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RESUMO

Introducdo: As sindromes genéticas pediatricas sdo pertinentes na atencao
primaria a saude, e apesar das dificuldades diagnésticas, devemos estar
atentos aos sinais da presenca de qualquer sindrome mesmo na auséncia de
fatores de risco para que a crianca receba o diagnéstico correto e 0
tratamento/referenciamento ndo seja postergado. Objetivo: O propésito deste
trabalho foi conhecer os principais desafios nos diagnoésticos e condutas de
pacientes com sindromes genéticas pediatricas na atencdo primaria a satde e
analisar o manejo mais adequado pela equipe multiprofissional. Metodologia:
Este trabalho cientifico visa analisar artigos cientificos publicados nos ultimos 5
anos, a fimde conhecer os desafios no manejo adequado das principais
sindromes genéticas na atencao primaria em saude, por meio de uma pesquisa
bibliografica nas plataformas Pubmed, Scielo e Lilacs, utilizando descritores em
inglés, portugués e espanhol. Resultados: Apoés a leitura, foram mantidos 21
artigos, nos quais foram relacionados as principais sindromes genéticas
pediatricas. E incluidos outros 8 trabalhos relacionados ao tema. Concluséo:
As sindromes genéticas sdo doencas presentes na atencdo basica a saude
que terdo seus progndésticos definidos pela conduta médica. Assim, a harmonia
entre a vigilancia em saude, o0 acesso a assisténcia e a educacao continuada
da equipe multiprofissional sédo indispensaveis para a assisténcia longitudinal
dos pacientes com sindromes genéticas.

Palavras-chaves: Sindromes genéticas, pediatria, diagnoéstico, atengéo primaria
em saude
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ABSTRACT

Introduction: Pediatric genetic syndromes are relevant in primary health care,
and despite the diagnostic difficulties, we must be aware of the signs of the
presence of any syndrome even in the absence of risk factors so that the child
receives the correct diagnosis and treatment/referral do not be postponed.
Objective: The purpose of this work was to know the main challenges in the
diagnosis and management of patients with pediatric genetic syndromes in
primary health care and to analyze the most appropriate management by the
multiprofessional team. Methodology: This scientific work aims to analyze
scientific articles published in the last5 years, in order to know the challengesin
the proper management of the main genetic syndromes in primary health care,
through a bibliographic search on the platforms Pubmed, Scielo and Lilacs,
using descriptors in English Portuguese and Spanish. Results: After reading,
21 articles were kept, in which they were related to the main pediatric genetic
syndromes. And 8 other works related to the theme are included. Conclusion:
Genetic syndromes are diseases present in primary health care that will have
their prognosis defined by medical conduct. Thus, the harmony between health
surveillance, access to care and the continuing education of the
multidisciplinary team are indispensable for the longitudinal care of patients with
genetic syndromes.

Keywords: Genetic syndromes, pediatrics, diagnosis, primary health care
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RESUMO

Introducdo: As sindromes genéticas pediatricas sdo pertinentes na atencao
primaria a saude, e apesar das dificuldades diagnosticas, devemos estar
atentos aos sinais da presenca de qualquer sindrome mesmo na auséncia de
fatores de risco para que a crianca receba o diagnéstico correto e 0
tratamento/referenciamento nédo seja postergado. Objetivo: O propdsito deste
trabalho foi conhecer os principais desafios nos diagndsticos e condutas de
pacientes com sindromes genéticas pediatricas na atenc¢do primaria a saude e
analisar o manejo mais adequado pela equipe multiprofissional. Metodologia:
Este trabalho cientifico visa analisar artigos cientificos publicados nos ultimos 5
anos, afim de conhecer os desafios no manejo adequado das principais
sindromes genéticas na atencdo primaria em saude, por meio de uma pesquisa
bibliografica nas plataformas Pubmed, Scielo e Lilacs, utilizando descritores
em inglés, portugués e espanhol. Resultados: Apds a leitura, foram mantidos
21 artigos, nos quais foram relacionados as principais sindromes genéticas
pediatricas. E incluidos outros 8 trabalhos relacionados ao tema. Concluséo:
As sindromes genéticas sdo doencas presentes na atencéo basica a saude

que terdo seus prognosticos definidos pela conduta médica. Assim, a harmonia



entre a vigilancia em saude, 0 acesso a assisténcia e a educagéo continuada
da equipe multiprofissional sdo indispensaveis para a assisténcia longitudinal

dos pacientes com sindromes genéticas.

