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OUTROS

177 - PERFIL DIAGNOSTICO CLINICO/GENETICO DOS OBITOS INTRA-HOSPITALAR DE INDIVIDU-
0S COM ANOMALIAS CRANIOFACIAIS, EM 40 ANOS DE ATIVIDADE DO HRAC-USP, CAMPUS BAURU

Costa FMR, Almeida MLG

Introducao: O HRAC-USP ha 40 anos, dedica-se a abordagem multidisciplinar de individuos com anomalias
craniofaciais. Dos 46.485 individuos matriculados, 1.227 foram a 6bito (176 intra-hospitalar). Objetivos: perfil
diagnostico dos 6bitos ocorridos no HRAC-USP; levantamento das causas de morte, faixa etéria por ocasiao
do 6bito, tempo decorrido entre o 6bito e cirurgias; estabelecer possivel correlacao das malformagoes com o
Obito. Material e Métodos: Andlise retrospectiva de 176 prontuéarios interessando género, data de nascimento
e de 6bito, histéria familial, gestacao, achados clinicos, cariétipo, exames subsidiarios e procedimentos rea-
lizados. Causas de morte foram obtidas do Atestado de Obito. Para o diagnéstico utilizou-se documentacao
fotografica e programas computadorizados especificos. Resultados: Dos 176 6bitos, 83 eram masculino e 93,
feminino. Dois Grupos foram estabelecidos: fissura orofacial isolada (GI; 41 casos) e anomalias mdltiplas (GII;
133 casos). No GI, a FLP bilateral foi a mais freqiiente (34%) seguida pelas unilaterais esquerda (24%). No GlI,
foram as FP (38%) seguidas pelas medianas (15%). As condi¢des mais freqiientes do GII foram: SPR isolada e
sindromica (32%); HPE isolada e sindromica (15%); sindromes de arcos branquiais (12%); cromossomopatias
(8%); sindromes com DFN (6%). Do total, 20% foi a 6bito no 1° més de vida e 81%, até o final do 1° ano. O
po6s-operatério (PO) mediato foi o de maior ocorréncia de 6bitos. Nos Gl e II, BCP (27%) e sepsis (10%) foram
as mais citadas como primeira causa de morte. MMC foram citadas em 18% dos casos, como terceira causa
de morte. Conclusédes: individuos com MMC apresentam maior risco do que aqueles com fissura isolada; ha
na amostra sindromes com prognostico reservado; as infec¢oes, principalmente a pulmonar, representam
importante causa de morte intra-hospitalar; o primeiro ano de vida € o de maior vulnerabilidade; o periodo
PO mediato € critico.

E-mail do autor: flarichieri@gmail.com

178 - ANALISE E CARACTERIZACAO DE UM SERVICO DE GENETICA MEDICA NA BAIXADA SANTISTA
Zanolla TA, Cernach MC, Perez ABA

Introducao: A Baixada Santista (BS) é composta por 9 municipios: Bertioga, Cubatao, Guaruja, Itanhaém,
Monguagd, Peruibe, Praia Grande, Santos e Sao Vicente, e nao possuia nenhum servigco de genética médica.
Para melhor atender esta populagao, foi instituido pela Universidade Metropolitana de Santos (UNIMES) o
ambulatério de Genética Clinica, na Policlinica de Atendimento Médico (PAM)-Aparecida. Objetivo: Analisar
pacientes com doencgas genéticas no periodo de 2006 a 2009, registrar a cidade de procedéncia, o diagnés-
tico por etiologia e os servicos e especialidades requerentes. Material e métodos: Os pacientes foram enca-
minhados por outras especialidades do PAM e servicos de saide, avaliados através de consulta e protocolo
especifico. Resultados: Foram atendidos 86 pacientes, com um total de 142 consultas (86 consultas novas e
56 retornos). A distribui¢cao por género foi de 49% de pacientes do sexo feminino, 50% do sexo masculino e
1% com sexo indeterminado. Com relagao aos municipios, os pacientes procederam de: Bertioga 2%, Cubatao
6%, Guaruja 19%, Itanhaém 1%, Peruibe 1%, Praia Grande 6%, Santos 22% e Sao Vicente 31%. Nenhum paciente
foi encaminhado de Mongagua e 2% sao procedentes de outras cidades (10% nao apresentam esta informa-
¢ao no prontuéario). Cinquenta e nove por cento dos pacientes obtiveram o diagndstico e 41% permaneceram
sem diagnostico. Conclusao: Existe na BS um contingente de pacientes necessitados de avaliacao genética
sem acesso a um servico de Genética Médica. Muitos desistiram da investigacao devido a dificuldade finan-
ceira e de transporte. Assim sendo, este servico proporciona o diagnoéstico, seguimento e aconselhamento
genético adequado aos pacientes e vem tornando a especialidade conhecida e acessivel aos servicos de
salde da regido.

E-mail do autor: thaisarbocese@hotmail.com
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179 - SERVICO DE GENETICA MEDICA BRASILEIRO, PUBLICO, GRATUITO, UNIVERSAL, INTEGRA-
DO, COM QUALIDADE E EQUIDADE: A EXPERIENCIA DOS 6000 PRIMEIROS ATENDIMENTOS DO HOS-
PITAL UNIVERSITARIO DE BRASILIA (HUB)

Ferrari [, Cordoba MS, Safatle HPN, Versiani BR, Padovani CR, Gongalves A

Hospital Universitdrio de Brasilia, Depto Bioestatistica — UNESP — Botucatu Grupo de Satide Coletiva e Ativida-
de Fisica - UNICAMP

Introducao: A introducao da Genética no SUS passa a demandar além de sélida formacao médica, agucada
sensibilidade politica e clara capacidade de gestao, para que se efetivem com competéncia tanto planejamento
e implantacao quanto operacionalizacao e avaliacao de novos centros especializados. Nesse sentido, torna-
se indispensavel o conhecimento da identidade e intervencao dos servigos de genética consolidados do pais
que apresentem procedimentos sistematizados, casuisticas numerosas e atuagoes experientes. Objetivos: )
Descrever principais caracteristicas dos primeiros 6000 atendimentos familiares realizados pelo Ambulat6-
rio de Genética do HUB - UnB nos tltimos 22 anos; 1) Compara-las com experiéncias institucionais de anos
anteriores dos autores nos Hospitais das Clinicas das Faculdades de Medicina de Botucatu — UNESP e de
Ribeirao Preto - USP (Castilla et al, 1977, Gongalves, 1981; Ferrari, et al,1991). Material e Métodos: Avaliacoes
genético-clinicas em protocolos padronizados; registro e armazenamento de dados em bases informatizadas.
Resultados: Viabilizaram-se as primeiras distribuicoes freqlienciais exploratérias de trés avaliacoes sucessivas
(1991, 2004 e 2009), referentes a perfil socio-demografico dos usuarios, nosografia de encaminhamento, acha-
dos citogenéticos e metodologias empregadas. Conclusdes: Das informacoes obtidas, destaca-se, talvez pela
expansao tecnoldgica havida no periodo, o crescimento progressivo da resolutividade obtida, com 70,86% de
evolucao por alta e 80,97% com conclusao de atendimento pela realizacao de Aconselhamento Genético.

E-mail do autor: marasan@unb.br

180 - MALFORMA(;()ES CONGENITAS NA REGIAO NORTE FLUMINENSE: UMA AVALIACAO DAS
NOTIFICACOES DE NASCIDOS VIVOS (1999-2005)

Falleiro LV, Acosta EM

Introducao: As malformagdes congénitas constituem alteracoes da estrutura, funcao e/ou metabolismo que
resultam em incapacidade fisica ou mental, as causas mais freqiientes de morbidade e mortalidade infantil
no mundo. No Brasil, 2-3% de todos os nascidos vivos sao afetados por algum tipo de malformagao. Contu-
do, variagcoes em até 8% tém sido relatadas segundo o sexo, etnia e local de residéncia. Objetivos: Avaliar a
ocorréncia de anomalias na Regido Norte Fluminense, que compreende nove municipios. Métodos: Foram
utilizadas as informagdes relativas ao periodo 1999-2005 do Sistema de Informagcao sobre Nascidos Vivos, SI-
NASC. Foram calculadas as freqiiéncias para as variaveis: municipio, ano de notificacao, categoria de sistema
afetado, idade reprodutiva materna e sexo do acometido. Resultados: Em relagao as categorias sistema afe-
tado, ano de notificagdo e municipio o nimero total de malformagoes notificadas foi 425. Segundo o sexo do
acometido e a idade materna houve 440 notificagoes, sem diferencas significativas (teste t em par de Student
P = 0,2181). A prevaléncia de malformacoes foi 47/10.000 nascidos vivos (freqiiéncia média anual de 0,46%
= 0,11). A taxa de defeitos congénitos para o sexo masculino (0,54) foi maior do que para o sexo feminino
(0,46), mas nao significativamente diferente do esperado (Qui-quadrado, P masculino = 0,7180; P feminino =
0,5956). Os defeitos mais freqiientes envolveram os sistemas nervoso central (21%) e osteomuscular (20,5%). A
maioria (63%) dos acometidos nasceu de mulheres na faixa etaria 35-44 anos. Dentre os afetados, a maior fre-
qliéncia (64%) ocorreu em Campos dos Goytacazes. Conclusdes: A prevaléncia de malformagoes congénitas
na Regido é aproximadamente a metade das taxas relatadas em outros estudos no Brasil, incluindo o Rio de
Janeiro. Uma vez que as taxas de natalidade por faixa etaria materna sao indistinguiveis das médias nacionais
os dados apontam para uma significativa subnotificacao de acometidos para o interior do Estado.

E-mail do autor: ucianavfalleiro@gmail.com
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181 — AVALIACAO DA IDADE MATERNA, PATERNA, ORDEM DE PARIDADE E INTERVALO
INTERPARITAL PARA FISSURA LABIO-PALATINA

Soares MC, Martelli DRB, Cruz KW, Paranaiba LMR, Barros LM, Martelli Jr H

Introducao: Fissuras do labio e/ou palato (FL/P) representam as anomalias congénitas craniofaciais mais co-
muns. Objetivo: Avaliar fatores de risco ambientais em pacientes com FL/P, ndo sindromicas, em um Servico
de referéncia em Minas Gerais. Material e Métodos: Realizou-se estudo caso-controle, avaliando 100 crian-
cas com FL/P nao sindromicas e 100 criangas sem alteracoes clinicas. As dimensoes de analise (idade, cor
de pele, género, classificacao das FL/P, idade materna e paterna, ordem de paridade e intervalo interparital)
foram obtidas a partir de um questionario, sendo posteriormente, construido banco de dados e as andlises
realizadas pelo programa SPSS 17.0. Os resultados foram analisados com risco relativo para cada variavel,
para estimar odds ratios com intervalo de confianca de 95% seguido de andlise bivariada e multivariada.
Resultados: Entre as 200 criangas, 54% foram do género masculino e 46% do feminino. Com relagdo a cor da
pele, houve prevaléncia, respectivamente, de feoderma, leucoderma e melanoderma. Entre os tipos de FL/P
as mais comuns foram as FLP (54%), seguida, respectivamente, pela FL (30%) e FP isolada (16%). Conclusao:
Embora com uma populagao limitada, verificou-se associacao entre idade materna e risco aumentado para
FL/P, porém idade paterna, ordem de paridade e intervalo interparital nao mostraram associagao estatistica-
mente significante para FL/P.

