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Resumo

Problema: Embora individualmente raras, somadas, as doengas genéticas tém prevaléncia global
estimada de 31,5 a 73,0 por 1.000 individuos. Além disto, doencas genéticas e defeitos congénitos
representam a segunda causa de mortalidade infantil no Brasil. Diante deste cenario, foi instituida a
Politica Nacional de Atencdo Integral s Pessoas com Doengas Raras no Sistema Unico de Satde.
Esta politica prevé fungdes especificas para Atengao Primaria a Saude (APS) que incluem diagnéstico
precoce e mapeamento de pessoas com ou sob-risco de desenvolver doengas genéticas raras e/
ou defeitos congénitos para encaminhamento regulado. Essa experiéncia objetivou colaborar com o
desenvolvimento de métodos para o reconhecimento de individuos com ou sob-risco de desenvolver
doencas genéticas na APS. Métodos: Através de visitas domiciliares e por meio do preenchimento
de uma ficha especifica, realizou-se busca ativa de casos de doenca genética e/ou defeito congénito
em uma amostra probabilistica aleatdria, representativa de uma Unidade de Saude da Familia de um
municipio brasileiro de porte médio. Resultados: Foram investigados 295 domicilios, totalizando 1.160
individuos e 238 casais. A média de filhos por casal foi de 2,7, a frequéncia de consanguinidade foi
3,8% e de abortamento espontaneo foi 8,7%. Foram identificadas 29 pessoas (2,5%) com doencas
congénitas, 11 (0,9%) com deficiéncias auditivas, 10 (0,9%) com deficiéncia mental e 6 (0,5%) com
déficits visuais importantes. Atraso no desenvolvimento neuropsicomotor foi relatado em 8,8% das
criancas e adolescentes. Doze individuos (1%) possuiam cancer e 9,6% relataram histéria familiar
positiva para cancer. Conclusao: Os profissionais da APS estdo em posigao privilegiada para
identificar e organizar uma rede de cuidados para individuos com doengas genéticas e/ou defeitos
congénitos. A utilizagao sistematica de instrumentos que facilitem o reconhecimento de fatores de
risco e de situagdes suspeitas pode ser uma estratégia Util a ser incorporada pela APS.
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Genética na atengdo primadria a saude

Abstract

Problem: Although individually rare, when added together, genetic diseases have an estimated overall prevalence of 31.5 to 73.0 per 1,000
individuals. In addition, genetic diseases and birth defects represent the second cause of infant mortality in Brazil. In this context, the National Policy
on Comprehensive Care of People with Rare Diseases was established in the Brazilian National Health System. This policy provides specific Primary
Health Care (PHC) assignments that includes early diagnosis and mapping people with or at risk of developing rare genetic disease and/or birth
defects for regulated referral. This experience aimed to collaborate with developing methods for recognizing individuals with or at risk of developing
genetic diseases in PHC. Methods: Through home visits and filling out a specific form, an active search for cases of genetic disease and/or birth
defect was carried out in a random probabilistic sample, representative of a Family Health Unit in a Brazilian medium-sized county. Results: A total
of 295 households were surveyed, totalling 1,160 individuals and 238 couples. The mean number of children per couple was 2.7, the inbreeding rate
was 3.8% and the frequency of miscarriage was estimated in 8.7%. Twenty-nine individuals (2.5%) with congenital disorders, 11 (0.9%) with hearing
impairment, 10 (0.9%) with mental disability, and 6 (0.5%) with significant visual deficits were identified. Neuropsychomotor developmental delay was
presented in 8.8% of the children and teenagers. Twelve individuals (1%) had cancer and 9.6% reported a positive family history of cancer. Conclusion:
PHC professionals are in a privileged position to identify and organize a care network for individuals with genetic diseases and/or birth defects. The
systematic use of instruments that facilitate the recognition of risk factors and suspicious situations can be a useful strategy to be incorporated by PHC.

Keywords: Medical Genetics; Congenital Abnormalities; Primary Health Care.