Palavras-chaves: Sindromes genéticas, pediatria, diagndstico, atencédo primaria

em saude

ABSTRACT

Introduction: Pediatric genetic syndromes are relevant in primary health care,
and despite the diagnostic difficulties, we must be aware of the signs of the
presence of any syndrome even in the absence of risk factors so that the child
receives the correct diagnosis and treatment/referral do not be postponed.
Objective: The purpose of this work was to know the main challenges in the
diagnosis and management of patients with pediatric genetic syndromes in
primary health care and to analyze the most appropriate management by the
multiprofessional team. Methodology: This scientific work aims to analyze
scientific articles published in the last5 years, in order to know the challengesin
the proper management of the main genetic syndromes in primary health care,
through a bibliographic search on the plattorms Pubmed, Scielo and Lilacs,
using descriptors in English Portuguese and Spanish. Results: After reading,
21 articles were kept, in which they were related to the main pediatric genetic
syndromes. And 8 other works related to the theme are included. Conclusion:
Genetic syndromes are diseases present in primary health care that will have
their prognosis defined by medical conduct. Thus, the harmony between health
surveillance, access to care and the continuing education of the
multidisciplinary team are indispensable for the longitudinal care of patients with

genetic syndromes.

Keywords: Genetic syndromes, pediatrics, diagnosis, primary health care
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1. INTRODUCAO

As sindromes genéticas sdo malformacdes morfoldgicas tendo como causas
alteracbes cromossdmicas, mutacdes genéticas ou teratdbgenos. Os defeitos
genéticos manifestados podem ser isolados como ocorre na polidactilia,
acometendo somente um sistema, ou defeitos multiplos que se manifesta como
uma sequéncia, associacdo ou uma sindrome. (CARDOSO and CORDOBA,
2014).

A variacdo das sindromes genéticas € imensa, porém podemos classifica-las
segundo suas etiologias, como: multifatorial, monogénica e cromossémica. A
multifatorial possui interacbes genéticas e ambientais, as monogénicas sao
alteracdes em genes especificos e as cromossémicas séo deficiéncias que podem

aumentar, diminuir ou alterar o gene por inteiro. (ALVES et al. 2011)

Como j& mencionada, as causas genéticas sao etiologias frequentes nos
diagnosticos sindrémicos, neste contexto, cabe ressaltar que a idade materna,
presenca de doencgas familiares, casamentos consanguineos e a existéncia de
Obitos na familia por uma mesma afeccédo, influenciam na manifestacdo de
determinadas patologias. (SOLOMON and MUENKE, 2012)

De acordo com dados epidemiolégicos fornecidos pelo Departamento de
Informatica do Sistema Unico de Satde (DATASUS), no Brasil, as malformacdes
congénitas sdo a segunda causa de mortalidade infantil. (BRASIL, 2010 apud
VIEIRA, 2013). Ao acompanhar o histérico das estratégias de saude publica
brasileiras voltadas para a pediatria, observa-se medidas preventivas como
vacinacao, pré-natal, incentivo ao aleitamento materno exclusivo, entre outras que
sdo essenciais para o desenvolvimento saudavel do individuo, porém, carece de

mais politicas relacionadas as criancas com deficiéncias.

No ambito do Sistema Unico de Salde - SUS, a equipe multidisciplinar enfrenta
varias dificuldades na conducdo de criancas com sindromes genética, como
guantidade inadequada de consultas especializadas disponiveis; a centralizacao

dos servicos em grandes centros urbanos; as dificuldades de acesso aos servi¢os
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especializados; as dificuldades na referéncia e na contrarreferéncia; e a
inexisténcia do cargo de médico geneticista no SUS, profissional encontrado

somente em instituicdes de pesquisa e universidades. (VIEIRA, 2013)

Os primeiros profissionais a terem contato com as criancas sao os pediatras e
0os médicos de familia, assim, a anamnese e o exame fisico de qualidade serédo
valiosos para a identificacdo ou suspeicdo de sindromes genéticas. Porém, é de
suma importancia que todos os profissionais trabalhem a educacdo em saude de
seus pacientes, a busca ativa na adesao de usuarias pelo pré-natal, orientacdo do
médico de saude da familia/ginecologista/obstetra para os cuidados com
medicacOes teratogénicas, importancia do uso do acido fdlico pré-gravidez e
primeiro trimestre, sensibilizacdo das futuras maes realizarem o teste do pezinho.
(CARDOSO and CORDOBA, 2014)

A suspeicdo de uma sindrome pode surgir a partir da observacdo morfologica
da criang¢a, neuropsicomotora, cognitiva e socioafetiva. A simples observagao dos
dedos das maos e pés, inspecao bucal, do pavilhdo auditivo, da pele sdo formas
simples de examinar o paciente e verificar a necessidade de encaminhamento
dele para o aconselhamento genético. (SOLOMON and MUENKE, 2012)

Em vista disso, como médicos de saude da familia devemos prezar pela
prevencdo das sindromes genéticas quando possivel, além da educacdo em
saude e da observacao das criancas de mdes com algum histérico de fatores de
risco para o desenvolvimento de alguma sindrome. Devemos estar atentos aos
sinais da presenca de qualquer sindrome mesmo na auséncia de fatores de risco
para que a crianca receba o diagnoéstico correto e o tratamento/referenciamento
nao seja postergado. Dessa forma, propde-se, no presente estudo, descrever o

manejo correto das principais sindromes genéticas na atenc¢édo primaria em saude.
2. METODOLOGIA

A referida pesquisa cientifica fundamenta-se em uma revisao bibliografica,
realizada com o intuito de avaliar os resultados dos artigos publicados para
responder a questdo norteadora, que foi estruturada por meio da estratégia PICO:
(P) Paciente ou Problema - pediatricos ; (l) Intervencdo — principais sindromes
genéticas; (C) Controle ou Comparacdo - ndo intervencao; (O) Desfecho —
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desafios no manejo adequado na atengdo primaria: “Quais os desafios na
conducao correta das principais sindromes genéticas na atencao primaria em
saude?”.

