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Resumo

Este estudo explora ainclusao de exames laboratoriais no planejamento familiar como uma estratégia preventiva
para hemoglobinopatias, doencgas hereditarias que alteram a estrutura e fungdo da hemoglobina, causando
impactos significativos na saude publica. O estudo tem como objetivo avaliar a aplicabilidade dos exames
laboratoriais no diagnostico e prevengao dessas doengas no contexto do planejamento familiar, evidenciando
a prevaléncia das hemoglobinopatias em populagbes vulneraveis e identificando falhas na execugéo das
politicas de saude reprodutiva. Foi realizado uma revisédo bibliografica de artigos publicados nos ultimos
dez anos no periodo entre fevereiro e dezembro de 2024, focando em estudos que abordam a detecgao
precoce das hemoglobinopatias, protocolos de triagem, politicas publicas e aconselhamento genético. A
justificativa do estudo reside na alta prevaléncia das hemoglobinopatias e no obstaculo significativo que elas
representam para a saude global, principalmente em contextos de desigualdade social e acesso limitado a
atencdo de saude. A pesquisa visa contribuir para uma abordagem mais integrada na prevencao dessas
doencgas, promovendo melhores praticas de planejamento familiar e sadde reprodutiva. Além disso, o artigo
enfatiza a importancia dos exames laboratoriais no planejamento familiar, apontando que eles permitem a
identificagdo precoce das hemoglobinopatias, como a doenga falciforme e talassemias. Em suma, o estudo
destaca a relevancia do planejamento familiar como um direito fundamental e a necessidade de incluséo
plena do profissional biomédico nas politicas publicas e nas Unidades Basicas de Saude. A participagao
desse profissional é essencial para fortalecer a prevengéo de doencgas, melhorar a qualidade dos servigos de
saude e promover um sistema de saude publica mais eficiente e equitativo.

Palavras-chave: prevencgao, aconselhamento genético, doenga falciforme, talassemia, politicas de saude,
saude reprodutiva.

Abstract

This study explores the inclusion of laboratory tests in family planning as a preventive strategy for
hemoglobinopathies, hereditary diseases that alter the structure and function of hemoglobin, causing
significant impacts on public health. The study aims to evaluate the applicability of laboratory tests in the
diagnosis and prevention of these diseases in the context of family planning, highlighting the prevalence
of hemoglobinopathies in vulnerable populations and identifying flaws in the implementation of reproductive
health policies. A bibliographic review of articles published in the last ten years was carried out between
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February and December 2024, focusing on studies that address the early detection of hemoglobinopathies,
screening protocols, public policies and genetic counseling. The justification for the study lies in the high
prevalence of hemoglobinopathies and the significant obstacle they represent to global health, especially
in contexts of social inequality and limited access to health care. The research aims to contribute to a more
integrated approach to the prevention of these diseases, promoting better practices in family planning and
reproductive health. Furthermore, the article emphasizes the importance of laboratory tests in family planning,
pointing out that they allow the early identification of hemoglobinopathies, such as sickle cell disease and
thalassemia. In short, the study highlights the relevance of family planning as a fundamental right and the need
for full inclusion of biomedical professionals in public policies and in Basic Health Units. The participation of
these professionals is essential to strengthen disease prevention, improve the quality of health services and
promote a more efficient and equitable public health system.

Keywords: prevention, genetic counseling, sickle cell disease, thalassemia, health policies, reproductive health.

1 Introdugao

A prevencao das hemoglobinopatias, € um desafio de saude publica que requer estratégias
idoneas e abrangentes. Neste contexto, a inclusdo de exames laboratoriais no planejamento familiar
na atencao primaria surge como uma medida promissora para identificar e reduzir essas condicoes
genéticas. Entretanto, a eficacia dessa abordagem e os desafios associados a sua implementacao
ainda necessitam de uma analise detalhada.

Perante a relevancia das hemoglobinopatias e da importancia do planejamento familiar na
prevencao dessas doengas, o questionamento sobre a possibilidade dos exames laboratoriais
como ferramenta diagnéstica e preventiva ganha destaque. Esse questionamento concentra-se na
necessidade de avaliar a eficacia desses exames na detecgao precoce das hemoglobinopatias,
assim como na identificacao de possiveis falhas no planejamento familiar que possam comprometer
sua efetividade.

