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APRESENTAÇÃO

A coleção “Ações de Saúde e Geração de Conhecimento nas Ciências Médicas” 
é uma obra que tem como foco principal a discussão científica por intermédio de 
trabalhos diversos que trazem implicações práticas, alicerçadas teoricamente. 

A intenção desta obra é apresentar a pluralidade de saberes e práticas por 
meio de estudos desenvolvidos em diversas instituições de ensino e de pesquisa 
do país. O e-book reúne pesquisas, relatos de casos e revisões que transitam nas 
várias especialidades e na multidisciplinaridade, constituindo-se em uma importante 
contribuição no processo de produção de conhecimento. 

A coletânea está organizada em três volumes com temas diversos. O volume 1 
contém 25 capítulos que representam ações de saúde por meio de relatos de caso 
e relatos de experiência vivenciados por universitários, docentes e profissionais 
de saúde, além de práticas de pesquisa acerca de estratégias ou ferramentas que 
envolvem o escopo do livro. 

O volume 2 contém 27 capítulos que tratam de pesquisas que utilizaram como 
fonte vários dados obtidos no Departamento de Informática do Sistema Único de 
Saúde (DATASUS), em sua maioria, além de dados de instituições de saúde e de 
ensino e estudos experimentais. O volume 3 contém 21 capítulos e é constituído por 
trabalhos de revisão de literatura.

Deste modo, esta obra apresenta uma teoria bem fundamentada nos resultados 
práticos obtidos pelos diversos autores, bem como seus registros de desafios e 
inquietações, de forma a contribuir para a construção e gestão do conhecimento. Que 
estes estudos também auxiliem as tomadas de decisão baseadas em evidências e 
na ampliação e fortalecimento de ações de saúde já em curso. 

Uma ótima leitura a todos!

Marileila Marques Toledo
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RESUMO: Este é um relato de caso clínico sobre 
esferocitose hereditária, uma anemia hemolítica 
não autoimune, no período neonatal que 
destaca a importância do diagnóstico precoce 
e o correto manejo terapêutico para melhor 
prognóstico. Abordando também, aspectos 
clínicos, laboratoriais, evolutivos e terapêuticos, 
bem como o diagnóstico diferencial para 
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outras anemias hemolíticas com incompatibilidade ABO. A paciente relatada possuía 
características clínicas tais como: icterícia, anemia persistente e esplenomegalia, com 
exames laboratoriais evidenciando a presença de esferócitos no sangue periférico. 
Como tratamento foi introduzido o ácido fólico, com melhora clínica da paciente. No 
presente estudo é possível aprofundar o conhecimento e compreender melhor um 
quadro de esferocitose hereditária com pouca prevalência no Brasil. 
PALAVRAS-CHAVE: Esferocitose Hereditária, Anemia Hemolítica, Tratamento

HEREDITARY SPHEROCYTOSIS: THE IMPORTANCE OF A PROPER APPROACH

ABSTRACT: This is a case report on hereditary spherocytosis, a non-autoimmune 
hemolytic anemia, in the neonatal period that highlights the importance of early diagnosis 
and the correct therapeutic management for a better prognosis. Also addressing clinical, 
laboratory, evolutionary and therapeutic aspects, as well as the differential diagnosis for 
other hemolytic anemias such as ABO incompatibility. The reported patient had clinical 
characteristics such as jaundice, persistent anemia and splenomegaly, with laboratory 
tests showing the presence of spherocytes in the peripheral blood. As treatment was 
introduced folic acid, with clinical improvement of the patient. In the present study it is 
possible to deepen the knowledge and better understand a hereditary spherocytocis 
with low prevalence in Brazil.
KEYWORDS: Hereditary Spherocytosis, Hemolytic Anemia, Treatment.