As buscas sucederam durante o més de abril de 2021 e foram realizadas
através das plataformas Pubmed, Scientific Electronic Library Online (Scielo)
e Literatura Latino-americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (Lilacs),
utilizando como descritores “sindromes genéticas”, "pediatria" e “diagnostico”. A
pesquisa foi realizada com os descritores em inglés no Pubmed e em portugués e
espanhol no Lilacs e no Scielo. A busca dos artigos foi realizada em cada uma
das bases de dados em combinacdo dos trés termos, usando o operador
booleano “and”.

O critério de inclusdo primario empregado em todas as plataformas foi estudos
de revisdo sistematicas, realizadas apenas em humanos, artigos completos e
artigos publicados nos ultimos 5 anos. No entanto, foram excluidos artigos que
analisavam adultos e idosos e pesquisas cujo conteddo ndo se relacionava aos
objetivos deste trabalho. Apds a busca, na qual se coletaram artigos (Lilacs = 0;
SciELO = 3, Pubmed=62), foi realizada a leitura dos titulos e resumos, no escopo
de analisar o enquadramento dos mesmos aos critérios determinados. Apols a
selecao, foram excluidos 21 artigos, restando 44, dos quais 1 foi removido por
duplicidade. ApGs a leitura na integra, e levando em conta o critério de relacédo
com a tematica, foram mantidos 21 artigos na revisdo e incluidos outros

8 trabalhosrelacionados ao tema.

3. RESULTADOS

Tabela 1. Distribuicdo dos artigos segundo ano de publicagao/autores,

pais/fidioma, base de dados, tematica e principais resultados.
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Obra Autores Base de | Pais/ Temética Principais Resultados
(Anode Dados | idioma
Publicagao)
1 Drumond et. | Pubmed | Brasil/ | A Os resultados obtidos mostram que 0s
al. (2021) Inglés | Prevaléncia | achados clinicos do trato craniofacial,
de ortopédico e geniturinario
Caracteristic | correspondem aos maiores escores de
as Clinicas | prevaléncia. Os autores
em reclassificaram os critérios primarios,
Pacientes secundarios e adicionais com base em
com sua prevaléncia. Além disso, foi
Sindrome de | possivel observar, de acordo com
Aarskog- relatérios anteriores, que os fendtipos
Scott e | relatados n&o apresentam relacdo
Avaliacdo da | direta com 0s genotipos subjacentes.
Correlagao
2 MORIYAMA | Pubmed | Brasil/ | Identificacdo | Existem  varias  escalas, entre
et al (2020) inglés | das escalas | elas, Escala Motora Infantil de Alberta
motoras (AIMS), Teste de Desempenho Motor
usadas Infantil (TIMP), BAYLEY, Escala Bruta
atualmente | de Motores Peabody (PGMS-PDMS-

para avaliar
pacientes
com
sindrome de

Down.

GM), Medida Bruta de Funcao Motora
(GMFM),
Movimento para Criancas (MABC) e

Bateria de Avaliacdo de

Avaliacdo Pediatrica de Inventario de
Deficiéncia (PEDI).



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Zanetti+Drumond+V&cauthor_id=33762894

14

Bull et al|Pubmed| EUA/ | Analisar as| Apesar da grande morbimortalidade
(2020) inglés | repercussde | associada a sindrome de Down,
S diretrizes publicadas fornecem
patolégicas | recomendacdes para permitir que
nos pessoas com sindrome de Down
pacientes possam atingir todo o seu potencial.
com
Sindrome de
Down.
Wheless et| Pubmed | EUA/ Entender a| Medicacoes modernas como
al (2020) inglés | importancia | stiripentol, canabidiol e fenfluramina
de para tratamento da sindrome de
tratamento e | Dravet, diagnostico precoce,
diagnostico | prognaéstico.
precoce em
pacientes
com a
sindrome de
Dravet.
HARVENG | Pubmed | EUA/ Descrever a| A evolugédo inicia com obesidade de
et al (2020) inglés | evolucéo inicio rapido seguida em breve por
clinica  do| disfuncéo hipotalamica. O diagnéstico
ROHHAD(N | deve ser considerado para qualquer
ET) e ajfcrianca com obesidade rapida e
recomendag | precoce.
ao para
diagnaostico
e

