
A IMPORTÂNCIA DO DIAGN�OSTICO

LABORATORIAL NA IDENTIFICAÇeAO DA
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O objetivo deste trabalho foi analisar artigos, publicaç~oes e

estudos relacionados sobre o diagn�ostico laboratorial etrata-

mento dos portadores de talassemia, bem como aconselhar,

do ponto vista gen�etico, quando o portador da doençadecide

ter descendentes (filhos biol�ogicos). Foi realizado uma revis~ao

bibliogr�afica com buscas em livros e artigos disponíveis nas

bases de dados MEDLINE,LILACS e SCIELO e em artigos dispo-

nibilizados on line, por meio de revistas eletrônicas.Para as

buscas foram utilizadas as seguintes combinaç~oes de palav-

ras-chave em português e inglês: Talassemia; Hemoglobino-

patia; Diagn�ostico laboratorial; Tratamento (Thalassemia;

Hemoglobinopathy; Laboratoy diagnostis; Treatment). Foram

incluídos artigos publicados em peri�odicos nacionais e inter-

nacionais, no período de 2000 a 2023, que abordamtemas rela-

cionados a diagn�ostico laboratorial na identificaç~ao da

talassemia e excluídas publicaç~oes que n~ao forampertinentes

ao estudo. Os crit�erios de exclus~ao foram: artigos e peri�odicos

que abordassem sobre outrashemoglobinopatias, publicados

antes do ano de 2000, os artigos, livros e peri�odicos publicados

em língua diferente aoportuguês ou inglês. O diagn�ostico da

doença começa com hemograma que levanta suspeita da

doença, tanto pelo baixo nível dehemoglobina quanto pelo

tamanho das c�elulas vermelhas do sangue, menores que o

normal. No entanto, a comprovaç~aoexige o estudo da hemo-

globina, atrav�es da eletroforese/HPLC (Cromatografia Líquida

de Alta Performance), onde �eusado corrente el�etrica para sep-

arar as diferentes formas de hemoglobinas e detectar assim,

hemoglobina anormal, etamb�em, por an�alise molecular onde

se investiga mutaç~oes nos genes HBA1 e HBA2, caracterizado

por síntesediminuída das cadeias globínicas, este exame �e

capaz de identificar deleç~oes/duplicaç~oes nos genes da hemo-

globinapela t�ecnica de PCR (Reaç~ao em Cadeia da Polimerase),

fechando assim o diagn�ostico da talassemia.At�e os anos de

1990, muitas pessoas vinham a �obito durante a infância ou na

adolescência devido as complicaç~oes dastalassemias mais

graves como infecç~oes ou insuficiências cardíacas devido o

dep�osito de ferro no mioc�ardio. Com oadvento da introduç~ao

ao teste do pezinho exames relacionados as hemoglobinopa-

tias facilitou o manejo da doença emrec�em-nascidos, com o

diagn�ostico precoce um melhor acompanhamento da

evoluç~ao da doença e seu tratamento.As principais

complicaç~oes da falta de diagn�ostico precoce e adequado,

principalmente nas variantes mais graves dadoença como a

b-talassemia maior, s~ao anemias graves, eritropoiese ineficaz,

deformaç~oes �osseas devido a hiperplasiamedular, hepatoes-

plenomegalia, infecç~oes e outros. O diagn�ostico precoce e um

tratamento mais específico, proporcionar�a melhores expecta-

tivas e qualidade de vida aopaciente portador de talassemia

se tornando fator imprescindível. O diagn�ostico das talasse-

mias �e realizado atrav�es dehemogramas, eletroforese, croma-

tografia líquida de alta performance e atrav�es de diagn�ostico

por biologia molecular. Tais metodologias diagn�osticas têm

direcionado o tratamento, e de acordo com a gravidade da

talassemia instalada, pode levar ao uso contínuo da terapia

transfusional e uso de quelantes de ferro para proteger os

�org~aos da sobrecarga doíon ferro, que �e nocivo a v�arios �org~aos

principalmente o coraç~ao.
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Objetivos: O sucesso no desenvolvimento de novas aborda-