E-mail do autor: maths_soares@hotmail.com

182 - ESTUDO EPIDEMIOLOGICO DOS DEFEITOS CONGE_NITOS REGISTRADOS NO CAMPO 34
DA DECLARACAO DE NASCIDO VIVO NO MUNICIPIO DE SAO PAULO E O ESTABELECIMENTO DE
UM SISTEMA INFORMATIZADO DE REFERENCIA E CONTRA-REFERENCIA

Nicola PDR, Perez ABA, Cernach MCSP, Brunoni D

Introducao: Ao longo dos anos, o registro das anomalias congénitas em todo o Brasil vem sendo subdiag-
nosticado, o municipio de Sdo Paulo nao foge a essa regra. A Declara¢do de Nascido Vivo (DNV) é um docu-
mento oficial usado em todo o territério nacional e de preenchimento obrigatorio e por isso um importante
instrumento de vigilancia epidemiolégica para as anomalias congénitas. Objetivos: Analisar o registro dos
defeitos congénitos no municipio de Sao Paulo ao longo dos anos de 2001 a 2008 usando o Sistema de Infor-
macoes sobre Nascidos Vivos (SINASC). Analisar o registro dos defeitos congénitos nas quatro maternidades
do estudo ao longo dos nos de 2001 a 2007 e no ano de 2008 ap6s o desenvolvimento do trabalho. Material
e Métodos: Utilizar o banco de dados do SINASC para acompanhar a evolu¢dao do preenchimento do cam-
po 34 da Declaracao de Nascido Vivo nas maternidades atuantes no estudo e nas demais maternidades do
municipio de Sao Paulo. Utilizar um prontudrio eletrdnico e fotos, o sistema usa a internet para o diagnostico
dos recém-nascidos auxiliando assim o médico pediatra. Resultados: Segundo o SINASC, no municipio de
Sao Paulo os defeitos congénitos registrados em 2001 era 0,42%, de brancos 10,91% e de ignorado de 12,51%, e
em 2008 o registro foi de 0,91%, de brancos 0,28% e de ignorado 0,48%. Nas quatro maternidades do estudo os
defeitos congénitos registrados em 2001 era 0,22%, de brancos 11,08% e de ignorado 3,98%. Em 2008 o registro
foi de 2,02%, de brancos 0,06% e de ignorado 0,03%. Conclusao: Houve melhora do registro das anomalias
congeénitas nas quatro maternidades onde o estudo foi realizado quando comparado com os anos anteriores
e com o registro do municipio de Sao Paulo como um todo. Essa melhora tanto em quantidade como em qua-
lidade mostra a importancia de se ter a presenca de um médico geneticista mesmo que auxiliando a distancia
o médico pediatra nas maternidades.

E-mail do autor: pablodenicola@gmail.com
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183 - NOVOS MARCADORES POLIMORFICOS NO GENE DMD PARA O DIAGNOSTICO INDIRETO
DE PORTADORES DE MUTACOES CAUSADORAS DA DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

Sarlo LG, Machado FB, Silva AFA, Acosta EM

Introducao: A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é a doenga genética com padrao de heranga recessiva
ligada ao sexo mais freqiiente, afetando 1 a cada 3500 meninos nascidos vivos, causada por mutagoes no gene
distrofina, localizado na regiao Xp21.2-Xp21.1. Aproximadamente 66% dos casos sao causados por delecoes. A
andlise genética direta € feita pelo seqlienciamento dos 79 exons para identificacao de mutacoes, limitando
sua utilizagao em diagnéstico laboratorial de rotina em mulheres supostas portadoras. O diagnéstico indireto
de portadores pode ser feito mediante analise de ligacdo de marcadores polimérficos do tipo Repeticoes
Curtas em Tandem (STR) pela técnica da Reacao em Cadeia da Polimerase (PCR). Atualmente sao usados
STR dinucleotideos, cuja limitagcao principal € a ocorréncia de produtos stutter, que diferem em tamanho por
multiplos da unidade de repeticao do alelo verdadeiro, comprometendo a designacao dos alelos. Objetivos:
Definir novos marcadores polimoérficos no gene distrofina para o diagndstico indireto de portadores de muta-
cOes causadoras de DMD. Materiais e Métodos: Mineragao in silico de microsatélites na regiao Xp21.2-Xp21.1
utilizando ferramentas de bioinformatica. O indice de polimorfismo foi determinado pela comparacao de
bancos de dados para 3 genomas de referéncia. Os marcadores validados foram utilizados no desenho de um
ensaio multiplex da PCR quantitativa de fluorescéncia. Resultados: Foram encontrados 15 novos marcadores
intrénicos, com a seguinte distribuicao: 2 trinucleotideos, 7 tetranucleotideos, 4 pentanucleotideos e 2 hexa-
nucleotideos. A designacao alélica dos novos marcadores por tipagem de DNA de individuos nao afetados
foi mais acurada do que com STR dinucleotideos. Conclusées: Nove dos quinze novos marcadores exibiram
polimorfismo in silico, validando seu potencial informativo em diagnéstico indireto. A heterozigose observa-
da permitira a identificacao indireta dos cromossomos portadores de mutagao no gene DMD.

E-mail do autor: laisarlo@gmail.com

184 - MOMENTO DA NOTICIA EM SINDROME DE DOWN

Micheletto MRD, Valerio NI, Fett-Conte AC
Faculdade de Medicina de Sao José do Rio Preto — FAMERP, Hospital de Base de Sao José do Rio Preto - FUNFARME

Introducdo: A comunicagao da hipétese diagnoéstica da sindrome de Down (SD) é um procedimento que
requer habilidade e cuidado dos profissionais. Objetivos: O objetivo deste trabalho foi analisar a experiéncia
de maes de criangas com SD a partir de suas narrativas sobre este “momento da noticia” (MN), relatar os
julgamentos que as mesmas fazem deste momento, suas sugestoes para a melhoria do mesmo. Material e
Métodos: Trinta maes foram entrevistadas com a utilizacao de um roteiro semi-estruturado e suas respostas
foram agrupadas em categorias. Resultados: Os pediatras foram os que mais fizeram o MN e os que mais fo-
ram caracterizados no modo “ndo cuidadoso” (47%), seguidos pelos ginecologistas-obstetras. Os geneticistas,
enfermeiros e médicos de outras especialidades que realizaram o MN procederam todos de modo “cuidado-
s0”. As sugestoes principais das maes foram que o MN nao deve ser feito na sala do parto, deve ser realizado
entre um e quatro dias ap6s o nascimento e que o profissional se disponha a permanecer com os pais até
esclarecerem todas suas dividas. Conclusao: Os resultados corroboram os descritos previamente e indicam
a necessidade de capacitacao dos profissionais da saide para a realizacao do MN.

Palavras-chave: Sindrome de Down, Cuidador primario, Mas-noticias, Diagnostico.
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185 - IMPULSIVIDADE POR FALTA DE PLANEJAMENTO COMO POSSIVEL ENDOFENOTIPO DO
TRANSTORNO OBSESSIVO-COMPULSIVO

Lage NV, Rocha FF, Alvarenga NB, Mello CPF, Castro LMS, Diniz LFM, Correa H

Introducao: O Transtorno Obsessivo-Compulsivo (TOC) é um transtorno fenotipicamente heterogéneo com
diagnostico feito praticamente por critérios clinicos. A determinac¢ao de endofendétipos é essencial para po-
dermos compreendé-lo do ponto de vista genético e neurobiolégico. A impulsividade tem sido caracterizada
como um tragco neurobiolégico comum a diversos transtornos psiquiatricos, dentre eles, o TOC. Apesar dos
diversos modelos existentes para caracterizar a impulsividade, o modelo de Barratt é reconhecido e ampla-
mente utilizado. No TOC, diversos estudos sugerem que a impulsividade pode se tratar de um endofenétipo,
o que favoreceria a compreensao desse transtorno. Uma das caracteristicas de um endofenétipo é ele estar
presente em parentes do paciente que nao possuam o transtorno em questao. Objetivos: Averiguar se a
impulsividade (sub-tipos: atencional, motora, por falta de planejamento e escore total), estao presentes em
irmaos higidos de pacientes com TOC familiar. Materiais e métodos: Selecionamos onze familias onde o
TOC estivesse presente em pelo menos trés membros de primeiro grau. Avaliamos os irmaos para excluir
transtornos psiquiatricos através do MINI-PLUS. Vinte trés irmaos foram selecionados e comparados a 43 con-
troles pareados por sexo, idade, escolaridade. Aplicamos uma escala auto-aplicavel (BIS-11) que avalia a im-
pulsividade segundo o modelo de Barratt, ja validade para o portugués. A anélise estatistica foi realizada pelo
programa SPSS v. 15.0. O nivel de significancia foi de 0.05. Resultados: Nao houve diferencas entre parentes
e controles em relacao a impulsividade motora, atencional e escore total. Porém os parentes apresentaram
elevados nivel de impulsividade por falta de planejamento (p<0.01), um sub-tipo relacionada ao cértex érbito-
frontal) circuito fronto-estriatral), regiao com diversas evidéncia de comprometimento no TOC. Conclusdes:
A impulsividade por falta de planejamento pode ser um endofenétipo do TOC.

E-mail do autor: naira.lage@yahoo.com.br

186 — RELATO DE CASO: SINDROME DE BART ASSOCIADA A EPIDERMOLISE BOLHOSA?

Patricio EC, Xavier ACM, Alves Jr JMS

Introducao: A epidermolise bolhosa (EB) é um grupo de doencas hereditarias que se caracteriza pela for-
macao de bolhas ap6s pequenos traumas. A Sindrome de Bart (SB) apresenta auséncia congénita de pele,
lesdes bolhosas em regides de apoio e friccdo, acometimento de anexos de pele, distrofia ungueal e lesoes
em mucosa. Relato de caso: RN de MCFS, masculino, nasceu em 17 de Janeiro de 2008 com auséncia de
pele em membros inferiores e cotovelo direito, bem como alteracao de cor na mucosa oral e pé torto con-
génito. Avaliado pela dermatologia na 3* hora de vida com exulcera¢coes em pernas, pés, cotovelos, couro
cabeludo e labios. Prescrito Sulfadiazina de Prata. Na 12% hora, foi internado em isolamento com piora das
lesoes. Iniciou uso de Dipirona e Paracetamol. No 2° dia apareceram as primeiras lesdoes bolhosas em nade-
gas e maos, além de lesoes ulceradas em térax e dorso. Exames (18.01.08): PCR: 4,0; Hb: 18,7; Ht: 57,4; Leuc:
2800; Plag: 157.000. Prescrito Ceftriaxone. As lesoes bolhosas tornaram-se dia-a-dia mais graves, com liquido
citrino levemente hemorragico. No 3° dia trocou-se o antibiético por Oxacilina e Amicacina. No 4° dia foi
administrada a 1* dose de Morfina. Exames (22.01.08): PCR: 12,1; Hb:16,4; Ht: 50,7; Leuc: 5500; Plaq: 189.000;
Na: 133, Ca: 8,6, K: 6, Ptn totais 3,7; Albumina 2. No 7° dia apresentou-se palido e com distensao abdominal,
boa resposta ao HOOD. Exames (24.01.08): Leuc: 3100; Hb: 14,3; Ht: 42,5; Plaqg: 149.000; PCR: 20,3. Trocou-se
Oxacilina por Vancomicina e Cefepime. Evoluiu com piora do quadro clinico, fez uso de Ranitidina ainda no
8° dia de vida, mas faleceu no dia 26.01.08 devido a sepse neonatal. Conclusao: Inicialmente trés hipéteses
foram levantadas: Aplasia Cutanea Congénita (ACC), EB e SB. A ACC foi afastada, pois surgiram novas lesoes
e nao havia lesoes em couro cabeludo. Embora nao se tenha realizado o exame anatomo-patolégico, a EB foi
considerada a hip6tese mais sugestiva, embora a SB possa estar associada ao quadro.

