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P o rq u e A publicacdo inicial desta brochura surgiu

pela necessidade verificada na Associagao
fa I a r d e sta Portuguesa de Pais e Doentes com
Hemoglobinopatias (APPDH) de responder
d 7 de forma simples, clara e esclarecida as
O e n ga - constantes perguntas que nos foram
sendo colocadas, ao longo dos anos, ndo
s6 pelos préprios doentes, mas também
pelos seus pais e/ou cuidadores.
Passados alguns anos, atualizamos
o conteldo com mais informagdo,

abrangendo um publico mais generalizado.
Procuramos explicar de maneira
simplificada e com algumas ilustracdes

a razdo pela qual tém esta doenca
(Drepanocitose ou Anemia Falciforme) e

0s porqués das suas limita¢des didrias em
comparagao com outras criancas, jovens

e adultos com quem brincam, estudam,
trabalham ou se divertem.
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Oqueéa

Drepanocitose?

Também conhecida como Anemia
de Células Falciformes, Anemia
Falciforme ou Doenca Falciforme,

a Drepanocitose é uma doenca
genética do sangue que é
caracterizada pela producdo de uma
forma diferente da hemoglobina,

a proteina presente nos glébulos
vermelhos que é responsavel pelo
transporte de oxigénio dos pulmdes
para o resto do corpo. A forma normal
é a Hb A, na Drepanocitose esta
presente a Hb S.

Nas pessoas saudaveis, os glébulos
vermelhos tém uma forma
arredondada, como se fossem
“donuts”. No sangue das pessoas que
tém Drepanocitose, circulam menos
glébulos vermelhos normais e ha
uma quantidade maior de gldbulos
vermelhos diferentes, com a forma
de uma foice (falciforme) ou meia lua,
que sdo menos eficazes no transporte
do oxigénio no organismo e tém
dificuldade em atravessar os vasos
sanguineos mais pequenaos; assim,

os 6rgdos do corpo humano destes
doentes recebem menos oxigénio.
A Drepanocitose tem um grande
impacto na saude e no bem-estar
dos doentes, causando crises de
dores agudas e habitualmente
intensas, de localizagdo variavel

e frequéncia e duracdo imprevisiveis,
descritas como ‘facadas’,
‘perfurac¢des’, ‘pancadas’, ‘dores
torturantes’ ou ‘insuportaveis’,
principalmente nas articulacdes,
0s50s e 6rgdos. As vezes, as dores
sdo tao fortes que as pessoas
precisam de ir para o hospital.

Esta doenca esta associada a outras
complicag8es, tais como anemia
cronica, infe¢bes frequentes, atraso
no crescimento e desenvolvimento,
problemas cardiacos e respiratoérios,
entre outros. A dor recorrente e

as complicacdes provocadas pela
doenca podem interferir com
muitos aspetos da vida do doente,
incluindo a educag¢do, o emprego e o
desenvolvimento psicossocial.



E uma doenca rara que afeta

cerca de 7 milh8es de pessoas em
todo o mundo. Na Europa, afeta
cerca de 50.000 pessoas e, em
Portugal, ha mais de 1000 doentes
com Drepanocitose. Esta doenca

€ mais comum em pessoas Cujos
antepassados sdo originarios da
Africa, Caraibas, Mediterraneo, india,
Paquistao, Sul/Sudeste Asiatico e
Médio Oriente. Em Portugal, a doenca
estd espalhada por todo o pais, mas
o centro e o sul do Pais registam um
maior nimero de doentes.

A esperanca média de vida nos paises

desenvolvidos varia entre os 40 e 60
anos, mas ja ha doentes com mais de

90 anos.
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O que causa a doenca
e o traco falciforme?

A Drepanocitose é uma doenca

de origem genética (ou seja, ndo é
contagiosa), que pode ser transmitida
aos filhos quando o pai e a mde

sao portadores de um determinado
gene diferente, ou seja mutado.

Os genes sdo 0s c6digos no Nosso
corpo que dao informacado para as
nossas carateristicas fisicas, como a
cor dos olhos e o grupo sanguineo,

e funcionam em pares. Herdamos
um gene da mae e um gene do pai
para quase todas as caracteristicas
hereditarias.