Resumen

Problema: Aunque individualmente raras, las enfermedades genéticas combinadas tienen prevalencia general estimada de 31.5 a 73.0 por 1,000
individuos. Ademas, enfermedades genéticas y anomalias congénitas representan la segunda causa de mortalidad infantil en Brasil. Ante este
escenario, se instituyé la Politica Nacional de Atencién Integral a Personas con Enfermedades Raras en el Sistema Unico de Salud. Esta Politica
proporciona funciones especificas para Atenciéon Primaria de Salud (APS) que incluyen diagnéstico precoz y mapeo de personas con o en riesgo
de desarrollar enfermedades genéticas raras y/o anomalias congénitas para derivacion regulada. Esta experiencia tuvo como objetivo colaborar
con el desarrollo de métodos para el reconocimiento de individuos con o en riesgo de desarrollar enfermedades genéticas en la APS. Método:
Mediante visitas domiciliarias y completando un formulario especifico, se realizé busqueda activa de casos de enfermedades genéticas y/o defectos
congénitos en una muestra probabilistica aleatoria, representativa de una Unidad de Salud Familiar en un municipio brasilefio de tamafio mediano.
Resultados: Se investigaron un total de 295 hogares, 1,160 personas y 238 parejas. El numero promedio de hijos por pareja fue de 2.7, la frecuencia
de consanguinidad 3.8% y el aborto espontaneo 8.7%. Se identificaron 29 personas (2.5%) con enfermedades congénitas, 11 (0.9%) con discapacidad
auditiva, 10 (0.9%) con discapacidad mental y 6 (0.5%) con déficits visuales significativos. Se informo retraso psicomotor en 8.8% de los nifios y
adolescentes. Doce personas (1%) tenian cancery 9.6% reportaron antecedentes familiares de cancer. Conclusion: Los profesionales de la APS estan
en posicion privilegiada para identificar y organizar una red de atencion para personas con enfermedades genéticas y/o defectos congeénitos. El uso
sistematico de instrumentos que facilitan el reconocimiento de factores de riesgo y situaciones sospechosas puede ser una estrategia util para la APS.

Palabras clave: Genética Médica; Anomalias Congénitas; Atencion Primaria de Salud.

INTRODUGAO

Estima-se que existam cerca de 6 a 7 mil doengas genéticas diferentes e, embora a maior parte destas
sejam individualmente raras, somadas, as doengas genéticas tém prevaléncia global estimada de 31,5 a
73,0 por 1.000 individuos.! Doengas genéticas podem ser congénitas ou podem se manifestar ao longo
da vida, impactando nas diferentes faixas etarias: alteragdes cromossémicas estdo presentes em cerca
de 50% dos abortamentos espontaneos de primeiro trimestre; entre recém-nascidos, 3 a 5% apresentam
algum defeito congénito, determinado total ou parcialmente por fatores genéticos; deficiéncias fisicas,
intelectuais e sensoriais em criangas e jovens frequentemente fazem parte do quadro clinico de sindromes
genéticas; nos adultos, aproximadamente 5 a 10% dos canceres possuem forte componente genético
hereditario.? Doengas genéticas podem ser hereditarias, sendo transmitidas ao longo das geragdes de
uma familia, ou ndo hereditarias, ocorrendo por “mutacdo de novo”.? Sao sabidamente fatores de risco
para doengas genéticas idades materna e/ou paterna avangadas, consanguinidade e histéria familiar
positiva para doengas genéticas previamente reconhecidas.?® Além destes, a exposi¢cado de gestantes a
teratdégenos é fator de risco para defeitos congénitos.®
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A medida que os indicadores de saude da populacdo melhoram, doencas genéticas e defeitos
congénitos passam a ser responsaveis por uma proporgao crescente de mortes entre criangas.®” O impacto
comeca a ser percebido especialmente quando a taxa de mortalidade infantil alcanga valores inferiores a
20 por 1.000.” Na América Latina e Caribe, defeitos congénitos contribuem com 21% da mortalidade em
menores de cinco anos.® No Brasil, a prevaléncia de defeitos congénitos graves entre recém-nascidos foi
estimada em 57,2 por 1.0007° e, desde 2005, doengas genéticas e defeitos congénitos sdo a segunda
causa de mortalidade infantil em todas as regides do pais.®'* Nesse contexto, doencas genéticas surgem
como um problema de saude publica.

