DOI: 10.5712/rbmfc7(24)485

Palavras-chave:

Atencéo Primaria & Saude
Defeitos Congénitos
Genética Médica
Deficiéncia

Diagnostico

Keywords:

Primary Health Care
Birth Defects
Medical Genetics
Disabilities
Diagnosis
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Avaliacao genética itinerante de
criancas e adolescentes com
deficiéncia vinculadas a Estratégia
Saude da Familia

Genetic evaluation as an itinerant strategic medical care towards impaired
children and teenagers in the Brazilian Family Health Program

Evaluacion genética itinerante de nifios y adolescentes con deficiencia
relacionados a la estrategia Brasilena de Salud Familiar

Daniela Koeller Rodrigues Vieira'™, Dafne Dain Gandelman Horovitz?, Juan Clinton Llerena Junior®

Resumo

As doencas genéticas atingem cerca de 3% a 10% da populagdo e podem levar a problemas de salde cronicos e deficiéncias. O objetivo
deste trabalho foi descrever uma experiéncia nacional inédita de assisténcia na drea da genética clinica por meio de uma equipe itinerante
de especialistas que avaliou pacientes selecionados pela atengéo primdria a partir da ficha complementar de cadastro de pessoas com
deficiéncias. Foi realizado estudo descritivo e transversal dos pacientes identificados a partir da ficha complementar de cadastro de pessoas
com deficiéncias, avaliados pela equipe em 2005, 2008 e 2009, num total de 324 familias. A etiologia da deficiéncia foi definida como
genética em 38% dos casos e ambiental em 32,7%. A prevaléncia de malformagdes congénitas foi de 31,8%. A utilizagéo da ESF como
porta de entrada ampliou 0 acesso a servigos de alta complexidade para pessoas com doencas de origem genética, defeitos congénitos
e deficiéncias. Os resultados expdem a necessidade de interiorizacdo da genética médica e suas interfaces com a atencdo primaria,
reforgando a importancia da implementacéo de politicas de saude nesta area.

Abstract

Genetic disorders affect about 3-10% of the population and can lead to chronic health problems and disabilities. The present work aimed
to describe a new experience in health care in clinical genetics by an itinerant team of experts that evaluated patients selected by the
primary care through the supplementary registration form for people with disabilities. A descriptive and transversal study was carried out
with patients, who were previously identified by the supplementary registration form for people with disabilities, evaluated by the team in
2005, 2008 and 2009, in a total of 324 families. The etiology of disability was defined as genetic in 38% of the cases and environmental
in 32.7%. The prevalence of congenital malformations was 31.8%. Family Health Strategy was utilized as a gateway to expand the access
to health services for people with highly complex genetic diseases, birth defects and disabilities. The results expose the need to interiorize
medical genetics and its interfaces with primary care in Brazil, reinforcing the importance of implementing health policies in this area.
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Las enfermedades genéticas alcanzan a cerca del 3 a 10% de la poblacion y pueden llevar a problemas crénicos de salud y deficiencias.
El objetivo deste trabajo fue describir una experiencia nacional inédita de asistencia en el area de la genética clinica por medio de un
equipo itinerante de especialistas que evaluaron pacientes seleccionados por la atencion primaria a partir de la historia clinica disponible
en el registro de personas con deficiencia. Fue realizado un estudio descriptivo y transversal de los pacientes identificados a partir de

la historia clinica disponible en el registro de personas con deficiencia en 2005, 2008 y 2009, con un total de 324 familias. La etiologia
de deficiencia fue definida como genética en 38% y ambiental en 32,7% de los casos. La prevalencia de malformaciones congénitas
fue de 31,8%. La utilizacion de Estrategia de Salud Familiar como puerta de entrada amplio el acceso a servicios de alta complejidad
para personas con enfermedades de origen genético, defectos congénitos y deficiencias. Nuestros resultados exponen la necesidad de
interiorizacion de la genética médica y sus interfaces con la atencion primaria de la salud, reforzando la importancia de implementar

politicas de salud en esa drea.

Introducao

As doengas genéticas atingem de 3% a 10% da populagio
e muitos dos afetados tém problemas de saude cronicos
e deficiéncias, com necessidade de tratamento médico,
reabilitagdo e educagao especial ou inclusiva. Com isso, hd
um aumento decorrente do custo de vida médio estimado e
elevados custos psicossociais'?.