Baseado nessa problematica, criamos hipéteses que apontam desde a falta de ferramentas
diagnésticas, falhas no planejamento familiar e até a eficacia dos exames laboratoriais na prevencéo
de hemoglobinopatias em diferentes contextos familiares. Ademais, justificamos a importancia dessa
pesquisa sob diferentes aspectos, contendo o fundamento cientifico, a necessidade no acesso
igualitario a saude e os aspectos politicos relacionados aos direitos reprodutivos e a eficiéncia
das politicas de saude publica. Deste modo, este estudo propde-se contribuir para a evolugao das
praticas de prevencao de hemoglobinopatias, como as talassemias e doenca falciforme, subsidiando
incentivo para uma abordagem mais integrada e eficaz no ambito da saude publica.

2 Metodologia
Foi realizado um estudo baseado em uma revisao bibliografica por meio de pesquisa em sites
cientificos, tais como a Scientific Electronic Library Online (SciELO), Literatura Latino-americana do

Caribe em Ciéncia da Saude (LILACS) e PubMed, utilizando os seguintes descritores em ciéncias

Revista Eletrénica Biociéncias, Biotecnologia e Saude, Curitiba, n. 42, maio-ago. 2025. 33



Biociéncias, Biotecnologia e Saude  rwzimiosgo.zzs

da saude (DECS) como palavras-chave: prevencdo, aconselhamento genético, doencga falciforme,
talassemia, politicas de saude, saude reprodutiva. Foi levantado um recorte bibliografico dos ultimos
dez anos de artigos originais e de revisdo no periodo de fevereiro a dezembro de 2024.

3 Discussao

De acordo com o que foi determinado pela Lei Federal 9.263/96, o planejamento familiar é
um direito fundamental de todos os cidadaos, englobando uma soma de acdes para regulamentar
a fecundidade e garantir igualdade de direitos na formacao, limitagdo ou expansao da familia. Este
direito proporciona a familia a liberdade de decidir o numero e o momento de ter filhos, com o apoio
necessario. Para tanto, devem ser ofertados métodos e técnicas de concepgao e contracepgao
cientificamente comprovados, que ndo comprometam a vida e a saude das pessoas, atendendo sua
liberdade de escolha (BRASIL, 1996).

Em 1984, foi langado o Programa de Assisténcia Integral a Saude da Mulher (PAISM), firmado
nos principios do direito, da cidadania, da liberdade e da autonomia das mulheres. O PAISM inseriu
o planejamento familiar e introduziu o conceito de direitos reprodutivos em seu enfoque, com o
propésito de viabiliza-lo dentro do sistema de saude publica para propiciar uma perspectiva integral
na prestacao de cuidados a saude da mulher (PAIVA et al., 2019).

Segundo Carcereri et al. (2016) a assisténcia no planejamento familiar deve fazer parte das
iniciativas primordiais da equipe de saude da Atencéo Basica voltadas para a saude da mulher, do
homem, do casal e da familia. Essa abordagem deve ser integra, objetivando o cuidado completo da
saude. O respeito aos direitos sexuais e reprodutivos deve ser o pilar ético-politico dessa assisténcia.

Por um longo periodo o planejamento familiar foi correlacionado a ideia de controle
populacional, levando casais a conter a concepgao e estabelecer regras para limitar a procriagéao.
Essa conduta controladora é frequentemente criticada até na atualidade. Contudo, no inicio do
século passado, surgiu um despertar para a importancia do planejamento familiar, em particular com
a inser¢cao da mulher no mercado de trabalho, progresso em pesquisa farmacolégica e cientifica
que levaram a descoberta de métodos contraceptivos, além de politicas governamentais e néo
governamentais focadas para a saude da mulher e da familia (SILVA et al., 2019).

E importante destacar que diversos movimentos de reflexdo sobre o planejamento familiar
emergiram no Brasil e no mundo, propondo melhora-lo. Consequentemente, o planejamento familiar
engloba um conjunto de avancgos na luta pela garantia dos direitos a saude sexual e reprodutiva,
assegurados como fundamentais para uma vida digna (MOZZAQUATRO, 2017).

