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A anemia falciforme é uma doenga genética na qual os eritrocitos, normalmente
discéides, adquirem formato de foice devido a presenca de hemoglobina S. Essa
alteracao torna as hemacias mais rigidas, dificultando a circulagdo sanguinea e
causando bloqueios em vasos pequenos. Esta patologia causa crises dolorosas,
como infecgoes, febre, ictericia, crise de sequestro esplénico (retengao de sangue no
baco), trombose e acidente vascular cerebral (AVC). O tratamento geralmente é
realizado com hidroxiuréia e transfusées de hemocomponentes.Este trabalho visa
revisar aspectos genéticos, fisiopatolégicos e epidemiolégicos da anemia falciforme,
destacando sua importancia clinica e distribuicdo populacional. Para isso, a
metodologia adotada consistiu em realizar revisdo de literatura em bases cientificas
nacionais e internacionais, com selegdo de artigos através das palavras-chave,
Anemia falciforme, Sickle cell e talassemia. Com base em levantamentos
biogeograficos, estima-se que a anemia falciforme originou-se na Africa e foi trazida
as Ameéricas principalmente pela imigragdo de povos escravizados. Atualmente no
Brasil, apresenta distribuicdo heterogénea, sendo mais frequente em regides com
maior propor¢ao de antepassados negros (nordeste), predominando entre negros e
pardos, embora também ocorra em outros fenotipos. A causa da doenca é uma
mutagcdo de ponto (GAG->GTG) no gene da globina beta da hemoglobina, que
substitui acido glutdmico por valina na posi¢ao 6, produzindo a hemoglobina S (HbS)
em vez da hemoglobina normal (HbA). A HbS pode polimerizar em certas condi¢des,
deformando os glébulos vermelhos (falcizagao), encurtando sua vida util e causando
vaso oclusédo, dor e lesdo de 6rgdos. Em geral, os pais sao portadores assintomaticos
de um unico gene afetado (heterozigotos), produzindo HbA e HbS (AS), e transmitem
0 gene alterado para o filho, que recebe o gene anormal em dose dupla (homozigoto



SS) manifestando a doenga. Por isso, a compreensido desses aspectos genéticos,
fisiopatoldgicos e epidemioldgicos € essencial para o diagndstico precoce, manejo
terapéutico adequado e implementacao de politicas publicas, como triagem neonatal,
aconselhamento genético e prevengcdo de complicagbes. Assim, o conhecimento
aprofundado da doenga contribui para melhorar a qualidade de vida dos pacientes e
orientar estratégias de cuidado mais eficazes.
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