Na Atencio Primdria 2 Sadde (APS), a frequéncia de
criancas com doencas cronicas e deficiéncias varia de 3% a
20%, dependendo da definigao utilizada. Estas necessitam
de cuidados de saide ou hospitalizagoes por um tempo
estimado anual quatro vezes maior que o utilizado por
criancas sauddveis®’. No Brasil, o tempo de permanéncia
de criangas com malformagées congénitas (MC) durante
a internagdo hospitalar também foi maior se comparado a
pacientes sem MC'.

O reconhecimento do papel das doengas genéticas e
dos fatores geneticamente determinados no adoecimento
vem permitindo a realizacio de agdes no campo da genética
comunitdria®’. Estas incluem a triagem de condigoes genéticas
na populagio, para a identificagio de individuos e familias em
risco, como no caso das hemoglobinopatias e a identificagao
precoce de condigoes genéticas para tratamento e prevengio
de sequelas’.

No entanto, a atengio a satide ¢ inadequada ou nio acessivel
para a maior parte da populagio afetada por doencas genéticas
e MC®. A existéncia de alguns programas especificos, como o
de Triagem Neonatal, a Fortificagao das Farinhas com Acido
Félico, o registro de MC na Declaragio de Nascidos Vivos
e o tratamento das Doencas de Gaucher e da Osteogénese
Imperfeita ndo ¢ suficiente para atender as necessidades de
assisténcia em genética no Brasil®’.

As dificuldades encontradas para assisténcia a satide em

genética clinica sdo: integragdo incipiente dos servicos no

istema Unico de Saide , na referéncia e contrarreferéncia
Sistema Unico de Satde (SUS), na referén trarrefe
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e na utilizacio dos servigos laboratoriais. Outros problemas
incluem a demanda reprimida, dificuldade de acesso,
insuficiéncia e concentragao de servicos nos grandes centros
urbanos das regides Sul e Sudeste e a auséncia de vinculagao
do médico geneticista ao SUS®®.

No Brasil, o SUS vem sendo reorganizado a partir da
APS. Esta estratégia prevé a organizagio da atencio a satde
a partir do territério geogréfico, visando ampliar o acesso e
atender as necessidades de satide da maioria da populacao’.
Esta reorganizacdo através da Estratégia de Sadde da Familia
(ESF) poderd permitir a ampliaco do acesso a satide para
pessoas com doencas genéticas, malformacgoes congénitas e
deficiéncias.

Para os profissionais da APS, as necessidades relacionadas
a drea da genética clinica tém sido pouco reconhecidas e o
treinamento destes profissionais é precdrio ou inexistente,
com pouco ou nenhum conhecimento sobre o tema do
aconselhamento genético e as questoes éticas relacionadas’. No
Brasil, um relato de experiéncia de treinamento de residente de
medicina de familia e comunidade na drea da genética apontou
para o papel da pds-graduagdo na capacitagio profissional'’.

Nesta interface, a¢des de prevengio primdria nesta drea,
como, por exemplo, a realizagio de aconselhamento genético
nao diretivo, disponibilizando orientagoes sobre os riscos
de gestagoes em mulheres com mais de 35 anos, redugio da
exposicao a agentes teratogénicos e mutagénicos e realizacio
de agoes na prevengao de defeitos do tubo neural, entre outras,
poderio reduzir a incidéncia de MC e deficiéncias e podem
ser facilmente utilizadas por equipes de satide adequadamente
treinadas"®!h12,

Com este entendimento, desenvolveu-se uma parceria
entre a Prefeitura Municipal de Angra dos Reis e o Instituto
Fernandes Figueira (IFF) — FIOCRUZ, a partir do ano de
2004. Isto possibilitou a avaliagdo na drea da genética clinica
a pacientes oriundos da APS, através da Equipe Itinerante de
Genética Médica do IFE Estes pacientes foram selecionados
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através do Projeto de Atengdo Integral & Pessoa com Deficiéncia
em Angra dos Reis(PAIPD), idealizado e implantado no SUS
pela Secretaria Municipal de Satde e Fundagdo de Satde de
Angra dos Reis desde dezembro de 2002 e que continua em

funcionamento no ano de 2012,

O objetivo deste trabalho ¢ descrever os resultados da
avaliacio genética itinerante realizada nos anos de 2005, 2008
¢ 2009. Entre as dimensoes que serdo abordadas na discussao
incluem-se as caracteristicas epidemiolédgicas de criancas e
adolescentes com deficiéncias pertencentes ao PAIPD e o papel
da APS como sentinela para doengas genéticas e deficiéncias.