E-mail do autor: vi_evilane@hotmail.com
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187 — A GENETICA SOB A OTICA DA ATENCAO A SAUDE NO CONTEXTO BRASILEIRO
Cerqueira MFM, Salvador RT, Massad L

Introducao: Na era pds-genodmica, o espectro das doencgas genéticas € muito abrangente e compreende as
doencas raras e as chamadas doencgas comuns da crianca e do adulto. A correta utilizagao das técnicas de
prevencao e diagnostico das doengas genéticas proporciona importantes ganhos para a saide da populagao
afetada ou em risco. Atualmente, a catalogacao dos servicos de genética médica do Brasil, estabelecida no
Cadastro Nacional dos Estabelecimentos de Satide (CNES), ndao apresenta com clareza sua forma de organiza-
cao e infra-estrutura. A falta de articulacao entre os servigos também dificulta o aprimoramento dos cuidados
de saide primérios e o conhecimento das situagoes diagnosticadas ou de risco no territério nacional, inde-
pendente do cuidado ter sido oferecido pelo sistema de sadde publico ou privado. Material e Métodos: breve
relato sobre a drea da genética médica no Brasil a partir da discussao sobre as principais linhas de atuagao nos
servigos de saide definidas pela “Politica Nacional de Genética” e sobre as estratégias para a manutengao da
sustentabilidade do sistema — seja ele publico ou privado - sob o ponto de vista da economia da satde. Resul-
tados: A implementagao das estratégias definidas pela “Politica Nacional de Genética” devera contemplar as
atividades de promocao da satde e prevencao de doengas, considerando a magnitude e tendéncia evolutiva
dos fatores genéticos e ambientais, e considerar a relacao custo-beneficio das intervencdes em nivel diagnos-
tico, prognostico, terapéutico, de reabilitacao ou de educacao para a saide. Conclusdes: O desenvolvimento
cientifico e tecnoldgico tem disponibilizado a sociedade um conjunto de conhecimentos e instrumentos cada
vez mais sofisticados. No entanto, hd de se atentar para o adequado mapeamento dos recursos disponiveis
para que as necessidades de satide da populagao sejam contempladas com racionalidade, em nivel individual
e coletivo, e nao afetem a sustentabilidade do sistema de satide, seja ele piblico ou privado.

E-mail do autor: rachel.salvador@ans.gov.br

188 - CENTRO DE REFERENCIA EM NEUROFIBROMATOSE DA UFMG: QUATRO ANOS DE
EXPERIENCIA NO ATENDIMENTO, PESQUISA E ENSINO

Souza J, Rezende NA, Rodrigues LOC

Introducao: Neurofibromatose (NF) é uma denominacao genérica para trés desordens neurocutaneas de
origem genética caracterizadas particularmente pela presenca de manchas café-com-leite e tumores fibrosos
da pele: neurofibromatose tipo 1 (NF1), neurofibromatose tipo 2 (NF2) e schwannomatose. A partir da dé-
cada de 90 observou-se crescente interesse pela pesquisa cientifica sobre a NF. Em 2005, foi criado o Centro
de Referéncia em Neurofibromatose do Hospital das Clinicas da UFMG (CRNF), visando prestar assisténcia
multidisciplinar aos portadores de NF e integrar atividades de ensino e pesquisa sobre a doenca. Objetivo:
Relatar a experiéncia de quatro anos de atendimento, pesquisa e ensino da neurofibromatose, realizado por
equipe do CRNF, dentro da logistica do SUS. Materiais e métodos: A partir de protocolo clinico sistematizado
foi tracado um perfil da clientela atendida no CRNF e de seus principais acometimentos e demandas. Resul-
tados: O perfil clinico observado em 290 familias do CRNF foi semelhante ao encontrada em trabalhos rea-
lizados em centros especializados. Observou-se necessidade freqiliente de avaliacao especializada e exames
complementares mais complexos, motivados por acometimentos multissistémicos, tais como: neurofibromas
cutaneos (74,3%) e plexiformes (34,1%), glioma 6ptico (6,3%), distirbios de voz e fala (56,7%), escoliose
(30,1%), dificuldade de aprendizagem (54,3%), baixa estatura (60%), macrocrania (54%), hipotonia (32%) e
diminuicao da for¢a muscular (67%). Estudos nas areas da psicologia comportamental e da fonoaudiologia,
além de avaliacbes cognitivas e do musculo estriado, na NF1, encontram-se em andamento no CRNF. Conclu-
sdo: Apo6s quatro anos de atendimento no CRNF, e considerando-se cerca de 60 mil brasileiros aguardando
aconselhamento e testes genéticos, além de cuidados a sua saude é desejavel a ampliacao e insercao do
atendimento aos pacientes portadores de NF no ambito do SUS.
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189 — A GENETICA MEDICA NO ENSINO MEDICO E NA ASSISTENCIA PRIMARIA DA SAUDE

Castro LMS, Mello MCPF, Lage NV, Alvarenga NB, Rocha FF

Introducao: A Genética Médica foi recentemente incorporada ao Sistema Unico de Satide (SUS). Porém, dois
fatos causam preocupacgao: 1) de que maneira estd ocorrendo o ensino da genética no curriculo médico; 2)
de que maneira a Genética Médica é vista como especialidade cabivel no SUS por profissionais da satde, e
se esses profissionais apresentam conhecimentos basicos da especialidade que permitam a realizacao de
procedimentos em nivel de atencao primaria. Objetivos: Avaliar a percepcao e conhecimentos da Genética
Médica entre profissionais da atencao primaria da saide e académicos de medicina. Materiais e método:
Estudo transversal com aplicacao de questionéario estruturado com perguntas diretas sobre os objetivos pro-
postos. Participaram 87 alunos do quinto ano do curso de medicina e 37 médicos vinculados ao PSF, com no
minimo dois anos de formacgao, sem residéncia médica. Resultados: Entre os académicos, 83,90% nao reco-
nheciam a Genética Médica como especialidade; dos que a reconheciam, 60,00% nao sabiam da existéncia da
residéncia médica na area. 100% dos alunos tiveram aula de genética no ciclo basico; 93,10% negaram outras
atividades tedricas e/ou praticas durante o curso com enfoque médico. Nos profissionais da atencao primaria,
100% desconheciam que a Genética Médica havia sido integrada ao SUS; 90,65% véem a especialidade como
pertencente aos niveis secundarios e terciarios da saide; todos se sentem desprovidos de conhecimentos na
area e reafirmaram a nao inclusao do tema durante sua formacgao académica. Conclusdes: Existe um desco-
nhecimento da Genética médica perante os proprios profissionais da area. O comeco dessa mudanca deve
ocorrer na reformulac¢ao do curriculo médico. No Brasil, a grande maioria de servigos genéticos estéa vinculada
a instituicoes de ensino ou de pesquisa, porém os académicos véem a disciplina no inicio do curso sem enfo-
que voltado para a medicina, com auséncia de contetidos direcionados no restante do curso.

E-mail do autor: liviamsc@hotmail.com

190 — PERFIL DO USUARIO DO SERVICO DE GENETICA CLINICA DO HOSPITAL UNIVERSITARIO
DA UFAL

Lira ISA, Aratjo CP, Cavalcante LC, Régo LM, Galvao MA, Porciuncula CGG, Monlle6 IL

Introducao: O Servigo de Genética Clinica do Hospital Universitario da UFAL (SGC/HU), criado em 2003, é
0 Unico que atende a livre demanda do SUS no estado de Alagoas. Os registros dos atendimentos do SGC/
HU juntamente com os da Universidade Estadual de Ciéncias da Satide de Alagoas e da APAE compodem as
Unicas fontes de informacgao sobre disttirbios congénitos do Estado. Objetivo: Descrever as caracteristicas
demograficas e genético-clinicas dos usuarios do SGC/HU. Material e métodos: Estudo prospectivo, obser-
vacional e transversal. Dados colhidos por meio de protocolo aplicado aos usuéarios atendidos em primeira
consulta, nos ambulatérios do SGC/HU, no periodo de Abril/2008 a Abril/2009. Resultados: Foram atendidos
80 pacientes; 55% do sexo masculino, 43,7% do sexo feminino e 1,3% de sexo indeterminado; encaminhados
por pediatras (21%), ortopedistas (11%) e por outros profissionais da area de satde. A idade variou de 9 dias
até 43 anos de idade (média de 11,2 anos). Quanto a procedéncia, 43,8% eram de Maceid (capital) e 56,2%
do interior de Alagoas. O fator de risco mais prevalente foi a histéria familial positiva, presente em 17% dos
pacientes. O diagnoéstico mais freqiliente foi Sindrome de Down, estabelecido para 9,2% dos pacientes atendi-
dos. Conclusées: Os resultados observados sao semelhantes aos descritos em estudo retrospectivo do perfil
dos usuarios deste servico.

