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APRESENTACAO

A colecéo “Acdes de Saude e Geracao de Conhecimento nas Ciéncias Médicas”
€ uma obra que tem como foco principal a discussao cientifica por intermédio de
trabalhos diversos que trazem implicacdes praticas, alicercadas teoricamente.

A intencdo desta obra é apresentar a pluralidade de saberes e praticas por
meio de estudos desenvolvidos em diversas instituicoes de ensino e de pesquisa
do pais. O e-book reline pesquisas, relatos de casos e revisdes que transitam nas
varias especialidades e na multidisciplinaridade, constituindo-se em uma importante
contribuicao no processo de producao de conhecimento.

A coleténea esta organizada em trés volumes com temas diversos. O volume 1
contém 25 capitulos que representam acdes de saude por meio de relatos de caso
e relatos de experiéncia vivenciados por universitarios, docentes e profissionais
de saude, além de praticas de pesquisa acerca de estratégias ou ferramentas que
envolvem o escopo do livro.

O volume 2 contém 27 capitulos que tratam de pesquisas que utilizaram como
fonte varios dados obtidos no Departamento de Informatica do Sistema Unico de
Saude (DATASUS), em sua maioria, além de dados de instituicbes de saude e de
ensino e estudos experimentais. O volume 3 contém 21 capitulos e € constituido por
trabalhos de reviséao de literatura.

Deste modo, esta obra apresenta uma teoria bem fundamentada nos resultados
praticos obtidos pelos diversos autores, bem como seus registros de desafios e
inquietacdes, de forma a contribuir para a construcéo e gestdao do conhecimento. Que
estes estudos também auxiliem as tomadas de decisao baseadas em evidéncias e
na ampliacdo e fortalecimento de agcdes de saude ja em curso.

Uma étima leitura a todos!

Marileila Marques Toledo
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RESUMO: Este € um relato de caso clinico sobre
esferocitose hereditaria, uma anemia hemolitica
nao autoimune, no periodo neonatal que
destaca a importancia do diagnéstico precoce
e 0 correto manejo terapéutico para melhor
prognéstico. Abordando também, aspectos
clinicos, laboratoriais, evolutivos e terapéuticos,
bem como o diagnéstico diferencial para
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outras anemias hemoliticas com incompatibilidade ABO. A paciente relatada possuia
caracteristicas clinicas tais como: ictericia, anemia persistente e esplenomegalia, com
exames laboratoriais evidenciando a presenca de esferocitos no sangue periférico.
Como tratamento foi introduzido o acido folico, com melhora clinica da paciente. No
presente estudo é possivel aprofundar o conhecimento e compreender melhor um
quadro de esferocitose hereditaria com pouca prevaléncia no Brasil.
PALAVRAS-CHAVE: Esferocitose Hereditaria, Anemia Hemolitica, 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.

11 INTRODUGAO

A esferocitose hereditaria (ESH) caracteriza-se pela presenca de células
eritrocitarias de forma esférica e abrange um vasto grupo de anemias hemoliticas
ndo autoimunes, com transmissao hereditaria de carater autossémico dominante em
75% dos casos ou mutacdo de novo (autossémico recessivo) em 25% (NASCER
E CRESCER, 2009). Seu carater genético e sua primeira descricdo datam do final
do século XIX e inicio do século XX. Sua frequéncia na populacdo geral varia de
1:2000 a 1:5000 nascimentos, sendo que a forma leve pode ocorrer em até 1%
da populagao. A maior prevaléncia encontra-se no norte da Europa (50:1000000) e
menor na populac¢ao branca latina (20:100000) (MONTEIRO et al., 2018).

Na ESH ocorre um defeito primario na membrana da hemacia devido a auséncia
da espectrina, anquirina ou banda 3 e com isso ha desestabilizacdo da bicamada
lipidica da superficie celular. Desse modo, ha reducdo da superficie em relacao
ao conteudo intracelular e por isso a célula adquire a forma de esfera, tornando-
se, portanto, mais susceptivel a ser aprisionada pelo bago e sofrer hemolise. Essa
fragilidade de membrana pode ser reduzida por condicbes 6timas de PH, ATP e
colesterol. As manifestagdes clinicas da doencga sao peculiares a cada individuo,
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além de serem diferentes no periodo neonatal se comparado a vida adulta (GRANJO
et al., 2003).