Desenvolvimento

O projeto foi realizado no municipio de Angra dos Reis,
localizado no Estado do Rio de Janeiro. A escolha deste
municipio deveu-se ao fato de ele ter uma rede de satde
capilarizada, com uma cobertura ampla da ESF (cerca de 60%
em 2006 e 72% em 2012). Além disso, utiliza o cadastro de
familias do Sistema de Informagio da Atengao Bésica - STAB
para o planejamento da politica municipal para pessoas com
deficiéncia, empreendendo esforgos na direcao de qualificar
a informagio sobre a condigio deficiéncia, contida na Ficha

A (ficha de cadastro familiar na ESF) desde 2002,

Realizou-se estudo descritivo e transversal dos dados
epidemiolégicos de criangas e adolescentes com deficiéncias
que foram cadastrados pelos agentes comunitdrios de saide
(ACS) através do PAIPD' ¢ avaliados pela Equipe Itinerante
de Genética Médica do IFE

A selecao dos pacientes foi realizada pelas equipes de
ESE através dos ACS, utilizando-se a ficha complementar de
cadastro de pessoas com deficiéncias (FC). Foram selecionadas
para avaliacdo todas as familias cadastradas com uma crianca
ou adolescente com deficiéncia, na faixa etdria de 0 a 14
anos, num total de 327 familias, no periodo de 2005 a 2009.

O atendimento pela equipe itinerante ocorreu nos anos de
2005, 2007 e 2009, em unidade de sadde do SUS, no centro
do municipio de Angra dos Reis, em modelo de mutiréo.
Este agendamento foi realizado pela profissional responsdvel

pelo PAIPD e informado as familias pelos ACS.

A equipe de avaliagio foi composta por profissionais
do Instituto Fernandes Figueira (IFF — Rio de Janeiro),
unidade materno-infantil da FIOCRUZ, entre eles: assistente
social, médico geneticista, pediatra e neuropediatra.
Representantes locais, incluindo a médica responsavel pelo
PAIPD e profissionais da APS (médicos, enfermeiros e ACS)
acompanharam as avaliagoes.

Para a realizagao das avaliagoes foram aplicados dois
questiondrios, neurolégico e genético, jd utilizados
anteriormente para estudos no campo das deficiéncias®. Estes
questiondrios sdo fichas padronizadas, com dados de histéria
gestacional, familiar, de desenvolvimento, antropometria e
exame fisico. O exame neurolégico cldssico e evolutivo foi
realizado por um Gnico examinador e a avaliagio genética
foi feita por uma equipe de pesquisadores treinados em um
mesmo servigo pelo pesquisador sénior, mantendo-se assim
uma homogeneidade nos dados obtidos. Os questiondrios
genéticos e 0 exame morfolégico seguiram as recomendagdes
preconizadas por Jones'.

O responsdvel por cada paciente foi o informante para o
preenchimento de questiondrio e o critério de elegibilidade
foi a concordancia em participar do estudo, apés a assinatura
de Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.

Os diagndsticos da equipe itinerante foram efetuados a
partir da avaliagio neurolégica cldssica e evolutiva realizada por
um mesmo examinador e da avaliagio genética e morfoldgica
realizada por um grupo de pesquisadores supervisionados e
treinados por pesquisador sénior. Foi procedida a realizagao
de exames complementares quando indicados para a
confirmagio diagnéstica. Estes foram realizados no municipio
de Angra dos Reis, incluindo exames de imagem (RX,
tomografia computadorizada, ressonincia nuclear magnética,
ultrassonografias, ecocardiograma) e exames laboratoriais
bioquimicos bdsicos ou no IFE incluindo citogenética
convencional e triagem para erros inatos do metabolismo.

Entre os dados obtidos, foram analisadas e estabelecidas
as frequéncias simples para as distribuicoes por sexo e
faixa etdria e para presenca de malformacio congénita,
dismorfias, consanguinidade, histéria familiar de deficiéncia
auditiva, sindrome de Down e retardo mental. A presenca de
intercorréncias perinatais (prematuridade, pds-maturidade,
baixo peso ao nascer, parto domiciliar, internagio no ber¢drio
logo apés o nascimento) e pds-natal (déficit motor, déficit
de linguagem) foram investigadas.