Suporte: FAPEAL
E-mail do autor: isabella_silverio@hotmail.com

120 Rev Med Minas Gerais 2009; 19 (2 Supl 1): 51-S138



191 - INSERCAO DA GENETICA NO SUS - ACOES BASICAS DE SAUDE EM GENETICA E ATENCAO
EM GENETICA CLINICA NO ESTADO DE ALAGOAS

Santos ES, Gaelzer CGP, Figueiredo EL, Monlle6 IL, Fontes MI

Introducao: O Servigo de Genética Clinica do HU/UFAL, criado em 1996 e oficializado em 2003 com a contra-
tacao de médico geneticista, foi o primeiro e até hoje é o tnico Servi¢o de Genética Clinica do Estado de Ala-
goas atendendo a livre demanda do SUS. Objetivos: Pesquisar os fatores de risco para disttrbios congénitos, o
grau de cobertura do Programa de Triagem Neonatal (PTN) e do preenchimento do Campo 34 da Declaragao
de Nascido Vivo (DNV); caracterizar o perfil dos usuarios do SUS; promover agoes basicas de saiide de cara-
ter educativo e de capacitacdo de recursos humanos; implementar a atencao em genética clinica. Métodos:
Levantamento de dados e execugao de campanhas educativas para comunidade e capacitagcao profissional,
ampliacdao do SGC/HU, avaliacao da cobertura do PTN e avaliacao do preenchimento do Campo 34 e do re-
gistro de DC na DNV. Resultados: Presenca de fatores de risco: Recorréncia familial RF; Consanguinidade C;
Idade materna acima de 35 anos IM; Idade paterna acima de 40 anos IP, Exposicao a teratégenos T: RF C maior
no Grupo Falciforme — 34% e 12%, IM IP maior entre os alunos da FAMDOWN - 36% e 24%, IM IP C nas familias
dos escolares — 11%, 7% e 4%, T (dlcool) em gestantes — 9%, Reconhecimento dos fatores de risco pela equipe
do PSF = RF C 22%:; IM 21%; IP 3%:; T 76%, Cobertura do PTN de 2002 a 2005 — de 42% a 73%, Coleta do Teste do
Pezinho até 7 dias: de 2% a 4%, Preenchimento do Campo 34 da DNV / frequéncia de DC nas maternidades
do HU/UFAL 76% a 96% / 0,1% a 0,5% da UNCISAL 99,6% a 100% / 3,1% a 3,6%. Pré natal sem acompanhamento
minimo em 56% das gestantes; nenhuma fez uso correto do acido félico; 40% sem informagao de vacinagao
contra rubéola. Reabertura do Ambulatério Geral a livre demanda do SUS e criagao do Ambulatério especia-
lizado para pacientes com de Sindrome Down. Conclusao: A insercao da genética no SUS em Alagoas tem se
consolidado nos Gltimos 12 anos, a despeito das dificuldades e limitagoes do sistema de satide.

Apoio: PPSUS - FAPEAL
E-mail do autor: vicani@uol.com.br

192 - PERFIL DOS PORTADORES DE ANEMIA FALCIFORME NO NORTE DE MINAS GERAIS - BRASIL

Oliveira MP, Aratijo MX, Martelli DRB, Martelli Jr H

Introducao: As hemoglobinopatias representam importantes alteracoes hereditarias, acometendo 7% da po-
pulacdo mundial. As doencas falciformes caracterizam-se pela presenca da hemoglobina mutante S, e o
termo anemia falciforme € resultante da forma homozigética (SS). Objetivo: O estudo avaliou o perfil epide-
miolégico de pacientes com anemia falciforme no norte de Minas Gerais, visto que esta é a area geografica
que apresenta a maior incidéncia da doenca em Minas Gerais. Material e Método: Realizou-se estudo retros-
pectivo, avaliando 481 prontudrios de pacientes falcémicos assistidos pela Fundagao Hemominas — Regional
Montes Claros, entre janeiro de 1993 e dezembro de 2007. Esta Unidade de Assisténcia é referéncia para o
norte do Estado. Resultados: Observou-se que 52% da populacao analisada foram do género feminino e 48%
do masculino. Em relacdo a cor da pele, 81% dos pacientes foram feodermas, 44% encontram-se na faixa
etaria entre 11 a 20 anos e 82% faziam o acompanhamento regular no Hemocentro. Com relacao a incidéncia
familiar da doenca, 41% dos falcémicos apresentaram pelo menos um outro membro afetado, 94% tinham
feito transfusao sanguinea e 86% tinham sido internados devido a complica¢oes decorrentes da hematopatia.
O acidente vascular encefalico foi detectado em 9% da populacado e 7% foram esplenectomizados. Quanto a
sorologia para hepatite, 11% foram positivos para o tipo B e 4% para o tipo C. Em relacao ao virus HIV e HTLYV,
nao se verificou histéria de positividade. Conclusdes: Este foi o primeiro estudo sobre anemia falciforme
no norte de Minas Gerais e destacam-se importantes alteracdes propiciadas aos afetados que necessitam de
um acompanhamento médico constante. Verificou-se maior prevaléncia do género feminino assim como a
ocorréncia maior na faixa etaria jovem. Verificou-se ainda expressiva adesao dos pacientes ao tratamento e
destacada parcela (41%) de incidéncia familiar da doenca.

E-mail do autor: mipoliver@hotmail.com
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193 - PROMOVENDO ADAPTACAO: INFORMACOES E APOIO PSICOTERAPEUTICO NO
ACONSELHAMENTO GENETICO

Fett-Conte AC, Micheletto MRD, Valério NI

Introducao: A sindrome de Down (SD) ocorre em aproximadamente 1:600 nascidos vivos. O aconselhamento
genético (AG) estd indicado para as familias e pode ser benéfico na adaptacao as contingéncias impostas pela
doenca. Objetivos: O objetivo deste trabalho foi investigar o nivel de satisfacdo com o AG, o conhecimento
assimilado sobre SD e genética, e o impacto de bem-estar psicoldgico apds o AG realizado no contexto do
atendimento pelo Sistema Unico de Satide (SUS). Material e Método: Foram entrevistadas 27 maes de crian-
cas com SD de até seis meses de idade, apds a realizacao de duas sessoes de AG. Foi utilizado um inventario
de satisfacao do cliente e um questionario elaborado pelos préprios autores. Para determinar o conhecimen-
to assimilado, beneficio e presenca de apoio psicoterapéutico, as respostas foram avaliadas por seis juizes
independentes e consideradas aquelas com minimo de 70% de concordancia. Resultados: Em uma escala
de 0 a 5, o nivel de satisfacao variou entre 4,30 e 4,89 e foi considerado alto. O conhecimento assimilado por
todas as maes sobre SD e genética foi considerado tecnicamente vago. A maioria referiu que o AG foi benéfi-
co e importante (85,2%), e que forneceu apoio psicoterapéutico (92,6%). Conclusdes: Aspectos psicolégicos
devem ser valorizados no AG e, diante da hipétese de SD da crianga, a familia deve ser encaminhada para o
AG, dados os beneficios deste processo de comunicacgao. A assimilacao do conhecimento técnico sobre SD
e genética auxilia 0 empoderamento/adapta¢ao da familia, mas sao necessarias estratégias que efetivem este
processo. O AG pode ser bem sucedido quando realizado no contexto do SUS.

E-mail do autor: genetica@famerp.br

194 - CARACTERIZACAO DE ASPECTOS DA FALA E DA LINGUAGEM ORAL EM PAIS DE AUTISTAS

Gongalves AB, Teixeira SCM, Rossi NF, Giacheti CM, Fett-Conte AC

Introducdo: O autismo é um transtorno neuropsiquiatrico que se desenvolve na infancia precoce e é parte
de um grupo de condig¢bes psiquiatricas denominado Transtornos Invasivos do Desenvolvimento — TID (Per-
vasive Developmental Disorders — PDD). O diagnéstico € clinico e baseado principalmente na presenca de
distirbios de interacao social, interesses restritos, padroes estereotipados do comportamento e disttrbios
de comunicacao. A comunicacao € um aspecto importante da doenga por estar invariavelmente alterada
no autista. Alteracoes psiquiatricas, de fala e linguagem sao mais freqiientes em familiares de autistas, o
que sugere o fenotipo broad e possivel antecipacao genética no autismo. Objetivos: Este estudo teve como
objetivos analisar a linguagem oral e a fala em pais de autistas e em controles, e de relacionar os resultados
obtidos a possibilidade do fen6tipo broad e de antecipagao genética em autismo. Material e Métodos: Foram
investigados 18 casais, maes e pais de autistas (Grupo I). O grupo controle foi composto de nove homens e
nove mulheres, pareados por sexo, idade e escolaridade. Os grupos foram submetidos a avaliacao clinica da
fala e da linguagem e ao teste de competéncia de linguagem (TLC-E). Resultados: Os resultados mostraram
um pior desempenho dos pais de autistas em relacao a seus controles quanto a aspectos da linguagem e nao
da fala. Conclusodes: A presenca de alteracoes de linguagem oral em casais com filho autista reforcam a hi-
potese do fendtipo broad desta doenca e da existéncia de antecipagao genética em autismo.

E-mail do autor: dridribarbosa@hotmail.com
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195 — VINCULACAO ENTRE PROFISSIONAIS DAS EQUIPES DE SAUDE DA FAMILIA E PACIENTES
COM SINDROME DE DOWN: ESTUDO QUALITATIVO

Setoue CS, Fontanella BJB, Melo DG

Introducao: Recente portaria ministerial instituiu no SUS a Politica Nacional de Aten¢ao Integral em Genética
Clinica, preconizando que familias e individuos com doencas geneticamente determinadas sejam acompanha-
dos na Atencao Primaria a Satde (APS). As Equipes de Satde da Familia (ESF) devem estar aptas a este tipo
de atengao em relacao a pacientes com Sindrome de Down (SD), doenga cromossémica mais comum entre as
criancas. Objetivo: Investigar as Representacoes Sociais (RS) sobre como se processa a vinculacao entre pro-
fissionais de ESF e pacientes com SD. Entendemos por vinculo uma boa relagao profissional-paciente permea-
da por responsabilizacao e respeito. Material e Métodos: Pesquisa qualitativa com profissionais de ESF de Sao
Carlos, SP. Amostragem fechada por reincidéncia de informagoes e saturacao teérica. Andlise de contetido de
16 entrevistas individuais semidirigidas. Resultados: O vinculo, para os entrevistados, se processaria a partir
da observagao e do atendimento as supostas necessidades de satide dos individuos com SD, sem referéncia a
linha de cuidado especifica para esta populacao. Foi identificada uma predisposicao atitudinal e afetiva para o
acompanhamento dos pacientes, sendo os discursos permeados pelo “politicamente correto”, mas sem clareza
sobre o papel de cada profissional da equipe neste cuidado. O vinculo é hoje visto como ineficaz, e os préprios
entrevistados percebem necessidade de capacitagao. Conclusdes: As RS sobre vinculo foram marcadas por
conhecimentos nao técnicos sobre a SD, por vezes incompativeis com os conhecimentos médicos atuais. Medi-
das antecipatoérias de cuidado clinico ndo foram mencionadas, estando em geral ausente a nocao de possiveis
complicac¢oes de salde vividas por esta populacao. Os dados permitem uma compreensao melhor da mescla
de saberes cientificos e do senso comum nas ESF e podem contribuir, ao subsidiar estratégias para educagao
continuada, para a formulagcao de uma linha de cuidado mais efetiva para SD na APS.