gens de medicina de precis~ao depende diretamente da dispo-

nibilidade de grandes coortes que possuam qualidade

excepcional das amostras biol�ogicas. Neste contexto, a

automaç~ao permite que um grande n�umero de amostras seja

processado, garantindo a qualidade e a rastreabilidade, al�em

de reduzir custos. Nesse sentido, o objetivo deste trabalho �e

descrever o estabelecimento da infraestrutura e dos proces-

sos de automaç~ao do Biobanco do Hemocentro-RP. Materiais

e m�etodos: Tendo em vista a possibilidade futura de acessar-

mos centenas de amostras de sangue diariamente dos ambu-

lat�orios de hematologia (excedentes de hemogramas),

adotamos um Robô Pipetador easyBlood STARlet (Hamilton),

capaz de identificar e alíquotar as fraç~oes de plasma, buffy-

coat, e hem�acias. Especificamente, a partir de um tubo de

EDTA, duas alíquotas de 1mL de plasma s~ao transferidas para

criotubos CryoKing (Biologix) contendo c�odigos matriciais

(2D) impressos de f�abrica em sua base. Os racks de criotubos

s~ao escaneados previamente, gerando um mapa com a pos-

iç~ao e o c�odigo de cada criotubo. Assim, o robô escaneia os

c�odigos de barras dos tubos de sangue e os associa ao c�odigo

dos criotubos de destino. Por sua vez, o buffy-coat �e transfer-

ido para uma placa, que �e transferida para um equipamento

de extraç~ao automatizada de DNA (Extracta, LOCCUS). A placa

com o DNA eluido tem uma pequena alíquota transferida pelo

robô para uma placa de 384 poços UV-transparente, permi-

tindo sua quantificaç~ao em um leitor de placas Varioskan

(Thermo). Com base nestes dados, o software de gerencia-

mento de amostras NorayBanks (NorayBio) importa e cadas-

tra automaticamente as diferentes alíquotas derivadas de

cada uma das amostras de sangue dos pacientes. Os valores

de absorbância, assim como a quantificaç~ao e as razoes de

pureza podem ser associadas a cada uma das amostras de

DNA armazenadas nas placas (ou transferidas posterior-

mente para criotubos de 300 ul). Resultados: Os equipamentos

de processamento e extraç~ao automatizada mencionados

foram instalados na estrutura do Biobanco, e encontram-se

em fase de testes e padronizaç~ao. O Robô Pipetador possui

racks que permitem o processamento de at�e 48 tubos de

sangue por hora em uma �unica corrida, permitindo que at�e

384 amostras sejam fracionadas e aliquotadas por dia (8h)

pelo Robô. O plasma e os �acidos nucleicos s~ao armazenados

em freezer CryoCube Eppendorf - 80°C (com capacidade para

62.208 amostras), enquanto as c�elulas mononucleares
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isoladas por Ficoll-Paque s~ao criopreservadas em um tanque

de nitrogênio líquido para 4800 amostras (Taylor-Wharton).

Discuss~ao: A aplicaç~ao dos Termos de Consentimento Livre-

Esclaredos (TCLEs) est�a em andamento nos ambulat�orios do

HC-FMRP e do Hemocentro. Com a implementaç~ao de TCLEs

digitais na plataforma REDCap, e com sua integraç~ao ao sis-

tema informatizado do hospital (sinalizando a necessidade

da coleta de tubos adicionais de sangue), esperamos agilizar a

coleta de sangue para o Biobanco. Amostras de neoplasias

hematol�ogicas, bem como os dados clínicos e laboratoriais

associados, vêm sendo coletadas e processadas, visando a

avaliaç~ao futura de um ensaio de medicina de precis~ao fun-

cional. Conclus~ao: O estabelecimento do biobanco ter�a um

papel crucial para o avanço sistem�aticona �area da pesquisa

clínica e translacional e na elaboraç~ao futura de aç~oes de

atenç~ao oncol�ogica.
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Objectives: The disease rhabdomyolysis is a condition with-

out a defined direct cause, characterized by the rupture of

muscle fibers and their release into the bloodstream of the

intracellular constituents, causing myalgia and weakness in

the patient, with severe pain mainly in the lower limbs and

acute renal failure. Objective: To describe a case of death from

Rhabdomyolysis disease after eating fish in the municipality

of Itacoatiara, Amazonas, Brazil.Material e methods: Analysis

of patient medical record containing your medical, clinical,

laboratory and demographic data. Case related: An 89-year-

old man with a fixed residence in the municipality of Novo

Remanso, state of Amazonas, Brazil, reported symptoms of

myalgia and dark urine 10 hours after consuming local fish,

tambaqui (Colossoma macropomum) and pacu (Piaractus

mesopotamicus). He was treated at the outpatient clinic of

the Hospital Jos�e Mendes, municipality of the Itacoatiara,

Amazonas state, Brazil on January 11, 2021, presenting with

limited mobility, disorientation pain throughout his body.

The patient was hospitalized with suspected Rhabdomyoly-

sis, presenting blood pressure 130/80 with 94% Saturation and

Temperature of 36.8°C. Laboratory tests showed CK levels of

4256.3 U/L. The hemogram showed moderate anemia with

Erythrocytes: 3.27 M/mm3; Hemoglobin: 10.6 g/dL and Hemat-

ocrit: 29.1%. A treatment protocol for Rhabdomyolysis was

immediately started, consisting of 500 mL of 0.9% saline solu-

tion, 20mg furosemide and 2 g Ceftriaxone, intravenously

every 12 hours, for 7 days. After 48 hours, his blood count

worsened with red blood cells: 2.94 M/mm3, Hemoglobin:

9.2 g/dL, Hematocrit: 25.2%, however, his serum CK levels

decreased (887.4 U/L). Two packets of red blood cell concen-

trates and intravenous tramadol 100mg were transfused

every 8 hours for seven days, and he was discharged on Janu-

ary 17, 2021, dying two later at his residence. Discussion: The

state of Amazonas, Brasil, experienced an outbreak of Rhab-

domyolysis between September 2021 to January 2023, with

compulsory notifications and 103 cases confirmed, being 67

(65%) of them occurring only Itacoatiara municipality.

Although the direct etiology for rhabdomyolysis is unknown,

studies show that serum CK concentrations above 1000 U/l,

combined with severe myalgia and myoglobinuria, have a

high risk of developing rhabdomyolysis. Conclusion: In this

way, we believe that the implementation of new therapeutic,

clinical and laboratory approaches are necessary to assist in

the early diagnosis of the disease and prevent clinical sever-

ity, particularly acute renal failure.
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Objetivos: A Doença Falciforme (DF), possui v�arias manifes-

taç~oes clínicas, agudas e crônicas. Por�em, nem todos as pes-

soas com DF manifestam seus sintomas de forma

semelhante. A variabilidade clínica depende do gen�otipo, do

hapl�otipo e do nível da hemoglobina fetal (Hb F). O objetivo

desse trabalho �e identificar os gen�otipos e as complicaç~oes

clínicas relatadas em prontu�arios de adolescentes e jovens

adultos com doença falciforme acompanhados no
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