Devido a grande heterogeneidade das possiveis etiologias
para deficiéncias na faixa etdria estudada, optou-se por
realizar a categorizagdo dos diagnésticos encontrados em
trés grupos nosoldgicos: genético, ambiental e idiopético.
Foram classificados como de origem genética os pacientes
que apresentavam sinais dismérficos, associados ou nio a
malformagées congénitas; doencas genéticas de diagndstico
clinico-morfolégico facilmente definido por médicos
geneticistas (p.ex. sindrome de Down, Esclerose Tuberosa,
Neurofibromatose). Além desses casos, foram incluidas neste
grupo de causas algumas situagdes que sugerem diagndstico
de origem genética, incluindo a histéria de consanguinidade
parental na auséncia de fatores ambientais adversos, histéria
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familiar da deficiéncia em duas ou mais geracoes, dois
individuos do sexo masculino afetados e dois ou mais
individuos com dismorfias similares. Para o diagnéstico de
etiologia ambiental, foram utilizados os dados de histéria
patoldgica pregressa como por exemplo, baixo peso ao nascer,
infecgao congénita, asfixia, prematuridade, traumatismos,
entre outros. Foram categorizados como idiopdticos os
pacientes nos quais ndo se identificou causa ambiental ou
genética para o diagnéstico. Para os pacientes incluidos em
mais de um grupo, classificamos a etiologia como mista e
como de etiologia ignorada em parte dos pacientes nos quais
nio foi registrada na ficha de investigagao a possivel causa
para deficiéncia.

Cada consulta gerou um relatério médico com
recomendagoes voltadas aos cuidados & satide e aconselhamento
genético das familias, conforme as necessidades identificadas.

Os questiondrios preenchidos foram revisados e as questdes
pertinentes a casos individuais, incluindo as hipéteses
diagndsticas aventadas, foram discutidas com os membros
da equipe, com o objetivo de manter a qualidade dos dados
e eliminar quaisquer ddvidas diagnésticas porventura
existentes. Depois desta agio, os dados resultantes da avaliagio
especializada dos pacientes oriundos do PAIPD foram inseridos
em banco de dados. A anilise das frequéncias simples, com
nivel de confianca de 95%, foi realizada através dos testes
estatisticos do Programa Epitable e do Programa Statcalc,
integrantes do pacote de programas Epi Info 6.0 (Centers
for Disease Control and Prevention, Atlanta, Estados Unidos).

O projeto teve aprovagio pelo Comité de Etica em
Pesquisa com Seres Humanos do Instituto Fernandes Figueira

(FIOCRUZ) sob o registro CAEE-0043.0.008.000-06.

Como resultados do projeto, foram avaliados pela equipe
itinerante 324 pacientes com deficiéncia, identificados a partir
da APS. Compareceram para a avaliagao 105 pacientes, no
ano de 2005, 165 no ano de 2008 e 59 em 2009, oriundos
da ESE Foram excluidas da andlise trés familias que nao
assinaram o termo de consentimento apresentado. A cobertura
dos casos avaliados correspondeu a 99%.

Houve maior prevaléncia do sexo masculino (1,2M:1F)
entre os pacientes avaliados e estes dados apresentam relevincia
estatistica (p < 0,05) (Tabela 1).

A distribui¢ao por faixa etdria encontrada mostrou que
6,17% dos pacientes eram lactentes; 27,16% tinham de 1 a
4 anos; 31,8%, de 5 2 9 anos; e 30,56%, de 10 a 14 anos.

A prevaléncia de histéria de prematuridade foi de
28,4% e de intercorréncias na gestagio em 41% dos casos
(133 pacientes).

A histéria de atraso no desenvolvimento motor (21,9%
dos pacientes andaram sozinhos apés 24 meses e 16,6% nao
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andam) e da fala (inicio da fala com mais de 24 meses em
26,5%; 33% nao falam) indicam a gravidade do quadro dos
pacientes avaliados (Tabela 1).

A categorizagao dos diagndsticos em grupos nosolégicos
mostrou que a associagio etioldgica causal genética (38%) e
a ambiental (32,2%) foram predominantes (Tabelas 2 e 3).

Tabela 1. Caracteristicas epidemioldgicas, desenvolvimento psicomotor
e antecedentes familiares em 324 pacientes avaliados pela Equipe de
Genética ltinerante no municipio de Angra dos Reis — 2005, 2008 e
2009.