Pessoas que herdam um gene normal
e um gene mutado, e por isso tém

Hb A e Hb S, sdo conhecidas como
“portadores” e tém o “traco falciforme
- AS". Os portadores sdo saudaveis e
ndo tém a doencga, embora possam
ter alguns problemas em situa¢des
em que 0S Seus corpos nao recebem
oxigénio suficiente, como por
exemplo, em grande altitude. Os
portadores podem transmitir o gene
mutado aos filhos.

As pessoas sO tém Anemia Falciforme

(ou Drepanocitose) se herdarem
dois genes de hemoglobina com

a mutacdo - um da mde e um do
pai. Assim, ndo tém Hb A (ou em
situa¢des mais raras, tém alguma
Hb A), apresentando apenas Hb S,
ou, nalguns casos, também Hb F (a
forma de hemoglobina do feto).




Como é que eu sei/
posso saber se tenho
Drepanocitose?

Em Portugal, desde 2022 que o
Programa Nacional de Rastreio
Neonatal (“teste do pezinho”) permite
fazer um diagndstico precoce e saber
na primeira semana de vida se o bebé
tem Drepanocitose.

Se ndo houve oportunidade de fazer

o teste preventivamente, se na tua
altura ndo estava implementado o
teste do pezinho, se existir algum caso
na familia ou se quiseres saber se és
portador, podes sempre falar com o
teu médico de familia para fazeres
analises ao sangue de pesquisa da
presenca de Hb S, ou outra alteracao
na hemoglobina (hemograma e estudo
de hemoglobinas).

Quando diagnosticada a doenca, o
doente deve ter acompanhamento
médico regular, adequado e
multidisciplinar, isto &, os doentes
devem ser acompanhados ao longo de
toda a vida por uma equipa com varios
profissionais com conhecimento

especifico da Anemia Falciforme
para orientar corretamente a familia
e o doente. O acompanhamento

no dia a dia é feito pelo médico de
familia, no centro de saude, e pelo
médico hematologista ou pediatra
no hospital, além de enfermeiras,
assistentes sociais, nutricionistas,
psicélogos, dentistas, etc.



drepanocitose: Cuidados para uma saude estavel na drepanocitose.

Quais sdo os principais sintomas
e complicag¢des da Drepanocitose?

Sintomas:
- Cansago facil (fadiga);
- Anemia e respetivos sintomas,

como tontura, apatia, falta de apetite,
sonoléncia e falta de ar;

- Crises de dor, com duracdo variavel
e que podem ocorrer varias vezes

ao ano. Sdo causadas pelo bloqueio
do fluxo sanguineo e pela falta de
oxigénio nos tecidos, muitas vezes
com dor mais intensa nas articula¢des
e nos 0ssos. Geralmente sao
associadas ao tempo frio, infe¢des,
periodo pré-menstrual, problemas
emocionais, gravidez, ingestao de
bebidas alcodlicas ou desidratacao;

- Sindrome mao-pé: nas criancas
pequenas, as crises de dor podem
ocorrer nos pequenos vasos
sanguineos das maos e dos pés,
causando inchaco, dor e vermelhiddo
no local;

- Palidez, ictericia (olhos amarelados)
e urina escura;

- Feridas nas pernas (Ulceras) que
nao cicatrizam facilmente: ocorrem
mais perto dos tornozelos, a partir da
adolescéncia;

- InfecBes: as pessoas com doenca
falciforme tém maior tendéncia

para infe¢des e, principalmente
as criangas, podem ter mais
pneumonias e meningites;

- Febre;

- Falta de ar (problemas
respiratorios).

Complicagdes:

- Priapismo (erecdo dolorosa

do pénis, principalmente em
adolescentes e jovens adultos);

- Pedras na vesicula (calculos
biliares);

- Acidente vascular cerebral (AVC);

- Retinopatia (problema nos olhos);
- Osteonecrose (problemas 6sseos);

- Fazer xixi na cama (enurese
noturna) e problemas associados ao
sono;

- Possivel atraso no crescimento;

- LesBes em 6rgdos como bago,
rins e cérebro;

- Sindrome toracica aguda (dor
intensa no peito);

- Sequestro esplénico (condi¢do em
que o baco “rouba” o sangue da
circulagdo, aumentando muito de
tamanho ou deixando de funcionar);

- Problemas neurolégicos,
cardiovasculares, pulmonares
e renais.