De acordo com Rios et al. (2023) o planejamento familiar enfrenta diversos desafios em
sua implementacao, especialmente quando adotado com uma abordagem restritiva, focando na
contracepcgao ao invés da promogao de condigdes dignas para uma gravidez saudavel. Deste modo,
devido aimportancia de um olhar mais amplo dos direitos sexuais e reprodutivos, que inclui mulheres,
homens e casais de diferentes orientagdes sexuais, incluindo casais hétero e homoafetivos, além do
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desejo de formar uma familia, o termo planejamento familiar esta sendo gradualmente modificado
por planejamento reprodutivo. Mundialmente, o acesso universal a saude reprodutiva € reconhecido
como um direito humano fundamental pela Organizagdo das Nag¢des Unidas. Entre os Objetivos
de Desenvolvimento Sustentavel, que visam alcancar até 2030 o “acesso universal a servicos de
saude sexual e reprodutiva, incluindo o planejamento familiar” e o “acesso universal a saude sexual
e reprodutiva e aos direitos reprodutivos”, destacam-se.

No que se refere as lacunas na infraestrutura, € importante observar que paises em
desenvolvimento, como o Brasil, ttm uma baixa adesao aos programas de planejamento familiar
devido as dificuldades no acesso. Filas extensas e caréncia de insumos sao componentes que
prejudicam o acesso ao programa (PEDRO et al., 2021).

Com o objetivo de ultrapassar esses obstaculos e expandir 0 acesso aos servigos de saude
reprodutiva, o Brasil instituiu programas especificos, como o Programa Saude da Familia (PSF),
que desempenha um papel crucial nesse contexto. O PSF foi instituido no Brasil em 1994 com
a finalidade de ampliar o acesso aos servicos de saude por meio de equipes multiprofissionais
dedicadas a uma populagao delimitada. Até junho de 2004, o PSF estava presente em 84% dos
municipios brasileiros. Em 2019, o Ministério da Saude registrava 45.798 equipes de saude da
familia aptas para financiamento pelo Governo Federal. Com a implementacéo da primeira Politica
Nacional de Atencao Basica (PNAB) em 2006, o PSF foi designado como estratégia fundamental
para o fortalecimento da atencao basica no pais, sendo renomeado como Estratégia Saude da
Familia (ESF). Esta mudanca direcionou o foco do tratamento da doenga para o cuidado integral do
individuo, da familia e da comunidade, reestruturando modelo de atencao basica (CARMO et al.,
2023).

Nas capitais onde a ESF estava mais bem instituida, notou-se uma maior organizagéo e
eficacia nas agdes de planejamento familiar. Entre os profissionais das Unidades Basicas de Saude
(UBS) e das equipes de saude da familia, o objetivo central ainda estava voltado para o ciclo
gravido-puerperal, enquanto o planejamento familiar constantemente ficava em segundo plano
(OSIS et al., 2006).

Conforme Albuquerque et al. (2021) com o decorrer dos anos, tem sido observado uma série
de desafios na implementacao positiva de politicas publicas de planejamento familiar. Adversidades
como a falta de capacitacao dos profissionais de saude e na escolha e recomendagao imprépria
dos métodos contraceptivos aos usuarios do servigo sao exemplos disso. Porém, é amplamente
reconhecido que o planejamento familiar € uma ferramenta crucial na reducao dos riscos a saude
materna e dos recém-nascidos. Ele permite que os futuros pais planejem com responsabilidade e
segurancga o intervalo adequado entre as gestagdes na formacgao de suas familias, como também
prevenir gravidezes indesejadas em criangas e adolescentes, especialmente em paises com menos
recursos e subdesenvolvidos. Ademais, o planejamento familiar desempenha um papel importante
na reducao das mortes maternas decorrentes de abortos clandestinos e inseguros, que representam
aproximadamente 13% da mortalidade materna global.
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Um estudo qualitativo carreado com enfermeiras da atencao basica revelou que os homens
raramente procuram os servicos de saude, e quando o fazem em busca de planejamento familiar,
€ principalmente para adquirir preservativos. Esse estudo salienta a importancia dos profissionais
de saude estarem conscientes e sensiveis para oferecer intervengdes que possibilitem o acesso a
esse publico masculino (VENTURA et al., 2022).

