido glutdmico pela valina na
posicdo 6 da extremidade N-terminal na cadeia 3 da globina, dando origem a HbS.
Os eritrécitos cujo conteudo predominante € a HbS assumem em condi¢cbes de
hipéxia, forma semelhante a de uma foice dai entdo o nome falciforme, da
hemoglobina S. (1;2;3;4).

A doenca falciforme se trata de uma doenca genética e hereditaria, o que
evidencia primordialmente essa patologia. A anemia falciforme, possui o
aparecimento clinico da homozigose do gene da Hbs e outra hemoglobina variante,
configurando-se como um problema de salude publica no Brasil por ser a doenca de
carater hereditaria de maior primazia no pais. (1)

Com o diagndstico precoce a taxa de morbimortalidade resulta em uma queda
considerativa que faz com que o indice se reduzam de forma qualitativa,
minimizando os quadros de dores e evolucdo da doenca. Isto auxilia a introducéo
das criancas detectadas com doencas de carater genético a serem direcionadas ao
tratamento com a intervencdo do aconselhamento genético. Que vem com o intuito
de auxiliar os pais nas tomadas de decisdes mediante ao campo de reprodutividade.
(5;6)

O aconselhamento genético, assim como todos os procedimentos de
genéticas humana, fundamenta-se em cinco principios éticos basicos: autonomia,
privacidade, justica, igualdade e qualidade, tendo em vista o objetivo de cuidar e
auxiliar de forma comunicativa, interativa e informativa, com o designio de né&o
proporcionar nenhuma duvida quanto ao tratamento e a sua duracao. (7)

Neste contexto o objetivo principal foi ser realizado um estudo sobre
aconselhamento genético, em pacientes com Doenca Falciforme. Estudando e
demonstrando a importancia da conscientizagcdo da populacdo a respeito dos
problemas gerados por falta de conhecimento desta doenca tdo agressiva e

desconhecida pela populagéo.



Aprofundou-se a tematica sobre a doenca falciforme, diagndstico, tratamento
e foi proposto um referencial tedrico que visa auxiliar profissionais da area da saude
e informar de forma coerente subsidios primordiais para compreenséo da doenca e
suas peculiaridades ressaltando o aconselhamento genético e diagnostico precoce.

Foi desenvolvido um aprendizado com estudo sistemético, relacionando o
mesmo sobre a importancia do aconselhamento na sociedade e alertando os casais
gue portam este gene, quanto aos riscos que estdo sujeitos ao gerarem filhos
doentes, amparando na decisdo de concepcado de outro filho. Ressaltando entdo o
diagnostico precoce, 0 que ocasiona assim uma melhora na vida socio econémica
do casal e prevenindo, mediante a possiveis interferéncias mais agravantes da
doenca em si. Servindo assim como uma ponte de auxilio na qualidade de vida dos
afetados.

Tendo como intuido explanar um estudo e evidenciar as hemoglobinopatias,
mostrando entdo a importancia do conhecimento das doencas de carater genético
guanto ao tratamento, sintomatologia e orientando quanto a realizacdo do
diagnéstico precoce minimizando as complicacbes possiveis. Ratificando que o
profissional Biomédico tem uma base ampla nos seus conhecimentos e quanto a
nocdes da clinica das doencas sendo um responsavel técnico de vasta capacidade

para ministrar o programa de aconselhamento genético.

METODOLOGIA

Foi desenvolvido uma revisdo bibliogréfica sobre o tema Doencga falciforme,
com énfase no Aconselhamento genético, através de pesquisa em publicacdes de
artigos cientificos, livros, e revistas eletrénicas, localizadas em acervo digital através
de sites relacionados como Scielo, Bireme, Lilacs , Bvs (Biblioteca Virtual).

Realizou se uma pesquisa no periodo de marco de 2015 até novembro de
2015 dos pesquisados em artigos desde 1990 até setembro do ano de 2013, sobre o
tema ao qual foi escolhido, sendo estes 0s que mais evidenciam e expressao com
clareza o tema objetivado, ressaltando o aconselhamento genético, e alertando

mediante a diagnostico precoce destas doencas. Sem deixar de apresentar um



comparativo quanto as caracteristicas bioquimicas e fisiolégicas, bem como seu

contexto histérico.