No Brasil, o numero de profissionais de saude envolvidos na assisténcia especializada em genética
€ considerado insuficiente e supde-se que a maior parte dos pacientes e familias ndo receba o cuidado
adequado.”"® Em 2018, eram oficialmente reconhecidos 305 médicos especialistas no pais,' a maior
parte congregados na Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica.'® Adicionalmente, estima-
se que existam cerca de 20 enfermeiras especialistas, vinculadas a Sociedade Brasileira de Enfermagem
em Genética e Gendmica.'® A distribuigdo geografica dos profissionais e servigos relaciona-se com a
densidade populacional e o indice de desenvolvimento humano das regides e nas areas mais pobres e
menos povoadas ha maior caréncia.' 3

Desde a década de 90, a Organizagao Mundial de Saude recomenda que paises em desenvolvimento
iniciem atividades de promogéo e protegao em relagao a doengas genéticas e defeitos congénitos.’” No
Brasil, em 2009 foi publicada a Politica Nacional de Atengéo Integral em Genética Clinica no SUS' que,
contudo, ndo foi implantada na pratica. Em 2014, o Ministério da Saude instituiu a Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doencgas Raras (PNAIPDR) e, como 70 a 80% das doengas raras
tém etiologia genética,?’ esta politica é vista como uma oportunidade de insergdo da genética no SUS." A
PNAIPDR organizou as doencgas raras de acordo com sua origem em genéticas e ndo-genéticas. Dessa
forma, foram elencados dois eixos, sendo que o primeiro eixo reune trés grupos de doencgas de origem
genética: (1) anomalias congénitas ou de manifestacao tardia, (2) deficiéncia intelectual e (3) erros inatos
de metabolismo; enquanto o segundo eixo aborda doengas raras de etiologia ndo genética.®

A PNAIPDR prevé fungdes especificas para a Atengédo Primaria a Saude (APS) e para a Atencao
Especializada. AAPS é responsavel pela coordenagéo do cuidado e seguimento longitudinal da populagéo
registrada sob sua responsabilidade, além de ser o principal ponto de acesso e porta de entrada na rede
SUS. As atribui¢cdes especificas de responsabilidade da APS incluem: a¢des de diagnéstico precoce, por
meio da identificacdo de sinais e sintomas; mapeamento de pessoas com ou sob-risco de desenvolver
doengas genéticas e/ou defeitos congénitos para encaminhamento regulado; seguimento clinico apés
diagnostico e aconselhamento genético; promogao de educacédo em saude com objetivos de prevengéo e
ampliacdo de autonomia; avaliagao longitudinal do paciente e sua familia; e atengdo domiciliar em casos
especificos.'®

No Brasil, ha poucas experiéncias de identificagdo de pessoas com doengas genéticas na APS.2'-24
Essas experiéncias reconhecem a APS como uma importante porta de entrada,?'?* permitindo reduzir os
custos municipais com o tratamento fora de domicilio, sem prejudicar o acesso da populagado ao servigo
especializado.?? Ao mesmo tempo, constatam a necessidade de ampliagcdo das acdes de educacgédo
permanente para profissionais da APS na area da genética.?>* A raridade das doengas contribui para o
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desconhecimento dos profissionais, que muitas vezes nao suspeitam de doencga genética e por causa disso
nao conseguem fazer o encaminhamento regulado para a Atengéo Especializada.??" Este encaminhamento
parece ser mais dificil no interior do pais, pois muitas vezes o médico da APS desconhece a existéncia de
servigos de genética no SUS.?° Ademais, nas situagdes de contrarreferéncia, a continuidade do cuidado a
saude fica prejudicada quando os profissionais da APS nao estao suficientemente capacitados.?'2*

Diante desse cenario, esta experiéncia tencionou colaborar com o desenvolvimento de instrumentos e
métodos que permitam o reconhecimento de individuos com ou sob-risco de desenvolver doengas genéticas
na APS. Mais especificamente, objetivou-se: (1) testar a viabilidade de um instrumento de coleta de dados
para identificar situagcdes suspeitas de doencgas genéticas no contexto da APS; (2) realizar busca ativa de
casos suspeitos de doencgas de provavel etiologia genética em uma Unidade de Saude da Familia; e (3)
determinar a frequéncia de casamento consanguineo e outros fatores de risco para doengas genéticas e
defeitos congénitos nessa mesma Unidade.