Segundo Padilha e Sanches (2020) a abrangéncia do homem no planejamento familiar
envolve sua propria preparacdo e apoio a parceria para assumir responsabilidades parentais de
forma consciente. Além disto, € importante que ele cuide da saude reprodutiva tanto dele quanto da
parceira, buscando evitar gestagcbes indesejadas e planejando-as de acordo com as circunstancias
pessoais, de saude e sociais mais pertinentes.

A Resolugdo 690/2022 do Conselho Federal de Enfermagem (COFEN) dispde que os
enfermeiros tém competéncia especifica para realizar atividades relacionadas ao planejamento
familiar. Incluindo a realizacdo de consultas de enfermagem, solicitagdo de exames, prescri¢cao
e administracdo de métodos contraceptivos, seguindo os protocolos institucionais. O objetivo é
promover, proteger e apoiar o uso adequado dos métodos de concepgao e contracepg¢éo, garantindo
a qualidade e seguranca na vida reprodutiva diaria (VENTURA et al. 2022).

Embora a Politica Nacional de Planejamento Familiar (PNPF) ser fundamentada em direitos
e ter uma concepcgéo coerente, ainda ha obstaculos consideraveis para garantir um acesso universal
a saude reprodutiva no Brasil. Tanto essa politica quanto a Politica Nacional de Direitos Sexuais e
Direitos Reprodutivos encaram desafios na oferta de métodos contraceptivos, especialmente para
a populagdo mais vulneravel e para comunidades localizadas em areas remotas e afastadas dos
grandes centros (SANTOS e GARCIA, 2019).

Entre todas as opgdes, as mais comuns utilizadas pelas mulheres incluem a pilula
contraceptiva como método reversivel, além da laqueadura e da vasectomia como opcoes
irreversiveis. Essa preferéncia reflete os desafios enfrentados pela implementacao eficaz da ESF
na prestagao de servigos de saude reprodutiva. Destaca-se a necessidade de uma maior integragcéo
no acompanhamento dos usuarios pelos profissionais de saude, visando oferecer mais competéncia
técnica, informacgdes e suporte por parte do sistema de saude (LIMA e MISSIO, 2019).

As mudancas nas capacidades de intervencdo médica e o avango do conhecimento biomédico
estdo influenciando decisbes e praticas relacionadas a reproducdo humana. Essa tendéncia é
observada tanto em politicas e legislacdes quanto em estudos sobre planejamento familiar, além
de ser evidenciada em noticias na midia. Em abril de 2015, foi divulgada em rede nacional o caso
de uma crianga concebida por meio de técnicas de reprodugcdo humana assistida com o objetivo de
servir como doadora para sua irma mais velha, diagnosticada aos cinco anos com talassemia maijor,
uma condi¢ao genética grave causada pela heranga de dois genes defeituosos dos pais. A crianga
afetada pela doenga necessitava de transfusdes sanguineas frequentes e sua Unica perspectiva
de cura era através de um transplante de medula 6ssea. Diante dessa situacdo, os pais optaram
por conceber um filho saudavel que pudesse ser compativel como doador, utilizando a reproducao
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assistida para selecionar embrides considerados normais e geneticamente compativeis para o
transplante (MAI e RIPKE, 2017).

3.1 Hemoglobinopatias

As primeiras informagdes sobre hemoglobinopatias comegcaram em 1910, quando James
Herrick descreveu células sanguineas alongadas e em forma de foice em uma amostra de sangue.
Em 1925, Thomas Cooley e Pearl Lee apresentaram a sindrome clinica da talassemia em uma
série de criangas, caracterizada por anemia grave, ictericia e hepatoesplenomegalia. Nos anos
subsequentes, o desenvolvimento de técnicas de biologia molecular permitiu um entendimento mais
profundo das mutacdes da hemoglobina e suas sindromes clinicas associadas (REIS et al., 2018).

Segundo Locatelli et al. (2024) as hemoglobinopatias representam as doengas monogénicas
mais predominante, afetando cerca de 7% da populacdo mundial, que possui ao menos uma
variagao genética responsavel pela produgcdo anémala de hemoglobina. Por ano, sao diagnosticadas
aproximadamente 60.000 pessoas com [-talassemia que necessitam de transfusdes, além de
500.000 bebés que nascem com doenca falciforme (DF) mundialmente.