E-mail do autor: cesar.setoue@inbox.com

196 - DOENCA DE GRAVES E DEFICIENCIA DE IGA NA SINDROME VELOCARDIOFACIAL: RELATO
DE CASO

Silva JMA, Silva CP, Silva LAA, Melo FFN, Utagawa CY

Introducao: A Sindrome de delecao 22qll estad associada a alta variabilidade de fenétipo abrangendo o es-
pectro Velocardiofacial/DiGeorge. Manifestacdes auto-imunes e imunodeficiéncia sdo achados raros associa-
dos a Sindrome. Objetivo: Relatar um caso com fenétipo da Sindrome Velocardiofacial (SVCF) com Doenga
de Graves associado a deficiéncia de IgA. Material e Métodos (Relato de Caso): K.FR.C, 10 anos 4 meses,
masculino, tinico produto de casal jovem nao-consanguineo, atendido no Pronto socorro com taquicardia
(FC=135bpm), cansago a pequenos esforcos e histéria de pneumonia de repeticao (32 episddios). Ao exame
verificou-se baixa estatura, facies peculiar alongada, cabelos finos e quebradicos, fendas palpebrais estreitas,
nariz proeminente, voz hipernasal e tremores finos de extremidades. Exames complementares: TSH: 0,01
uUl/ml, tiroxina livre aumentada (5,0 ng/ml) e anticorpos antitireoidianos positivos. Constatado imunodefici-
éncia de IgA sérica e salivar. Ecodopplercardiograma: sem alteracoes. Pesquisa molecular (PCR): delecao
na regiao critica 22qll. A conduta terapéutica foi instituida para hipertireoidismo e profilaxia para a imunode-
ficiéncia com boa evolugao. Resultados: O fenétipo do paciente é compativel com SVCF e o hipertireoidismo
auto-imune e a imunodeficiéncia foram comprovados laboratorialmente. A Doenca de Graves assim como
a deficiéncia de IgA em pacientes com delecao do 22qll sao raramente relatadas na literatura, estando a
primeira relacionada principalmente com a Sindrome de DiGeorge. Conclusao: O relato de um caso de SVCF
com esses comemorativos traz novas possibilidades de manifestacdes clinicas a serem consideradas em
pacientes com delecdo do 22ql1.

E-mail do autor: joaomiguel87@yahoo.com.br
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197 - AVALIACAO DE ENFERMAGEM: CONDUTA E MANEJO NO CENTRO DE INFUSAO VENOSA
DO IFF/FIOCRUZ

Platenik EN, Maciel CD

As mucopolissacaridoses (MPS) sdao um grupo de doencas raras de depoésito lisossdmico, progressivas, que
causam anormalidades sistémicas, debilitantes e ameacadoras a vida, com danos extensos e irreversiveis.
Através do reconhecimento precoce, do rapido inicio de uma terapia especifica para a doenca (Terapia de
Reposicao Enzimatica - TRE) e de tratamentos paliativos que o curso progressivo das MPS pode ser desacele-
rado, resultando em uma melhor qualidade de vida e da interatividade. Em Dezembro de 2007 foi inaugurado
espaco exclusivo para infusdes venosas ambulatoriais e TRE, o Centro de Infusdes Venosas (CIV), onde eram
atendidas semanalmente 5 criangas com MPS em TRE. Desde a inauguragao do CIV observamos o impacto
positivo na qualidade do atendimento contribuindo para aumento da adesao ao tratamento. Em abril de 2009
ja sao 10 pacientes com MPS acompanhados no CIV, além de uma lactente com Doenca de Pompe. Inicial-
mente as infusoes eram feitas em 2 dias, atualmente sao utilizados 3 dias, visando maior tranquilidade para
acompanhamento clinico e de eventuais efeitos adversos. Nao houve necessidade de implantacao de cateter
de longa duracao em nenhum dos pacientes, gracas aos cuidados no momento da pungao venosa e motivacao
da equipe visando a qualidade de vida das criangas. A abordagem deste grupo de paciente no CIV permitiu um
conhecimento e compreensao maior da familia; estrutura, valores, crencas meio social, problemas presentes e
dificuldades enfrentadas. Este saber possibilita atuar efetivamente, trabalhar orientacdes cuidados especificos
que auxiliam no tratamento em determinados momentos de forma continua. Utilizar este recurso permite uma
atuagao direcionada e resolutiva além de auxiliar a familia no momento pré, trans e p6s infusional e especial-
mente na manutencao, preservagao de estrutura familiar, construgao e reestruturacao da mesma.

E-mail do autor: platenik@ibest.com.br

198 - USO DE HORMONIO DE CRESCIMENTO RECOMBINANTE (RGH) EM PACIENTE COM
SINDROME DE SILVER-RUSSELL

Shimabukuro A, Ribeiro MG, Barros DS, Beserra ICR, Alves N, Correia P, Paiva I, Guimaraes MM

Introducao: A Sindrome de Silver-Russell (SSR) € uma condicao geneticamente heterogénea que representa
um grupo de criangas com retardo do crescimento intra-uterino (RCIU) e caracteristicas dismorficas dis-
tintas. O tratamento com rGH é indicado na crianga que nasceu pequena para a idade gestacional (PIG),
incluindo SSR, e nao apresenta recuperacao do crescimento ap6s os 2 anos de idade. Objetivo: Descrever a
resposta ao tratamento com rGH em um paciente com SSR. Material e Métodos: Estudo descritivo de relato
de caso. Resultados: HCO, masculino, segundo filho de casal jovem nao consangiiineo, com relato de RCIU.
Nasceu de parto cesareo, 40 semanas de idade gestacional, Apgar 9, pesando 2.390g e comprimento de 45cm,
(PIG de peso e comprimento). Aos 2 anos foi atendido no Servigo de Genética com queixa de déficit pondero-
estatural e desenvolvimento neuropsicomotor adequado. Ao exame fisico observou-se baixa estatura pro-
porcionada, despropor¢ao craniofacial, assimetria corporal (MID<MIE), clinodactilia do quinto quirodactilo
esquerdo, sindactilia cutanea entre segundo e terceiro pododactilos bilateralmente e criptorquidia direita.
Feito diagndstico de SSR sendo encaminhado para a Endocrinologia e Nutrologia. Exames complementares
mostraram: avaliacao hormonal normal, tomografia de cranio/sela turca e USG de abdome normais. Durante
o0 acompanhamento manteve velocidade de crescimento normal, porém sem catch-up growth. Aos 6,42 anos,
com peso de 12.100g (escore Z=-5,81), estatura de 104,1cm (escore Z=-2,7) e IMC de 11,17 (escore Z = -6,66),
iniciou terapia com rGH (0,35mg/Kg/semana). Apés 6 anos de tratamento apresenta peso = 37kg (escore Z=
-0,14), estatura = 151 cm (escore Z=-0,78 ) e IMC = 16,23 (escore Z=-0,93), desenvolvimento puberal normal,
sem piora da assimetria corpérea. Conclusoes: Houve catch-up growth com rGH, sem efeitos adversos. Segui-
mento em longo prazo € necessario a fim de observar se o ganho de crescimento se mantém até a estatura
final.

E-mail do autor: adrishima@hotmail.com
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199 - TRAJETORIA DE UM SERVICO DE GENETICA MEDICA NO SUS
Cardoso MTO, Medina CTA, Esteves EAS, Lima JMS, Yoshino M

Introducao: Embora o reconhecimento oficial dos Servicos de Genética Médica pelo Ministério da Satde
tenha ocorrido oficialmente em janeiro de 2009, inimeros Servicos de Genética existem desde a década de
60. No Distrito Federal, o Servico de Genética da Rede Hospitalar da Secretaria de Satde teve inicio em 1989.
Objetivo: Descrever a trajetéria de um servico de Genética Médica na rede hospitalar pablica do DF. Resul-
tados: Em 1989 iniciou-se o atendimento genético em hospital da SES/DF. Entre 1990 e 1999, foram avaliados
200 casos com defeitos congénitos e 246 com crises epilépticas e sindromes genéticas. Em 2001 realizou-se o
primeiro concurso publico para geneticista na Rede Hospitalar, e a ampliacado do quadro em 2005, possibili-
tou a estruturagao da residéncia em Genética Médica, aprovada oficialmente em 2007. Em 2008 o Ntcleo de
Genética (NUGEN) da Rede Hospitalar foi reconhecido em Diério Oficial, destinado ao apoio diagnéstico de
patologias de etiologia genética nas diversas especialidades. Atualmente, 4000 pacientes estao cadastrados,
com média de 250 atendimentos mensais nos sete ambulatérios semanais de Genética, nas enfermarias e
UTIs dos hospitais da SES/DF. Exames investigatorios com citometria de fluxo, genética molecular, cariétipo
de sangue periférico e de medula 6ssea sdao executados nos laboratérios do NUGEN. A avaliagcao para erros
inatos do metabolismo se faz em parceria com outros centros. Constituindo a base do diagnéstico precoce
das Doencas metabdlicas hereditarias, o NUGEN é responsavel pela de triagem neonatal no DF realizando
cerca de 42000 testes/ano, com projeto de triagem ampliada para outras patologias atendendo a lei 4190 de
2008. Conclusao: Com trés focos de acao - assistencial, ensino e pesquisa - e projetos aprovados pelo CNPq e
FAPDF, apesar dos obstaculos, a insercao da Genética Médica no SUS ja é uma realidade no DF, beneficiando
pacientes que necessitam de diagndstico e aconselhamento genético.

E-mail do autor: citogeneticabase@yahoo.com.br

200 - EXPECTATIVAS DO ENSINO DE GENETICA HUMANA PARA O CURSO DE ENFERMAGEM

Vieira T, Federhen A, Giugliani L, Pinto L, Karam S
Servico de Genética Médica, HCPA - Porto Alegre/RS; Fundagdo Universidade FEDE

Introducao: varios autores citam que o conhecimento de genética por enfermeiros e estudantes é limitado,
assim como este contetido nos curriculos do curso. Objetivo: investigar as expectativas dos alunos da disci-
plina de Genética Humana para o Curso de Enfermagem da UFRGS (3° semestre). Método: foi aplicado um
questiondrio estruturado aos alunos presentes na primeira aula da disciplina. Resultado: dos 46 alunos matri-
culados, 38 responderam o questionario. Oito alunos eram do sexo masculino; a média de idade foi 23,5 anos
(18-43). Dez alunos ja haviam freqlientado outro curso universitario, 2 desses tendo contato com a disciplina e
25 alunos ja estudaram genética durante o ensino médio. Apenas 6 alunos tinham conhecimento da genética
aplicada & enfermagem, apesar de a maioria considerar itil o ensino de genética no curso. E esperado que a
disciplina seja tanto clinica quanto teérica, com um grau médio de dificuldade e que o contetido seja detalha-
do; a grande maioria espera que a disciplina seja interessante. De varios topicos apresentados, os que foram
identificados como tendo maior relacao com a genética foram: pesquisa, medicina, embriologia, células-
tronco, bioquimica e biologia. Das 23 condig¢0Oes clinicas apresentadas, as apontadas como merecendo aten-
cao de um enfermeiro geneticista foram cancer de mama, infertilidade e retardo mental. Das especialidades
reconhecidas pelo COFEN, as apontadas como tendo maior relacao com a genética foram: ética e bioética,
oncologia, pediatria e satide mental. Os alunos concordam que o conhecimento em genética humana pode
modificar a atuagao profissional enfermeiro, principalmente na assisténcia e relacado com o paciente. Con-
clusao: o ensino de genética nos cursos de enfermagem é fundamental para que o futuro enfermeiro possa
incorporar esse conhecimento a sua pratica profissional. Os alunos entrevistados demonstram boas expecta-
tivas em relacao a disciplina, o que serd um elemento motivador a aquisicao do conhecimento nesta area.