1 |  INTRODUÇÃO

A esferocitose hereditária (ESH) caracteriza-se pela presença de células 
eritrocitárias de forma esférica e abrange um vasto grupo de anemias hemolíticas 
não autoimunes, com transmissão hereditária de caráter autossômico dominante em 
75% dos casos ou mutação de novo (autossômico recessivo) em 25% (NASCER 
E CRESCER, 2009). Seu caráter genético e sua primeira descrição datam do final 
do século XIX e início do século XX. Sua frequência na população geral varia de 
1:2000 a 1:5000 nascimentos, sendo que a forma leve pode ocorrer em até 1% 
da população. A maior prevalência encontra-se no norte da Europa (50:1000000) e 
menor na população branca latina (20:100000) (MONTEIRO et al., 2018).

Na ESH ocorre um defeito primário na membrana da hemácia devido à ausência 
da espectrina, anquirina ou banda 3 e com isso há desestabilização da bicamada 
lipídica da superfície celular. Desse modo, há redução da superfície em relação 
ao conteúdo intracelular e por isso a célula adquire a forma de esfera, tornando-
se, portanto, mais susceptível a ser aprisionada pelo baço e sofrer hemólise. Essa 
fragilidade de membrana pode ser reduzida por condições ótimas de PH, ATP e 
colesterol. As manifestações clínicas da doença são peculiares a cada indivíduo, 
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além de serem diferentes no período neonatal se comparado à vida adulta (GRANJO 
et al., 2003).

A presença da ESH pode ser assintomática, a qual é classificada como 
traço e apresenta pequenas alterações laboratoriais. Pode ocorrer também na 
forma típica (leve e moderada), cursando com hemólise compensada ou pode 
também se apresentar na forma grave. O diagnóstico pode ser realizado tanto na 
infância quanto na vida adulta, quando surgem sintomas mais explícitos tais como 
esplenomegalia, colelitíase e icterícia, além de hemólise acentuada. Cerca de 50% 
dos neonatos necessitam de fototerapia para tratar a icterícia neonatal, tornando-se 
assintomáticos em algumas semanas e poucos evoluem para formas graves da ESH 
(ZAGO; FALCÃO; PASQUINI, 2013).

Nas formas que não apresentam padrão familiar o diagnóstico torna-se difícil, 
fazendo-se mandatário o teste de Coombs indireto para afastar autoimunidade. O 
teste de resistência globular osmótica (RGO) e o teste de lise pelo glicerol ainda são 
os principais métodos diagnósticos, haja visto que, nem sempre a amostra de sangue 
periférico demonstrará alterações de eritrócitos. O tratamento geralmente consiste 
em esplenectomia nos casos graves de pacientes maiores de 5 anos (SOARES et 
al.,2009).

2 |  RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, 3 anos, parda, natural e procedente de São Luis-
MA, pais não consanguíneos. Mãe parda, portadora de esferocitose, gestação I, 
paridade I, aborto 0. Gestação sem maiores intercorrências apesar da suspeita de 
zika, pré-natal completo, a termo, Apgar 6 e 9 nos 1° e 5° minuto de vida, peso ao 
nascimento de 2 885g.

Ao exame físico, regular estado geral, corada, ictérica, fígado e baço não 
palpáveis. Tipo sanguíneo materno: A, fator Rh positivo. Tipo sanguíneo do RN A, 
fator Rh positivo. Exames laboratoriais: BT: 8,8%, BD: 0,7%, BI: 8,1%, HB: 10,2 5% 
HT: 32%, RDW: 27,2%, VCM: 37,7fl, HCM: 27,9pq, CHCM: 31%, plaqueta:106000\
ml, FE:94. Instituída fototerapia contínua e repetidos exames com 24 horas de vida, 
houve melhora. O RN recebeu alta hospitalar com onze dias, com icterícia discreta, 
corado e em amamentação.

Com 28 dias de vida, paciente evolui com piora de icterícia e presença de 
anemia persistente e esplenomegalia. Foram colhidos novos exames laboratoriais: 
BT; 10%, BD:0,8%, BI:9,2%, HB: 7,81%, HT: 22%, CHCM 31,2%, reticulócitos: 11,2% 
leucócitos: 9350, presença de esferócitos no sangue periférico, curva de fragilidade 
osmótica positiva (sangue fresco). Paciente recebeu concentrado de hemácias e 
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fototerapia, sendo à partir desse momento, acompanhada por hematologista para 
conduta e seguimento.