A presenca da ESH pode ser assintomatica, a qual é classificada como
traco e apresenta pequenas alteracbes laboratoriais. Pode ocorrer também na
forma tipica (leve e moderada), cursando com hemdlise compensada ou pode
também se apresentar na forma grave. O diagnéstico pode ser realizado tanto na
infancia quanto na vida adulta, quando surgem sintomas mais explicitos tais como
esplenomegalia, colelitiase e ictericia, além de hemolise acentuada. Cerca de 50%
dos neonatos necessitam de fototerapia para tratar a ictericia neonatal, tornando-se
assintomaticos em algumas semanas e poucos evoluem para formas graves da ESH
(ZAGO; FALCAO; PASQUINI, 2013).

Nas formas que néo apresentam padrao familiar o diagnéstico torna-se dificil,
fazendo-se mandatéario o teste de Coombs indireto para afastar autoimunidade. O
teste de resisténcia globular osmaética (RGO) e o teste de lise pelo glicerol ainda sao
os principais métodos diagnosticos, haja visto que, nem sempre a amostra de sangue
periférico demonstrara alteracdes de eritrocitos. 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 Séo Luis-
MA, pais ndo consanguineos. Mae parda, portadora de esferocitose, gestacéo |,
paridade |, aborto 0. Gestagcao sem maiores intercorréncias 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 fisico, regular estado geral, corada, ictérica, figado e baco nao
palpaveis. Tipo sanguineo materno: A, fator Rh positivo. Tipo sanguineo do RN A,
fator Rh positivo. Exames laboratoriais: BT: 8,8%, BD: 0,7%, Bl: 8,1%, HB: 10,2 5%
HT: 32%, RDW: 27,2%, VCM: 37,7fl, HCM: 27,9pg, CHCM: 31%, plaqueta:106000\
ml, FE:94. Instituida fototerapia continua e repetidos exames com 24 horas de vida,
houve melhora. O RN recebeu alta hospitalar com onze dias, com ictericia discreta,
corado e em amamentagao.

Com 28 dias de vida, paciente evolui com piora de ictericia e presenca de
anemia persistente e esplenomegalia. Foram colhidos novos exames laboratoriais:
BT; 10%, BD:0,8%, Bl:9,2%, HB: 7,81%, HT: 22%, CHCM 31,2%, reticulécitos: 11,2%
leucécitos: 9350, presenca de esferdcitos no sangue periférico, curva de fragilidade
osmética positiva (sangue fresco). Paciente recebeu concentrado de hemacias e
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fototerapia, sendo a partir desse momento, acompanhada por hematologista para
conduta e seguimento.

Com 1 més e 29 dias, comparece no ambulatério de puericultura do Juvéncio
Matos, sem intercorréncia, 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 acido félico, como tratamento.

Com 5 mesesretornaao ambulatdrio semintercorréncias clinicas, com adequado
crescimento e desenvolvimento, com exame fisico e laboratoriais sem alteracdes.
Orientada a continuar o uso do acido félico 1 mg/kg/dia e acompanhamento semestral
com o hematologista.

31 DISCUSSAO

Admite-se que dentro do conjunto das anemias hemoliticas hereditarias de
caraternaoimune, a ESH é o mais comum. Do ponto de visto clinico, esta é classificada
em: assintomatica, grau leve, moderado ou grave, a depender da histéria familiar,
severidade dos sintomas e dos resultados dos exames laboratoriais. Com relagéo
ao quadro clinico classico, tem-se a combinac¢ao dos fatores de hemolise (anemia,
ictericia, reticulocitose, litiase e esplenomegalia) com esferocitose (fragilidade
osmoética positiva ou teste de lise com glicerol acidificado ou ambos), além de uma
histéria familiar positiva (MONTEIRO et al., 2018).

Neste caso, a suspeita da ESH ocorreu no periodo neonato, quando a paciente
apresentou um quadro de ictericia que foi ratificada no exame laboratorial pelo
aumento do valor da bilirrubina total (as custas da indireta), associada a histéria de
antecedente familiar (m&e) positivo para ESH.

Apesar de ndo ser a situacédo desse caso (mée e RN com o grupo sanguineo
A), deve-se salientar a importancia do diagndéstico diferencial, frente a hemolise
perinatal, para a Doenga Hemolitica por Incompatibilidade ABO, uma vez que
possuem achados clinico-laboratoriais em comum. Tendo-se ainda, a possibilidade
da superposicao dessas duas patologias, segundo o relato de Trucco (1967).