E-mail do autor: tavieira@hcpa.ufrgs.br
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201 — PERFIL EPIDEMIOLOGICO DOS PACIENTES COM SINDROME DE DOWN ATENDIDOS
NO AMBULATORIO “UM OLHAR ESPECIAL” DO SERVICO DE GENETICA CLINICA DO HOSPITAL
UNIVERSITARIO DA UNIVERSIDADE FEDERAL DE ALAGOAS

Maciel TPL, Fontes MI, Oliveira ABT, Almeida LN, Costa SC, Chacon DM, Van Der Laan F, Porcitincula CGG,
Monlleé IL, Santos ES

Introducao: O ambulatério “Um olhar especial” surgiu em dezembro de 2006 no intuito de continuar a aplica-
¢ao de um protocolo de acompanhamento de pacientes com Sindrome de Down, iniciada em 2005, na Familia
Alagoana Down - FAMDOWN. O ambulatério especializado, criado no HU/UFAL, além da assisténcia aos pacien-
tes, € cenario de aulas praticas do curso de Medicina. Atualmente também atende a demanda do SUS. Objetivo:
Tracar o perfil epidemiolégico dos pacientes atendidos no ambulatério de SD. Materiais e métodos: Estudo
retrospectivo com informacoes coletadas dos prontudrios, de dezembro de 2006 até dezembro de 2008, com
os dados: total de pacientes, total e média de consultas por paciente, distribuicao por sexo e faixa etaria, idade
materna na concepg¢ao, origem do encaminhamento e procedéncia. RESULTADOS: Foram 56 pacientes acompa-
nhados em 177 consultas (3.1 por paciente). 31/56 (55,36 %) do sexo masculino. A faixa etaria variou de 1m a 38a,
média de 10a 6m. 16/54 (29,62%) das maes tiveram idade > 352 no momento da concepg¢ao (2 prontuérios sem
dados). 29/50 (58%) vieram da FAMDOWN, 17/50 (34%) encaminhados por profissionais de satide e 4/50 (8%)
por outros profissionais ou chegaram por conta propria (6 prontuarios sem dados); 41/50 (82%) sao procedentes
de Macei6-AL e 9/50 (18%) do interior do estado (6 prontuarios sem dados). Conclusao: A quantidade e a média
de consultas por paciente mostra avango na assisténcia a este grupo de pacientes com necessidades especiais.
A proporcao entre 0s sexos € proxima ao encontrado na literatura (1:1). A faixa etaria pediatrica prevaleceu na
amostra. O fator de risco idade >35a em gestantes é superior ao da literatura (10%), provavelmente por se tratar
de uma amostra de portadores de cromossomopatias. A maior quantidade de pacientes encaminhados da FA-
MDOWN ¢ justificada pelo enfoque inicial de assisténcia a essa populagdo. A baixa percentagem de pacientes
do interior sugere a dificuldade de acesso dos mesmos a servigos especializados.

E-mail do autor: tiago_plm@hotmail.com

202 - IMPLANTACAO DE UM SERVICO DE GENETICA NO SUS: AVALIACAO DE UMA INICIATIVA
NO RIO GRANDE DO NORTE

Neri JICF, Magna LA, Faria APM
CCPAR, Secretaria Municipal de Satide, Parnamirim/RN; Departamento de Genética Médica - FCM - UNICAMP

Introducao: A Portaria N° 81 de 20/01/09 do Ministério da Satide instituiu no ambito do SUS a Politica Nacional
de Atencao Integral em Genética Clinica, que ainda aguarda regulamentacao especifica para seu estabeleci-
mento. Objetivos: Avaliar as dificuldades existentes para a implantagao de um servico piblico de atengcao em
Genética Clinica e verificar sua viabilidade a partir de medidas simples, como contratagao de médico geneti-
cista e estabelecimento de um fluxograma de atencao, além da orientagao de profissionais da aten¢ao basica
sobre condutas iniciais e forma de encaminhamento para avaliagao em Genética. Métodos: Descricao objeti-
va do processo de implantacao do Ambulatério de Genética Clinica (AGCP) no Centro Clinico de Parnamirim,
RN (CCPAR) e apresentacao analitica dos dados iniciais. Resultados: Em 18 meses, o AGCP-CCPAR atendeu 80
pacientes, a maior parte encaminhada por profissionais nao-médicos vinculados a SMS, 55,7% dos exames de
cariotipo solicitados j& foram realizados e foi possivel uma conclusao diagndstica, com orientagao da familia
e estabelecimento de estratégias terapéuticas e(ou) de suporte, utilizando servicos integrados a rede publica
em 23,8% dos casos. Conclusdes: Os desafios para implantacao de um servigo publico de aten¢ao a satide em
Genética Clinica sao muitos e a complexidade desse processo vai além do oferecimento de infra-estrutura e da
vontade politica. Embora as necessidades nao sejam muitas, nem estejam além das possibilidades de qualquer
instancia governamental, faz-se necessaria a avaliacao de cada caso e da realidade de cada Regiao, visando
adaptar o processo as circunstancias que forem surgindo no decorrer do mesmo.

E-mail do autor: jineri@uol.com.br
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203 - ATENDIMENTO EM GENETICA MEDICA PELO SUS NO HOSPITAL UNIVERSITARIO DA UFSC
(HU/UFSC) NOS ANOS DE 1998 A 2008

Pereira ET, Nogueira GN, Bernardi P, Ribeiro MCM, Maciel FSA, Mascena J, Lima ACA, Lima LB, Widemann B,
Bropp C

Objetivo: Atendimento médico do SUS no Nicleo de Genética Clinica do Hospital Universitario da UFSC no
periodo de 1998 a 2008. Introducao: O Nicleo de Genética Clinica do HU/UFSC é um projeto de extensao
universitaria que atende parte da grande demanda de pacientes indicados para a especialidade. No Brasil, o
Sistema Unico de Satide deve desenvolver estratégias e criar centros de referéncia para o atendimento efetivo
de doencas genéticas. Todos os profissionais de saide, incluindo os médicos residentes de todas as especiali-
dades, devem ser orientados para integrar a genética na abordagem das doengas ou das politicas de saide e
serem treinados para isso. Material e métodos: As atividades foram realizadas pelo atendimento a pacientes
encaminhados pelas diversas especialidades do hospital ou de outras localidades. Participaram do trabalho,
uma médica geneticista, uma médica neonatdloga e alunos de medicina e biologia. Os pacientes foram ava-
liados com a propedéutica da genética médica. As atividades laboratoriais realizadas incluiram analise cito-
genética no Laboratério do HU/UFSC e isolamento de DNA para envio para outros laboratorios. Resultados:
No periodo de Janeiro de 1998 a Dezembro de 2008 foram atendidos 1189 pacientes de varias faixas etarias,
encaminhados ao ambulatdrio de genética, provenientes de diferentes municipios. Também foram realizadas
avaliacoes a pacientes durante a internagao hospitalar, por solicitacao de varias unidades clinicas. Pacientes
do projeto ECLAMC e pacientes para os quais foram indicadas reavaliacoes ap6s a alta hospitalar também
foram atendidos. O estudo citogenético foi geralmente realizado por indicagcao do médico geneticista em 641
pacientes, dos quais 23% apresentaram anomalias desequilibradas. Conclusao: As atividades desenvolvidas
sao importantes para os pacientes e para a formagao de alunos, insuficientes para a demanda existente, sen-
do necesséarios novos ambulatorios e uma rede de laboratérios no pais.

E-mail do autor: elianatp@gmail.com

204 - ASSISTENCIA DE ENFERMAGEM A UM ADOLESCENTE COM SINDROME DE PRADER-WILLI
EM UM SERVICO DE CRESCIMENTO E DESENVOLVIMENTO

Passos A, Souza PC, Leal RM, Farias MNB, Menezes DDD, Pimentel HJS

Introducao: A sindrome de Prader-Willi (PWS) é uma desordem genética altamente variavel que afeta mul-
tiplos sistemas, sua incidéncia varia entre 1/15.000-1/30.000. A PWS é clinicamente caracterizada por grave
hipotonia neonatal e na primeira infancia, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, hiperfagia, obesida-
de, baixa estatura, criptorquidismo e hipogonadismo. Objetivos: Aplicar a Sistematizacao da Assisténcia de
Enfermagem (SAE) a um adolescente com PWS a partir da identificacao das Necessidades Humanas Béasicas
(NHB) afetadas e da composicao dos diagnoésticos de enfermagem. Elaborar de um Plano Assistencial ba-
seado nos problemas de enfermagem identificados. Material e Métodos: Trata-se de um estudo de carater
exploratério, com abordagem qualitativa, realizado no Programa de Crescimento e Desenvolvimento do Hos-
pital Universitario Betina Ferro de Souza (HUBFS) em Belém do Paréa. Foi solicitada a familia do adolescente
a assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) que contém o que preconiza o Conselho
Nacional de Satdde (CNS) de acordo com a resolugcao 196/96. Os dados foram sistematicamente coletados
através do Histérico de Enfermagem na entrevista com os cuidadores, bem como na analise do prontuério.
Foi também realizado um criterioso exame fisico, envolvendo as quatro técnicas basicas: inspecao, palpacao,
percussao e ausculta (IPPA), e mais registro fotografico. Para a identificacao dos diagnésticos de enfermagem
adotou-se a taxonomia da North American Nursing Diagnosis Association (NANDA). Resultados: O estudo
permitiu a identificacao de um perfil de diagnoésticos de enfermagem a partir dos quais se elaborou um Plano
Assistencial que atendesse as NHB afetadas. Conclusdes: O estudo mostrou a importancia de uma assistén-
cia de enfermagem sistematizada ao individuo com PWS pela adocao de medidas que promovam a satude
geral e auxiliem no acompanhamento terapéutico visando uma melhor qualidade de vida ao cliente.