METODOS

Contexto

Esta experiéncia foi desenvolvida entre agosto de 2015 e junho de 2016 na cidade de S&o Carlos,
localizada no centro geografico do Estado de Sao Paulo. A cidade possui cerca de 240.000 habitantes e em
2010 apresentou indice de desenvolvimento humano de 0,805, sendo considerado o 28° municipio mais
desenvolvido do pais.?® No municipio, os cenarios da APS sao representados por Unidades Basicas de
Saude e Unidades de Saude da Familia (USF). Ha, atualmente, 21 USF, cujas equipes sao formadas por
médico, enfermeiro, dentista, técnicos e auxiliares de enfermagem e saude oral, e agentes comunitarios
de saude. Somadas, as USF atendem aproximadamente 40 mil usuarios.?® Na época, o unico servigo de
genética clinica publico no municipio funcionava como uma atividade de extensao vinculada a Universidade
e atendia a demanda do SUS do municipio e de outras cidades da microrregido.*

A experiéncia foi desenvolvida na USF Antenor Garcia, que, na época, possuia uma unica equipe
de saude e era responsavel por uma area de abrangéncia que incluia, seis microareas, 851 domicilios e
cerca de 2.700 usuarios. O bairro Antenor Garcia esta localizado na periferia da cidade e foi escolhido para
ser cenario da intervencao em fungao do seu suposto perfil de vulnerabilidade social. Adicionalmente, a
escolha foi reforcada porque esta USF ja era cenario de ensino-aprendizagem de estudantes e professores
de medicina envolvidos com o estudo.

Como no restante das Unidades, a USF Antenor Garcia ndo possuia uma base de dados sobre
rastreio de doengas genéticas e/ou defeitos congénitos de sua populagdo, € nem um fluxo regular de
encaminhamento desses pacientes para atencéo especializada.

Intervencao

Foi investigada uma amostra probabilistica aleatéria simples, representativa dos domicilios
cadastrados na USF. O tamanho amostral foi calculado considerando-se uma populagao total de 851
domicilios, probabilidade de inclusdo de 50%, intervalo de confianga de 95% e erro amostral de 5%.%
Assim, o tamanho amostral minimo calculado foi de 265 domicilios. A essa amostra foram acrescidos
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30% (80 domicilios) para cobrir possiveis perdas, resultando em um tamanho amostral almejado de 345
domicilios. Os 345 domicilios foram selecionados por sorteio e visitados por dois estudantes de medicina,
previamente capacitados para essa tarefa. Embora existam alguns estudos nacionais nos quais os agentes
comunitarios de saude se mostraram aptos para identificar situacées de deficiéncia, inclusive aquelas
causadas por doencgas genéticas,?'?4%2 nesta experiéncia, a coleta de dados foi realizada por estudantes
para nao sobrecarregar os profissionais da USF. A equipe da USF participou da sele¢cado dos domicilios,
orientando sobre a divisao do territério, para que todas as microareas fossem representadas.

Durante as visitas domiciliares, foram preenchidas a Ficha A, preconizada pelo Ministério da Saude
para cadastramento das familias em toda rede de Atencao Basica, e também a Ficha A-Gen. A Ficha A-Gen
foi criada pela equipe do projeto “Genética no Sertdo”,%® com a participagédo de especialistas das areas de
medicina, psicologia e biologia, com experiéncia em deficiéncia e doengas genéticas, visando adaptar a
Ficha A com o acréscimo de perguntas para suspeigao de situagdes de doengas genéticas.>*

A Ficha A-Gen é composta por uma parte inicial com informacdes sobre a moradia e as pessoas que
residem no domicilio; e sete dominios com perguntas que investigam grupos distintos de moradores. O
primeiro dominio investiga casais, identificando consanguinidade, abortamento, niumero de filhos vivos e
falecidos, presencga de filhos com defeitos fisicos, problemas mentais, auditivos e/ou visuais. O segundo
dominio investiga moradores com doenga congénita, identificando se ha ou nao defeito fisico associado e
presenca outros casos na familia. O terceiro dominio investiga moradores de zero a 14 anos, analisando
a cobertura da triagem neonatal bioquimica e auditiva, problemas para sugar ou engolir quando lactente,
presenca de atraso na aquisi¢ao dos principais marcos do desenvolvimento neuropsicomotor, considerando
como parametro de normalidade sentar até 8 meses, engatinhar até 12 meses, andar até 18 meses e falar
até 2 anos de vida, e dependéncia para as atividades de vida diaria (vestir-se, alimentar-se e banhar-se).
O quarto dominio investiga moradores que frequentaram a escola, identificando o grau de instrugéo
alcancado, presenca de dificuldade de aprendizado, e habilidades como leitura, escrita e matematica.
O quinto dominio investiga moradores com deficiéncia auditiva, identificando dificuldade para ouvir ou
entender a fala, presenca de surdez-mudez, zumbido, tontura e outros casos semelhantes na familia.
O sexto dominio investiga moradores com deficiéncia mental, identificando agressividade, dificuldade
de relacionamento, presenca de pensamento confuso e uso de medicamento para transtorno mental. O
sétimo e ultimo dominio investiga moradores com cancer, identificando a localizagdo do tumor, o nimero de
casos de cancer na familia fora do domicilio e a presenca de outros casos do mesmo cancer na familia.3

As informacgdes coletadas por meio das Fichas A e A-Gen foram armazenadas em planilhas do
programa Microsoft Excel, no qual foram calculadas as estatisticas descritivas do perfil demografico da
populagao investigada e as medidas absolutas e relativas de frequéncias das condi¢cdes analisadas.