O que é que pode desencadear
uma crise?
- Tempo frio;

- Mudancas repentinas de
temperatura (por exemplo, agua fria);

- Falta de oxigénio;

- Desidratacdo;

- Ingestdo de bebidas alcodlicas;

- Exercicio fisico intenso;

- Febre;

- Infecao;

- Alterac8es hormonais (por exemplo,
puberdade e menopausa);

- Stress e cansaco.

O que devo fazer para evitar
uma crise?

- Os doentes com Drepanocitose sao

mais suscetiveis a infecdes. Para evita-

las deves lavar bem as mdos, antes e

depois de comer e depois de ir a casa
de banho. Nao deves esquecer-te

de lavar os dentes apds as refeicles,

principalmente a noite.

- Ainda para evitar infecdes, se tiveres

algum corte ou ferida, deves lavar bem

e desinfetar.

- Deves evitar grandes diferencas de
temperatura, por exemplo: passar de

um ambiente quente para o frio, estar

ao sol durante muito tempo, ficar
ao frio sem te agasalhares, apanhar

correntes de ar, andar a chuva, etc.

- Esforca-te para teres uma
alimentacdo equilibrada e fazer
exercicio fisico ligeiro.

- Dormir bem e descansar sempre
que necessario é crucial.

- Deves fazer a medicacdo e/ou os
tratamentos recomendados pelo teu
médico assistente, tanto terapéutica
farmacoldgica (hidroxicarbamida,
anticoagulantes, etc), como
suplementos (acido félico) ou ainda
transfusdes de sangue pontuais ou
regulares, entre outros, e nao falhar
a toma de vacinas, as consultas e os
exames de acompanhamento.

- Recomendamos manteres um
registo, para mostrares ao teu
médico, que indique os dias em
que nao te sentes tdo bem, mas
consegues aliviar os sintomas

em casa. Também é importante
tomares nota de todas as duvidas
e perguntas que vao surgindo para
as esclareceres quando voltares a
consulta e ajuda se disseres o que
aconteceu desde a ultima visita
médica (exames, vacinas, outras
consultas, alterac6es na medicacdo
por indica¢cdo de outro médico e
sintomas).
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Se ainda nao tiver
meédico atribuido:

O que devo fazer quando tiver
uma crise?

Embora ainda ndo tenhas médico
atribuido no teu Centro de Saude
ou Hospital, mesmo que seja por
ndo teres a documentacao legal
necessaria, podes sempre recorrer
a eles em caso de crise. Nado existe
nada que impeca que um doente
ou outra pessoa possa ser atendido
nas unidades de saude em caso de
urgéncia.

Podes também contactar a APPDH
para tentar ajudar-te a resolver
algum assunto relacionado com a
tua situacdo. Tentaremos ajudar a
encontrar as melhores soluc¢des para
os teus problemas.

E quando ja estou com uma crise?
O que devo fazer?

As crises podem ser dolorosas, mas
deves deitar-te, tentar descansar e
descontrair. Podes ouvir musica calma,
desenhar ou brincar sem te cansares,
conversar com alguém ou fazeres
alguns exercicios de relaxamento.



No caso da crise se manter deves
consultar o teu médico ou dirigires-te
ao hospital.

Deixamos aqui algumas dicas:

- Ndo deves ter nada a apertar
0 corpo.

- Experimenta aplicar calor na zona da
dor e fazer uma massagem suave.

- Se tiveres frio, deves agasalhar-te.

- Se tiveres muito calor, deves
procurar baixar a temperatura
gradualmente (roupas mais leves e
arejar a divisdo sem correntes de ar).

- Toma os medicamentos que o
médico receitou para essas situacdes.
Se ainda ndo tens essa indica¢ao

e ja és seguido/a na Consulta de
Hematologia/Pediatria no hospital,
pede ao teu médico para te fazer um
plano de analgesia (medica¢do para a
dor) para o dia-a-dia e para as crises.

- Durante a crise bebe mais agua do
que o habitual.

- Controla a temperatura para ver
se tens febre. Se tiveres febre ou
nao melhorares, deves entrar em
contacto com o teu médico ou
dirigires-te ao hospital.

- Para facilitar o efeito dos
medicamentos e acalmar a dor,
podes também tentar fazer alguns
exercicios respiratorios (por
exemplo: inspirar fundo pelo nariz e
depois deixar sair o ar, lentamente,
pela boca).