tratamento.
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Dabrowski Pubmed | EUA Revisdo As taxas de ST e SM diferem por
et. al. (2020) /inglés | Sisteméatica | cariétipo em TS. Ao aconselhar os
da Sindrome | pacientes, o cariétipo deve influenciar
de Turner:| fortemente as discussdes sobre o
Thelarche desenvolvimento puberal e o futuro
espontanea | potencial reprodutivo.
e Menarche
Estratificada
por Kariotipo
Avaliacédo de
Strafacci et.| Pubmed | EUA/ _ Pacientes com WBS tém um padrao
crescimento
al. (2020) Inglés . de crescimento diferente da populacéo
em criancas
de referéncia geral, logo, os graficos
com
i de referéncia para a populagédo
sindrome de
- normalmente ndo devem ser utilizados.
Williams-
Séo necessarios gréaficos de
Beuren:uma
i crescimento especificos para
revisao
. . pacientes com WBS.
sistematica
Demolder Pubmed | EUA Funcéo Os estudos de imagem forneceram
et. al. (2020) /iInglés | miocardica, | dados que sustentam um
insuficiéncia | comprometimento primario do

cardiaca e
arritmia na
sindrome de
Marfan: uma
revisao
sistematica

da literatura

miocardio na auséncia de doenca
valvular ou cirurgia cardiovascular,
enquanto os estudos com ECG
ambulatorial  demonstraram  uma
suscetibilidade aumentada a arritmia

ventricular



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Demolder+A&cauthor_id=32992882
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9 Mohamed Pubmed | EUA Oxandrolone | A adicdo de oxandrolona a terapia gh
et. al. (2019) /inglés | para levou a um aumento modesto na altura
meninas final adulta de meninas de até 18 anos
tratadas com TS. Os efeitos adversos
com identificados incluiram efeitos
hormdnios | virilissimo, como o aprofundamento da
de v0oz, mas a reportagem foi inadequada
crescimento | em algunsensaios.
com até 18
anos com
sindrome de
Turner
10 Scala et. al.| Pubmed | EUA O risco de desenvolver RIMS é maior
(2019) /inglés Sindrome de em criangas mais jovens, em pacientes

Moyamoya
induzida por
radiacdo em
criancas
com

tumores
cerebrais:
série de
casos e
revisdo da

literatura

com glioma de via Optica, e naqueles
gue recebem doses mais altas de
radiacdo. Dor de cabeca é o sintoma
mais comum é o infarto cerebral é
frequente. As técnicas cirurgicas
preferidas foram a si angiose peal e a
encéfalo duroarteriosinangiose. Em

nossa série de casos, a

revascularizacdo cirdrgica levou a

neovascularizacdo, com melhora
clinica ou estabilidade em todos os
pacientes. A terapia médica néo afetou

significativamente o curso clinico.




17

11 GOUDOURI | Sciello | Brasil/ Pacientes que crescem abaixo das
Atentar para ,
S, etal. Portug curvas desde o nascimento devemos
o . . ‘o
(2019). ués cogitar sindromes genéticas
diagnéstico . . .
associadas a defeitos do sistema
de pacientes | . . N
imune que envolvam ou n&o alteragdes
com
osteomusculares.
diferentes
erros inatos
da
imunidade e
suas
repercussoe
S sobre o
crescimento
12 FABRE et al | Pubmed | EUA/ | Descrever Existéncia da sindrome de STAT3
(2019) inglés als:pgctos GOF, repercussdes no crescimento da
clinicos, _ o .
diagnésticos crianca, faltam diretrizes terapéuticas,
e uso de receptor anti-IL-6 e biologicos
terapéuticos | ipipidores jak.
da doenca
STAT3
GOF.
13 Gelfand et. | Pubmed | EUA ) A sindrome do pescocgo-lingua
al. (2018) /inglés | Sindrome da

Lingua do
Pescoco:
Uma revisao

sistematica

tipicamente tem inicio pediatrico ou

adolescente, sugerindo que a

frouxiddo ligamentar durante o
crescimento e o desenvolvimento pode
facilitar a sub luxacdo transitéria da
articulacdo atlantoaxial lateral com a

virada repentina da cabeca. Casos



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Gelfand+AA&cauthor_id=28100071
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familiares sugerem uma predisposicao
genética em alguns individuos. A
sindrome da lingua do pescoco deve
ser instituida na  Classificacao
Internacional de Distlrbios da Dor de

Cabeca.

14 Mylonas et.| Pubmed | EUA toch A expressao integrin a6p34 foi ausente
al. (2018) /Inglés | Destechos S :
clinicos e | ©Y significativamente reduzida em
perfil casos letais. Integrin a6, plectin-1,
molecularde | integrin cefalico B4 (exon 3 a intron
acientes ~ .
Eom 11), e mutacBes prematuras de cédon
sindrome de | de  terminagdo  também  foram
Carmi: associadas com prognaéstico ruim
Revisdo
sistematica
e avaliacéo
da qualidade
das
evidéncias
15 Bell et. al|Pubmed | EUA/In Evidéncias de dois grupos dentro do
A Sera que a
(2018) gles au diagnostico de Moebius. Tipo 1:
verdadeira
sindrome de | exibindo micrografia, anomalias nos
Moebius, membros e dificuldade  de
por  favor, alimentacéo/degluticdo que tendem a
levante-se? ¢ giuficao g
Uma revisdo | ocorrer em  conjunto. Tipo 2:
sistematica | fenotipicamente diverso, mas mais

da literatura
e analise

estatistica
de clusters
de

caracteristic
as clinicas

associado com anormalidades

neuroldgicas radiologicamente
detectaveis e atraso no

desenvolvimento.



