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RESUMO

Introducéo: O Déficit Intelectual (DI) e o Atraso no Desenvolvimento Neuropsicomotor
(ADNPM) sdo motivos comuns de atendimentos em ambulatorios de genética
clinica. Objetivo: Identificar a propor¢cdo de casos atendidos no ambulatério de
Genética clinica do Centro de Especialidades Médicas (CEMEC) encaminhados por
Atraso no Desenvolvimento Neuropsicomotor e/ou Deficiéncia Intelectual.
Metodologia: Foram agrupados os casos encaminhados por ADNPM e DI e
subdivididos em grupos com diagnostico ja estabelecido e os casos sob investigacao
do diagnéstico. Resultados: Os atendimentos motivados por ADNPM ou DI
representaram 46% (33/71) das consultas do ambulatério médico. Destes, apenas
15% (5/33) dos casos ja possuiam diagnostico genético estabelecido. Dois casos
avaliados foram concluidos como provavel etiologia ndo genética e a maioria dos

casos, 78% (26/33), permanecem em investigacdo. Consideracdes finais: A

’ Doutora em Ciéncias Biol6gicas. Docente e Pesquisadora do Centro Universitario
do Estado do Para (CESUPA).

8 Doutor em Medicina/Doencas Tropicais. Docente e Pesquisador na Universidade
Federal do Pard — UFPA. Pesquisador Colaborador do Nucleo de Medicina Tropical —
NMT/UFPA.

RC: 42617
Disponivel em: https://www.nucleodoconhecimento.com.br/saude/desenvolvimento-
neuropsicomotor



https://www.nucleodoconhecimento.com.br/
https://www.nucleodoconhecimento.com.br/saude/desenvolvimento-neuropsicomotor
https://www.nucleodoconhecimento.com.br/saude/desenvolvimento-neuropsicomotor
https://www.nucleodoconhecimento.com.br
https://www.nucleodoconhecimento.com.br/saude/desenvolvimento-neuropsicomotor
https://www.nucleodoconhecimento.com.br/saude/desenvolvimento-neuropsicomotor

MULTIDISCIPLINARY SCIENTIFIC JOURNAL ~ REVISTA CIENTIFICA MULTIDISCIPLINAR NUCLEO DO

0 4 NUCLEO [D() CcONHECIMENTO ISSN: 24480959

https://www.nucleodoconhecimento.com.br

identificacdo desses casos é extremamente importante para a saude coletiva, bem
como para que haja maiores investimentos na area de métodos terapéuticos, da

genética médica e demais métodos de diagndstico para a ADNPM.

Descritores: Genética, hereditariedade, deficiéncia intelectual, deficiéncias do

desenvolvimento.
1. INTRODUCAO

O aumento populacional, ttm provocado varias mudang¢as no panorama brasileiro das
doencas da infancia, bem como o aumento na sua detecc¢éo, e o surgimento de maior
numero de casos de doencas cronico-degenerativas e suas complicacbes e
comorbidades (VICTORA; AQUINO, 2011).

O fato do acontecimento no Atraso Global no Desenvolvimento (AGD) e a Deficiéncia
Intelectual (DI) tem surgido como situacdes de atendimento pediatrico considerados
guase que rotineiros, atingindo até cerca de 3% da populacéo, decorrentes de uma
variedade de causas, muitas destas, de origem genéticas em seu surgimento e com
consequéncias no manuseio e do tratamento e atendimento da crianga, incluindo sua
familia (SROUR; SHEVELL, 2014). Vale destacar que o termo “deficiéncia intelectual
suplantou o termo retardo mental, que deve ser evitado por ser considerado
pejorativo”. Em geral, em tais situacdes, o pediatra € o primeiro profissional a lidar

diretamente com estes pacientes e seus familiares (BOY, 2016, p. 177).

O Déficit Intelectual (DI) e Atraso no Desenvolvimento Neuropsicomotor (ADNPM) s&o
motivos comuns de atendimentos em ambulatérios de genética clinica. No entanto,
com a melhoria dos servigos de saude, as causas genéticas tendem a tornarem-se
proporcionalmente maiores do que alteracdes organicas adquiridas (PINA NETO et
al., 1997).

Com o aumento na demanda por servicos médicos especializados para essas

doencas, o ambulatério de Genética do Centro de Especialidades Médicas (CEMEC)
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do Centro Universitario do Estado do Para (CESUPA) oferece possibilidade de ampliar

a investigagao diagnostica do ADNPM e DI referentes a doengas genéticas.