1 HEMOGLOBINA

1.1 Definicéo

A hemoglobina (Hb) € uma proteina tetramérica composta por quatro cadeias
polipeptidicas, duas cadeias a e duas cadeias 3, mantidas unidas por meio de
ligacBes ndo-covalentes. Cada cadeia polipeptidica contém um grupo proteico heme,
gue tem por funcao ligar, de forma reversivel ao O2.No organismo humano temos
trés principais tipos de Hb: hemoglobina A1 (HbA1) que representa cerca de 97% do
total: a hemoglobina A2 que forma cerca de 3% da hemoglobina do adulto;
hemoglobina fetal (HbF), presente durante a vida intra-uterino. (8)

A hemoglobina (normalmente abreviada em Hb) é uma metaloproteina que é
composta por ferro presentes nos eritrécitos e permite o transporte de oxigénio pela
circulacdo. A estrutura da hemoglobina muda conforme o individuo esteja na fase
embrionéria, fetal ou adulta. Elas dependem dos genes expressos em cada uma das
fases. Na fase fetal ocorre predominio da hemoglobina fetal (Hbf), acompanhada de
pequena quantidade de hemoglobina do adulto, este processo se inverte proximo ao
nascimento, a sintese da (HbA) € intensamente ativada, e a producédo da (Hbf) vai
sendo progressivamente substituida pela producédo da (HbA). (9)

As Hb apresentam diferencas polimérficas no carater heranga genética dentro
da nossa populagdo devido a diversificacao racial de cada regido. Elas aparecem
sob a forma de Hb variantes, expressando patologias que cursam com uma
desordem hereditaria que pode causar anemia. Nao é contagiosa, e sim provocada
por uma falha genética, a qual leva a uma ma formacdo da hemoglobina, sendo
mais frequentes, no Brasil, as de tipos variantes S e C e as talassemias alfa e beta,

todas na forma heterozigota. (8)
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2 HEMOGLOBINOPATIAS

2.1 Origem

Inicialmente com o0s processos evolutivos as hemoglobinopatias eram
diagnosticadas apenas isoladamente. Com a migragdo iniciou a ocorréncia da
miscigenacdo de racas, ampliando-se em carater global a ocorréncia de
hemoglobinopatias. Ha estudos que relatam que as mutacdes das Hb surgiram no
continente africano. (10)

No Brasil ha relatos sobre a introducdo das hemoglobinopatias, que ocorreu
com a extensdo dos escravos negros africanos e consequentemente a mistura
racial, ao qual teve um intenso peso dos genes anormais. Ao decorrer da historia de
colonizagédo e de desenvolvimento econdmico, outras ragas migraram para 0O
territério brasileiro, diversificando ainda mais a populagédo, isto fez com que o Brasil
se tornasse um pais de alta taxa e indice de miscigenacao, a dispersdo dos genes
para as Hb variantes e para talassemias também € alta. Isso se justifica com o fato
de varios povos de diferentes etnias terem imigrado, resultando numa maior
prevaléncia dessas doencas de campo genéticas. (11)

As hemoglobinopatias séo altera¢des na estrutura e/ou funcédo das moléculas
hemoglobina (Hb) que se encontram exclusivamente nos eritrécitos, onde sua
principal funcdo é transportar oxigénio (O2) dos pulmbes até os capilares dos
tecidos e CO2 dos tecidos aos pulmdes. (12)

As anemias hereditarias sdo doencas geneticamente determinadas, e
consideradas as mais comuns de parametros de alto grau de complexidade. Ha
diversos tipos de anemias dentre as quais, as de maior destaque sdo as doencas
que alteram a estrutura das Hbs. Estima se que 12% a 15% da populagdo humana
seja portadora assintomatica de uma ou até mais anemias hereditarias, destacando
se a anemias facilformes, talassemias e deficiéncias de G-6-PD, sendo consideras
umas das maiores causas de mortalidade de trés a quatro individuos a cada mil

recém nascidos em geral no mundo inteiro. (13)



Uma das mais relevantes Hb variantes no Brasil é a presenca da Hb S,
variantes de Hb resultante de uma mutagéo no gene [B-globinico, que codifica as

cadeias 3 da Hb, sendo de origem da Africana. (14)