Em 2008, a Organizagao Mundial da Saude (OMS) informou que aproximadamente 5,2%
da populagdo mundial possui uma variagado genémica significativa que leva a hemoglobinopatias, e
que 24% da populagao € portadora de algum tipo de hemoglobina anémala, de todas as variantes
conhecidas, sejam elas patogénicas ou ndo (SANI et al., 2024).

Considera-se que 1,1% dos casais no mundo tém risco de gerar criangas com alguma
hemoglobinopatia, e 0,27% dos nascidos sédo afetados por essas doengas. Em paises de baixa
renda, 3,4% das criangas com hemoglobinopatias morrem antes de completarem 5 anos de idade,
enquanto na Africa esse nimero chega a 6,4%. Entre as hemoglobinopatias, a doenga falciforme é
a mais comum, seguida pelas talassemias (ROSENFELD et al., 2019).

De acordo com Shafique et al. (2023) os disturbios sanguineos definidos por niveis baixos ou
auséncia de cadeias normais de globina na hemoglobina dos glébulos vermelhos sdo conhecidos
como talassemias. Ha quatro tipos de cadeias de globina: alfa (a), beta (), gama (y) e delta (d).
Conforme qual cadeia é afetada, as talassemias sao classificadas como a-, -, y-, -, 5p3- ou eydpB-
talassemias. Herdadas principalmente como uma caracteristica recessiva, os tipos mais comuns
sao as talassemias a e [3, que resultam da deficiéncia das proteinas a ou B-globina, essenciais para
a produgao da hemoglobina normal (HbA, a232) em um adulto.

A doencga falciforme € uma anemia hemolitica hereditaria, caracterizada pela producao
de uma hemoglobina anormal, chamada hemoglobina S (HbS). E a doenga monogénica mais
dominante no Brasil e implica significativamente na saude publica (AVELINO et al., 2024). A
patologia é descrita como “uma anemia hereditaria e a doenga genética mais comum entre a
populacdo negra”. Caracterizada como “uma questao de saude publica” devido a miscigenacao
da populacao brasileira, esforgos foram direcionados para que as politicas publicas voltadas
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para a atencdo aos portadores de doencga falciforme resultassem no Programa Nacional de
Triagem Neonatal, implantado em 2001, que € destinado a todos os brasileiros (CARVALHO et
al., 2014).

De acordo com Franco et al. (2024 ) o diagnéstico precoce de hemoglobinopatias € crucial para
sistematizar intervencgbes apropriadas que podem salvar vidas. A identificacao precisa de portadores
de mutacdes patogénicas permite o aconselhamento genético e o planejamento familiar informado.
Nao obstante o diagndstico de disturbios de hemoglobina possa se tornar bastante complicado,
informacdes importantes podem ser fornecidas a partir da investigacao laboratorial inicial, muitas
vezes simples. Esta investigacao deve incluir um hemograma completo e um esfregago de sangue
periférico, seguidos de testes cautelosamente selecionados com base na suspeita clinica e na
metodologia disponivel para realizar o diagnéstico.

Entre 2000 e 2005 o Conselho Indiano de Pesquisa Médica realizou dois estudos
multicéntricos: um sobre o controle comunitario das talassemias em seis estados e outro sobre
doenca falciforme em quatorze populacdes tribais primitivas e etnicamente diversas, espalhadas
por quatro estados. Essas pesquisas se concentram na deteccdo de portadores, identificagdo de
casos iniciais e triagem de mulheres gravidas para a possibilidade de diagnéstico pré-natal, além
de disponibilizar aconselhamento genético. Esse foi o primeiro estudo na india a narrar os impactos
do aconselhamento genético entre as tribos primitivas. Muitos casais jovens que receberam
aconselhamento participaram da triagem pré-marital, provando a eficacia do aconselhamento
(MUTHUSWAMY, 2011).

A triagem de portadores exerce um papel crucial na avaliacdo do risco de um casal ter
uma gravidez afetada por condi¢cdes genéticas recessivas. O Colégio Americano de Obstetras e
Ginecologistas (ACOG) propde oferecer a todas as pessoas que estdo considerando engravidar ou
que ja estao gravidas o rastreamento de fibrose cistica, atrofia muscular espinhal e hemoglobinopatias
beta e alfa. Esta triagem visa aumentar as op¢des reprodutivas quando realizada antes da concepgéo;
todavia, a maioria das triagens de portadores ocorre durante a gravidez, destacando a importancia
de uma triagem propicia (WYNN et al., 2023).

