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Resumo

Introdugéo: O niimero de profissionais de satide envolvidos na assisténcia especializada em
genética é considerado insuficiente no Brasil, ¢ supde-se que a maior parte dos pacientes e
familias ndo recebe cuidado adequado. Além disso, a disponibilidade de recursos humanos e
material para atendimento em genética ¢ muito desigual nas varias regides do pais. Objetivos:
Descrever a trajetoria de um servigo ambulatorial de genética médica no Brasil e ressaltar a
importancia de organizar a rede de ateng@o em genética médica no pais. Metodologia: Estudo
quantitativo, transversal e retrospectivo, no qual foram analisados os mapas de atendimento de
todos os 792 pacientes avaliados no Ambulatério de Genética Médica de Sao Carlos, Sao
Paulo, entre junho de 2006 e dezembro de 2018. Resultados: Houve grande diversidade de
doengas, genéticas, que acometeram pessoas de diferentes faixas etdrias. Um diagndstico
genético foi definido em 290 pacientes (36,6%) ¢ afastado em 153 pacientes (19,3%); 23
pacientes (2,9%) receberam aconselhamento genético para futura descendéncia e em 326
pacientes (41,2%) um diagnéstico genético ndo foi definido nem afastado. A frequéncia de
casos ndo resolvidos explicita dificuldades inerentes ao diagnostico clinico genético e barreiras
para acesso aos testes genéticos moleculares. Conclusio: Experiéncias como a do Ambulatorio
de Genética Médica de Sdo Carlos mostram os obstaculos de se prestar um servi¢o de satde
adequado a populacao, reforcando a necessidade de organizar a rede de atengdo em genética
no Sistema Unico de Satde, com base na Politica Nacional de Atengo Integral as Pessoas com
Doencas Raras.

Palavras-chave: genética médica; aconselhamento genético; doencas raras; encaminhamento
e consulta; pesquisa sobre servigos de saude; Sistema Unico de Saude.

! Universidade Federal de Sdo Carlos (UFSCar), Sdo Carlos, SP, Brasil. E-mail: tatianeabreul 0@hotmail.com
2 Universidade Federal de Sdo Carlos (UFSCar), Sdo Carlos, SP, Brasil. E-mail: leticialiberato@gmail.com

3 Universidade Federal de Sdo Carlos (UFSCar), Sdo Carlos, SP, Brasil. E-mail: helopastana@hotmail.com

# Universidade Federal de Sdo Carlos (UFSCar), Sdo Carlos, SP, Brasil. E-mail: thami_rosa.29@hotmail.com
5 Universidade Federal de Sao Carlos (UFSCar), Sdo Carlos, SP, Brasil. E-mail: ortensinatalia@gmail.com

® Universidade Federal de Sao Carlos (UFSCar), Sdo Carlos, SP, Brasil. E-mail: cabaciam@gmail.com

7 Universidade Federal de Sao Carlos (UFSCar), Sdo Carlos, SP, Brasil. E-mail: dgmelo@ufscar.br

257
Revista de Atengao a Saude | Sdo Caetano do Sul, SP | v. 19 | n. 68 | p. 257-271 | abr./jun. 2021 | ISSN 2359-4330


mailto:tatianeabreu10@hotmail.com
mailto:leticialiberato@gmail.com
mailto:helopastana@hotmail.com
mailto:thami_rosa.29@hotmail.com
mailto:ortensinatalia@gmail.com
mailto:cabaciam@gmail.com
mailto:dgmelo@ufscar.br

Abreu T, Liberato ELA, Marsiglio HP, Santos TR, Ortensi NS, Barbosa CAA, Melo DG

Abstract

Introduction: The number of health professionals involved in specialized care in genetics is
considered insufficient in Brazil, and it is assumed that most patients and families do not
receive adequate care. Also, the availability of human and material resources for care in
genetics is very uneven in various regions of the country. Objectives: To describe the trajectory
of an outpatient medical genetics service in Brazil and to highlight the importance of
organizing the medical genetic care network in this country. Methodology: Quantitative,
cross-sectional, and retrospective study, in which the care maps of all 792 patients evaluated
at Medical Genetics Outpatient Clinic in S@o Carlos, Sdo Paulo, from June 2006 to December
2018 were analyzed. Results: There was a great diversity of genetic diseases, which affect
people in different age groups. A genetic diagnosis was defined in 290 patients (36.6%) and
ruled out in 153 patients (19.3%); 23 patients (2.9%) received genetic counseling for future
offspring and in 326 patients (41.2%) a genetic diagnosis was neither defined nor ruled out.
The frequency of unresolved cases explains difficulties inherent to clinic genetic diagnosis and
barriers to access molecular genetic tests. Conclusion: Experiences such as Medical Genetics
Outpatient Clinic in Sdo Carlos show the obstacles to providing adequate health services to the
population in genetics, reinforcing the need to organize the genetic care network in the
Brazilian Unified Health System, based on the National Policy for Comprehensive Care for
People with Rare Diseases.

