MESA REDONDA: HEMOGLOBINOPATIAS

Hemoglobinopatias em Portugal. Introdugio*

Hi poucos anos uma publicagio da
O.M.S. revelava-nos que no mundo exis-
tem 240 milhdes de seres humanos porta-
dores de um gene de uma hemoglobina
anormal.

A medida que a mortalidade infantil
vai diminuindo, mesmo nos paises menos
desenvolvidos, gracas ao combate i
infeccio e i desnutricio, o nGmero de
criangas com Hbpatias vai sempre aumen-
tando, pesando cada vez mais no
orgamento da Safide Piblica de cada esta-
do. Mesmo nos Paises onde nio hi Hbpa-
tias nos seus autdctones, a existéncia de
grande ndmero de emigrantes de regides
onde tais afec¢bes prevalecem, obrigam os
Servicos de Satide a ter em contra este
problema. E o caso da Franga, da Inglate-
tra ou da Alemanha. Na ltlia e na Gré-
cia, a existéncia de grande niimero de ta-
lassémicos e de forcos de drepanocitose, o
problema p&e-se ainda com maior acuida-
de. Entre nds, embora nio tdo grave como
naqueles paises, terd também de se ter em
conta. Os primeiros trabalhos de Catlos
Trincdo e seus colaboradores, onde tenho
a honra de me incluir, mostraram que no
nosso Pais havia focos de talassémia e de
drepanocitose, sobretudo nas regides a sul
do Tejo. Alguns com elevada expressio
genética.

NuNO CORDEIRO FERREIRA

Estudos efectuados pelo Centro de
Controlo das Hemoglobinopatias mostra-
ram que a petcentagem de Hemoglobinas
anormais era aproximadamente, 1,8 no
Sul de Portugal e 0,82 da regido de Lisboa
(1).

Ha 25 anos, num estudo que efec-
tuei em criangas de escolas primirias de
Lisboa, encontrei em 0,55 % o estigma
talassémico (2).

Outras Hbpatias foram descritas em
Portugal —como a Hb D Punjab e Hb J
Paris— mas apenas em casos familiares ¢
de um modo esporidico.

Embora haja casos descritos da «
—talassémia em autbctones portugueses
(3)— a grande maioria dos nossos talassé-
micos sio por alteracio das cadeias B. Ger-
trudes Gomes da Costa (4) refere, em
1986 que estavam referenciados entre nos
33 casos de anemia de Cooley dos quais
22 eram seguidos na nossa Unidade de
Hematologia do Hospital de D. Estefénia.

Calculamos que devem existir cerca de
50 casos —o que em relagdo aos paises do
Sul da Europa (Grécia e Itdlia) € un ni-
mero muito diminuto. Mais dificil & cal-
cular o niimero de casos de anemia de cé-
lulas falciformes— porque a par dos casos
autdctones todos do Sul de Portugal, hi
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que contar com os emigrantes dos paises
africanos de expressio portuguesa. Lavinha
(1) em 1987 calculava em pelo menos
100, este nimero. Calculamos que seja su-
petior pois s6 na nossa Unidade ja foram
observados 62.

Também ndo estio referenciados os
ndmeros de casos portugueses de Talasso-
drepanocitose.

A nossa Unidade conta com 13. Se ex-
trapolarnos o ndmero total, partindo dos
dados da talassémia major, deve haver en-
tre nbs 20 casos.

Hi 25 anos, chamimos pela ptimeira
vez a atengdo para a heterogeneidade bio-
quimica da Talassémia (2). Hoje sabe-se
que existe também uma heterogeneidade
genética.

Estd descrita uma grande variedade de
mutacdes, agrupada em 9 haplotipos. O
estudo genético que efectuimos en 14 ca-
sos de Talassémia major ¢ 5 de Talasso-
drepanocitose permitu-nos encontrar 3
mutacdes -B° 39 - em 53 % de cromoso-
mas estudados; BC IVS - 1, nt 1 em 32 %
eBt IVS - 1 nt 110 em 10 %, sendo 8
casos homozigotos ¢ 6 duplos heterozigo-
tos. Finalmente encontramos os haplotipos
I - II - IV associados 4s mutagdes B° 39 - e
B+ IVS -1, nt 110 e o haplotipo V - as-

~

sociado i mutagdo B° IVS - 1, nt 1.

Lavinha no estudo que efectuou sobre
as mutagdes e os haplotipos em Talassémi-
cos portugueses encontrou, além das
mutagdes e haplotipos indicados, a
mutagdo Bt IVS nt 6 e os haplotipos III
-VI e VII. Os resultados obtidos permi-
tem-me afirmar que a frequéncia das
mutacdes ¢ dos haplotipos portugueses €
semelhante 4 dos talassémicos da regifo
mediterrinica.

No que respeita 2 anemia de células
falciformes os estudos genéticos de Anto-
nakaris (6), Wainscoat (7), Kulozik (8) e

outros demonstraram que ha 4 haplotipos
ligados ao gene B S - e correspondendo a
regides bem definidas de Africa: Senegal
-Benim - Africa Central e da Asia: India e
Arébia.

A estes diferentes tipos correspondemn
diferentes percentagens de Hb F. e pot-
tanto quadros clinicos de gravidade distin-
ta.

Na Ameérica do Norte ¢ do Sul exis-
tem, os trés haplotipos Africanos, pois o
gene introduzido fez-se atrevés de
emigra¢io forgada de negros.

Em Portugal —os casos autdctones de
anemia de células falciformes tem a sua
origem na introdugio de escravos, a partit
do Século XIV, forcados a trabalhar no
Alentejo, regido endémica nessa €poca de
maliria.

Os recentes estudos de Monteiro e co-
labs. (9) sobre as mutagdes do gene B S,
em doentes com anemias de células falci-
formes sio do maior interesse, para confir-
mar a ideia acima exposta sobte a
introdu¢io do gene entre nds.

Em 6 casos de anemia de células falci-
formes e num caso de talasso-drepanocito-
se observou-se predominio dos haplotipos
B S Bantu (Africa Central) seguido do 8 S
Senegal, ao contririo do que se passa nos
paises europeus da bacia do Mediterrineo
- em que o haplotipo predominante € o
S Benim. Podemos explicar esta diferenca
de haplotipos, pelo facto da introduggo do
gene se ter feito em Portugal, pelos escra-
vos, vindos da Africa Ocidental e Central
enquanto a introdugio na Sicilia e na Gré-
cia se fez através de estreitas relacdes co-
merciais entre os povos do Magreb e da-
quelas regides da Europa meridional ja
que o haplotipo B S do norte de Africa
-BS Benim foi introduzido possivelemente
pelas caravanas de mercadores que faziam
o comércio entre o Golfo da Guiné e o
Norte de Africa.
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