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Introducéo

A hemoglobina C é uma doenca hereditaria dos glébulos vermelhos do sangue. Tem a
caracteristica de tornar os glébulos vermelhos mais endurecidos e que, por isso, sdo mais facilmente
destruidos pela bago (6rgdo que tem uma funcdo parecida com um filtro do sangue). E uma doenca
relativamente rara e, que foi localizada primeiramente na Africa difudindo-se mundialmente como
hemoglobina S, uma espécie de mutacdo do gene da globina beta no cédon 6 (NAGEL e
STEINBERG, 2001; LUKENS, 1993; NAGEL, 2001; AGARWAL et al., 2000).

Foi detectada gragas a uma migracdo lenta na eletroforese alcalina em acetato de celulose.
Pode ser separada na eletroforese acida e na focalizacdo isoelétrica. A cromatografia de alto
desempenho (HPLC) separa completamente as fracbes das hemoglobinas C e A2, permitindo
caracterizar a presenca da interacdo com talassemia beta (WILD e BRAIN, 2006).

Uma das principais consequéncias desta doenca é o aumento do figado e do bago, que algumas
vezes precisa ser tratada com transfusdo de sangue. A hemoglobina fetal inibe a cristalizacdo da
hemoglobina C, que tem a propriedade de alterar a troca de ions pela membrana da hemaécia e alterar
sua forma, adquirindo no esfregaco sanguineo o aspecto de hemécias em alvo, além de microcitose,
hipocromia e esferdcitos. A hemoglobina anormal ativa a perda de potassio pelas células vermelhas,
reduzindo sua vida média, que, apesar disso, € bem maior que a do eritrécito com hemoglobina S
(NAGEL e STEINBERG, 2001; HIRSCH ET al., 1997; ARAUJO, BATISSOCO e BODEMEIER,
1999).

Os eritrdcitos maduros e os reticuldcitos com hemoglobina C sdo mais densos que 0s normais.
Ha uma ligacdo muito forte da hemoglobina C com as proteinas da membrana do eritrécito,

notadamente com a banda 3. Os eritrécitos com hemoglobina C sdo mais viscosos que 0s normais e
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menos deformaveis, podendo ocasionar aumento da resisténcia periférica. Apesar da presenca de
cristais intracelulares, a vaso-oclusdo ndo é caracteristica da doenca, diferentemente da doenca
falciforme. N&o ha dados sugerindo lesdes endoteliais na hemoglobinopatia C (NAGEL e
STEINBERG, 2001)

Além da hemoglobina C, também existem outras hemoglobinas que também sdo responsaveis
por doengas. Dentre elas a mais comum € a hemoglobina S, também conhecida como Anemia
Falciforme.

Mesmo sendo portador do traco da hemoglobina C, a pessoa pode ndo apresentar anemia,
dessa forma é um portador assintomatico, portanto ndo precisa de medicamentos e pode levr uma vida
normal.

Com relagdo a epidemiologia, o trago C (heterozigoto A com C) ocorre em 2% dos negros
americanos, e a doenga por hemoglobina C (homozigotos) em 1/6.000 (NAGEL e STEINBERG,
2001). Segundo o Programa Estadual de Triagem Neonatal para Doenca Falciforme em Minas Gerais,
em 2008 os portadores de trago C sdo 1,31%, com uma incidéncia de um para 76 nascimentos, CC ou
C Beta® 0,009% ou 1/11.543 e C Beta" 0,001% (UNIVERSIDADE DE MINAS GERAIS). No Centro
Regional de Hematologia e Hemoterapia em Ribeirdo Preto, SP, em 480 pacientes com
hemoglobinopatias, 12 sdo portadores de hemoglobina C em homozigose ou em interagdo com a
talassemia beta (ANGULO e PICADO, 2009).

Clinicamente, o heterozigoto com hemoglobina normal do adulto, possui em torno de 42% da
hemoglobina mutante. Ndo é anémico, é assintomatico, e o tempo de vida média dos eritrocitos é
normal. O homozigoto, com aproximadamente 100% da hemoglobina mutante, pode apresentar
anemia hemolitica de leve a moderada, esplenomegalia, muitas células em alvo, cristais de
hemoglobina C, reticulocitose e baixo VCM. O tempo de vida dos eritrocitos é reduzido, assim como a
afinidade da hemoglobina pelo oxigénio. Pode haver tracos de diseritropoese e certo grau de
eritropoese ineficaz (HOYER e FAIRBANKS, 1997), assim como a interrup¢do da eritropoese por
infeccédo pelo parvovirus B19.

Segundo Nagel e Steinberg (2001), este é considerado benigno em relagdo a doenca
falciforme, ja que a falcizacdo ndo faz parte de sua fisiopatologia e a expectativa de vida é normal,
sendo a esplenomegalia (aumento do volume do bago), frequente. Ainda segundo 0s mesmos autores,
a rutura espontanea do baco pode raramente ocorre.

A raridade do diagndéstico C homozigoto foi a motivagcdo para o inicio deste estudo, sobre a

observacdo mais acurada do caso em questao.
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Identificacdo e Antecedentes histéricos do Caso

LS, sexo masculino, branco, 06 meses de idade, natural e procedente de Barbalha-CE.
Encontra-se com calendério vacinal completo para a faixa etéria

Mae fez o pré-natal corretamente, com 07 consultas, 02 USG obstétricas. A gestacdo evoluiu
sem intercorréncias ou doencas. A crianga nasceu de parto normal, a termo (39 semanas), sem
intercorréncias intraparto, apgar de 9/9, com peso de nascimento de 2,485 kg, comprimento ao nascer
de 44 cm e perimetro cefalico ao nascer de 33 cm.