Os programas de triagem para hemoglobinopatias habitualmente adotam uma das trés
estratégias: pré-marital, pré-natal ou neonatal. Eles podem ser voltados a populagdes de alto risco
em paises com baixa incidéncia dessas condi¢gdes ou serem implementados universalmente em
paises onde sdo mais comuns. Os primeiros paises a implementarem programas de triagem para
hemoglobinopatias foram a Grécia e Chipre na década de 1970, resultando em consideraveis
redugdes na ocorréncia de doengas graves em ambos os paises. Em Chipre, assim como
em algumas nac¢des do Oriente Médio, os casais sdo veementemente incentivados a realizar
exames pré-matrimoniais para identificar condi¢des genéticas especificas (GRAVHOLT et al.
2023).

Evidéncias recentes do Reino Unido e da Grécia apontam que os pais estdo mais inclinados
a optar pela interrup¢ao da gravidez quando a homozigosidade ou a heterozigosidade composta
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sdo identificadas durante o periodo pré-natal. Além de que, 0o momento em que a triagem e os testes
pré-natais sao oferecidos desempenha uma influéncia expressiva sobre essa decisdo (GRAVHOLT
et al., 2023).

Na Tailandia, foi implantado um programa para prevenir e controlar trés formas graves de
talassemia: a hidropisia fetal da Hb Bart (talassemia a0 homozigética), a 3-talassemia homozigadtica
e a talassemia Hb E-B. Para impedir novos casos dessas doencas graves, sao realizados
aconselhamento genético, diagndstico pré-natal e triagem de portadores. A triagem inicial para
identificar portadores de a0-talassemia, B-talassemia e Hb E geralmente é feita usando o volume
corpuscular médio (VCM) com um valor limite de 80 fL, a hemoglobina corpuscular média (HCM)
com um valor de corte de 27 pg, ou por meio de um teste de fragilidade osmotica (OF) e um teste
de diclorofenolindofenol (DCIP) para Hb E. (SINGHA et al., 2023).

Conclusao

A insercdo de exames laboratoriais no planejamento familiar, segundo discutido no artigo,
€ de grande valia para assegurar um desempenho mais preciso e eficaz na saude reprodutiva
da populagao. A realizacdo de triagem e testes laboratoriais permite identificar precocemente as
hemoglobinopatias, com destaque para a doenca falciforme e talassemias. A integracao desses
protocolos e exames laboratoriais, que s&o simples, como por exemplo 0 hemograma, quando bem
realizados e interpretados por um profissional habilitado, fortalece a capacidade do sistema de
saude oferecer cuidados mais personalizados e seguros, prevenindo complicagdes e promovendo
decisbes reprodutivas mais informadas e conscientes para os individuos. Portanto, os exames
laboratoriais desempenham um papel crucial na melhoria da qualidade e na eficacia das politicas
de planejamento familiar.

O artigo também destaca a relevancia do planejamento familiar como um direito fundamental,
assim como a importancia da inclusdo de métodos e protocolos mais eficazes de prevencao de
doencas e a necessidade de uma abordagem integrada e igualitaria nas politicas publicas de saude,
enfatizando os direitos sexuais e reprodutivos. Porém, € eminente que o profissional biomédico ainda
nao esta plenamente inserido nas politicas publicas de prevengao, nem integrado de forma ampla
nas Unidades Basicas de Saude, o que representa uma falha significativa. A inclusdo do biomédico
€ imprescindivel para fortalecer a prevencao de doencgas e aprimorar a qualidade dos servigos
de saude. Ao participar diretamente na analise e diagndstico, esse profissional pode contribuir
decisivamente para a deteccdo precoce de condigdes de saude, permitindo intervengcbes mais
eficazes e promovendo um sistema de saude publica mais eficiente e integrado. Assim, a inclusédo
plena dos biomédicos nas politicas publicas e nas unidades de saude é essencial para garantir uma
abordagem integralizada e preventiva em beneficio da saude da populagéo, propiciando que todos
os cidadaos tenham a assisténcia necessaria para exercer seus direitos reprodutivos de forma
plena e informada.
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