Com 1 mês e 29 dias, comparece no ambulatório de puericultura do Juvêncio 
Matos, sem intercorrência, anictérica, hidratado, com adequado crescimento e 
desenvolvimento para idade, peso: 4420 gramas, PC: 37 cm, estatura: 55,5cm, 
e abdomes sem anormalidades. Foram solicitados novos exames laboratoriais, 
introduzido 1 mg/kg/dia de ácido fólico, como tratamento.

Com 5 meses retorna ao ambulatório sem intercorrências clínicas, com adequado 
crescimento e desenvolvimento, com exame físico e laboratoriais sem alterações. 
Orientada a continuar o uso do ácido fólico 1 mg/kg/dia e acompanhamento semestral 
com o hematologista.

3 |  DISCUSSÃO

Admite-se que dentro do conjunto das anemias hemolíticas hereditárias de 
caráter não imune, a ESH é o mais comum. Do ponto de visto clínico, esta é classificada 
em: assintomática, grau leve, moderado ou grave, a depender da história familiar, 
severidade dos sintomas e dos resultados dos exames laboratoriais. Com relação 
ao quadro clínico clássico, tem-se a combinação dos fatores de hemólise (anemia, 
icterícia, reticulocitose, litíase e esplenomegalia) com esferocitose (fragilidade 
osmótica positiva ou teste de lise com glicerol acidificado ou ambos), além de uma 
história familiar positiva (MONTEIRO et al., 2018).

Neste caso, a suspeita da ESH ocorreu no período neonato, quando a paciente 
apresentou um quadro de icterícia que foi ratificada no exame laboratorial pelo 
aumento do valor da bilirrubina total (as custas da indireta), associada à história de 
antecedente familiar (mãe) positivo para ESH.

Apesar de não ser a situação desse caso (mãe e RN com o grupo sanguíneo 
A), deve-se salientar a importância do diagnóstico diferencial, frente à hemólise 
perinatal, para a Doença Hemolítica por Incompatibilidade ABO, uma vez que 
possuem achados clínico-laboratoriais em comum. Tendo-se ainda, a possibilidade 
da superposição dessas duas patologias, segundo o relato de Trucco (1967).

Após as primeiras semanas de vida, a permanência de esferócitos e da 
fragilidade osmótica pode confirmar a coexistência de ESH e Doença Hemolítica 
ABO no período neonatal. Diante disso, devem ser realizados exames para possível 
diagnóstico diferencial, tais como: tipagem sanguínea do RN e da mãe, teste de 
enulato e prova de Coombs direto no RN. Sabe-se ainda que no exame de auto 
hemólise, com a adição de glicose no sangue incubado, observa-se uma diminuição 
dessa hemólise, o que não ocorre na doença hemolítica ABO, sendo outro método 
eficaz na diferenciação dessas patologias (REIS et al., 2012).
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A confirmação de esferócitos no esfregaço de sangue tem um bom valor preditivo 
para o diagnóstico de um paciente com histórico familiar e índices compatíveis de 
hemácias. (KING et al., 2015). No presente relato, a confirmação diagnóstica de ESH 
na paciente deu-se pela associação dos seguintes fatores: histórico familiar, quadro 
clínico típico (icterícia, anemia persistente e esplenomegalia), além da validação 
laboratorial pela presença de esferócitos no sangue periférico e o teste de fragilidade 
osmótica positivo.

No período neonatal, a hiperbilirrubinemia é uma patologia frequente. Estima-
se que cerca de 60% dos recém-nascidos desenvolvem níveis séricos de bilirrubina 
superior a 5mg%. Dessa forma, a icterícia neonatal é clinicamente detectável nas 
primeiras 24 horas de vida, sendo de extrema importância classificar seu tipo e 
intensidade para a escolha do melhor  método terapêutico (DE CARVALHO, 2001). 

Na paciente em questão, após uma cautelosa análise do quadro, o tratamento 
de escolha foi a fototerapia contínua, a qual resultou em boa resposta clínica. Assim, 
a paciente ficou em observação durante 11 dias, mantendo um quadro clinico estável 
e recebendo a posteriori, alta hospitalar, apresentando apenas com icterícia discreta. 
Sabe-se ainda, que 1% dos neonatos ictéricos que necessitam de fototerapia são 
eventualmente diagnosticado com ESH (CHRISTENSEN et al., 2015).