Caracteristicas e Antecedentes

<1ano6,17%
1a4anos 27,16%
5a9anos 31,79%
10 a 14 anos 30,56%
>14 anos 4,32%
Sexo 1,2M: 1F

Presenca de malformagao congénita 31,8%

Faixa etéria

Histdria de consanguinidade 4,32%
Presenca de dismorfias 34,26%
Histéria de pos-maturidade 4,32%
Historia de prematuridade 28,4%

Andar sem apoio
Primeiras palavras

Fonte: Projeto de Atencao Integral a Pessoa com Deficiéncia (PAIPD), Secretaria
Municipal de Salde de Angra dos Reis, 2005, 2008 e 2009.

>24 meses em 21,9%, ndo andam 16,6%
>24 meses em 26,5%, ndo falam 33%

Tabela 2. Etiologia Ambiental por tipo de exposicao - Avaliagéo Genética
ltinerante em Angra dos Reis — 2005, 2008 e 2009.

Tipo de exposi¢ao Ambiental Namero de %
casos
) Alcool 1 0,3
Teratdgenos
Drogas 1 0,3
Asfixia 21 6,4
A N Insulto perinatal® 9 2,8
Intercorréncias perinatais i
Prematuridade 26 8
Tocotraumatismo 2 0,6
Encefalite 1 0,3
Infeccéo 2 0,6
Meningite 12 3,7
Infeccoes Rubéola congénita 11 3,4
Sifilis 1 0,3
Toxocariase 1 0,3
Toxoplasmose 9 2,8
Trauma Trauma 2 0,6
Exposicao a radioterapia Radioterapia 1 0,3
Acidente vascular encefalico AVE 2 0,6
Retardo mental de etiologia social Social 8 2,5
Total 110 34

*De acordo com informagdes colhidas; *outras complicagbes do periodo perinatal,
exceto asfixia, prematuridade e tocotraumatismo. Fonte: Projeto de Atengdo Integral
a Pessoa com Deficiéncia (PAIPD), Secretaria Municipal de Saude de Angra dos
Reis, 2009.
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Tabela 3. Diagndsticos de etiologia genética* encontrados pela Equipe de Genética ltinerante no municipio de Angra dos Reis — 2005, 2008 e 2009.

Genético Namero de % Genético Namero de %
casos €asos
Sindrome de Down 33 10,2 Sindrome de Turner 1 0,3
Sinais dismdrficos 15 4,6 Sindrome de Smith-Magenis 1 0,3
Defeito do Tubo Neural 9 2,8 Sindrome de Prune-Belly 1 0,3
Ligado ao X 6 1,9 Rabdomiossarcoma 1 0,3
Esclerose tuberosa 3 0,9 Hamartoma vascular 1 0,3
Sindrome de Rett 3 0,9 Sindrome da Delecédo 18p 1 0,3
Sindrome de Crouzon 2 0,6 Sindrome de Edwards 1 0,3
Sindrome de Cornélia de Lange 2 0,6 Polissomia de X 1 0,3
Sindrome de Coffin-Siris 2 0,6 47XY, der(22)t (9;22) 1 0,3
Klippel-Trenaunay-Weber 2 0,6 46,XX + r(17) 1 0,3
Sindrome de Wolfran 2 0,6 Neurofibromatose 1 0,3
Osteogénese Imperfeita tipo 1 2 0,6 Acrodisostose e pseudohipoparatireoidismo 1 0,3
Distrofia Muscular de Duchenne 2 0,6 Albinismo 1 0,3
Outras trissomias 2 0,6 Aniridia e glaucoma familiar 1 0,3
Surdez familiar autossomica recessiva 2 0,6 Doenca de Canavan 1 0,3
Historia familiar 2 0,6 Doenga Heredodegenerativa 1 0,3
Pé torto congénito 2 0,6 Associagao VACTER 1 0,3
Catarata juvenil familiar 2 0,6 Craniossinostose 1 0,3
Sindrome de Mowat-Wilson 1 0,3 Doenca Neuromuscular 1 0,3
Sindrome de Williams 1 0,3 Hipomelanose de Ito 1 0,3
Sindrome de Prader-Willi 1 0,3 Gastrosquise 1 0,3
Sindrome de Kabuki 1 0,3 Fenda labial e palatina 1 0,3
Sindrome de Silver-Russel 1 0,3 Sindrome de Warkany 1 0,3
Sindrome de Angelman 1 0,3 Sindrome de Tourette 1 0,3
Sindrome de Goldenhar 1 0,3 Malformagéo de arco branquial 1 0,3
Sindrome de Sotos 1 0,3 Microftamia bilateral 1 0,3
Sindrome Oculofaciodigital 1 0,3 Doenca de Moya-moya 1 0,3
Total 129 39,8

*Diagndsticos clinicos ou complementados por citogenética convencional quando indicado. Fonte: Projeto de Atengéo Integral a Pessoa com Deficiéncia (PAIPD),

Secretaria Municipal de Sadde de Angra dos Reis, 2005, 2008 e 2009.