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Mylonas+KS&cauthor_id=29935895

19

16 RASPA etal | Pubmed | EUA/ | Atualizar as | Aborda de uma forma completa a
(2017) inglés | informages Sindrome do X Fragil: perfil de
sobre a _ _ _
sindrome do | desenvolvimento, socioemocional,
X fragil e as | médico, tratamento e intervengoes,
implicacoes | impacto familiar, além das lacunas de
da condicéo )
pesquisa.
para 0S
individuos e
suas
familias.
17 Rodriguez Pubmed | EUA/ O primeiro filho apresentou ataxia
a Diagnostico
et al (2017) Inglés g aguda, encefalopatia e perda auditiva
precoce da
Sindrome de | sensorial, induzida por doenca febril. O
CAPOS segundo  desenvolveu arreflexia
ante_s da generalizada e instabilidade leve sem
Ataxia-
Revisdo da|um episédio agudo. A mée havia sido
Literatura e | previamente diagnosticada com perda
de uma . , .
auditiva sensorial e atrofia do nervo
Nova
Familia optico. A mutagéo c.2452 G>A em
ATP1A3 foi encontrada nos trés
pacientes.
18 GRAVHOLT | Pubmed | Inglate y Reafirmacéo da eficacia da avaliagéo
et al (2017) rra/ Atualizar a
inglés comunidade formal de GRADE no tratamento da
médica Sindrome de Turner.
multidisciplin
ar para
abordagem
integral das
pacientes
com

sindrome de
Turner



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Duat+Rodriguez+A&cauthor_id=28483396
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19

Boschi et.
al. (2016)

Pubmed

EUA
/inglés

De alto
potencial
intelectual a
Sindrome de
Asperger:
Evidéncias
de
Diferencase
uma
Revisao
Sistematica
Sobreposica
o]
Fundamenta
I

Esta revisdo destaca a existéncia de
semelhancas nos dominios neuro
cognitivo, desenvolvimento e
neurobioldgico entre esses perfis, que
mais

requerem um estudo

aprofundado.  Além disso, as
conclus@es de varios estudos mostram
que hé diferencas entre criancas hip
com perfil de Quociente Intelectual
homogéneo e criancas com perfil

heterogéneo de Quociente Intelectual.

20

D'ANTONIO
et al (2016)

Pubmed

Inglate
rra/
inglés

Correlaciona
r exames de
imagem preé-
natal de
fetos (anom
alias
posteriores
da fossa,
mega
cisterna
magna, cisto
de bolsa de
Blake e
hipoplasia
vermina)
correlaciona
ndo com os
exames de
imagem
pos-natal.

Imagens de ultrassom com anomalias

posteriores da fossa € uma condicao

com alto risco para anomalias
estruturais cromossOmicas e
associadas, mega cisterna

magnaisolado e cisto de bolsa de
Blake tém baixo risco de aneuploidia
ou anomalias estruturais associadas,
ja hipoplasia vermina possui poucos

casos para analise.
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al (2006) portug |0 grau de
ués concordanci
a entre uma
escala de|os parametros analisados

uma de
diagnéstico
do

desenvolvim
ento  motor
de lactentes
no sexto
més de vida.

CAMPOS et| Scielo Brasil/ | Estabelecer | Boa concordancia entre

tiagem €| yijlizacdo do percentil 5 da AIMS.

0s

instrumentos de avaliagdo no sexto

més, sendo a melhor combinacgéo para

é a

Fonte:. Autoria Propria

4.  DISCUSSAO
Desafios na atencéo béasica

A identificacdo de sindromes genéticas depende de alguns fatores, como a
vigilancia em saude, o acesso a assisténcia e 0 conhecimento/educacgéo
continuada do profissional de satde. Um estudo realizado por VIEIRA et al (2013)
em Angra dos Reis demonstrou que 60% dos profissionais de saude tinham
recebido pouca ou nenhuma capacitacdo sobre malformacdes congénitas. Na
vigilancia em saude, é possivel detectar, avaliar e acompanhar os determinantes
e condicionantes de saude da populacdo. A historia familiar € uma forma de
identificar individuos e familias em risco ou com manifestacdes de problemas
genéticos. Porém, sem capacitacdo adequada, os profissionais de saude podem
ter dificuldades na abordagem das familias, construcdo de heredograma ou
genograma, escalas de riscos, avaliacdo clinica como anamnese e exame fisico,
visita domiciliar, investigagc&o laboratorial, rastreamento, referenciamento, entre

outros. (VIEIRA, et al 2013)

O desconhecimento de estratégias de vigilancia em salude como

cadastramento de pessoas com deficiéncia no Sistema de Informacéo da Atencéo
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Basica, acompanhamento e andlise dos dados epidemioldgicos referentes aos
nascidos vivos e oObitos infantis com malformacdes congénitas, através do
Sistema de Informacbes de Nascidos Vivos (SINASC) e do Sistema de
Informacédo de Mortalidade (SIM), impossibilita atuacao efetiva da vigilancia em

saude.