Keywords: medical genetics; genetic counseling; rare diseases; referral and consultation;

Introducio

As doengas genéticas sao numerosas
e diversas. Estima-se que existam entre
6.000 a 7.000 doencas genéticas diferentes,
que, conjuntamente, atingem cerca de 31,5
a 73 por 1.000 individuos da populagdo
geral!. Elas podem ser congénitas ou se
desenvolver ao longo da vida, ocorrendo em
todas as faixas etdrias. Muitas sdo
hereditarias, acometendo varios individuos
de uma mesma familia, outras surgem por
muta¢do nova, sem que haja antecedente
familiar. Geralmente sdo crdnicas, graves,
progressivas e, além de todo impacto
pessoal e familiar, acarretam prejuizo
socioecondmico para o pais, pois elevam os
gastos com saude e diminuem a
produtividade®.

No Brasil, o nimero de profissionais
de saude envolvidos na assisténcia
especializada em genética ¢ considerado
insuficiente e supde-se que a maior parte
dos pacientes e familias nao recebe cuidado
adequado®. Em 2020, havia 332 médicos
com titulo de especialista em genética,
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registrados no Conselho Federal de
Medicina*. Além de serem poucos, 0s
especialistas, assim como os servigos de
genética, estdo concentrados de maneira
bastante desigual, com predominio nas
regides Sudeste e Sul*’. A escassez de
recursos humanos e servigos especializados
¢, indubitavelmente, um obsticulo para
inclusdo da assisténcia em genética médica
no SUS>$,

Uma primeira tentativa de incluir a
genética no SUS aconteceu em 2009, com a
publicacdo da Politica Nacional de Ateng¢do
Integral em Genética Clinica® que, no
entanto, ndo foi efetivamente implantada.
Em 2014, foi instituida a Politica Nacional
de Atencdo Integral as Pessoas com
Doengas Raras’ e, como cerca de 70% das
doengas raras tém etiologia genética®,
surgiu uma nova oportunidade de se
organizar a rede de atengcdo em genética
médica no SUS*!?. A Politica Nacional de
Atengdo Integral as Pessoas com Doencas
Raras estabelece as agdes que devem ser
desenvolvidas pela atencdo basica e aquelas
que devem ser desenvolvidas
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especificamente pela atengdo especializada.
Para isso, esta Politica reconhece ¢ habilita
os Servigcos de Aten¢do Especializada em
Doengas Raras e os Servigos de Referéncia
em Doengcas Raras’.

Levantamento realizado no site da
Internet da Sociedade Brasileira de
Genética Médica e Genodmica'! permitiu
identificar 108 servicos publicos de
genética médica, incluindo servigos
hospitalares de alta complexidade e
ambulatorios de doengas especificas,
distribuidos de forma desigual: 56 servigos
no Sudeste, 23 no Nordeste, 15 no Sul, 8 no
Norte e 5 no Centro-Oeste. A maioria destes
servicos ¢ integrada a hospitais e/ou
instituicdes universitarias publicas.

A despeito da demanda reprimida de
pessoas que necessitam de atendimento
especializado na area, at¢ dezembro de
2020 o Ministério da Saude havia habilitado
apenas um  “Servico de Atengdo
Especializada em Doengas Raras” e 16
“Servicos de Referéncia em Doencas
Raras”, em consonancia com a Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas
com Doengas Raras, em todo territério
nacional'!. Especialmente nos servigos que
nao estdo habilitados, ha muita dificuldade
para acesso aos testes genéticos, que
geralmente sdo oferecidos em contexto de
pesquisa e realizados apenas durante
determinado periodo, ndo se mantendo
oferta continua ao longo do tempo®’.