Que tipo de alimentacao posso
fazer?

Deves fazer uma alimentacao variada,

respeitando as proporc¢des da roda

dos alimentos, tentando incluir todos

os dias carne, peixe, vegetais, leite e
outros derivados, e também fruta.

Geralmente, é aconselhado evitar

comer produtos que tém muito ferro,

tais como iscas, cora¢do, marisco.

E ndo deves esquecer: é importante

que bebas sempre muita agua ou

outros liquidos (sem gas). A agua ira
ajudar-te a evitares o aparecimento
das crises, especialmente no verao.

Posso fazer exercicio fisico?
Sim, mas com moderac¢do. Nada de

escalar montanhas ou fazer atividades

em altas altitudes sem oxigénio
suficiente! Sempre que te sentires
cansado/a, deves parar e descansar
um pouco até te sentires melhor.
Nao deves esforcar-te demais para

conseguires fazer o que os outros
fazem, pois tens de ter cuidado e
evitar fatores que desencadeiam as
crises.

O que devo fazer para evitar
o cansaco, o frio e o calor?

Quando te sentes cansado/a, tenta
sempre descansar um pouco,
fazendo pausas quando estas

a trabalhar.

No inverno agasalha-te bem.
No verdo, é aconselhavel usar
roupas frescas e ingerir mais

liquidos do que o habitual, para nao
desidratares.
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Posso ir a praia?

Sim, mas deves fazé-lo fora das horas
de maior calor, de preferéncia até as
11 horas ou depois das 16 horas. Ndo
te esquecas de usar protetor solar

e beber muitos liquidos. Evita estar
muito tempo ao sol e depois entrar
na agua fria, pois essa diferenca de
temperatura pode provocar crises.

Posso ir a passeios da escola ou
sair a noite?

Sim, mas sempre com alguns
cuidados. Deves vestir-te de acordo
com a previsao do tempo e levar
roupa para estares preparado/a se
o0 tempo mudar de repente. Atencdo
as mudancgas de temperatura e
cuidado com as bebidas alcodlicas

e muito frias! Nao te deves cansar e
evita ambientes pouco arejados, por
exemplo com muita gente a fumar.

Se ndo te sentires bem, fala logo
com alguém para te ajudar ou para
ires embora. Quanto mais cedo se
fizer alguma coisa, maiores sdo as

possibilidades de controlar uma
possivel crise dolorosa.

E posso viajar?

Sim, podes viajar, seja de carro,
comboio, barco ou avido, como
todas as pessoas. Mas deves falar
sempre com o teu médico para
saber quais os cuidados a ter no
sitio para onde vais. E também
muito importante levar sempre os
teus medicamentos.

Se fores viajar para o estrangeiro,
deves pedir ao teu médico um
relatério em inglés, para que, em
caso de alguma emergéncia e/

ou problema de saude, te possam
ajudar mais rapidamente ou
contactar o teu médico.

Nos paises da comunidade europeia
ha uma rede de referéncia com
especialistas para esta doenga, a
EuroBloodNet. Em Portugal esta
localizada em Coimbra, no Hospital
Pediatrico. Podes consultar os
especialistas antes de viajares para
saber onde te deves dirigir em caso
de crises. Se tiveres dificuldade
podes pedir ajuda a APPDH.

H3a alguns destinos para os quais

é necessario fazer uma “Consulta
do Viajante” antes de partires para
receberes recomendacdes da saude
e saberes se necessitas de alguma
vacina especifica.



Fui parar ao hospital e ndo me
puseram na enfermaria pediatrica.
E agora?

Do ponto de vista clinico, o doente
deixa de ser pediatrico e passa a

ser adulto aos 18 anos. No caso dos
doentes crénicos e raros, como 0s
doentes com Drepanocitose, esta
transicdo ocorre num periodo muito
mais alargado, com inicio durante a
fase de acompanhamento pediatrica
e envolve equipas multidisciplinares e
familiares.

O ideal é que haja um programa de
transicao, para manter a continuidade
do tratamento destes doentes entre

0 servico de pediatria e os cuidados
de saude para adultos, de modo a
manter linhas de comunicag¢do abertas
entre os prestadores dos diferentes
servicos, os profissionais, os proprios
adolescentes e as suas familias ou
cuidadores.