A capacitacdo profissional é essencial para que o médico possa fechar o
diagnostico correto, ou mesmo saber encaminhar o paciente para o profissional
mais adequado, quando necessario. Para CAMPOS et al (2006) e MORIYAMA et
al (2020), a aplicagdo de escalas de triagem e motoras sdo importantes
ferramentas que auxiliam diante da suspeita de alguma patologia. Além disso, o
preenchimento adequado da caderneta da crianca torna perceptivel a presenca
de atrasos no desenvolvimento, possibilitando a acdo mais adequada do
profissional. Desse modo, a auséncia de capacitacdo adequada, torna o cuidado
falho no monitoramento da historia familiar, como mostra RODRIGUEZ, et al

(2017), a falha na deteccao da sindrome de CAPOS como também

GELFAND et al (2018) na deteccdo da sindrome da lingua do pescoco. Em
ambos a familia tinha um histérico que foi negligenciado, se houvesse o
monitoramento familiar adequado, poderia ter dificultado o avanco da doenca
tendo resultado positivo na situacdo de salude do paciente como na orientacdo e
aconselhamento da familia e na coordenacao do cuidado. WHELESS et al (2020)
pontua a importancia de atualizar-se acerca das medicacfes modernas para a
sindrome de Dravet, MOHAMED, et al (2019) endossa o uso de Oxandrolone na
sindrome de Turner. GRAVHOLT et al (2017) e DABROWSKI et al (2020)
complementam que, ndo s6 o médico, mas a equipe multidisciplinar, como um
todo, deve estar atualizada para que haja um cuidado integral na sindrome de
Turner, além de fomentar a discussao sobre o desenvolvimento e a possibilidade

reprodutiva dos pacientes acometidos.

STRAFACCI et al (2020) enfatiza a importancia da equipe multiprofissional
para adequacdes tendo um grafico diferenciado e padréo de crescimento para
criancas sindrémicas como a sindrome de Williams-Beuren por exemplo, no qual
o desenvolvimento no crescimento difere de graficos de referéncia da populacao

normal. Nesse contexto, HARVENG et al (2020) traz em seu estudo diferentes
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escalas aplicaveis na puericultura, ressaltando que na Sindrome Rohhad néo
existe nenhum biomarcador, porém na escala de desenvolvimento o aumento
rapido de peso seguido de disfuncéo hipotalamica séo fatores que possibilita a
melhorinvestigacao, resultando no manejo clinico e o prognoéstico mais favoravel.
BOSHI et al (2016) traz um estudo de semelhancas cognitivas entre a sindrome
de Asperger e criancas de alto potencial cognitivo, no entanto, h& alteracdes de
criangas no perfil de quociente intelectual homogéneos e heterogéneos levando a
uma abordagem mais apropriada e orientacdo e aconselhamentos da familia
sobre as caracteristicas clinicas e cuidados. SCALA et al (2019) mostra que a
sindrome de Moyamoya pode ser evitada com cuidados nos procedimentos
cirirgicos de criangas com tumores malignos e/ou submetidas a radiacao.
Algumas técnicas cirdrgicas mais seguras associadas a terapia médica reduz a
chance de o paciente evoluir para essa sindrome. DELMODER et al (2020)
mostra os efeitos cardiacos em portadores da sindrome de Marfan mesmo sem
procedimentos cirdrgicos ou outras doencas cardiovasculares o paciente
necessita de um acompanhamento com exames simples e baratos como ECG e
MAPA além de medicacdes disponibilizadas pelo SUS para manter a pressao
arterial baixa entre outros efeitos como arritmia ventricular e comprometimento do

miocardio.

Segundo BELL et al (2018), através de caracteristicas clinicas que, podem ser
realizados ou analisadas estatisticamente de clusters na APS pelos profissionais
de saude de forma adequada, sdo usados como parametro de diagndstico para
sindrome de Moebius inclusive as diferenciado em tipo 1 e tipo 2,sendo
importante, um grafico com as caracteristicas de cada tipo para facilitar um
possivel diagndstico para essa sindrome e posterior encaminhamento para
cuidados em centro especializado. DRUMOND et al (2021) determina a sindrome
de Aarskog-Scott a partir de achados clinicos com maiores escores de
prevaléncia reclassificando-os com base nisso. Apds isso, pode ser encaminhado
para servico especializado para avaliar correlacao de fendétipos com os genotipos.
Ja D’ANTONIO et al (2016) mostrou em seus estudos que exames como
ultrassonografia da cabeca do feto com anomalias estruturais, apesar das

mudancas fisiologicas, sdo compativeis com imagens de ressonancia nuclear
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magnética pés-natal. Um exame barato e acessivel que pode fazer forte sugestao
de patologias que acometem o desenvolvimento neurolégico, dando oportunidade

de planejar uma abordagem mais adequada.

