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Doença Falciforme
1 - Origem & Frequência



O que é a doença falciforme?

• DOENÇA AUTOSSÔMICA RECESSIVA
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Alteração genética, 

surgida por mutação em 

alguns locais distintos 

(SENEGAL, BENIN, 

BANTU, ÁSIA), tendo 

tido como “efeito 

protetor” contra a 

malária, uma relevante 

causa de morte na 

região (até os 

dias atuais).

Qual é a origem da doença falciforme?

AFR/RC60/8 22 de Junho de 2010 COMITÉ REGIONAL AFRICANO  Sexagésima sessão Malabo, Guiné Equatorial, 

30 de Agosto-3 de Setembro de 2010 ORIGINAL: INGLÊS Ponto 7.6 da ordem do dia provisória



Qual é a origem da doença falciforme?



ATÉ 1500        - 2.500.000 AMERÍNDIOS
1500 - 1808     - 500.000 PORTUGUESES
ATÉ 1855        - 4.000.000 AFRICANOS
1820 - 1975     - 5.686.133 IMIGRANTES

PENA, Rodolfo F. Alves. "Composição 
étnica do Brasil"; Brasil Escola.
Disponível em: 
https://brasilescola.uol.com.br/geografia
/composicao-etnica-brasileira.htm.
Acesso em 21 de outubro de 2022

Qual é a origem da doença falciforme?

https://urldefense.com/v3/__https:/brasilescola.uol.com.br/geografia/composicao-etnica-brasileira.htm__;!!BupLon6U!vQjEjTTUtoH-ic5nG1l306AkTTXXVddMSgAsmx4B5ft4Rjuc95bgxQt8Rg3_K0NrQdcK7psCkXx6olN8JA-KNz93o4MS$
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Qual é a frequência da doença falciforme?

Lobo CL, Ballas SK, Domingos AC, Moura PG, do Nascimento EM, Cardoso 
GP, de Carvalho SM. Newborn screening program for hemoglobinopathies 
in Rio de Janeiro, Brazil. Pediatr Blood Cancer. 2014;61(1):34-9.



Doença Falciforme
2 - Fisiopatologia & Falcização
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Fisiopatologia 



Fisiopatologia

Reproduced from Stuart MJ, Nagel RL. Lancet. 
2004;364:1343-60 © 2004, with permission from Elsevier.

Modified by M de Montalembert.
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Doença Falciforme
3 - Quadro Clínico & Mortalidade



Crise vaso-oclusiva (COV)

PERCEPTÍVEL CLINICAMENTE
As VOCs são eventos 
imprevisíveis,  extremamente dolorosos, que 
duram, em média, 10 dias1,2

São a parte visível do iceberg.

SUBCLÍNICO `

Vaso-oclusão silenciosa e contínua  ocorre 
sistemicamente  durante a vida toda de  um 
paciente, resultando  em potenciais 
complicações agudas e  crônicas3

VOCs

1. Ballas SK et al. Blood. 2012;120(18):3647-3656. 2. Piel FB et al. N Engl J Med. 2017;376(16):1561-1573. 
3. Thein MS et al. Pathology. 2017;49(1):1-9. 4. Mankad VN, Williams JP, et al. Blood. 1990;75(1):274-283.

Adesão Multicelular
Inflamação, Ativação Celular e  

Danos Endoteliais



As complicações da DF variam com a idade
Quadro Clínico na criança / adolescente:
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ESPLÊNICO

AVC

DATILITE 
FALCIFORME

DESENVOLVIMENTO E 
CRESCIMENTO



Adolescência e transição para a vida adulta

Silent Vaso-occlusions

Inflammation, cell activation and 

endothelial damage

Ischemia-reperfusion injury

Quinn CT, et al. Blood. 2010;115:3447-52, Brousseau DC, et al. J Am Med Assoc. 2010;303:1288-94, Ballas SK. 
Blood. 2010;116:[abstract 1629]; updated data presented at ASH 2010.