Tabela 4. Historia familiar de deficiéncia auditiva, defeito congénito
e retardo mental nos pacientes avaliados no ambulatério de Genética
[tinerante - Angra dos Reis, 2005, 2008 e 2009.

Historia Deficiéncia Defeito Retardo
familiar auditiva congeénito mental
Frequéncia %  Frequéncia %  Frequéncia %
Ignorado 13 4 10 3,1 14 4
Nao 272 84 263 81,2 114 66
Sim 39 12 51 15,7 82 25,3
Sindrome de down - - - - 15 4,6
Total 342 100 324 100 324 100

Fonte: Projeto de Atengéo Integral a Pessoa com Deficiéncia (PAIPD), Secretaria
Municipal de Satde de Angra dos Reis, 2005, 2008 e 2009.

A presenga de malformagao congénita em 31,8% dos
casos na amostra ¢ indicativa de deficiéncia de causa pré-natal
em, no minimo, 1/3 dos pacientes avaliados. A frequéncia
de consanguinidade encontrada foi de 4,32% (Tabela 1).
Os resultados indicaram também elevadas frequéncias de
histdria familiar para deficiéncia auditiva (12%); malformagio

congénita (15%); retardo mental (25%) e sindrome de Down
(4,6%) (Tabela 4). Além disso, sinais dismérficos estavam
presentes em 34,26% dos casos avaliados.

Discussao

A ESF ¢ uma das portas de entrada na rede de satde
hierarquizada do SUS e estd em situagio privilegiada para
conhecer as necessidades do individuo com deficiéncia e sua
familia e os recursos disponiveis na comunidade. Isto pode
possibilitar o encaminhamento a centros de reabilitagio
e tratamento precoce, promovendo os meios para o

desenvolvimento do potencial méximo destes individuos'®'**".

Dentro da equipe da ESE os ACS sao reconhecidamente
importantes na cria¢do de vinculos entre comunidade e
equipes de satide e tém papel estratégico na identificagio dos

problemas de satide do territério pelo qual sio responsdveis™>.
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A sensibilizagio e capacitacio adequadas dos ACS podem ter
impacto nos resultados dos cadastros realizados, reforcando a
importincia da profissionalizagio desta categoria profissional®.
Com o treinamento realizado, o municipio de Angra dos
Reis possibilitou que os ACS ampliassem o acesso a sadde,
através de acdo interdisciplinar, ao grupo de criancas e
adolescentes com deficiéncia, cumprindo um papel com o
qual sdo historicamente identificados?*. Além disso, no
ambito de cada uma das equipes, as atividades de prevengao
e monitoramento de agravos e doengas prevalentes foram
realizadas, conforme discutido por Marques e Padilha*.

Com a utilizagao de ficha de cadastro de deficiéncias
(FC) pela APS, possibilitou-se a identificagio de um grupo
de pacientes pedidtricos que poderiam beneficiar-se da
atengio especializada na drea da genética, embora os defeitos
congénitos e doencas genéticas sejam individualmente raros.

A capacitagio adequada das equipes foi essencial para
possibilitar que as fichas utilizadas alcangassem o objetivo
de captagio dos pacientes com deficiéncia. Burke e Emery?*’
chamaram a atengdo para o fato de nao haver educagio
adequada de profissionais médicos na 4rea da genética durante
a formagao académica, o que gera como resultado uma baixa
capacidade de avaliar a histéria familiar dos pacientes e
estabelecer diagnésticos genéticos. Além disso, a tomada de
decisdo na drea da satde reprodutiva e a utilizacio de testes
preditivos e identificagao de riscos futuros para doencas
genéticas a partir da histéria familiar, sao outras dreas nas
quais ¢ possivel a atuacdo dos profissionais médicos. Neste
tltimo caso ¢ sugerida maior relevincia para o papel do
profissional da APS, que pode identificar familias em risco
e propor agoes de prevencio, fornecer informacoes Gteis
aos pacientes afetados e estabelecer uma porta de entrada
adequada para os especialistas em genética. Em paises como
os Estados Unidos e a Inglaterra, diversas agoes vém sendo
estabelecidas para a educacio destes profissionais na drea da
genética, estabelecendo-se praticas adequadas. Do mesmo
modo, a¢oes que envolvem a educagio para genética, para
pés-graduandos de medicina de familia e comunidade, foram
desenvolvidas no Brasil, visando a mudanca de prdticas no

SUS™.