A fase de preparacdo deve comecar
no inicio da adolescéncia, estendendo-
se ao dia da alta do servico de
pediatria e até que o/a jovem se sinta
bem estabelecido/a no servico para
adultos.

Mas nem sempre isto acontece.
Por isso, é importante preparar
gradualmente o doente
adolescente para:

- Comunicar diretamente com o
médico assistente (em vez de serem
0s pais ou cuidadores);

- Ter algum conhecimento

da doenca, do seu dia-a-dia
enquanto doente, a medicacao,
os tratamentos, o que fazer para
melhorar o seu bem-estar;

- Recomendamos que tenhas um
resumo diario da tua condicdo de
doente com Drepanocitose e um
plano para situa¢des de urgéncia
(elaborado pelo médico assistente
e revisto anualmente);

- Saber pedir ajuda quando nao
tenhas os pais ou cuidadores
por perto.




drepanocitose: Cuidados para uma saulde estavel na drepanocitose.

Tenho Drepanocitose.
Posso ter filhos?

A Drepanocitose ndo impede de

ter filhos, mas é aconselhado o
planeamento familiar para que seja,
de preferéncia, uma gravidez bem
acompanhada pelos médicos.

A escolha do método contracetivo
deve ser considerada cuidadosamente
e incluir o conselho do teu especialista,
devido aos riscos associados a alguns
desses métodos.

Antes ou durante o planeamento da
gravidez, o teu parceiro deve fazer
uma analise (hemograma e estudo
de hemoglobinas) para se saber se
tem ou ndo o trago ou até mesmo a
anemia falciforme. Se também for
portador do gene mutado, ou tiver
Drepanocitose, devera consultar
um especialista para obter mais
informacdo e aconselhamento.

A mulher com Anemia Falciforme
pode ter filhos com Anemia
Falciforme se o seu parceiro for
portador do trago falciforme (AS).

Se 0 seu companheiro tiver s6 a
hemoglobina normal (Hb AA), entao
ela tera apenas filhos com traco
falciforme, ou seja, portadores e nao
doentes.

Atencdo! E necessario parar de
tomar alguns medicamentos, como
a hidroxicarbamida, se fores mulher
e quiseres engravidar ou souberes
que estas gravida. Se for o caso, fala
com o teu médico assistente.

Com o rastreio pré-natal e um



acompanhamento cuidadoso e
periodico, é possivel ter uma gravidez
saudavel. Apesar disso, as mulheres

com anemia falciforme sdo mais
propensas a alguns problemas

durante a gravidez que podem afetar
a sua saude e a do seu bebé.

Devem ser vistas frequentemente
pelo seu obstetra, hematologista ou
prestador de cuidados primarios de
saude, incluindo enfermeiros/as.

Os cuidados na gravidez incluem uma ’:’
dieta alimentar saudavel, vitaminas, ‘ %
suplementacgao de acido félico e ‘
prevencdo de desidratacdo. NAO
devem receber suplementacdo de
ferro, que pode ser prejudicial.
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A Drepanocitose

tem cura?

Hoje em dia, ja ha muitos tratamentos
e medicamentos que te ajudam a ter
uma vida melhor.

Alguns exemplos:

- Acido félico, uma vitamina que ajuda
0 corpo a produzir novos glébulos
vermelhos

- Hidratagdo através das veias (intra-
venosa)

- Analgésicos

- Transfus®es de sangue

- Oxigénio

- Tratamento para quadros clinicos
que possam ter causado a crise, como
uma infecdo

- Vacinas recomendadas

Em alguns casos, é possivel alcancar
a cura atraveés da realizacdo do
transplante de medula 6ssea, mas
esse tipo de tratamento é indicado
apenas para alguns casos graves e
selecionados pelo médico, podendo
estar associado a alguns riscos.

Os cientistas e a comunidade
médica continuam a trabalhar para
descobrir outras formas de “curar” o
teu gene mutado.

Até 13, deves ter todos os cuidados
necessarios para uma vida mais
saudavel e com menos crises.




E nao te esquecas...

Para manter uma saude
estavel e controlada,
ajuda muito se cumprires
algumas regras simples.



APPDH

Sempre que tenhas
duvidas, fala com o
teu médico assistente
ou contacta a APPDH.
Queremos ajudar-te a teres
uma vida mais saudavel.

Saiba mais em www.appdh.org.pt
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