Consideracoées éticas

A populacido adscrita na USF Antenor Garcia nao participou da decisdao de implementar esta
experiéncia. O projeto foi previamente aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa com Seres Humanos
da Universidade Federal de Sao Carlos e os participantes assinaram Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (parecer n° 1.114.584, CAAE 45335315.9.0000.5504). O estudo foi financiado pela Fundagéo
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de Amparo a Pesquisa do Estado de Sao Paulo (FAPESP, processo 15/10309-4), que ndo desempenhou
nenhum papel no delineamento do estudo, na coleta e analise de dados, nem na preparacido do manuscrito.

Quando, durante as visitas domiciliares, foi identificado algum individuo que possivelmente se
beneficiaria de avaliagao clinica especializada, foi oferecida possibilidade de acompanhamento no
Ambulatério de Genética Médica do municipio. A médica de familia e comunidade da USF orientou os
estudantes nestas situacoes.

RESULTADOS

Dentre os 345 domicilios selecionados, houve recusa de participagdo em 32 (9,3%) e em outros 18
domicilios (5,2%) nao foram encontrados moradores no momento das visitas, resultando em um N total de
295 domicilios incluidos no relato de experiéncia. Os 295 domicilios visitados totalizaram uma amostra de
1.160 individuos (584 homens e 576 mulheres), caracterizada pelo predominio de adolescentes e adultos
jovens, com idade média de 28,7 anos (desvio padrdo de 19,1 anos). A Tabela 1 apresenta a distribuigdo
dos participantes por faixa etaria e género.

Foram identificados 238 casais (casados ou que viviam juntos no momento da pesquisa). O numero
total de filhos foi 643, com média de 2,7 filhos/casal, sendo 594 (92,4%) filhos vivos e 49 (7,6%) filhos
falecidos. Alguns desses filhos ndo residiam nos domicilios pesquisados e, portanto, ndo compuseram
a amostra de pessoas investigadas. Nove casais (3,8%) relataram consanguinidade, sendo seis casais
formados por primos de primeiro grau, um por primos de segundo grau, um por primos de terceiro grau e um
casal com parentesco nao definido. Entre os casais consanguineos, quatro (44,4%) relataram antecedente
de abortamento, filho com defeito fisico e/ou problema mental.

Quarenta e nove casais (20,6%) relataram histérico de perda gestacional espontanea, sendo que
destes 41 (83,7%) tiveram um caso de abortamento e oito casais (16,3%) tiveram dois ou mais abortamentos.
No total, foram identificadas 700 gestagdes (sendo quatro gemelares) e 61 abortos, portanto, a frequéncia de
abortamento espontaneo reconhecido foi estimada em 8,7% das gestacdes. Ja abortamento de repetigéo,
definido como duas ou mais perdas gestacionais consecutivas,* acometeu 2,8% das gestagdes. Dentre os
41 casais com um caso de abortamento, cinco (12,2%) tiveram filhos com defeito congénito ou problema
mental. Dentre os oito casais com dois ou mais abortamentos, um (12,5%) gerou um filho com multiplos
defeitos congénitos que faleceu no periodo neonatal precoce.

Tabela 1. Distribuicdo dos participantes do estudo por faixa etaria e género. USF Antenor Garcia, Sao Carlos, Sao Paulo,
Brasil (N=1.160).

Falxa etaria Mulheres Homens
N % N %

Lactentes (de 0 a 1 ano e 11 meses) 23 4,0 19 3,3
Pré-escolar (de 2 anos a 5 anos e 11 meses) 37 6,4 49 8,4
Escolar (de 6 anos a 9 anos e 11 meses) 37 6,4 39 6,7
Adolescentes (de 10 anos a 19 anos e 11 meses) 117 20,3 125 21,4
Adultos jovens (de 20 anos a 39 anos) 175 30,4 204 34,9
Adultos intermediarios (de 40 anos a 59 anos) 142 24,6 104 17,8
Idosos (mais de 60 anos) 45 7,8 44 7,5
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Entre as mulheres em idade fértil (15 a 49 anos, N=297), 26 (8,8%) relataram hipertensao arterial
sistémica, cinco (1,7%) diabetes e duas (0,7%) epilepsia.