2.2 Anemia e Doenca Falciforme

Acredita-se que a anemia falciforme é um dos melhores exemplos da selecéo
natural, pois se considera que o gene da Hb modificada, que é chamada de Hb S,
permaneceu estavel através das geracfes em razdo da protecdo contra a maléaria
gue os portadores de traco falciforme possuem. (15)

E uma desordem genética autossOmica recessiva na qual as pessoas
afetadas possuem o genétipo homozigético para Hb S. Individuos com o gendétipo
heterozigético para essa condi¢cdo possuem o chamado tracgo falciforme, uma suave
e assintomatica condicdo. Se ambos os pais sdo portadores do traco falciforme, ha
uma chance de 25% em cada gestacdo de terem uma crianca com anemia
falciforme. (16,17)

Os individuos homozigotos afetados apresentam anemia grave (anemia
falciforme), enquanto os heterozigotos (que tém o carater falciforme) normalmente
nao apresentam sintomatologia. (18)

Embora haja numerosos relatos de anormalidades correlacionadas ao trago
falciforme, a estudos populacionais e outros estudos controlados eles ndo revelaram
aumento da mortalidade nas pessoas heterozigotas designadas AS e nem a
existéncia de causas especificas de mortalidade decorrentes exclusivamente do
traco falciforme. Entretanto, possui literaturas que evidenciam relatos de condicdes
anormais de risco, interligadas ao traco falciforme, apesar de nem sempre ser
evidente uma relacdo de causa e efeito. (16;19;20;21)

O trago falciforme heterozigose para o gene da Hbs , constitui uma condicao
absolutamente simples e clinicamente benigna, apresentam nenhuma anormalidade
fisica e sua expectativa de vida € semelhante ao da populacdo geral ao qual o
individuo herda de um dos pais o gene para a Hbs e do outro 0 gene para a

hemoglobina A. O gene da Hbs tem uma larga distribuicdo nos diversos continentes,



apresentando alto indice nos paises da Africa equatorial, Israel, Arabia, india,
Turquia, Grécia e Italia.(18;19;22)

O termo sindromes falciformes classifica-se pela condicdo em que o0s
eritrocitos sofrem o processo de falcizacdo apds uma reducdo na tensdo de
oxigénio, no entanto a doenca falciforme significa que a falcizacdo das hemécias
designa por manifestacdes clinicas. E de suma importancia ressaltar que a defini¢éo
de heterozigoto para a HbS (“Trago falciforme “) € denominado sindrome falciforme,
e ndo doenca falciforme. (23)

A denominacdo “anemia falciforme” é designada a forma da doenca que
sucede nos homozigotos SS. Além disso, o gene da HbS pode se associar com
outras anormalidades hereditarias das Hb, como hemoglobina C (HbC),
hemoglobina D (HbD), beta-talassemia, entre outros, gerando combinacdes que
também sdo sintométicas, denominadas, respectivamente, hemoglobinopatia SC,
hemoglobinopatias SD, S/beta-talassemia. No grupo, todas essas formas
sintomaticas do gene da HbS, em combinacdo sdo definidas como doencas
falciformes. (24)

A anemia falciforme corresponde a homozigose para o gene 3, ao qual se
sucede de uma heranca de um gene anormal da mée e outro do pai. Esta entéo e a
forma mais grave das sindromes falciformes. Nesta patologia ha auséncia da HbA
do adulto e uma forte producdo da hemoglobina fetal HbF. A heterozigose para a
HbS ndo apresentam nenhuma anormalidade hematoldgica, sendo o nivel e

morfologia eritrocitaria normal. (25)

2.3 Sintomas

Geralmente apdés os 6 primeiros meses de vida, as criancas comegam a
desenvolver os sintomas, processo ao qual se ocasiona devido a diminuicdo
gradativa dos niveis de hemoglobina F. (26)