No presente caso, a sensibilizacio das equipes de ESF
através de capacitagdo realizada pelo municipio, que teve
como focos principais uma discussio de questoes conceituais
sobre deficiéncia, o registro adequado e a implantacio da
ficha ampliada de cadastro, foram responsaveis pelo alcance
da avaliagio genética e a ampliagio do acesso a atengio
especializada. Com a ida a campo da equipe de genética e
neurologia infantil, uma segunda discussao com profissionais
da ESF foi realizada, com os temas: “Genética e Atencio
Priméria” e “Desenvolvimento Infantil”, ampliando a discussdo
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com as equipes multidisciplinares da ESF sobre o papel das
equipes na preven¢do primdria, secunddria e tercidria de
deficiéncias, doengas genéticas e MC.

Os resultados epidemiolégicos encontrados na populagao
estudada mostraram-se concordantes com os dados da
literatura. Em relagdo a razio de distribuigao por sexo,
encontrou-se uma predominancia do sexo masculino, similar
a encontrada em estudos epidemiolégicos voltados para o
déficit global do desenvolvimento e/ou deficiéncia mental.
Isto indica possivelmente a contribui¢ao de genes deletérios
ligados ao cromossomo X para o retardo mental, além do
maior risco para o sexo masculino de sequelas decorrentes
de prematuridade'®!”232,

Cerca de 2/3 do grupo de pacientes pré-selecionados pelos
ACS tem menos de 5 anos de idade, sinalizando a possibilidade
de um diferencial no papel da APS para a detec¢ao precoce
dos casos, antes da entrada na escola e do aumento no grau
de exigéncias socioculturais sobre o individuo. Este resultado
indica que agoes relacionadas com a detecgo precoce de desvios
no desenvolvimento podem ser efetivas para a identificago e
encaminhamento precoce dos casos pela APS.

Em relagdo a etiologia das deficiéncias dos pacientes
avaliados, a genética foi responsavel por 38% dos casos e a
ambiental, 32,2%. Este resultado é préximo ao encontrado
por Llerena et al.'® em trabalho realizado em instituigoes
de educacio especial no Estado do Rio de Janeiro, no qual
foi encontrada uma frequéncia para a etiologia genética e
ambiental de 37% e 21%, respectivamente. A frequéncia da
causa classificada como idiopdtica, na nossa amostra (15%) foi
muito menor que a encontrada no mesmo trabalho (42,0%).
Em nossa avaliago, os resultados apontaram ainda para uma
etiologia mista em 5% e ignorada em 5%.

Encontrou-se uma importante contribuigo da etiologia
ambiental como causa de deficiéncias (Tabela 3), com elevada
prevaléncia de histéria de prematuridade e de intercorréncias
na gestagio, sinalizando que ainda hd muito a ser feito paraa
redugio de causas como exposi¢ao a teratdgenos, intercorréncias
perinatais, situagoes de privagdo social intensa e prevencao de
acidentes, explicitando a importincia da assisténcia pré-natal
adequada, acompanhamento ao parto e ao recém-nascido na
prevengao primdria de deficiéncias e reforcando o papel da
APS para prevencio das causas ambientais de deficiéncias.

A elevada frequéncia de consanguinidade (4,32%) foi
similar A encontrada por Llerena et al.’® e pode indicar a

1632 Observou-se

associagdo com genes autossOmicos recessivos
que o papel da ESF no cuidado a familia, pode permitir que
dados relevantes de histéria familiar sejam detectados, para

o0 adequado diagndstico e aconselhamento genético.

A existéncia de defeitos congénitos em 31,8% dos
casos sugere que a utiliza¢do da informacio sobre MC da
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Declaragao de Nascido Vivo poderd permitir também uma
intervengio mais precoce pela ESE atuando em nivel tercidrio
de prevengio. A etiologia genética em 38% dos casos aponta
para a necessidade de que todos os membros das equipes de AP
estejam capacitados para o reconhecimento desses individuos
e a existéncia de MC ou histéria de baixo peso ao nascer, por
exemplo, deverio sinalizar um fator de risco maior para o
retardo mental e outras deficiéncias'®**%. O reconhecimento
do cardter hereditirio dos defeitos congénitos corrobora a
necessidade de a¢oes voltadas para a atengdo pré-natal e
planejamento familiar, incluindo aconselhamento genético
prospectivo e pré-concepcional as familias para conhecimento
de seus riscos individuais e eventual prevencio na recorréncia,
o que pode reduzir a incidéncia das deficiéncias''.

