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Resumo: Introducdo: A Doenca Falciforme (DF) € a doenca heredit&ria monogénica mais comum no
Brasil, com cerca de 3500 novos casos por ano. Sendo assim, o aconselhamento genético possui
importancia fundamental, apesar de ser pouco conhecido e disponivel apenas em alguns servigos
universitérios. Descricdo de série: Trés irmaos, AJRS, 10 anos e BCSS, 7 anos, feminino, LGSS,
5 anos, masculino, diagnosticados com AF pelo teste do pezinho e encaminhados para o servico
ambulatorial especializado porém ndo conseguiram manter assiduidade por multiplos
internamentos e genitor sem remuneracdo fixa ha 3 anos. O sustento da familia se baseia em
beneficio de amparo assisténcia, liberado apenas para a primeira filha do casal, e de trabalhos
informais do genitor, dificultando ainda mais a possibilidade de acompanhamento. No periodo de
maio de 2018 a junho de 2019 necessitaram de cinco, quatro e trés internamentos
respectivamente, tendo como motivo mais frequente de internamento crise vaso-oclusiva e
como causa de maior gravidade, sindrome torécica aguda. Discussdo: Por ser uma doenca cronica
hereditaria, que afeta o desenvolvimento e qualidade de vida o aconselhamento genético é uma
importante ferramenta para a prevencdo de novos casos de DF, através principalmente do
reconhecimento de pacientes com a forma heterozigota, abordando aspectos educacionais e
reprodutivos. Conclusdo: Diante do diagndstico, as familias precisam ser apoiados e estimuladas
amanter o acompanhamento regular com o especialista para minimizar as complicagdes agudas e
crénicas tipicas da doenca e desta forma interferir diretamente na qualidade de vida de uma
familia, como a citada acima.
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