No municipio de Sao Carlos,
interior do Estado de Sao Paulo, em 2006,
foi organizado um servigco ambulatorial de
genética médica, como um projeto de
extensdo universitaria, fazendo parte da
rede saude-escola'?. Este servigo funcionou
regularmente até dezembro de 2018,
quando 0S atendimentos foram
descontinuados. O objetivo do presente
estudo foi descrever a trajetoria do
Ambulatorio de Genética Médica de Sao
Carlos, Sao Paulo, e realizar uma analise
retrospectiva do trabalho conduzido durante
o periodo de funcionamento, caracterizando
a populacdo atendida, com o intuito de
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ressaltar e discutir a importancia de
organizar a rede de atencdo em genética no
pais.

Metodologia

Este ¢ um estudo de abordagem
quantitativa, de corte transversal e
retrospectivo, desenvolvido apds aprovacao
pelo Comité de Etica em Pesquisa com
Seres Humanos da Universidade Federal de
Sao Carlos (UFSCar) (CAAE
66080517.2.0000.5504). A cidade de Sao
Carlos esté localizada no centro geografico
do Estado de Sao Paulo, Brasil; possui
populacdo estimada de cerca de 250.000
habitantes e, em 2010, apresentou indice de
desenvolvimento humano de 0,805, sendo
considerado o 28° municipio mais
desenvolvido do pais'>.

O Ambulatorio de Genética Médica
de Sao Carlos funcionou entre junho de
2006 e dezembro de 2018, no espago fisico
do Centro Municipal de Especialidades em
Satde (CEME), com atendimentos
semanais, realizados conjuntamente por
dois  médicos  geneticistas, ambos
professores universitarios, frequentemente
acompanhados por estudantes de medicina.
Oficialmente, eram disponibilizadas duas
vagas de atendimento para pacientes novos
e trés vagas de atendimento para retorno de
pacientes que ja estavam em seguimento
ambulatorial, embora, eventualmente,
outros arranjos na composicao destas vagas
tenham sido feitos ao longo dos anos.

O Ambulatério era o Gnico servigo
de genética médica publico no municipio,
atendendo também a demanda de outras
oito cidades da microrregido'? e totalizando
uma area de abrangéncia de cerca de
530.000 pessoas'.

O Ttnico teste genético oferecido
rotineiramente no Ambulatorio durante
todo periodo de funcionamento foi o
cariotipo convencional, realizado por meio
da contratagdo de servicos laboratoriais
terceirizados pela Secretaria Municipal de
Saitde, uma vez que este exame
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complementar ¢ um procedimento com
finalidade diagnoéstica que consta na tabela
SUS. O teste era feito a partir de cultura de
linfécitos de sangue periférico com
coloracdo por bandeamento G e resolugdo
entre  400-550 bandas. O estudo
citogenético era realizado nos pacientes
atendidos no Ambulatério mediante as
seguintes indicagdes clinicas: suspeita de
sindromes cromossomicas classicas;
defeitos congénitos multiplos, com ou sem
presenca de dismorfias faciais; deficiéncia
intelectual ou  atraso  global de
desenvolvimento de etiologia ndo definida,
com ou sem dismorfias faciais; baixa

estatura  patolégica em = meninas;
ambiguidade genital; infertilidade;
amenorreia primaria e abortamento de
repeticao.

Para analise retrospectiva dos
atendimentos, a coleta de dados foi
realizada por meio de andlise dos “Mapas
Diédrios de Atendimento Médico” dos
pacientes atendidos no Ambulatério entre
junho de 2006 e dezembro de 2018. Nao
houve critério de exclusdo, tendo sido
incluidos na revisdo todos os “Mapas” dos
pacientes atendidos no periodo citado. Os
“Mapas Didrios de Atendimento Médico”
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sdo fichas preenchidas diariamente, apds os
atendimentos clinicos ambulatoriais, com
informacdes basicas sobre essas consultas.
A partir dos “Mapas” revisados foram
extraidas informagdes sobre: ano do
atendimento; idade e sexo do paciente;
motivo do encaminhamento; e diagnostico
genético, quando definido.

Os dados coletados  foram
categorizados e analisados por meio de
estatistica descritiva. Os resultados foram
discutidos e examinados com auxilio da
literatura e da experiéncia clinica dos
autores, através de uma abordagem
interpretativa e compreensiva.