A auséncia de profissionais especializados em genética médica torna dificil a
assisténcia de determinados pacientes ao aconselhamento genético. Além disso,
a falta de profissionais como nutricionista, psicologos, fonoaudidlogos, entre
outros, dificulta o seguimento longitudinal. Outros problemas apontados ainda
pelo estudo de Angra dos Reis e reforcado por FABRE (2019) que dificulta o
acesso assisténcia, é a auséncia de formularios e protocolos, insuficiéncia de
recursos humanos na Estratégia de Saude da Familia - ESF, falta de transporte
para visitas domiciliares em locais de dificil acesso, deficiéncias estruturais e
materiais das Unidades Basicas de Saude. (VIEIRA, 2013)

Em relacdo a quantidade de médicos geneticistas no pais, € bastante reduzida,
nédo ultrapassando 250, o que é claramente insuficiente para a universalizacdo do
acesso a especialidade. (IRIART aputHOROVITZ, 2013).

Essa caréncia no campo geneticista brasileiro e sua centralizacao nas regides
sul e sudeste do pais, claramente ndo preconizam a universalizacdo proposta
pelo SUS. E mesmo nestas regides, o servico de genética se concentra em
grandes centros especializados e em hospitais universitarios, distanciando ainda
mais 0s pacientes do acesso ao servigo e resultando em sobrecarga financeira
para as familias e o SUS, provocando até a desisténcia pela busca do
atendimento. (VIEIRA et. al, 2013; IRIART et al, 2019)

Nesse contexto, as patologias genéticas surgem como um problema de salude
publica e requerem atencéo especial. O aconselhamento genético nao-diretivo,
pilar central da atencdo em genética médica, deve ser garantido a todos os

individuos e familias sob risco de anomalia congénita ou doenca genética.

Em vista disso, em janeiro de 2009, o Ministério da Saude do Brasil instituiu, no
ambito do Sistema Unico de Satde (SUS), a Politica Nacional de Atenc¢&o Integral
em Genética Clinica (PNAIGC). O principal objetivo da PNAIGC é organizar uma
linha de cuidados integrais que compreenda promocao, prevencao, tratamento e

reabilitacdo de pacientes com doencas genéticas, passando todos os niveis de
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atencido a salde e com atuacdo profissional interdisciplinar. (MINISTERIO DA
SAUDE, 2009)

Esse programa deve ser implantado em cidades acima de 100 000 habitantes
promovendo uma descentralizacdo e acesso ao cuidado de todos. Contudo, ha
dificuldades na implantacdo do programa por problemas ja citados anteriormente
como a centralizacdo dos servicos nas maiores cidades das regides sul e
sudeste, falta de recursos e a falta de profissionais da genética médica,

imprescindiveis no programa.

H&a falta de estratégias para identificacdo de doencas genéticas, poucos
médicos geneticistas e, muitas vezes, a equipe desconhece a existéncia de um
servico de genética no centro urbano mais proximo para encaminhar o paciente
guando necesséario. O desconhecimento das doencas genéticas gera também
uma “peregrinagao” por muitas especialidades até o fechamento do diagnéstico
correto, levando de meses a anos, em alguns casos, sequelas irreversiveis devido
a idade do paciente e o agravamento da doenca, seja por medicacdes erradas ou

mesmo por auséncia do tratamento adequado. (MELO et al, 2010)

Os reflexos disso, endossam a discussdo sobre a formacdo do meédico
generalista. Visto que grande parte das entidades académicas néao
ofertam/integram em seu curriculo disciplinas obrigatérias de genética médica,
mesmo sabendo da prevaléncia de até 7% das doencas genéticas na populacao
mundial, desconsideram o0 impacto positivo que ha no tripé ensino-pesquisa-
extensdo. Como a genética médica é tdo proxima dos centros universitarios, a
populacdo e o0s estudantes se beneficiaram, haveria maior difusdo do
conhecimento, interesse pela area e o médico generalista ndo seria tdo inseguro

diante de uma malformacéo genética. (MELO et al, 2010)

Conduta da equipe multiprofissional da APS na prevencéo de sindromes

genéticas

E necessario promover e induzir acdes de prevencdo de sindromes no
nivel da atencdo priméaria a saude (APS), uma vez que, pelo menos nos casos
de etiologia ambiental, a deficiéncia poderia ser prevenida. Dentre as medidas

preconizadas para tanto estdo a vacinacgdo contra rubéola, a suplementacdo



26

com acido félico no periodo pré-concepcional paratodas as mulheres em idade
fértil, cuidados basicos com arboviroses e aconselhamento genético em casos
de casamento consanguineo. (YEARGIN aput MELO, 2006).