E-mail do autor: adelaide.passos@gmail.com
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205 - PREVALENCIA DE FENDA LABIAL E FENDA PALATINA NO BRASIL USANDO DADOS DA DNV

Nascimento RL, Castilla EE, Orioli IM

No Brasil desde o ano de 2000 a Declaragao de Nascidos Vivos (DNV) inclui informagdes sobre anomalias
congeénitas. Os dados de DNV sao codificados nas Secretarias Municipais de Saide e divulgados on-line
pelo Instituto Nacional de Saide do Ministério da Satide. A DNV apresenta trés respostas alternativas para
a pergunta sobre a existéncia de anomalias congénitas (AC): Sim, Nao e Ignorado. Se “Sim”, cada anomalia
presente no recém-nascido deve ser descrita na integra e, posteriormente, codificada pela CID-10. Se devida-
mente validado este instrumento pode ser utilizado para monitorar AC nacionalmente, abrangendo cerca de
3.000.000 de nascidos vivos por ano. Nosso objetivo foi calcular a prevaléncia ao nascimento de um defeito
com alto valor observacional (fenda labial e palatina) nos municipios brasileiros, através dos dados do DA-
TASUS, verificando o grau de registro em geral e por categoria étnica.Foram analisados os dados do tltimo
ano disponivel on-line, 2006, calculando-se a prevaléncia ao nascimento de fenda labial e fenda palatina,
dentro de cada um dos 5.635 municipios brasileiros distribuidos em 27 Unidades da Federacao (UF), exclui-
dos os municipios com freqiiéncia de dados nao especificados para AC superior a 10%. Os resultados foram
agrupados por UF. Verificou-se a prevaléncia de fendas em cada grupo étnico em cada UF. A proporc¢ao de
fenda labial e fenda palatina é de 0,49 por 1000 no Brasil, com maior prevaléncia em Santa Catarina (0,76) e
com menor prevaléncia no Acre (0,06). A prevaléncia de fendas foi de 0,57 por 1000 entre brancos, 0,57 entre
indigenas, 0,50 entre amarelos, 0,40 entre pardos, e 0,46 entre pretos. Existe um sub-registro de fendas orais
de pelo menos 50% no pais. Entretanto, a maior prevaléncia entre brancos, indigenas e amarelos e as meno-
res entre negros e pardos estd de acordo ao esperado. A maior prevaléncia de fendas em negros do que em
pardos sugere erros de registro ou particularidades de miscigenacao.

E-mail do autor: orioli@centroin.com.br

206 — SINAIS DE TRANSTORNO DE DEFICIT DE ATENCAO/HIPERATIVIDADE EM INDIVIDUOS
COM A SINDROME DE WILLIAMS-BEUREN

Rossi NF, Souza EH, Ferreira DM, Giacheti CM

Introducao: O fenétipo comportamental da Sindrome de Williams-Beuren (SWB) inclui manifestagoes tipi-
cas do quadro de Transtorno de Déficit de Atengao e Hiperatividade (TDAH). Objetivo: investigar sinais de
TDAH em individuos com a SWB. Material e métodos: A casuistica foi composta por 22 individuos com SWB,
7 a 16 anos (12 masculino e 10 feminino) e positivos para delecao do gene da Elastina. Foi aplicada a Escala
de TDAH, versao para professores, para investigacao nas areas de Déficit de Atencao (DA), Hiperatividade/
Impulsividade (H/I), Problemas de Aprendizagem (PA) e Comportamento Anti-Social (CA). O desempenho
foi analisado segundo escores padronizados a partir do género e tipo de escola (publica ou particular). Os
comportamentos apresentados foram classificados em: abaixo da média, média, acima da média e indice
com maior probabilidade de ocorrer o transtorno. Resultados: As areas com maiores indices de problemas
foram DA (454%) e PA (54,5%) que apresentaram percentis acima da média. Apenas nestas areas foram en-
contrados percentis com maior probabilidade de ocorrer o transtorno (9% para DA e 31,8% para PA). Também
foram identificados problemas relacionados ao fator H/I (45,45%) e CA (27,3%) com percentis acima da média.
Conclusdes: Nossos achados mostraram que os sintomas de H/I foram mais evidentes nos individuos mais
jovens com tendéncia a permanecer o quadro de desatencao e de dificuldade de aprendizagem. Destaca-se
também a presenca de comportamentos que sugerem prejuizos na adaptacao social, embora, esses sujeitos
sejam nomeadamente reconhecidos na literatura pela sociabilidade excessiva.

Apoio: CNPq
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207 - ESTUDO DO GENE ENPP-1 EM INDIVIDUOS DE ANCESTRALIDADE AFRICANA E EUROPEIA

Ferrari AT, Nunes DA, Mattede KDS, Baldotto LS, Felicissimo MT, Dazzi RP, Fardin RA, Costa LRS, Errera FIV
Escola Superior de Ciéncias da Santa Casa de Misericordia de Vitoria (EMESCAM)

Introducao: O gene ENPP1 contém 25 éxons e apresenta varios polimorfismos,como o polimorfismo K121Q
no éxon 4, associado a resisténcia insulina, obesidade e diabetes. Para estudo de fatores de risco genético
para estas e outras doencas é importante conhecer a distribuicdo dos genétipos do gene candidato nos dife-
rentes grupos raciais. Objetivo: Verificar se a distribuicao genotipica do polimorfismo K121Q no gene ENPP-1
é diferente entre os grupos raciais da populagao do ES. Material e método: O DNA foi extraido segundo o
protocolo de Miller (1988) do sangue dos voluntarios, o éxon 4 amplificado por PCR, e visualizados em luz
UV.Os participantes responderam a um questionario e a partir dele foram classificados em afrodescendentes
e eurodescendentes. homozigotos KK nao possuem o polimorfismo, heterozigotos KQ o possuem em apenas
um alelo e homozigotos QQ o possuem nos dois alelos. Os resultados obtidos foram analisados pelo método
c2 e Fisher no GRAPH PAD INSTAT®. Resultados: Dos 108 participantes, relagdo a ancestralidade, de acordo
com a autoclassificacao, 77(71,3%) AA e 31 (28,7%) AE. Dentre os AA, 41 (38%) KK e 36 (33%) KQ. A freqiién-
cia do alelo K nessa populacgao foi de 0,766 (76,6%) e do alelo Q foi de 0, 234 (23,4%). Dentre os AE, 25 (23%)
KK e 6 (6%) KQ. A freqiiéncia do alelo K nessa populacao foi de 0,904 (90,4%) e do alelo Q foi de 0,096 (9,6%).
O genétipo KQ foi significativamente (3-4 vezes) mais freqiiente em AA do que em AE [P=0.0091, Odds Ra-
tio= 3,659 (IC: 1,349-9,919)]. Conclusao: Esse resultado sugere que para estudos de caso-controle utilizando
esse polimorfismo como fator de risco genético com obesidade e/ou DM2 no ES, os participantes devem ser
estratificados inicialmente pela ancestralidade.

E-mail do autor: trugilhoferrari@gmail.com

208 - FORMACAO DOS PROFISSIONAIS DE SAUDE E ATENDIMENTO UNIVERSAL NA AREA DE
GENETICA CLINICA NO BRASIL

Novoa MC, Burnham TF

Introducao e objetivos: O assombroso desenvolvimento da genética nas tultimas décadas tem levado diver-
sos paises a promover uma revisao na formagao dos profissionais da area de satide de maneira a incluir estes
conhecimentos capacitando-os a acoes de diversos niveis de complexidade nesta area. E vital que o avango
cientifico se traduza realmente em politicas de satide piblica que beneficiem a populagao. Neste sentido foi
realizada uma pesquisa documental e de literatura visando conhecer a realidade brasileira com relagao ao
preparo e a existéncia de recursos humanos que permitam a aplicacao mais ampla da genética humana e
as acoes realizadas em outros paises com este mesmo propoésito. Material e métodos: Foram consultados
os portais eletronicos do Ministério da Satide, CONASS, Instituicoes de Ensino Superior da Regiao Nordeste
do pais e publicacoes cientificas acessadas através do portal de peridédicos CAPES. Resultados: Foi consta-
tado o esforco de varios paises do mundo no sentido, nao somente de incluir os novos conhecimentos na
formagao dos novos profissionais, como também de atualizar aqueles ja formados e de elaborar programas
especiais para incluir a acao de todos os profissionais envolvidos nos cuidados a saiide. No que se refere ao
Brasil, dados do CONASS informam nao somente a escassez de geneticistas médicos como a distribuicao
desequilibrada dos mesmos no pais. Os componentes curriculares das IES estudadas informam que somente
33 % delas incluem conhecimentos de genética. Conclusdes: A iniciativa tomada pelo Ministério da saide
de garantir atendimento em genética médica a populacao torna necessaria uma acao organizada no sentido
da divulgacao do conhecimento especifico, da definicao do papel do profissional no atendimento a sadde,
procurando absorver todos aqueles com preparagao adequada, e do incentivo e fortalecimento do trabalho
em equipe dentro de outras acoes.

E-mail do autor: novoabr@yahoo.com
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209 - GENETICA NO SUS - UMA EXPERIENCIA BEM SUCEDIDA

Colin GR, Amaral E

O NAIPE (Nucleo de Assisténcia Integral ao Paciente Especial) localizado em Joinville-SC é mantido pela Se-
cretaria Municipal de Sadde. Seu publico alvo sao as sindromes genéticas, autismo, deficiéncias intelectuais
e sequelas de paralisia cerebral. O atendimento conta com pediatra pés-graduado em Genética Médica, pe-
diatra clinico, clinico geral, neurologista, psiquiatra, dentistas, fisioterapeutas, enfermeiras, fonoaudiélogas,
terapeutas ocupacionais, pedagoga e técnicos de satde. O objetivo € prestar atendimento integral de maneira
a melhorar o desenvolvimento neuropsicomotor, assim como inserir na sociedade com o suporte dos profis-
sionais, seja na escola, no trabalho, no esporte ou no lazer. Para isto, contamos com o apoio dos profissionais
do NAIPE que interagem com escolas, empresas, cursos profissionalizantes (SESI,SESC,SENAI), academias e
instrumentos de lazer, a fim de que a aceitacao, adequacao e funcionalidade dos nossos pacientes se tornem
concretas nos ambientes que frequentam. Como resultado, incluimos na escola regular mais de 744 pacientes
com diagnosticos diversos (mais de 40 sindromes genéticas diagnosticadas).Inserimos no mercado de traba-
lho mais de 60 pacientes, transformando a rotina e dinamica familiar desses pacientes, proporcionando inde-
pendéncia para os mesmos. Assim, concluimos que € possivel manter servicos que beneficiem esta popula-
cao, dando dignidade e abrindo possibilidade de crescimento pessoal a todos os envolvidos no processo. O
invenstimento inicial de instalagcao do servico se paga tanto social como monetariamente, pois quando visto
de forma integral e sistematica diminuem-se as patologias evitaveis, internacoes hospitalares desnecessarias
e atendimentos mal conduzidos que acarretam custos materiais e sociais para estes cidadaos e para o estado.
Gostariamos que a experiéncia do NAIPE se multiplicasse no pais, dando condi¢bes aos mesmos de serem
inclusos social e profissionalmente.