Observa-se, na primeira infancia, uma esplenomegalia consequentemente
devido a congestdo do grupo da polpa vermelha relacionado ao sequestro de
eritrocitos falcizados nos cordBes esplénicos e sinusoides, que progride com a

geragao de trombose e infartos, resultando com a atrofia e fibrose do 6rgéo. A auto-
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esplenectomia, é um fenbmeno que ocorre geralmente até os 5 anos de idade.
Entretanto, mesmo antes da auto esplenectomia, a capacidade fagocitica mediada
por opsoninas e a producdo de anticorpos sdo afetadas em consequéncia da
persistente agressdo esplénica, levando a asplenia funcional, que se torna
permanente em torno do sexto ao oitavo ano de vida. (27)

A partir da adolescéncia outras complicacdes surgem, como as Ulceras nos
tornozelos de dificil cicatrizacdo, que se ndo tratadas precocemente, evoluem
rapidamente. A Fibromialgia (FM) é comum aparecer também na adolescéncia,
acometendo mais mulheres, designando como um quadro de dor
musculoesquelética difusa, intermitente, estando associada a alteracdes de humor
(depresséo, ansiedade), disturbios de sono e sensacdo de fadiga. As queixas de
outras dores recorrentes, colo irritavel, edema subjetivo, parestesias e distlrbios do
sono também sdo comuns. Estes sintoma tem uma piora estando entdo
relacionados ao estilo de vida das criancas e dos adolescentes associados as
situacdes de estresse, fadiga, ansiedade e depresséao. (28;29)

Nos individuos adultos, queda da quantidade de hemoglobina, consequente
da destruicdo das hemacias falciformes pelo sistema imunolégico, acomete todo o
organismo gerando, além de uma deficiéncia na oxigenacdo dos tecidos, uma
anemia cronica que leva a sérias complica¢des do sistema cardiovascular. (22)

A anemia falciforme pode se manifestar de forma diferente em cada individuo.
Seus sintomas gerais estdo relacionados com as crises de dor, porém, a ictericia é o
sinal mais frequente devido a hemdlise. A sindrome mao-pé que é conhecida pelo
inchaco, dor e vermelhiddo decorrente do comprometimento da microcirculagéo,
também é uma condicdo bastante encontrada, estes pacientes sdo mais propensos
a infeccbes, por possuirem maior facilidade de desenvolverem quadros de
pneumonia e meningites. (28)

Como consequéncia de processos vaso-oclusivos repetidos no baco, os
doentes falciformes tém funcdo esplénica diminuida (asplenia funcional), que leva a
uma significativa redugdo na capacidade imunoldgica de combater infec¢cdes por
diversos microrganismos. A grande dificuldade de opsonizacdo ocasiona que esses
pacientes sejam particularmente susceptiveis as infecgbes por Pneumococcus

pneumoniae e Haemophilus influenza e (germes encapsulados). (3)
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2.4 Diagnostico e tratamento

As anemias hereditarias ainda ndo possuem cura, mas podem ser tratadas.
Entretanto, quando o diagnéstico é feito precocemente e oferecendo tratamento de
forma adequada, com auxilio dos meios disponiveis atualmente, hd uma significativa
reducdo da morbidade e mortalidade. (30)

Comumente é essencial o envolvimento e a participacao da familia em todo o
tratamento, podendo participar tirando suas duvidas e dando sua opinido dentre 0s
mais diversos casos as familias desconhecem esta patologia de carater genético e
desconhecem a sua fisiopatologia e provavelmente nao tiveram uma investigacao
adequada para uma confirmacdo correta do diagnostico tanto clinico quanto
laboratorial. (30;31)

Desde 1976, recomenda-se o teste de eletroforese de hemoglobina nos
exames para a doacdo de sangue no Brasil por ser muito importante no prognostico
das doencas com Hb variantes. A triagem da populacdo quanto aos pacientes
portadores heterozigotos do traco falciforme é importante para se iniciar o
tratamento com o aconselhamento genético, frisando a importancia de se tratar
precocemente, pois a unido entre dois heterozigotos AS, podem nascer criangas
com anemias hemoliticas cronica incuraveis. (32)

O diagnoéstico da anemia falciforme € realizado no exame do teste do pezinho,
ao qual oferece diagnostico das doencas de carater hereditario. A identificacdo desta
doenca precocemente ajuda no controle, evitando que ocorra complicagcbes da
mesma. Os exames laboratoriais existentes como o hemograma completo,
evidenciam a presenca de uma anemia de carater grave, onde ha a reducdo das
Hbs, reducdo do hematdécrito, aumento dos reticulécitos e a presenca tipica de
células falcizadas nos esfregagos corados. (31)

