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Rastreio de depranocitose e talassemia na
gravidez

Este folheto explica os testes que pode realizar durante a gravidez para
descobrir se € portadora de depranocitose ou talassemia. No caso de ser
portadora, o pai do bebé também devera realizar o teste. Existem varios tipos de
portadores. No caso de a mae e o pai serem portadores de “tipos importantes”, o
bebé pode herdar a doenca da depranocitose ou talassemia maior.

A mée pode escolher se pretende ou nao realizar estes testes.

Caso a mae ou o pai ja tenham passado por um rastreio de depranocitose
ou talassemia e tenham um cartdo com o resultado, deverdo informar a
enfermeira de obstetricia e 0 médico. Podera ser-lhe oferecido o teste
naovamente

O que é a doenca da depranocitose e a talassemia
maior?

A doenca da depranocitose e a talassemia maior sdo problemas genéticos no
sangue que afectam a hemoglobina dos glébulos vermelhos. A hemoglobina é
importante porgue transporta o oxigénio pelo organismo. As pessoas que tém
estes problemas precisam de cuidados especializados durante toda a vida.
Existem também outras doencas da hemoglobina, menos comuns e
habitualmente menos graves.

Doenca da depranocitose

As pessoas com a doenca da depranocitose podem:
e desenvolver danos nos tecidos e nos 6rgdos, bem como sintomas de
variados graus;
e ter ataques de dores severas que requerem estadias no hospital;
e ter uma maior propenséo para contrairem infec¢des graves.

Beta talassemia maior

As pessoas com beta talassemia maior tém:
e anemia severa, com a necessidade de transfusfes de sangue de quatro
em quatro ou de seis em seis semanas, entre outros tratamentos.
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Como se herdam estes problemas?

A depranocitose e a talassemia sdo doencas genéticas, sdo passadas nas
familias.

Se ambos os pais tiverem o gene da depranocitose ou talassemia, existe uma
probabilidade elevada (um em quatro, ou 25%) de o bebé ter a doenca da
depranocitose ou talassemia maior.

Se apenas um dos pais (a mae ou o pai) tiver o gene da depranocitose ou
talassemia, € muito pouco provavel que o bebé tenha a doenca da depranocitose
ou talassemia maior. Mas o bebé podera ser portador. Isto significa que, tal
como a mae ou o pai, 0 bebé terd o gene da depranocitose ou talassemia,
embora o0 gene habitualmente ndo cause problemas. As mulheres portadoras
podem ter problemas na gravidez, nomeadamente uma maior probabilidade de
desenvolver anemia.

Quem pode ser afectado?
Qualquer pessoa pode ser portadora de depranocitose ou talassemia.

As probabilidades de ocorréncia de depranocitose ou talassemia sdo maiores em
determinados grupos de pessoas, nhomeadamente pessoas cuja familia
(independentemente da geracdo) vem do Mediterraneo (por exemplo Chipre,
ltélia, Portugal, Espanha), da Africa, das Caraibas, do Médio Oriente, da india,
do Paquist&o, da América do Sul ou do Sul e Sudeste da Asia.

O gene da depranocitose ou talassemia € pouco comum nas pessoas oriundas,
ou cujas familias sé@o oriundas do Reino Unido e da Republica da Irlanda.

O teste

O teste € uma analise ao sangue que pode ser realizada em conjunto com outras
andlises, habitualmente nas fases iniciais da gravidez.

O teste é oferecido apenas a mulheres com mais probabilidade de serem
portadoras de depranocitose ou talassemia. Consulte a sec¢do “A quem é
oferecido o teste” para ver se estd incluida nesse grupo.

Como parte dos seus cuidados pré-natais, ser-lhe-a dada a oportunidade de
realizar andlises ao sangue (analises gerais) para verificar o seu nivel de
hemoglobina e detectar anemia. As analises gerais também podem detectar
alguns tipos de talassemia.
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A enfermeira de obstetricia ird perguntar-lhe se gostaria de realizar o teste de
rastreio da talassemia como parte das analises ao sangue. Se as analises ao
sangue sugerirem que pode ter talassemia, o laboratorio podera também
procurar problemas de depranocitose e talassemia.

A quem é oferecido o teste?

Este teste pode ser oferecido nos casos em que:

« amae ou o parceiro tém um historico familiar de depranocitose ou talassemia;

* a mae, o parceiro, qualquer pessoa da sua familia ou qualquer pessoa da
familia do parceiro, independentemente de essa geracdo ser ou nado
longinqua, sédo oriundos de qualquer parte do mundo para além do Reino
Unido ou da Republica da Irlanda;

* a mae ou o parceiro desconhecem o histérico familiar — por exemplo, no caso
de adopcoes;
* amae tem uma anemia inexplicavel.

Quais sao as vantagens do rastreio da depranocitose e

talassemia na gravidez?

No caso de ser portadora de depranocitose ou talassemia, € importante sabé-lo
para que possa ter os cuidados adequados durante a gravidez.

As mulheres que sabem que o seu bebé tem uma maior probabilidade de herdar
a doenca da depranocitose ou talassemia maior podem realizar um exame de
diagndstico para descobrir que o bebé sera afectado. Este diagnéstico pode ser
realizado através da colheita de vilosidades corionicas ou da amniocentese. Se o
bebé estiver afectado, a mae pode decidir se pretende ou ndo seguir em frente
com a gravidez.