A ADOLESCÊNCIA É UM FATOR DE RISCO GRAVE PARA PACIENTES DE DF
7 de 23 mortes relacionadas a doença falciforme ocorreram em pacientes com 
idade entre 18 e 23 anos

6 de 7 mortes seguiram a recente transição para hematologista-internista

A UTILIZAÇÃO DE CUIDADOS DE SAÚDE RELACIONADOS À DF É MAIS 
ALTA EM ADULTOS JOVENS
Pacientes de 18 a 30 anos são os que mais usam cuidados de saúde: em 
média 3,6 vezes por ano

29% de reinternação em 14 dias  e 41% de reinternação em 30 dias

DESCONTINUAÇÃO DO PROGRAMA DE CUIDADOS DE ADULTOS 
RESULTA EM MAIOR MORTALIDADE
Um terço dos pacientes com doença falciforme e AVE 
morreu  dentro de 3 anos de transição aos cuidados de adultos 
devido à descontinuação ou má adesão aos regimes de 
transfusão de sangue



Telfer P, et al. Haematologica. 2007;92:905-12.

Maakaron JE, Taher AT- Sickle cell anemia clinical presentation. Medscape.

Aspectos clínicos em adultos

HIPERTENSÃO PULMONAR 
Pressão arterial pulmonar média (PSAPm) ≥ 25 
mmHg em repouso geralmente é confirmada 

por cateterismo cardíaco direito ENVOLVIMENTO CARDÍACO 
A fibrose começa na infância. Ambos os ventrículos e 

átrio esquerdo estão dilatados e fibróticos
COLELITÍASE 

Pode ser assintomática ou resultar em 
colecistite aguda, necessitando de intervenção 

cirúrgica

ENVOLVIMENTO OCULAR 
A retinite proliferativa é comum na doença por HbSC e 

pode levar à perda de visão

GRAVIDEZ 
 

ÚLCERAS NAS PERNAS
 Resultam de pequenas lesões na área ao redor 

dos maléolos

PRIAPISMO
 89% experimentaram um ou mais episódios

GRAVIDEZ
 É uma CONDIÇÃO de ALTO RISCO materno e fetal.



-Triagem neonatal
-Vacinas (pneumocócica, HiB)
-Penicilina oral
-Triagem por DTC
-Educação dos pais

Hassell, Am J Prev Med, 2010, May 2016, Quinn, Blood 2010, Maitra, Haematologica 2017

A sobrevida infantil é de 96-98% nos EUA

Melhora da sobrevida precoce, mas a mortalidade em 
adultos permanece alta



CANÇADO, RODOLFO DELFINI  et all Estimated mortality rates of individuals with sickle cell disease in Brazil: real-world evidence. BLOOD ADVANCES, v. 7, p. 1-28, 2023

No Brasil, a doença falciforme está
associada a uma redução de 
aproximadamente 37 anos na idade
média do óbito, em comparação com  
a população geral.

A mortalidade em crianças menores
de 5 anos varia entre 5-10%, em
comparação com menos de 2% em
países de alta renda.

Mortalidade por DF no Brasil: evidências do mundo real

CANÇADO, RODOLFO DELFINI ; COSTA, FERNANDO FERREIRA ; LOBO, Clarisse ; MIGLIAVACA, CELINA BORGES ; FALAVIGNA, MAICON ; FILHO, HOMERO ; TOSIN BUENO, CAROLINA ; SILVA-PINTO, ANA CRISTINA . Estimated mortality rates of individuals with sickle cell disease in Brazil: real
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4 - No Brasil
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Brasil: Linha do tempo



Política de 
Atenção Integral 2005
 



Política de Atenção Integral 2005
 

1 - UNIVERSALIZAÇÃO DO 

DIAGNÓSTICO PRECOCE

(Junho 2001)

4 - PROFILAXIA DAS COMPLICAÇÕES
• Penicilina oral

• Programa de transfusão crônica

• Vacinas

• Quelação de ferro

• Doppler transcraniano

2 - AMPLA UTILIZAÇÃO DO 

PROTOCOLO CLÍNICO

(Junho 2002)