O reconhecimento imediato da ESH  nos primeiros dias de vida é imprescindível 
para assegurar um plano de atendimento médico adequado e melhorar os índices 
de sobrevida do paciente (WILL et al., 2017). Esse conhecimento é corroborado 
diante desse relato, uma vez que, após alguns dias, a paciente evoluiu com piora da 
icterícia, anemia e com um novo achado clínico de esplenomegalia. 

Assim, com o devido conhecimento a cerca da ESH e com os valores de 
bilirrubina elevados, houve suspeita da referida patologia e fora, imediatamente, 
instituído suporte médico para evitar as consequências da hemólise, incluindo 
hiperbilirrubinemia, diminuição da eritropoiese, anemia, e a deficiência de ácido 
fólico, através da transfusão de concentrado de hemácias, administração de folato e 
mais uma sessão de fototerapia, atingindo-se melhora clínica.

É sabido que a necessidade de uma ou duas transfusões sanguíneas, nos 
primeiros dias de vida, não é indicativo de uma possível dependência de transfusão. 
Além disso, a suplementação de folato é recomendada no paciente com ESH grave 
e moderada, mas não é necessária no ESH leve (BOLTON-MAGGS, et al 2004).

Com relação a esplenectomia como uma das possíveis terapias, a maioria das 
crianças e adultos com ESH tem um aumento leve a moderado do baço, mas, além 
de auxiliar no diagnóstico, isso tem pouco significado clínico. O tamanho do baço 
por si só não é uma indicação para esplenectomia, ainda mais sob risco aumentado 
de sepse por organismos encapsulados, particularmente Streptococcus pneumoniae 
(ABDULLAH et al., 2009).
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Estabelecido o diagnóstico de EH, instituído o tratamento linha de base e 
alcançada a estabilização do quadro, deve-se prosseguir com a supervisão da evolução 
clínica através de visita médica anual. Com relação a outros cuidados imprescindíveis, 
ressalta-se que o crescimento dessa criança deve ser acompanhando de perto por 
seus responsáveis, instruindo-os sobre qualquer mudança no comportamento e 
sinais de alerta importantes durante o desenvolvimento infantil, principalmente sobre 
o risco de anemia súbita devido à infecção por parvovírus (BOLTON-MAGGS et 
al.,2004). 

À vista disso, verifica-se a importância do conhecimento à cerca da  abordagem 
coerente da ESH, e de como a condução adequada do quadro reflete na integralidade 
terapêutica de excelência dos portadores dessa doença, afetando diretamento no 
prognóstico e sobrevida do paciente.

4 |  CONCLUSÃO

A esferocitose hereditária apresenta variabilidade fenotípica e genética, sendo 
importante o seguimento dos doentes em centros especializados. Dessa forma, o 
tratamento é individualizado, quadros graves podem cursar com esplenomegalia 
que é uma complicação que traz risco a vida. Nesse caso, pode-se optar pela 
esplenectomia em crianças com mais de 5 anos de idade com reticulocitose, ou 
aqueles com crises hipoplásica e aplásicas, déficit de crescimento ou cardiomegalia. 
Em quadros moderados pode-se fazer apenas o uso do ácido fólico para tratar 
anemia ao invés do uso do ferro, uma vez que administrado equivocadamente em 
pacientes com esferocitose pode agravar o quadro. 

       A paciente em questão abriu um quadro de icterícia, anemia persistente e 
esplenomegalia logo no primeiro mês de vida, então foi optado por uma transfusão 
de concentrado de hemácia, administração de acido fólico e fototerapia, evoluindo 
assim com melhora clínica e estabilização do quadro.       

       Portanto, evidencia-se que o diagnóstico precoce, como a do caso que 
foi feito ainda no período neonatal, e correto manejo terapêutico estão diretamente 
ligados ao melhor prognóstico clínico.

Potencial conflito de interesses: Declaro não haver conflito de interesses 
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