Quais sao as desvantagens do rastreio da
depranocitose e talassemia na gravidez?

O teste pode causar alguma ansiedade, caso descubra que é portadora de
depranocitose ou talassemia. Algumas mulheres terdo a oportunidade de realizar
o0 exame de diagndstico para ver se o bebé sera afectado. Devido a possibilidade
de aborto dos exames de diagnostico, muitas mulheres tém dificuldade em tomar
esta decisdo. Por ser uma decisao dificil, algumas mulheres chegam a pensar
gue teria sido melhor ndo ter feito o teste de rastreio.
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Devo fazer as andlises ao sangue para deteccado da

depranocitose e talassemia?

Esta deciséo cabe-lhe apenas a si. Algumas mulheres preferem saber se o0 bebé
tem depranocitose ou talassemia, ao passo que outras ndo. A realizagdo do
teste pode causar alguma ansiedade, visto que o resultado pode significar a
realizacédo de outros exames.

Onde seréo feitas as analises ao sangue?
A sua enfermeira de obstetricia explicard onde pode fazer as analises.

Resultados

O meu resultado sera confidencial?

O NHS mantém confidenciais os resultados de todos os testes. As politicas
hospitalares variam relativamente ao numero de pessoas do NHS que tem
acesso aos resultados dos exames. A sua enfermeira de obstetricia podera
explicar as politicas locais.

Como obtenho o resultado das analises?

A enfermeira de obstetricia, o0 médico ou o consultor do centro local de
depranocitose e talassemia dar-lhe-ao os resultados.

O que me dizem os resultados?

Se o resultado mostrar que ndo é portadora, € muito pouco provavel que o bebé
possa ter a doenca da depranocitose ou talassemia maior. Embora o teste seja
bastante preciso, um pequeno numero de resultados pode ser pouco claro.
Neste caso, ser-lhe-a dada a possibilidade de realizar outro exame.

Se o teste mostrar que é portadora ou uma possivel portadora, podera falar com
uma enfermeira ou um médico especializados para pedir mais informacdes.
Estes especialistas irdo sugerir que peca ao pai do bebé para realizar anélises
ao sangue no sentido de verificar se ele é portador. Se o resultado mostrar que o
pai ndo é portador, € muito pouco provavel que o bebé tenha a doenca da
depranocitose ou talassemia maior.

E se 0 pai do bebé tambéem for portador?

Se o teste mostrar que o0 pai do bebé também ¢é portador, existe uma
probabilidade de 1 em 4 (ou 25%) de o bebé ter a doenca da depranocitose ou
talassemia maior. Nesse caso, podera decidir realizar mais exames para ver se o
bebé foi afectado. Estes exames tém o nome de exames de diagnostico. Caso
decida ndo realizar mais testes, o bebé pode ser testado a nascenca para
deteccdo destes problemas. Isso significa que, no caso de o bebé ter o
problema, o tratamento pode ser iniciado rapidamente.
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O gue sao exames de diagnostico?

Colheita de vilosidades coridénicas e amniocentese

Estes exames sdo exames de diagnostico, e sdo formas bastante precisas de
testar a ocorréncia da doenca da depranocitose e talassemia maior. Se decidir
realizar o exame de diagnostico, ser-lhe-a pedido a si e ao pai da crianca mais
uma amostra de sangue para ajudar o laboratério a emitir um diagndstico
preciso.

O que é a colheita de vilosidades coridnicas?

E um procedimento durante o qual o médico retira uma pequena amostra de
tecido da placenta. As células desse tecido sao testadas em laboratério com o
objectivo de analisar os cromossomas do bebé. Habitualmente, € possivel
realizar este exame a partir da 112 semana e até a 142, No entanto, em casos
especiais, poderda ser realizado depois das 14 semanas.

Este procedimento acarreta um risco de 2% de aborto (o que significa que 1 em
cada 50 mulheres que realiza o teste pode perder o bebé).

O que é a amniocentese?

A amniocentese € um procedimento que passa pela remocdo de 15 a 20
mililitros (cerca de trés a quatro colheres de cha) do fluido amnidtico que rodeia o
bebé. As células do bebé que estdo a flutuar neste fluido podem ser testadas
em laboratério.

Este procedimento pode ser realizado depois da 152 semana da gravidez.

A amniocentese envolve algum risco, causando o aborto em cerca de 1 em cada
100 gravidezes (1%).
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Quais séo o0s possiveis resultados dos exames de
diagnostico?
Caso faca a colheita de vilosidades corionicas ou a amniocentese, o resultado
pode indicar:

e que o bebé ndo tem o problema;

e que o bebé tem a doenca da depranocitose ou talassemia maior. A mae

poderd entdo preparar-se para 0 nascimento de um bebé com
depranocitose ou talassemia maior, ou entdo decidir terminar a gravidez.

A colheita de vilosidades coridnicas pode detectar outras anomalias
cromossOmicas. Pode obter mais informacdes no folheto de relativo a colheita de
vilosidades coriénicas e amniocentese.

Mais informacaoes

Podera obter mais informacfes sobre a depranocitose e a talassemia junto da
enfermeira de obstetricia ou do médico do hospital (o0 obstetra).

Outras organizacdes

Sickle Cell Society
Site: www.sicklecellsociety.org

UK Thalassaemia Society
Site: www.ukts.org
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