Entre criancas e adolescentes até 14 anos de idade (N=306), 303 (99%) realizaram triagem neonatal
bioquimica e 249 (81,4%) triagem auditiva. Nesse subgrupo, foram identificadas 27 criancas (8,8%) com
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, de acordo com os parametros utilizados, e dois adolescentes
(0,7%) dependentes para as atividades de vida diaria. Salvo aquelas criangas que n&o alcangaram idade
suficiente para ingresso escolar (menores de 6 anos), todas estavam matriculadas e frequentando a escola.
Entre os escolares e adolescentes de até 14 anos (N=178), foi relatada dificuldade de aprendizado em 16
individuos (9%), sendo que 3 (1,7%) estudavam na APAE.

Na amostra total, 56 pessoas (4,8%) foram identificadas com doencas congénitas, deficiéncia
mental, déficits auditivos e/ou visuais significativos. Vinte e nove pessoas (2,5%) possuiam doencgas
congénitas, como pode ser visto na Tabela 2. Uma situacao foi identificada como uma doenga genética
rara hereditaria, autossdOmica dominante (sindrome de Stickler), com dois afetados na familia. Os
demais casos de doengas congénitas ndao eram familiares. Onze pessoas (0,9%) foram identificadas
com deficiéncia auditiva, sendo que nove desenvolveram surdez pés-lingual e duas nasceram surdas
(surdez pré-lingual). Outras 10 pessoas (0,9%) foram identificadas com deficiéncia mental, sendo que
sete faziam uso de medicamentos para transtornos mentais. Seis pessoas (0,5%) foram identificadas
com déficits visuais importantes, sendo que trés possuiam alta miopia (acima de 6 dioptrias),*® uma foi
identificada com sindrome da rubéola fetal, uma com catarata congénita e uma com déficit visual ndo
esclarecido.

Entre os 1.160 moradores, 12 (1%) possuiam algum tipo de cancer no momento da investigacao
(Tabela 3). Entre os familiares, 145 individuos de 111 familias diferentes foram relatados como tendo cancer,
no presente ou no passado (Tabela 4), o que significa que 9,6% dos individuos pesquisados tinham histdria
familiar positiva para algum tipo de cancer.

Tabela 2. Numero absoluto e frequéncias relativas das doencas congénitas identificadas entre agosto de 2015 e junho de
2016, na USF Antenor Garcia, Sdo Carlos, Sao Paulo, Brasil (N=29).

Tipos de defeitos Individuos
N %

Pé torto congénito 4 13,8
Fenda labial 3 10,3
Sindrome de Down 3 10,3
Anemia falciforme 3 10,3
Polidactilia 2 6,9
Sindactilia 2 6,9
Luxagéo congénita do quadril 2 6,9
Disturbio de coagulagéo 2 6,9
Sindrome de Stickler 2 6,9
Catarata congénita 1 3,4
Sindrome da rubéola congénita 1 3,4
Fenilcetonuria 1 3,4
Multiplos defeitos de etiologia ndo esclarecida 3 10,3
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Tabela 3. Informacdes sobre os moradores identificados com céncer, entre agosto de 2015 e junho de 2016, na USF Antenor
Garcia, Sao Carlos, Sao Paulo, Brasil (N=12).

Tipo de cancer Idade no momento do diagndstico (anos) Historia familiar
Prostata 56 Sem casos na familia
Mama 45 Mé&e diagnosticada com cancer no utero aos 76 anos
Sistema Nervoso 1 Sem casos na familia
25 Sem casos na familia
Ossos N
74 Sem casos na familia
Rins 47 Tia materna diagnosticada com céancer no utero aos 37 anos
34 Sem casos na familia
., 43 Sem casos na familia
Colo de utero o
44 Sem casos na familia
47 Ma&e diagnosticada com cancer no utero aos 62 anos
Pele 30 Sem casos na familia
Eso6fago 30 Sem casos na familia

Tabela 4. Informagdes sobre os familiares (nao residentes nos domicilios investigados) identificados com cancer, entre
agosto de 2015 e junho de 2016, na USF Antenor Garcia, Sao Carlos, Sao Paulo, Brasil (N=145).