Diante desse contexto 0 objetivo desse estudo de caso foi identificar a proporcéao de
casos atendidos no ambulatério de Genética do Centro de Especialidades Médicas
(CEMEC) encaminhados por suspeita diagnostica de ADNPM e DI.

2. METODOLOGIA

Foi realizado um estudo longitudinal e descritivo, no qual foram coletados dados de
71 prontuarios médicos dos pacientes atendidos no ambulatério de Genética do
Centro de Especialidades Médicas (CEMEC) do Centro Universitario do Estado do
Para (CESUPA), do periodo de 1 de agosto de 2014 a 20 de dezembro de 2018. Estes
atendimentos foram agrupados em casos encaminhados por ADNPM e DI e
subdivididos em grupos com diagndstico estabelecido e os casos com diagndstico sob
investigacdo. Cabe destacar que todos os pacientes assinaram um termo de
autorizacao para a realizacao da pesquisa, utilizando seus dados clinicos contidos em

seus prontuarios medicos.
3. RESULTADOS E DISCUSSAO

Os atendimentos motivados por ADNPM ou DI representaram 46% (33/71) das

consultas realizadas no ambulatorio. (Figura 1).
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Figura 1 — Casos atendidos no Ambulatério de Genética do CEMEC de ADNPM e

outros.

® ADNPM 33 m Qutras causas 38

Fonte: Dados da prépria pesquisa.

Destes, apenas 15% (5/33) dos casos possuiam diagndstico genético estabelecido
dois casos avaliados, representando 6% foram concluidos como provavel etiologia

nao geneética e a maioria dos casos, 78% (26/33), permanecem em investigacdo, pois

necessitavam de exames gue comprovassem ou ndo a doenca.
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Figura 2 — Causas de Atraso no Desenvolvimento Neuropsicomotor em pacientes
atendidos no ambulatério de Genética do Centro de Especialidades Médicas
(CEMEC) do Centro Universitario do Estado do Para (CESUPA).

6% m Diagnostico
Genético

® Provavel Etiologia
N3o Genética

Em Investigac¢ao

Fonte: Dados da propria pesquisa.

Dentre os casos que possuiam diagnostico genético confirmado para ADNPM e DI,
predominaram as Alterac6es cromossOmicas diversas (4 casos); Delecéo parcial em
29 (1); Material adicional em 22p (1); Sindrome de Williams (1); Material adicional em
189 (1). Um caso foi associado a doenca monogénica reconhecivel clinicamente

(Acondroplasia), ndo sendo esta ultima comumente associada a ADNPM e DI.

A anamnese e o exame fisico com énfase em caracteristicas morfologicas constituem
a base fundamental para os estudos da etiologia da ADNPM e DI, uma vez que,
acoplados ao exame neuroldgico podem alcancar chance de deteccao diagndstica de
até 80% dos casos (KARNEBEEK; JANSWEIJER, 2005). A anamnese deve ser obtida
da forma mais completa possivel, de preferéncia com os pais ou cuidadores mais
préximos da criancga, atentando-se para dados especificos descritos a seguir (BOY
SILVA; VASCONCELOS; PAIVA, 2014).

A importancia do diagnostico correto da ADNPM e DI, embora dificil, é justificada pelos
beneficios associados, que ultrapassam a eventualidade da cura, em especial quando
realizados precocemente (MOESCHLER; SHEVELL; COMMITTEE ON GENETICS,
2014; BOY, 2016).
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A partir deste esclarecimento etioldgico, na existéncia de causas genéticas, a oferta
do aconselhamento genético (AG) pode ser provida pelo médico geneticista clinico.
Vale sinalizar que o AG é um procedimento informativo que lida ndo apenas com “o
diagnéstico, prognéstico, riscos de ocorréncia genética e dos riscos de recorréncia,
mas também com orientacBes para a familia e uso de medidas diagndsticas pré-
concepcionais e pré-natais”. Dessa forma, faz-se necessaria a adequada abordagem

diagnostica, e esta demandara trabalho multidisciplinar (BOY, 2016, p. 178).
4. CONCLUSAO

Com base nos resultados deste estudo e possivel concluir que a presenca de casos
de ADNPM e DI sdo expressivos no ambulatorio de genética estudado. Porém, a
capacidade diagnostica €, em parte, limitada a cromossomopatias, 0 que representa
limitacdo de acesso a outros meétodos diagnosticos. Isso se reflete pela falta de
recursos relacionadas a testes genéticos para discriminacdo de sindromes e
patologias de dificil descoberta. Entretanto, identificar esses casos € extremamente
importante para que haja maiores investimentos na area da genética médica e

meétodos terapéuticos e diagnosticos.
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