O diagndstico precoce tem discernido eficAcia com grande impacto na
morbidade e mortalidade dos pacientes, pois permite introduzir precocemente aos
recém-nascidos afetados em programas de assisténcia médica especifica. Educar e
auxiliar os pais na assimilacdo dos primeiros sintomas e sinais das complicacdes de
risco e auxiliar como se proceder para buscar uma intercessdo médica apropriada é

de grande éxito para um tratamento adequado. (33)
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O aconselhamento genético pode ajudar a reduzir a incidéncia das
hemoglobinopatias. Destaca se, também, a relevancia da triagem
neonatal de heterozigotos assintomaticos, ja que esses individuos,
diagnosticados em grande quantidade, correm risco de serem
rotulados erroneamente como doentes (3;34)

O acompanhamento ambulatorial tem o objetivo ndo s6 de avaliacdo periédica
dos diversos 6rgdos e sistemas, mas também ,detectar precocemente possiveis
alteracOes, entretanto deve se orientar os pacientes e seus familiares sobre a
doenca. A geracdo de vinculo dos familiares e pacientes com a equipe de saude é
fundamental, pois facilita a compreenséo sobre a doenca e consequentemente evita
que o0s mesmos procurem diferentes hospitais, permanecendo com o0
acompanhamento em um Unico centro de referéncia. (35)

Na anemia falciforme ndo existe tratamento especifico, portanto sao
desenvolvidas e utilizadas medidas gerais e preventivas como realizacdo de exames
sanguineos, como o pré-natal minimizando assim as complicacdes tardias que séo
no entanto mais dificeis de serem evitadas e controladas, voltado entdo para uma

melhoria da qualidade de vida e sobrevida dos pacientes. (36)

3 ACONSELHAMENTO GENETICO

O aconselhamento genético sao divididos em trés etapas: anamnese, exame
fisico com investigacdes complementares, e hipéteses diagnosticas. (33)

Na primeira etapa inicia-se com a anamnese ao qual consiste em uma
entrevista a respeito do histérico familiar do casal. Ao decorrer da consulta, o
geneticista investiga se ha histérico de doencas genéticas e hereditarias nas
familias, se alguém da familia j& passou por problemas ou perdas durante a
gestacdo, se ha consanguinidade entre os parceiros e a ascendéncias étnicas do
casal. Pacientes afro descendentes possuem maior probabilidade de desenvolverem
anemia falciforme. (34)

Na segunda etapa (exame fisicos e complementares € realizado um conjunto
de exames do casal envolvido dentre eles, o caridtipo (pesquisa de doencas
relacionadas ao cromossomo), tipagem de Rh, dosagem hormonal e eletroforese de

hemoglobina. Com os resultados obtidos nas primeira e segunda fase, o especialista
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ou até mesmo o Biomédico estabelece se ha risco de transmissdo genética na
familia e também o padrdo de heranca genética. (23)

O aconselhamento genético pode ser feito em clinicas privadas, consultorios
meédicos, servicos de saude publica e servicos de genética médica ligados a
universidades. Ao detectar a ocorréncia de uma doenca genética na crianga, 0s pais
poderiam ter decisdo de conceber outro filho ou ndo. A esta questdo, é importante
ressaltar que a escolha de ter um filho é decisdo Unica e exclusiva do casal e nao
uma responsabilidade do médico. (33)

O aconselhamento genético entdo possui a finalidade de orientar os pacientes
portadores do traco falciforme, sobre a tomada de decisbes em relacdo a
reprodutividade, orientando e informando-os sobre os aspectos desfavoraveis da
doenca, diminuindo as severidades dos sintomas e tratamento adequado auxiliando
em um diagnostico precoce. (3)

Esse tipo de auxilio é pouco utilizado, sendo realizado apenas em alguns
paises, nos hospitais de ambito publico e privado, nos grandes centros e em centros

de referéncia para a doacdo de sangue. (36)