3 - TRANSPLANTE DE MEDULA ÓSSEA



Aproximadamente
 60.000 a 100.000 

pessoas com doença 
falciforme no brasil 

\

Política de Atenção Integral 
1. Triagem Neonatal 

ESTADO AS SS

▪ BA        1:17 1:650

▪ RJ 1:20 1:1.300

▪ PE, MA 1:23 1:1.400

▪ GO 1:25 1:1.400

▪ ES 1:28 1:1.800

▪ MG 1:30 1:1.400

▪ SP 1:35 1:4.000

▪ RS 1:65 1:11.000

▪ PR, SC 1:65 1:13.000
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Política de Atenção Integral 
1. Triagem Neonatal 

ESTADO AS SS

▪ BA        1:17 1:650

▪ RJ 1:20 1:1.300

▪ PE, MA 1:23 1:1.400

▪ GO 1:25 1:1.400

▪ ES 1:28 1:1.800

▪ MG 1:30 1:1.400

▪ SP 1:35 1:4.000

▪ RS 1:65 1:11.000

▪ PR, SC 1:65 1:13.000

Dificuldades

• Manutenção da qualidade do 
programa

• Prevenir a fragmentação do 
programa

• Crianças triadas = crianças
assistidas no 1o ano de vida



Dificuldades (2)Dificuldades(1)
▪ Apesar de ser garantido, existe

irregularidade na prescrição e 
dificuldades no acesso.

▪ Paciente necessita de vários
exames disponíveis em
diferentes locais. Falta 
pactuação inclusive

▪ Adesão de médicos e pacientes

▪ Manipulação excessiva
de cápsula para crianças

▪ O resultado: apenas 50% das 
crianças e 40% dos 
adultos utilizam no Brasil.

Política de Atenção Integral
2. Protocolo clínico inclusivo 



Pacientes com SS or Sβ0 ou pelo menos um dos critérios 

abaixo:

1. Doença cerebrovascular: mais de 2 crises vaso-oclusivas 

em qualquer órgão no último ano

2. Mais de 2 anticorpos ou um anticorpo de alta frequência 

em pacientes que necessitam de programa de transfusão 

crônica

3. Osteonecrose em mais de uma articulação

Política de Atenção Integral
3. Política do Programa Nacional de Transplante

Ministério da Saúde (Brasil) - Portaria Nº 1.321, de 21 de dezembro de 2015.



Política de Atenção Integral
3. Política do Programa Nacional de Transplante

Dificuldades
• Dificuldade de acesso à

exame de HLA

• Fila competindo com
doença maligna

• Pouco envolvimento dos
hematologistas
pediatricos na indicação
do transplante



Auto cuidado
em crianças

Auto cuidado
em adultos

ANTIBIOTICOSVACINAÇÃO

Ttransfusão e 
DTC

• CUIDADOS INTEGRAIS

• PALPAÇÃO DO BAÇO

• ADERÊNCIA AO TRATAMENTO

• PROTOCOLO DE DOR

• ATÉ OS 5 ANOS

• HAEMOPHILUS

• PNEUMOCOCOS

• INFLUENZAE  

• HEPATITE A E B

• VARICELA

• DOPPLER ANUAL A 

PARTIR DOS 2 ANOS

• PROTOLOCO DE 

QUELAÇÃO

Política de Atenção Integral
4. Profilaxia das complicações 



Política de Atenção Integral
4. Profilaxia das complicações 

Dificuldades
• Falta ocasional de penicilina oral

• Falta de inclusão de Pneumo 13 no programa nacional
de vacinação para doença falciforme

• Falta de política de vacinação para pacientes ADULTOS

• Dificuldade de acesso ao DTC



MENSAGENS PARA LEVAR

1. Apesar dos avanços obtidos, retrocedemos nos últimos anos e nossa
taxa de mortalidade é ainda muito elevada;

2. Retomamos o programa em 2023 trabalhando junto com o MS com muito
trabalho pela frente;

3. É essencial o protagonismo do poder legislativo na retomada das ações

4. Precisamos de acesso (pactuação tripartite), vacinas para crianças e
adultos e incorporação criteriosa de novos medicamentos;

5. Os parlamentares são agentes importantes que podem contribuir para
modificar a realidade atual
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