Resultados

No periodo estudado foram
atendidos 792 pacientes diferentes, sendo
que 48 pacientes (6%) eram aparentados.
Com relacdo ao sexo, 397 (50,1%) eram do
sexo feminino, 385 (48,6%) do sexo
masculino e em 10 situagdes (1,3%) o sexo
do paciente ndo foi determinado por
incompletude de informacdo. A idade
variou entre 5 dias de vida e 79 anos (Figura
1), com predominancia de populagdo
jovem: 71,5% dos pacientes tinham até 20
anos.
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Figura 1: Distribuicdo dos 792 pacientes atendidos no Ambulatorio de Genética Médica de Sdo Carlos, SP, entre
2006 e 2018, por faixa etaria.
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Os motivos de encaminhamento dos nas 290 situagdes (36,6%), nas quais este
diferentes pacientes foram categorizados e foi definido.
sdo apresentados na Tabela 1. As Tabelas 2,
3 e 4 apresentam os diagnosticos genéticos

Tabela 1: Motivos de encaminhamento inicial para o Ambulatorio de Genética Médica de Sao Carlos, SP, entre
2006 ¢ 2018 (N=792).

MOTIVO DE ENCAMINHAMENTO N %

Deficiéncia intelectual isolada ou com pequenas dismorfias faciais 207 26,1
Leve 55 6,9
Moderada 93 11,7

Grave a profunda 59 7,4
Malformagdes multiplas, incluindo ou ndo deficiéncia intelectual 144 18,2
Abortamento de repeticdo 46 5,8
Malformacao congénita isolada 43 5,4
Baixa estatura 43 5,4
Suspeita de genodermatose/hamartomatose 40 5,0
Atraso global de desenvolvimento isolado em criangas menores de 5 anos 40 5,0
Suspeita clinica de sindrome de Down 37 4,7
Aconselhamento genético para descendéncia 28 3,5
Historia de 6bito perinatal de feto com multiplos defeitos congénitos 14 1,8
Consanguinidade do casal 6 0,7
Historia familiar positiva de doenga genética previamente diagnosticada 6 0,7

Idade materna avangada 2 0,2
Suspeita de doenca de tecido conjuntivo e/ou habitus marfanoide 26 33
Crianga com dismorfias faciais, sem disfun¢des ou malformac¢des maiores 25 3,1
Suspeita de doen¢a neurogenética 21 2,6
Transtorno de espectro do autismo sem deficiéncia intelectual 17 2,1
Deficiéncia visual 17 2,1
Suspeita de sindrome de céncer hereditario 15 1,9
Infertilidade masculina 13 1,6
Surdez ou perda auditiva importante 10 1,3
Osteocondrodisplasia 7 0,9
Disturbio de diferenciagdo e/ou determinagfo sexual 5 0,6
Atraso puberal feminino e/ou amenorreia priméria 4 0,5
Atraso puberal masculino 3 0,4
Avaliag8o de crianga resultado de relagdo consanguinea incestuosa 1 0,1

Tabela 2: Distribuigdo dos pacientes com alteragdes cromossdmicas, atendidos no Ambulatorio de Genética
Meédica de Sao Carlos, SP, entre 2006 e 2018, nos quais foi definido um diagnoéstico genético (N=77).

DIAGNOSTICO GENETICO N %
Alteracdes cromossomicas identificadas pelo cariétipo convencional
Cromossomopatias numéricas 58 20,0
Sindrome de Down 33 11,4
Sindrome de Edwards 5 1,7
Sindrome de Patau 2 0,7
Sindrome de Turner 6 2,1
Sindrome de Klinefelter 6 2,1
Sindrome de duplo Y 3 1,0
Sindrome de triplo X 1 0,3
Anormalidades de cromossomos nao definidos (marcadores cromossomicos) 2 0,7
Polimorfismos cromossdmicos 7 2.4
Cromossomopatias estruturais desequilibradas 6 2,1
Cromossomopatias estruturais equilibradas 6 2,1
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Tabela 3: Distribui¢do dos pacientes com doencgas genéticas ndo cromossdmicas, atendidos no Ambulatorio de
Genética Médica de Sao Carlos, SP, entre 2006 e 2018, nos quais foi definido um diagnéstico genético (N=165).