E-mail do autor: guilherme.colin@netvision.com.br

210 - RECORRENCIA FAMILIAL DA SINDROME DE LUJAN-FRYNS EM DOIS IRMAOS
Costa FKA, Almeida DRB, Angelim VMAL, Barbosa MM, Gomes RR, Ribeiro LG, Santos ES

Introducao: A Sindrome de Lujan-Fryns (OMIM 309520) caracteriza-se por retardo mental ligado ao X asso-
ciado ao aspecto marfanéide. O gene foi mapeado na regiao Xql3. Sua prevaléncia é desconhecida, tendo
sido descritos poucos casos na literatura. Sindrome do X fragil, Sindrome de Marfan e Homocistindria sao
os principais diagnésticos diferenciais. Objetivos: Relatar um caso de recorréncia familial da Sindrome de
Lujan-Fryns em dois irmaos. Material e Métodos: Estudo retrospectivo com dados obtidos através da revi-
sao de prontuéarios. Resultados: Paciente 1, sexo masculino, 16 anos, apresentou ao exame morfolégico e
avaliagcOes complementares os seguintes achados: alta estatura, hiperextensibilidade articular (mais evidente
nos dedos das maos e dos pés), regiao frontal proeminente, face longa e estreita, hipoplasia do maxilar,
mandibula pequena, nariz largo com ponte nasal alta e estreita, filtro curto e profundo, labio superior fino e
palato arqueado, voz hipernasal e hipotonia generalizada. Instabilidade emocional, distirbio de aprendiza-
gem, timidez e fobia social. Prolapso de valvula mitral com refluxo discreto e ectasia da raiz da aorta ao eco-
cardiograma e ao exame oftalmolédgico, miopia sem retinopatia. Cariétipo em sangue periférico com banda
G, analise molecular para X fragil e investigacdao bioquimica para homocistindria tiveram resultados normais.
Paciente 2, sexo feminino, 19 anos, apresenta quadro clinico semelhante ao paciente 1, de intensidade mais
leve. Os exames complementares nao apresentaram alteracoes significativas. Conclusdes: Os pacientes apre-
sentam aspecto marfandide e retardo mental compativel com heranca ligada ao X. Apesar de ainda nao ter
sido realizada a pesquisa da mutagdao no gene MED 12, o diagnéstico clinico de Sindrome de Lujan-Fryns
esta respaldado pela literatura. Nao existe tratamento especifico e os pacientes requerem educagao especial
e acompanhamento psicolégico.
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211 - PROGRAMA DE DOACAO DE OOCITOS EM HOSPITAL UNIVERSITARIO: CARACTERISTICAS
GENETICAS DAS CANDIDATAS A DOACAO

Aguiar RALP, Santos HSS, Camargos KV, Aguiar MJB, Tavares RLC, Camargos AF

Introducao: A utilizagcao de odcitos doados em técnicas de reproducao assistida (TRA) é regulamentada pela
resolucao 1.358/92 do Conselho Federal de Medicina. O Laboratério de Reprodugdao Humana do HC-UFMG
possui programa de doacao de o6citos desde 1997. As candidatas a doacao estao em tratamento para inferti-
lidade com TRA. Todas elas e seus conjuges sao submetidos a avaliacdo genética, incluindo a realizacao do
cariotipo. Objetivos: Avaliar as caracteristicas genéticas das candidatas ao Programa de Doacao de Odcitos
e os fatores de exclusao dessas pacientes. Método: Andlise retrospectiva dos prontuarios avaliando dados
da anamnese, heredograma e cariétipo. Resultados: 92 casais foram atendidos pelo Servico de Genética do
HC-UFMG, no periodo de 1998 a 2007. Destes, 13 pacientes iniciaram, mas nao finalizaram o processo de ava-
liacao. A idade média das pacientes candidatas a doagao de 6vulos foi de 28,3 £ 2,7 anos. Cerca de 45,6% das
79 pacientes que completaram o estudo (36/79) eram pacientes com indicagdo de utilizacao de FIV e 54,4%
(43/79) com indicagao de ICSI.O screening genético foi responsavel pela exclusao de 10 entre as 79 pacientes
(12,7%) avaliadas:3 casais apresentaram histéria de retardo mental (2 pacientes possuiam filhos com retardo
mental e uma paciente com diagnéstico de retardo mental); 4 pacientes demonstraram mosaicismo de baixo
grau para monossomia do cromosomo X; uma paciente apresentou radiculopatia bilateral. A presenca de traco
falciforme na eletroforese de hemoglobina esteve presente em duas pacientes. Dois casais foram excluidos em
conseqiiéncia de achados no conjuge masculino: um apresentou baixa estatura proporcionada, rizomelia e
clinodactilia do 5° dedo, com provavel fusdo entre Cl e C2, osteopenia difusa e alteragdo no cariétipo e outro
desistiu pois apresentou marcador cromossomico. Conclusao: Os dados encontrados nesta pesquisa reforcam
os dados da literatura quando a necessidade de screening genético em candidatas a doagao de 6vulos.
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212 - TRANSPLANTE DE MEDULA OSSEA E TERAPIA CELULAR NO TRATAMENTO DA
ADRENOLEUCODISTROFIA (ALD) LIGADA AO CROMOSSOMO X

Nepomuceno DF, Lima JFA

Introducao: A Adrenoleucodistrofia (ALD) é uma doenca degenerativa causada por um defeito localizado
no cromossoma X que afeta criangas do sexo masculino com incidéncia de 1:20.000. Essa alteracao causa
actimulo de acidos graxos de cadeia muito longa (AGCML) na substancia branca do cérebro, destruindo a
bainha de mielina e instalando retardo mental, além de causar deficiéncia das fun¢des adrenais. O Gnico
tratamento especifico consiste da utilizacao de Oleo de Lorenzo, embora sua eficacia nao esteja comprovada
quando os sintomas ja se manifestaram. Novos tratamentos como o transplante de medula e a terapia celular
tem sido pesquisados em com objetivo de tratar os pacientes sintomaticos. Objetivos: Relatar e descrever
os principais tratamentos utilizados em ALD e esclarecer sua atuacao. Citar novas alternativas terapéuticas,
como o transplante de medula 6ssea e diferencid-las, comparando pontos positivos e negativos. Material e
métodos: Foi utilizada a revisao de literatura, tendo como base livros, revistas cientificas, profissionais espe-
cializados e pesquisa em sites especificos de publicacoes cientificas. Resultados: Existem poucas pesquisas
publicadas acerca de novos tratamentos; embora sejam realizados estudos em varios paises. O transplante
de medula 6ssea e a terapia celular tém sido aplicados e estudados, mas na maioria dos casos nao tém se
mostrado eficaz na paralisagao ou retardo da doencga; o 6leo de Lorenzo continua a tnica terapia especifica
da doenca, embora s6 se mostre realmente eficaz quando usado por pacientes assintomaticos. Conclusao: A
Ald ainda é uma doencga pouco pesquisada e conhecida. O tratamento hoje utilizado baseia-se na ingesta do
6leo de Lorenzo, mas ele s6 mostra-se eficaz em pacientes assintomaticos. Considerando-se ser o transplante
de medula 6ssea uma promessa para o tratamento de ALD, é fundamental que mais pesquisas sejam feitas
para melhorar os resultados e garantir sua eficacia.
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213 — ATENDIMENTO CLINICO EM GENETICA NO MUNICiPIO DE RIO GRANDE-RS

Karam SM, Andrade RGG, Kisner AV, Schermack G

Introducao: Doencas raras afetam um nimero limitado de individuos, 1:2000 na Europa e 1:1250 nos EUA,
mas o nimero de desordens é amplo, mais de 5000 segundo a OMS. Um dos grandes problemas é a estimati-
va, pois dados epidemioldgicos nao estao disponiveis para a maioria. Tais doencas sao importante problema
de satde publica e um desafio para a comunidade médica. No Brasil, uma minoria dos pacientes com doen-
cas genéticas € atendida em servigos apropriados. Embora sejam cuidados por outros especialistas, riscos fa-
miliares e reprodutivos sdao, muitas vezes, relevados. Objetivos: determinar motivos de referéncia a genética,
relacao com diagndstico final, procedéncia dos pacientes e exames utilizados para investigacdo. Materiais
e Métodos: Série de 270 casos avaliados na FURG entre 2001 a 2008 (com interrupcao de 3 anos, devido a
licenca do professor). Foi aplicada uma ficha padronizada contendo variaveis como: idade, motivo da consul-
ta procedéncia, médico que encaminhou, exames complementares e diagndstico. A ficha foi preenchida ao
longo do acompanhamento do paciente e os dados foram analisados no programa Epi —Info. Resultados: os
especialistas que mais encaminharam ao geneticista foram o pediatra e o neurologista. Os principais exames
para a investigacao foram cariétipo 34% (n=88) seguido por TEIM 11% (n=28); radiografias simples 11% (n=27).
A maior freqiiéncia dentre as patologias genéticas foram as mendelianas e as anomalias cromossdmicas. 21%
nao apresentavam problemas de origem genética e 25 % permanecem em investigacao. Conclusao: A partir
dos resultados pode-se tragar estratégias para um melhor atendimento,como outros exames a serem inclui-
dos na rotina, dia de coleta e horério de atendimento.Muitos dos pacientes tiveram diagndstico apds serem
encaminhados e muitos seguem em investigacao. Esse estudo prosseguira com o intuito de formar um banco
de dados permanente dos pacientes do ambulatério de genética podendo servir para estudos posteriores
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214 - PERFIL CLINICO-EPIDEMIOLOGICO DA GENETICA MEDICA NO MUNICIPIO DE SAO
CARLOS, SAO PAULO

Melo DG, Lessa ACO, Teixeira Filho JL, Goes KMF, Barbosa CAA

Introducao: Doencgas genéticas afetam 3 a 7% da populagao. Cerca de 5% dos nascidos vivos apresentam
alguma anomalia congénita, determinada total ou parcialmente por fatores genéticos. Além disto, doencgas
genéticas e anomalias congénitas sdo a segunda causa de mortalidade infantil no pais. Reconhecendo isto,
em junho de 2006, foi re-ativado o Ambulatério de Genética Médica no municipio de Sao Carlos/SP, por meio
de parceria entre a Secretaria Municipal de Satde e a UFSCar, na forma de extensao, como um servigco de
integracao docente-assistencial. O Ambulatério esta inserido no SUS e atende a populagao de Sao Carlos e
micro-regiao, o que totaliza aproximadamente 240.000 pessoas. Objetivos: Conhecer o perfil clinico-epide-
miolégico dos pacientes atendidos no Ambulatério de Genética Médica do municipio de Sao Carlos. Material
e Métodos: Estudo transversal, realizado por meio de revisao padronizada dos prontuarios dos pacientes
atendidos no Ambulatério, no periodo compreendido entre junho de 2006 a dezembro de 2008. Resultados:
Foram atendidos 219 pacientes e revisados 216 prontuarios. Cento e vinte e oito (59,26%) pacientes eram do
sexo feminino e 11 (5,10%) eram aparentados. A idade variou de 14 dias de vida a 73 anos (média de 15 anos
e 9 meses, desvio padrao de = 19 anos e 10 meses). Deficiéncia mental e baixa estatura foram os motivos mais
freqiientes para encaminhamento. Noventa e quatro pacientes (43,52%) receberam diagnéstico de doencgas
genéticas ou anomalias congénitas. Com relagao a resolutibilidade do ambulatério, 74 pacientes (34,26%)
receberam alta, 117 (54,17%) continuaram em seguimento clinico e 25 (11,57%) foram encaminhados para
servicos de genética de maior complexidade. Conclusdes: Os resultados endossam a necessidade da conso-
lidagao de uma rede de cuidado integral, inserida no SUS, que atenda os pacientes com doencas genéticas
e anomalias congeénitas, e as suas familias, em todos os niveis da atencao a saide, com énfase na prevencao
da deficiéncia mental.
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