Tipo de cancer Familiares

.. %
Prostata 26 17.9
Mama 18 =
Colo de utero 14 07
Pulméao 14 7
Intestino 14 07
Pele 11 oG
Leucemia 7 48
Ossos 6 e
Estébmago 6 1
Sistema Nervoso 5 34
Utero 5 "
Rins 4 o
Esbfago 4 28
Figado 3 o
Laringe 5 4
Boca 1 e
Testiculo 1 07
Reto 1 07
Ovario 1 07
Pancreas 1 i
Bexiga 1 07

DISCUSSAO

Esta experiéncia demonstrou que, por meio de um instrumento de facil aplicagao, foi possivel
mapear individuos com doengas genéticas e/ou defeitos congénitos, bem como localizar pessoas com
risco aumentado para o desenvolvimento desse tipo de doencga.
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Um dos fatores de risco identificado foi a consanguinidade. Na literatura, a frequéncia de casamento
consanguineo varia de cerca de 2% em paises como Franga e Inglaterra, até cerca de 40% em paises
do Oriente Médio como Arabia Saudita e Paquistdo.? No Brasil, a taxa de casamento consanguineo é
heterogénea e influenciada por fatores culturais, econémicos e demograficos.®” Em familias consanguineas
existe aumento do risco de aparecimento de doengas autossémicas recessivas, além do aumento da
incidéncia de infertilidade, abortamento, perdas perinatais e morte neonatal. O risco genético € maior a
medida que o grau de parentesco aumenta.?*3’

Nesta investigagao, a frequéncia geral de abortamento espontaneo foi discretamente inferior aquela
relatada na literatura, que gira em torno de 10 a 20%.3¢*° A frequéncia de aborto de repetigéo foi compativel
com a taxa de 0,5 a 4%, descrita em outros estudos.?>*

Buscou-se também identificar mulheres em idade fértil com doencgas crénicas que podem ser
teratogénicas ou exigirem uso de medicamentos teratogénicos, como hipertenséo arterial, diabetes e epilepsia.®
Essa identificacdo é importante para estabelecer medidas de educacao, contribuindo para prevencao de
defeitos congénitos.*® No Brasil, desde a década de 1990, existem Servigos de Informagéo sobre Agentes
Teratogénicos (SIAT) que podem ser consultados por profissionais da saude e pela populagéo geral.4'42

O desenvolvimento desta experiéncia confirmou as altas taxas de cobertura de triagem neonatal
descritas em estudos prévios realizados no municipio.**#4 A identificacdo de criancas e adolescentes
com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e/ou dificuldade escolar foi importante por possibilitar
averiguagao da etiologia e instituigdo de medidas de reabilitagao.*>4¢

As frequéncias de defeitos congénitos, deficiéncia mental, auditiva e visual ndo diferiram
significativamente dos valores previamente relatados.” Idealmente, os pacientes com defeitos congénitos
e deficiéncias, deveriam ter sido previamente mapeados pela USF e, de fato, alguns o foram. O
desenvolvimento desta experiéncia ajudou a ampliar o olhar dos profissionais da APS em relagdo as doencas
genéticas e contribuiu para identificagéo de outros casos. Como consequéncia direta do desenvolvimento
desta experiéncia, no ano de 2017 foi oferecido um curso de extensao universitaria intitulado “Genética
Médica na Atencao Primaria a Saude”. O curso foi gratuito, presencial e teve carga horaria total de 12
horas. Participaram da capacitagao 16 profissionais da APS do municipio. Quando essa experiéncia foi
concebida, havia perspectiva de incorporar o procedimento de busca ativa de doencas genéticas como
rotina em todas as USF da cidade, o que nao foi concretizado de forma perene, em funcdo de mudangas
na gestdo municipal de saude.