Na APS, a utiliza¢io dos sistemas de informagio em saide
deve ser privilegiada, jéd que eles tém um papel estratégico no
planejamento, sendo instrumentos capazes de captar, organizar
e analisar dados para planejar, analisar o impacto, eficicia e
eficiéncia das agdes de saide executadas, e contribuir para a
producio de conhecimento®. Em especial, o envolvimento
do municipio com a informagao produzida tende a melhorar
sua qualidade e o planejamento local de sadde®, como o
observado no municipio de Angra dos Reis com o cadastro
e selecdo dos pacientes para a avaliagio genética itinerante.

Com a expansio das equipes de ESF para todo o territério
nacional e com o funcionamento hierarquizado do SUS, devem
ser estimuladas a¢des na APS que possibilitem a estruturagao
da atengdo aos defeitos congénitos e doengas genéticas neste
nivel de assisténcia, com a implanta¢do de um modelo de
triagem descentralizada, baseada na APS. A experiéncia com a
capacitagio das equipes de ESE, especialmente dos ACS para
o rastreio de deficiéncias com utilizagio da estrutura local, de
baixo custo e a utilizagdo do profissional geneticista itinerante
demonstrou que esta estratégia pode ser um meio adequado
para concretizar a assisténcia em genética clinica em um
municipio com porte pequeno a médio. Além disso, reduziu
os custos municipais com o Tratamento Fora de Domicilio,
sem prejudicar o acesso da populagio a um servigo de alta
complexidade e possibilitou o acesso ao aconselhamento
genético para as familias em risco.

Outro ponto que deve ser discutido, na implantacio
de acdes de genética comunitdria no Brasil diz respeito as
questoes éticas. Alguns aspectos devem ser considerados: os
programas oferecidos devem ser de utilizagao voluntiria,
deve haver estrutura para prover para a populagdo os testes
de triagem e de diagndstico, aconselhamento genético e
educagio para os profissionais e para o publico leigo; uma
equipe multiprofissional deve estar disponivel para o apoio aos
individuos afetados; as comunidades devem ser consultadas
no caso de utilizacio de novos conhecimentos na drea; os

problemas associados ao diagndstico pré-natal devem ser
adequadamente manejados incluindo as questoes legais
associadas; a triagem de heterozigotos assintomdticos para
condigées genéticas como a anemia falciforme deve prever
orientagao e apoio aos portadores e afetados’.

Neste trabalho, além dos cuidados éticos relacionados ao
consentimento livre e esclarecido, a possibilidade do acesso a
equipe de profissionais do IFF e a seus recursos, permitiu as
familias o acesso aos recursos disponiveis na drea da genética,
a0 aconselhamento genético quando indicado e a educagio
para os profissionais da aten¢do primdria envolvidos no
cuidado aos pacientes e suas familias.

Conclusao

A identificagdo de uma importante porta de entrada para os
pacientes com deficiéncias, doengas genéticas e malformacoes
congénitas na APS de satide em Angra dos Reis pode significar
um acesso precoce ao diagnéstico e tratamento, ampliando a
atuagdo do geneticista clinico no plano da genética comunitdria.
Destaca-se que os dados epidemiolégicos encontrados neste
estudo indicam a necessidade de acdes nesta 4rea, além de
reforcar a importincia da capacitacio das equipes de ESF
e ACS sobre o tema. O projeto desenvolvido no municipio
junto aos pacientes com deficiéncia pode ser considerado
um modelo-piloto para a implementagio de uma politica
de APS na drea da genética médica.

Os resultados das agoes desenvolvidas permitiram atender
aos principios da equidade e da integralidade, ampliando o
acesso ao atendimento em genética clinica. Também ¢ provavel
que o impacto dessas agoes, em especial em dreas com taxas
mais baixas de mortalidade infantil, possam ser refletidas na
morbidade e mortalidade.

Espera-se ainda que este estudo chame a atengao para
a necessdria preocupagao com a populagio de criangas e
adolescentes com deficiéncias, doengas genéticas e MC,
contribuindo para uma resposta mais adequada do SUS as
necessidades deste grupo.
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