DIAGNOSTICO GENETICO | N | %
Doencas genéticas nio cromossomicas
Sindromes multissistémicas 58 20,0
Sindrome de X-fragil 8 2,7
Sindrome de Crouzon 7 2,4
Sindrome de Prader-Willi 5 1,7
Sindrome de Cornelia de Lange 4 1,4
Sindrome de Silver-Russel 3 1,0
Sindrome de Robinow 3 1,0
Sindrome de Williams 3 1,0
Sindrome de Stickler 2 0,7
Sindrome de microdelecdo 22q11.2 2 0,7
Sindrome de Joubert 2 0,7
Sindrome de Sotos 2 0,7
Sindrome de Goldenhar 2 0,7
Sindrome de Kartagener 1 0,3
Sindrome de Waardenburg 1 0,3
Sindrome de Seckel 1 0,3
Sindrome de Beckwith-Wiedemann 1 0,3
Sindrome de Lowe 1 0,3
Sindrome de Peters Plus 1 0,3
Mucopolissacaridose tipo IV-A 1 0,3
Sindrome de Alport 1 0,3
Sindrome de Pfeiffer tipo 2 1 0,3
Sindrome de Cohen 1 0,3
Sindrome de Treacher Collins 1 0,3
Sindrome de Noonan 1 0,3
Sindrome de displasia frontonasal 1 0,3
Sindrome de microdelecdo 1p32.3 e microduplicagdo 15p11.2 1 0,3
Sindrome de microdelegdo 2q36.1936.3 1 0,3
Genodermatose/hamartomatose 35 12,1
Neurofibromatose tipo 1 25 8,6
Incontinéncia pigmentar 3 1,0
Displasia ectodérmica ndo especificada 2 0,7
Sindrome de Klippel Trenaunay Weber 2 0,7
Epidermolise bolhosa autossomica recessiva 1 0,3
Sindrome de Gorlin 1 0,3
Hipomelanose de Ito 1 0,3
Doengas predominantemente neurogenéticas 23 7,9
Distrofia muscula de Duchenne 8 2.7
Neuropatia sensitivo motora hereditaria autossomica dominante ndo especificada 3 1,0
Miopatia congénita ndo especificada 4 1,4
Ataxia espinocerebelar familiar autossdmica dominante ndo especificada 2 0,7
Distrofia miotdnica de Steinert 2 0,7
Amiotrofia espinhal progressiva tipo 1 1 0,3
Ataxia de Friedreich 1 0,3
Doenga de Huntington 1 0,3
Leucodistrofia metacromatica 1 0,3
Doengas predominantemente de tecido conjuntivo 15 52
Sindrome de Marfan 12 4,1
Sindrome de Ehlers-Danlos 3 1,0
Sindromes de cancer hereditario 11 3,8
Céancer de mama e ovario hereditarios 6 2,1
Polipomatose adenomatosa intestinal 3 1,0
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DIAGNOSTICO GENETICO N %

Retinoblastoma familiar 1 0,3
Sindrome de Li Fraumeni 1 0,3
Osteocondrodisplasias 9 3,1
Acondroplasia 2 0,6
Osteogénese imperfeita 2 0,6
Picnodisostose 1 0,3
Raquitismo hipofosfatémico ligado ao X 1 0,3
Displasia espondiloepifisaria ligada ao X 1 0,3
Displasia espondilometaepifisaria congénita ndo especificada 1 0,3
Nanismo tanatoforico 1 0,3
Defeitos sensoriais 8 2,7
Sindrome de Usher 3 1,0
Surdez com heranga autossdmica recessiva ndo especificada 2 0,6
Surdez com heranga autossémica dominante ndo especificada 1 0,3
Retinose pigmentar com heran¢a autossdmica recessiva 1 0,3
Neuropatia optica hereditaria de Leber 1 0,3
Defeitos de diferenciacdo e determinacao sexual 3 1,0
Hermafroditismo verdadeiro 46, XX 1 0,3
Sindrome de Morris 1 0,3
Sindrome de Rokitansky 1 0,3
Sequéncias ou associagdes 3 1,0
Displasia septo-otica 1 0,3
Associagdo VACTERL 1 0,3
Sequéncia de Pierre Robin 1 0,3

Tabela 4: Distribui¢do dos pacientes com malformacdes congénitas isoladas, atendidos no Ambulatoério de
Genética Médica de Sao Carlos, SP, entre 2006 e 2018, nos quais foi definido um diagndstico genético (N=48).

