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RESUMO
Introdução: as anemias hereditárias estão entre as doenças mais comuns determinadas geneticamente na população brasileira. Entre as mesmas destacam-se as falciformes, onde tem-se a predominância da hemoglobina S (Hb S), podendo ocorrer interações com as talassemias, resultado em distúrbios hereditários que diminuem a síntese da hemoglobina. Doenças ocasionadas por defeitos na hemoglobina são chamadas de hemoglobinopatias.  A anemia falciforme é uma hemoglobinopatia hereditária que não tem cura e é caracterizada por suas hemácias com aspecto de foice, impedindo o transporte de oxigênio pelo sangue cuja consequência é a variedade de sintomas que se manifestam como problemas cardiovasculares e pulmonares, fadiga intensa, úlceras, crises dolorosas, entre outros. As talassemias fazem parte de um grupo variado de doenças genéticas que são caracterizadas pela ausência ou redução da síntese de um dos tipos de cadeias de globina que formam as hemoglobinas, esta doença pode ser classificada em talassemia maior, talassemia intermediária e talassemia menor. Portanto é possível compreender como é importante o aconselhamento genético como processo de comunicação para ajudar as famílias a entender o diagnóstico e esclarecer o mecanismo da doença, e também analisar como a hereditariedade contribuiu para a doença e o risco de repetição para outros membros da família. O diagnóstico precoce é indispensável para que os sintomas sejam evitados e controlados com antecedência, este diagnóstico é realizado através de um conjunto de exames denominados de triagem neonatal que tem como foco principal identificar a presença de hemoglobinopatias, anemias e de outras doenças, podendo pôr em prática medidas preventivas e promotoras de saúde, evitando complicações da mesma. Objetivo: avaliar a importância do diagnóstico precoce das anemias hereditárias destacando o aconselhamento genético como essencial para conscientização das famílias. Método: foi utilizada a metodologia da problematização, fundamentada em revisão bibliográfica baseada em livros, revistas e artigos científicos coletados a partir de bases de dados como a SciELO, LILACS, PUBMED e MEDLINE, a seleção de artigos foi realizada a partir da utilização das palavras-chave em português e inglês: anemia hereditária, hemoglobinopatia, talassemia e aconselhamento genético. Resultado: a anemia falciforme é a doença hereditária com maior ocorrência de casos no Brasil. Dados de triagem neonatal mostram que 3.500 crianças nascem com a doença por ano, sendo que a porcentagem de mortalidade de crianças de cinco anos é de cerca de 25 a 30%. São três tipos diferentes de diagnóstico da doença falciforme, são eles o diagnóstico laboratorial, diagnóstico por imagem e o diagnóstico diferencial. Recém-nascidos diagnosticados pela triagem neonatal, que é um diagnóstico laboratorial baseado nos achados de hemograma, devem passar por reavaliações após o sexto mês de vida, juntamente com o estudo familiar para complementar a avaliação. As talassemias podem diferir em relação à gravidade pois podem adquirir a forma assintomática ou sintomática, sendo a β-talassemia a forma mais grave e dependente de transfusão e a α-talassemia é classificada como menos grave. O diagnóstico para a talassemia é o laboratorial que apresenta os níveis de hemoglobina baixos, dosagem de ferro entre outros. Assim, o aconselhamento genético se faz indispensável para que haja uma correta interpretação do histórico clínico da família do paciente, sendo exposto de forma clara e objetiva o nível de risco, os benefícios e limitações dos testes genéticos. O diagnóstico precoce dessas patologias é feito após o nascimento da criança, este diagnóstico é chamado triagem neonatal ou teste do pezinho, e é realizado a partir de uma coleta de sangue no calcanhar do recém-nascido, um local de fácil acesso e muito vascularizado, e por um profissional treinado para a realização deste teste. Por serem patologias hereditárias pode haver a realização de triagem ampliada para os familiares mais próximos, como pais, irmãos e avós, podendo identificar portadores que ainda não possuem o diagnóstico dessas patologias, como também alertá-los sobre o risco que futuras gerações podem também possuir as doenças. Após problematizar a realidade, de acordo com o método de estudo do arco de Marguerez, a partir dos problemas existentes no contexto da realidade observado, foram propostas hipóteses de solução, que incluem enfatizar a importância do conhecimento sobre anemias hereditárias, conscientizar a população sobre os benefícios do diagnóstico precoce e do aconselhamento genético. Sendo que as hipóteses apresentadas são compatíveis e possíveis de serem aplicadas à realidade a partir de panfletos informativos. Conclusão: assim, concluiu-se que foi possível conhecer as formas de diagnóstico e sintomas das anemias hereditárias, e entender que o aconselhamento genético é uma atividade de extrema importância para ajudar na compreensão dos pacientes sobre as condições genéticas dos familiares e os benefícios de se realizar o aconselhamento e diagnóstico genético precoce.
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