ApOs as primeiras semanas de vida, a permanéncia de esferécitos e da
fragilidade osmoética pode confirmar a coexisténcia de ESH e Doenca Hemolitica
ABO no periodo neonatal. Diante disso, devem ser realizados exames para possivel
diagnéstico diferencial, tais como: tipagem sanguinea do RN e da mée, teste de
enulato e prova de Coombs direto no RN. Sabe-se ainda que no exame de auto
hemdlise, com a adi¢ao de glicose no sangue incubado, observa-se uma diminui¢cao
dessa hemodlise, o que nao ocorre na doenca hemolitica ABO, sendo outro método

eficaz na diferenciacao dessas patologias (REIS et al., 2012).
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A confirmagao de esferocitos no esfregaco de sangue tem um bom valor preditivo
para o diagnostico de um paciente com histérico familiar e indices compativeis de
hemacias. (KING et al., 2015). No presente relato, a confirmagao diagnostica de ESH
na paciente deu-se pela associagao dos seguintes fatores: histérico familiar, quadro
clinico tipico (ictericia, anemia persistente e esplenomegalia), além da validacao
laboratorial pela presenca de esferdcitos no sangue periférico e o teste de fragilidade
osmotica positivo.

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

Na paciente em questéo, apds uma cautelosa analise do quadro, o tratamento
de escolha foi a fototerapia continua, a qual resultou em boa resposta clinica. Assim,
a paciente ficou em observacgao durante 11 dias, mantendo um quadro clinico estavel
e recebendo a posteriori, alta hospitalar, apresentando apenas com ictericia discreta.
Sabe-se ainda, que 1% dos neonatos ictéricos que necessitam de fototerapia sao
eventualmente diagnosticado com ESH (CHRISTENSEN et al., 2015).

O reconhecimento imediato da ESH nos primeiros dias de vida é imprescindivel
para assegurar um plano de atendimento médico adequado e melhorar os indices
de sobrevida do paciente (WILL et al., 2017). Esse conhecimento é corroborado
diante desse relato, uma vez que, ap0s alguns dias, a paciente evoluiu com piora da
ictericia, anemia e com um novo achado clinico 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,
instituido suporte médico para evitar as consequéncias da hemodlise, incluindo
hiperbilirrubinemia, diminuicdo da eritropoiese, anemia, e a deficiéncia de acido
folico, através da transfusé@o de concentrado de hemacias, administracao de folato e
mais uma sessao de fototerapia, atingindo-se melhora clinica.

E sabido que a necessidade de uma ou duas transfusées sanguineas, nos
primeiros dias de vida, ndo é indicativo de uma possivel dependéncia de transfuséo.
Além disso, a suplementacéao de folato é recomendada no paciente com ESH grave
e moderada, mas nao € necessaria no ESH leve (BOLTON-MAGGS, et al 2004).

Com relagéo a esplenectomia como uma das possiveis terapias, a maioria das
criangas e adultos com ESH tem um aumento leve a moderado do bago, mas, além
de auxiliar no diagnoéstico, isso tem pouco significado clinico. O tamanho do baco
por si s6 ndo € uma indicagcéo 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 diagnéstico de EH, instituido o tratamento linha de base e
alcancadaaestabilizacdo doquadro, deve-se prosseguircomasupervisdodaevolucao
clinica através de visita médica anual. Com relacao a outros cuidados imprescindiveis,
ressalta-se que o crescimento dessa crianca deve ser acompanhando de perto por
seus responsaveis, instruindo-os sobre qualquer mudanca no comportamento e
sinais de alerta importantes durante o desenvolvimento infantil, principalmente sobre
o risco de anemia subita devido a infeccédo por parvovirus (BOLTON-MAGGS et
al.,2004).

A vista disso, verifica-se a importancia do conhecimento a cerca da abordagem
coerente da ESH, e de como a conduc¢éo adequada do quadro reflete na integralidade
terapéutica de exceléncia dos portadores dessa doenca, afetando diretamento no
prognostico e sobrevida do paciente.

41 CONCLUSAO

A esferocitose hereditaria apresenta variabilidade fenotipica 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 complicacdo que traz risco a vida. Nesse caso, pode-se optar pela
esplenectomia em criancas com mais de 5 anos de idade com reticulocitose, ou
aqueles com crises hipoplasica e aplasicas, déficit de crescimento ou cardiomegalia.
Em quadros moderados pode-se fazer apenas o uso do acido félico 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 questdo abriu um quadro de ictericia, anemia persistente e
esplenomegalia logo no primeiro més de vida, entao foi optado por uma transfusao
de concentrado de hemacia, administracao de acido félico e fototerapia, evoluindo
assim com melhora clinica e estabiliza¢gdo do quadro.

Portanto, evidencia-se que o diagnostico precoce, como a do caso que
foi feito ainda no periodo neonatal, e correto manejo terapéutico estao diretamente
ligados ao melhor progndstico clinico.

Potencial conflito de interesses: Declaro ndo haver conflito de interesses

pertinentes.
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