Mae relata que 0 menor esta adquirindo estatura adequada para a idade, ganho de peso dentro
da normalidade e tendo desenvolvimento neuropsicomotor satisfatorio. Paciente ja senta apoiado e ja
esboga alguns sons. O paciente esteve em aleitamento exclusivo até os 03 meses de idade, quando foi
iniciada uma alimentacdo complementar com sopa de legumes, frutas e mingau, da qual faz uso
atualmente.

O paciente mora na zona rural do municipio, em casa de tijolos, com saneamento basico. A
familia tem 02 cachorros como animais domeésticos.

Avl materna é diabética e os pais do menor ndo apresentam quaisquer comorbidades.

Exame Fisico

O Paciente se apresentou em bom estado geral, facies atipica, eupnéico, hidratado, corado,
aciandtico, anictérico e afebril; - Cadeias Linfonodais: Néo palpaveis.

- Pele: Sem acometimentos; - ACV: RCR, 2T, BNF, pulsos periféricos palpaveis e de caracteristicas
normais, FC: 102 bpm; - AR: MV+ sem RA, FR: 32 irpm; - Abdome: Plano sem vmg e RHA+; -
Comprimento (atual): 60 cm entre os percentis P10 e P97.

- Peso (atual): 5,4 kg entre os percentis P10 e P97.

Na presente consulta a mée trouxe consigo o resultado do teste de triagem neonatal (""teste do
pezinho™) realizado no 8° dia de vida do lactente como parte da rotina de screening para doencgas do
periodo neonatal. O teste evidenciou que o menor é portador de TRACO de HEMOGLOBINA C. O
traco de hemoglobina C é um achado laboratorial incomum nos testes da maioria dos recém-nascidos e
denota uma alteragcdo no padrdo de constituicdo da hemoglobina. O menor est& sendo acompanhado no
ambulatorio de puericultura de um dos hospitais existentes no municipio e mostra-se bem, com
desenvolvimento e crescimento normais, sem quaisquer alteracdes.

Pode-se observar na imagem abaixo o resultado do ““teste do pezinho™ do menor.
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F‘ 7 _ GOVERNO DO ESTADO DO CEARA
- 3 . SECRETARIA DE SAUDE
2 LACEN LACEN-CE - Laboratério Central de Satde Pablica

. Laboratério Central de Saude Publica  Av/Barao de Studart, 2405 Fortaleza/CE CEP 60120-002
; e Fones (085) 3101-1503 fax (085) 3101-1496

Sectetaris da Sabde
ome| |
RN de | HaeS e |
Posto: Barbalha Lote:0034 Exame: 02966 Data de Entrada no Lab: 27/10/2011
Etiqueta: | Amostra: 1 (1a.amostra RN)
Data de Nascimento: 26/09/2011 Data de Coleta:04/10/2011 Gemeos: Nao
oleta Precoce:NAO Prematuro:NAO Transfusdo: NAO Dt Transfusdo: Qualidade da amostra:BOA
Teste Result. Unid Mensagem Técnica Valor Normal
Anemia Falciforme e HB FAC > TRAGO Hemoglobina C HPLC FA
hemoglobinopatias A
Hipotireoidismo Congénito NTSH 4,52 uUl/ml Elisa Até 20 uUl/ml
Fenilcetonuria PKU 1,68 ng/dl Enzimatico colorimétrico.  Até 4,0 ng/d|,
Data de libéragéo do resultado: 21/11/2011 mM.o

Stella Ma. M. Carvalho
CHEFE DO CENTRODE
ANALISES CLINICAS
CRF 401

Figura 1 — Teste do Pezinho

Resultado e Conclusoes

A deteccdo de quaisquer anomalia precisa ser repassada aos pais durante a fase de
esclarecimento diagnostico. A presenca da hemoglobina C tende a gerar ansiedade nos pais das
criancas portadoras. E necessario esclarecimentos a estes, quanto a sua benignidade, ao lado de qual o
seguimento clinico a ser dado ao caso. A realizagdo de exames hematologicos anuais e
ultrassonografia abdominal para avaliacdo de visceromegalias e litiase biliar sdo recomendados
(WILD e BRAIN, 2006). Também a orientacdo alimentar com moderagdo nos alimentos ricos em
ferro garantird que a crianga ndo desenvolva anemia carencial concomitante, atenuando a microcitose
e hipocromia, e evitando o acimulo de ferro, que parece ndo ser exagerado. Os pacientes devem
receber acido félico no seu tratamento (WILD e BRAIN, 2006).

A hemoglobinopatia C é benigna, com leve morbidade associada & anemia cronica,
visceromegalia e colelitiase. A hemdlise é leve, sendo leve o grau de anemia e baixa a contagem de
reticulécitos. Alguns pacientes apresentaram aumento discreto da hemoglobina Fetal. O problema
diagnostico é a dificuldade de dosagem da HbA2 na eletroforese alcalina, devido & coincidéncia da
migracdo com a HbC, mas podemos obter informacdes pela analise dos indices eritrocitarios, o VCM
e 0 HCM. O diagnostico definitivo é facil e rapidamente obtido pela HPLC (WILD e BRAIN, 2006).

Percebemos a importancia dos testes de rastreio para doencas, com especial atencdo para a
importancia do teste de triagem neonatal (" teste do pezinho™’), pois este teste é capaz de rastrear e
diagnosticar varias doencas que afetam o recém-nascido, possibilitando a terapéutica precoce e

minimizando possiveis sequelas.
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Esclarecimentos

O relato de caso foi elaborado mediante autorizagdo da mée, para publicacdo das informacdes
e do teste, e mediante autorizacdo da chefe do ambulatdrio de pediatria para realizagdo da anamnese e

exame fisico dor menor.
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