“O aconselhamento genético foi criado com a finalidade de ajudar
pessoas a resolverem seus problemas no campo da hereditariedade.
E um processo que lida com a ocorréncia de uma doenca hereditaria
em uma familia, ajudando-a a compreender como a heranga genética
contribui para a doengca e o risco de recorréncia para parentes
especificos envolvendo aspectos educacionais e reprodutivos. ” (30)

Os individuos sdo conscientizados da ocorréncia da doenca, sem serem
privados do seu direito de escolha e decisao reprodutiva, o profissional envolvido
deve assumir uma atitude imparcial, tratando com os pacientes varios aspectos de
primordio, além de mencionar os riscos genéticos disponivel e a sua eficiéncia, o
grau de sofrimento fisico, mental e social imposto pela doenca, o progndstico,
ressaltar a importancia do diagnostico precoce. (36)

O aconselhamento ndo pode estar baseado em hipéteses diagnosticas, é
preciso estabelecer previamente se o paciente é homozigoto ou heterozigoto. O
exame laboratorial de ambos 0s genitores sempre é conveniente. Os pacientes
homozigotos que receberam transfusdo sanguinea recente ndo devem ser enleados,

aos exames eletroforético, com portadores heterozigotos do traco falciforme. (34)



14

O aconselhamento genético, comumente a todos os outros procedimentos de
genéticas humana, baseia-se em cinco principios éticos basicos: autonomia,
privacidade, justica, igualdade e qualidade, visando cuidar e auxiliar de forma
comunicativa, interativa e informativa, com o propésito de ndo obter nenhuma duvida
guanto ao tratamento e a sua duracao. (36)

O diagnéstico tardio da doenca pode ocasionar a diversos problemas
econdbmicos e sociais, dentre eles a falta de oportunidades profissionais para o
portador desta hemoglobinopatia. Além disso, quando se tem o diagnostico precoce,
€ possivel que haja a possibilidade de intervengdo com o aconselhamento genético,
ao qual possibilita os casais a entenderam qual a chance e porcentagem de se gerar

uma crianca com a doenca. (24)

CONSIDERACOES FINAIS

E importante ressaltar que o Aconselhamento Genético é um processo que
compreende o diagnostico de pessoas afetadas com doencas de carater genético,
seus possiveis riscos, e quanto a orientagcdes mediante a realizacdo de testes
especificos, analisando e interpretando os exames genéticos.

O Biomédico € um profissional que possui papel fundamental na triagem e
diagnéstico das doencas hereditarias. Os seus conhecimentos inerentes as doencas
sdo amplos e de alta qualidade, tornando o um profissional apto a monitorar e
orientar os envolvidos de forma precisa e correta, instruindo de forma ética os seus
pacientes a terem postura na decisdo quanto a reproducéo.

Com este contexto o trabalho ao qual foi descrito teve como éxito
proporcionar um conhecimento mutuo primeiramente para eu como pesquisadora e
também para as pessoas que forem fazer a leitura do mesmo, designando assim
entdo uma aprendizagem de forma coerente e precisa que desperte ainda mais a
ansia do saber e ocasionar uma melhora na vida dos pacientes que possuem

predisposicao as doencas de carater genético.
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ABSTRACT

IMPORTANCE OF EARLY DIAGNOSIS AND GENETIC
COUNSELLING IN PATIENTS WITH FALCIFORM DISEASE

Genetic counseling has as primordium, guide people about taking decisions in
relation to reproduction and heredity, assisting in the choice of bear children with
genetic diseases, including falciform anemia. This hereditary disease has a high rate
in Brazil, which consequently can develop aggressively thus harming the
development and the individual life quality. The article to which was written had as
purpose to study over the sickle cell diseasewith an emphasis on falciform anemia,
seeking to inform the importance of genetic counseling for patients with anemia and
the sickle cell trait.A bibliographic review was made, by exalting the characteristics of
the disease, their complications, the importance of having a early and correct
diagnosis and the reflection on the treatment. Highlighting the importance of genetic
counseling and the need to have an early diagnosis program and genetic counseling,
psychological and social effective. It concludes that this program of prevention and
assistance is of paramount importance for patients with such genetic diseases as it
leads an improvement in life quality and prevents in early way and objectively.

Key words: Genetic counseling. Hereditary anemias. Falciform. Diagnosis.
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