Aprevaléncia de cancer também foi compativel com a amostra investigada, formada predominantemente
por pessoas jovens.*” O histérico familiar positivo dos pacientes é importante para identificar situagdes
de cancer hereditario.*® Sem duvida, uma das principais competéncias em genética necessarias na APS
esta relacionada a investigacao e interpretacao da histdria familiar, que deve ser utilizada para identificar
fatores de risco para varias doencas complexas, inclusive canceres, permitindo referenciar pessoas com
risco elevado para o cuidado especializado e, consequentemente, melhorando a eficacia das intervengdes
preventivas e terapéuticas.>4¥5%" As vantagens do uso clinico da histéria familiar incluem ainda baixo custo
e maior aceitagdo quando comparada com outras ferramentas genéticas, como os testes moleculares.>?
Diferentes instrumentos para coleta sistematizada de histéria familiar tém sido propostos. Contudo,
experiéncias desenvolvidas no Reino Unido apontam que a existéncia de protocolos nao é suficiente
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para garantir a incorporacao dessa habilidade clinica na pratica profissional e que a equipe precisa ser
capacitada e se predispor para investigagdo adequada da histéria familiar.%5

Os profissionais da APS estdo em posicao privilegiada para identificar e cuidar de individuos com
doencas genéticas, uma vez que acompanham as pessoas, independentemente de género e faixa etaria,
ao longo da vida, com acdes de promocgao e prevencgao. O contato com a familia e com a comunidade
pode favorecer a identificagdo de doencas hereditarias recorrentes e o mapeamento de situagdes de
risco ambiental para defeitos congénitos, como a exposi¢ao a teratdégenos. Além disso, em se tratando de
doencgas genéticas, que normalmente sdo multissistémicas e exigem o envolvimento de uma ampla gama
de profissionais, a coordenacéo dos cuidados exercida pela APS pode favorecer a articulagéo efetiva da
rede de atengao, favorecendo o apoio multiprofissional, a partir das necessidades de cada paciente.**®"

Diretrizes especificas para algumas doengas genéticas comuns, como a sindrome de Down®® e a
anemia falciforme,¢ foram elaboradas pelo Ministério da Saude e devem ser utilizadas pelas equipes da
APS. No caso das doencgas genéticas raras, € importante que a rede esteja organizada para garantir acesso
a recursos especializados e aconselhamento genético. Também € importante prover apoio matricial, para
oferecer suporte técnico, ampliar o campo de atuagao e qualificar as agdes dos profissionais da APS.

A educaciao de profissionais de saude é fundamental para transladar adequadamente as descobertas
da genética em beneficio dos pacientes e suas familias, contribuindo para redugéo da iniquidade?>2:27,
Uma estratégia para promover a educacao dos profissionais da APS, sobretudo daqueles distantes
geograficamente dos servigos especializados, pode ser a telemedicina®. Nesse sentido, vale ressaltar
iniciativa da Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica, com apoio da Sociedade Brasileira de
Medicina de Familia e Comunidade, do Conselho Federal de Medicina e do Nucleo de TelessaudeRS, na
elaboragédo de um curso de educacgao a distancia sobre doengas genéticas raras na APS®,

CONCLUSOES

Nesta experiéncia, a identificagdo de pessoas com ou sob-risco de desenvolver doengas genéticas
foi realizada usando um instrumento, a Ficha A-Gen, que ainda carece de validagio, o que limita nosso
artigo a um relato de experiéncia. As respostas da Ficha A-Gen refletem a percepc¢ao dos entrevistados
e ndo necessariamente a veracidade, embora as frequéncias estimadas das condigdes analisadas sejam
compativeis com aquelas descritas na literatura. Para validacao interna do instrumento seria necessario
proceder com avaliacdo clinica sistematica de todos os individuos investigados, para mensurarmos as
situacoes falso positivas e negativas e, portanto, analisarmos o quao bem o instrumento mede o que esta
proposto a medir. Isso exigira recursos maiores do que os que dispomos no momento e acreditamos que
chamar atencgdo para a necessidade de investimentos em pesquisas sobre genética humana e APS seja
uma das virtudes do nosso estudo. No que diz respeito a validade externa, consideramos que os resultados
desta experiéncia podem ser generalizados para outras situagdes no pais com contexto sociodemografico
semelhante.

A unidade familiar € o primeiro nucleo produtor de saude e doenca, o que inclui a dimensao
bioldgica, fortemente representada nas doengas genéticas e hereditarias. Seus membros possuem
experiéncias de adoecimento e cultura compartilhados e podem viver o processo saude-doenga de forma
semelhante. Um aspecto relevante desta experiéncia € trazer para o centro da discussao o papel dos
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profissionais da APS no cuidado a saude de pacientes e familias com doencas genéticas. Acreditamos
que a utilizacao de instrumentos, como questionarios e fichas, que facilitem o reconhecimento de
fatores de risco e de situagdes suspeitas de doengas genéticas, de forma sistematizada, pode ser
uma estratégia util a ser incorporada pela APS, colaborando para construgéo de uma linha de cuidado
integral para esses individuos.
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