No Brasil existem campanhas nacionais de vacinacao efetivas que
visam eliminar algumas doencas, entre elas a Rubéola que estd em processo
de erradicacdo. Como prevencdo primaria devemos estimular a vacinacao
contra a rubéola para pacientes gestantes. A implantacao de suplementacéo do
acido folico (400 pg por dia) em mulheres que planejam ter filhos, no minimo 3
meses antes de engravidar até o fim do primeiro trimestre de gravidez, sua falta
pode implicar no metabolismo da homocisteina da gestante e defeitos do
fechamento do tubo neural do feto. Além disso, devemos estar atentos a idade
da gestante, mulheres em extremos de idade possuem uma maior
predisposicdo de gerar criancas com sindromes genéticas. Diante disso, é
necessaria a realizagdo correta do pré-natal oferecido nas Unidades Béasicas
de Saude - UBS, onde 0 médico e a equipe multiprofissional de satde que atua
na APS devem avaliar e orientar a gestante nos exames, suplementacao,
vacinas, mudancas no estilo de vida (caso necessario), orientar a suspensao
do etilismo, do tabagismo, uso de medicac¢des/substancias teratogénicas,
medidas protetivas em relacdo as arboviroses, problemas psicossociais,

exposicao excessiva a estresse, além da violéncia domeéstica.

Na prevencdo secundaria, o SUS tem como principal estratégia o
Programa Nacional de Triagem Neonatal - PNTN, que foi instituido em 2001
com objetivo de triar as principais doencas genéticas/congénita. Este programa
foi implementado em fase, sendo que em sua ultima contempla 6 patologias:
fenilcetonuria, hipotireoidismo congénito, anemia falciforme e outras
hemoglobinopatias, fibrose cistica, hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia
da biotinidase. Durante a escrita deste trabalho, dia 26 de maio de 2021, a
Cable News Network - CNN - Brasil, divulgou que o presidente do brasileiro
sancionou nesta data, o novo teste do pezinho com ampliacdo das doencas
detectadas, de 6 para aproximadamente 50. Neste contexto, como
profissionais, devemos estimular a participacdo das maes destacando suas
responsabilidades e a importancia da realizacao do teste do pezinho. A simples

atitude de educacdo em saude, pode transformar o progndéstico de uma
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crianca, além de reduzir gastos do SUS e da familia, reduzir o estresse familiar
na busca por diagnosticos. (CORREA, et al 2019; GOUDOURIS, et al 2019;
RASPA et al 2017; MELO, et al 2010).

Quando as medidas preventivas sao insuficientes e a crianca recebe o
diagnostico, devemos realizar as medidas de cuidado clinico especifico e
antecipatorias no seguimento da APS. MELO (2010) corroborando com BULL
(2020), exemplifica as medidas de cuidados clinico especifico na Sindrome de
Down - SD, solicitacdo de avaliacdo anual da funcéo tireoidiana, hemograma
(avaliacao de leucemia), radiografia da coluna cervical (prevencéo da luxacao
atlanto-axial), avaliacdo auditiva e oftalmolégica, sdo medidas de cuidado
visando tratamento precoce, visto que séo as principais consequéncias da SD.
Nas medidas antecipatorias das diversas sindromes existentes e mais como na
populacédo brasileira, o0 médico deve atualizar-se buscando artigos cientificos,
além de atentar-se para os boletins epidemiolégicos langcados pelo Ministério
da Saude. Séo atitudes esperadas pela populacdo atendida pelo seu médico,
cabendo a equipe estar atenta ao cuidado integral, na busca ativa e na

resolubilidade.

5. CONCLUSAO

As sindromes genéticas sdo doencas presentes na atencao basica a
salude que terdo seus prognosticos definidos pela conduta médica. Os desafios
no manejo adequado foram evidenciados pela fragilidade da atuacdo da
atencdo priméaria na saude das criancas com essas sindromes, dificuldade no
diagnostico e, consequentemente, atraso no tratamento podendo agravar a
sindrome e resultar em sequelas irreversiveis. Para amenizar estes problemas
e suas consequéncias € indispensavel o treinamento da equipe
multiprofissional, o estimulo pela busca constante de novos tratamentos e
reconhecimento de novas sindromes, insercdo ampliada da genética médica na

graduacdo médica, preenchimento adequado da caderneta da crianca,



28

orientacBes adequadas as gestantes, entre outras medidas que se enquadram
nos niveis da atencdo a saude. Assim, as doencas genéticas necessitam de
um cuidado especial da aten¢éo secundéria envolvendo uma rede de cuidado
integral, inserida no SUS, que atenda aos pacientes, e suas familias, com
doencas genéticas. Todavia, necessita de mais estudos sob a perspectiva na
atencdo primaria. Sendo assim, a harmonia entre a vigilancia em saude, o
acesso a assisténcia e educacao continuada da equipe multiprofissional sdo
indispensaveis para a assisténcia longitudinal dos pacientes com sindromes
genéticas.
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