DIAGNOSTICO GENETICO | N | %
Malformacdes congénitas isoladas
Defeito de sistema nervoso central 16 5,5
Defeito da face 9 3,1
Defeito cardiaco 9 3,1
Defeito de membro 9 3,1
Defeito de térax, abdomen ou aparelho digestorio 3 1,0
Defeito genitourinério 2 0,6

A Figura 3 apresenta a
resolubilidade do Ambulatério. Apds
avaliagdo clinica, a presenca de doenga
genética foi afastada em 153 casos
(153/792; 19,3%). A maioria destes
pacientes enquadrava-se em situacdo de
abortamento de repeticao (43/153; 28,1%);
casos de criangas com baixa estatura
familiar e/ou constitucional, ou ainda, baixa
estatura patoldgica de causa nao genética

(37/153; 24,2%); criangas com dismorfias
faciais, sem disfungdes ou malformagdes
maiores, consideradas eutroficas (25/153;
16,3%); situagdes de deficiéncia intelectual
e/ou defeitos congénitos em funcdo de
teratogénese (13/153; 8,5%); e pessoas com
deficiéncia intelectual secundaria a anoxia
neonatal (10/153; 6,5%).

Figura 3: Resolubilidade do Ambulatorio de Genética Médica de Sdo Carlos, SP, entre 2006 e 2018.
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® Pacientes cujo diagnostico clinico ndo foi esclarecido (N=326)

B Pacientes identificados com doengas genéticas (N=290)

= Pacientes nos quais foi excluida doenga genética (N=153)

Pacientes que receberam aconselhamento genético para descendéncia (N=23)

Em 326 pacientes (41,2%) um
diagnodstico genético ndo foi definido nem
afastado. A maioria destes pacientes eram
pessoas com deficiéncia intelectual isolada
ou com pequenas dismorfias faciais
(174/326; 53,4%); situagoes de
malformagdes multiplas, incluindo ou nao
deficiéncia intelectual, sem diagnodstico
sindromico estabelecido (77/326; 23,6%);
criangcas com  atraso  global de
desenvolvimento isolado (37/326; 11,3%);
e criancas com transtorno de espectro do
autismo sem deficiéncia intelectual
associada (17/326; 5,2%).

Vinte e trés pacientes (2,9%)
receberam aconselhamento genético para
futura descendéncia. Entre estes, nove
pacientes tinham antecedente de oObito
perinatal de feto com diagndstico de doenga
genética, seis pacientes tinham historia
familiar positiva de doenca genética
previamente diagnosticada, seis pessoas
procuraram 0 Ambulatorio para
aconselhamento genético pré-concepcional
por causa de consanguinidade e duas
pessoas em funcdo de idade materna
avancada.

Discussao

O Ambulatério de Genética de Sao
Carlos iniciou suas atividades em junho de
2006. Na ¢época, o Departamento de
Medicina da UFSCar havia sido recém-
criado e os professores mantinham
relacionamento préximo com os gestores e
frequentavam os equipamentos de saude do
municipio. O convite para abertura do
Ambulatério, que funcionou desde o inicio
como uma atividade de integracdo docente-
assistencial, partiu da coordenadora do
Centro Municipal de Especialidades em
Saude (CEME). Naquele momento, foram
pactuadas as condicdes de trabalho,
relacionadas a espaco fisico, cronograma de
atendimentos, nimero de vagas
disponibilizadas, colaboracao das equipes
de enfermagem, de servico social e de apoio
administrativo do CEME, além do acesso
ao caridtipo com bandeamento G para os
pacientes com indicagdo clinica.

Considerando-se a populagdo de
abrangéncia e a prevaléncia das doengas
genéticas, estima-se que cerca de 15.900 a
37.100 cidaddos, residentes nas cidades
compreendidas pelo Ambulatério de
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Genética Médica de Sdo Carlos,
necessitarao de atencdo a saude na area da
genética em algum momento das suas vidas.
O Ambulatério de Genética Médica de Sao
Carlos supriu parte das necessidades dessa
populagdo durante o periodo de seu
funcionamento. Contudo, muitos pacientes
nao foram identificados como pessoas que
se beneficiariam de atendimento na area da
genética ou nao tiveram acesso ao
Ambulatorio.

A suspeicao de doengas genéticas ou
de situagdes de risco para o seu
desenvolvimento ¢ wuma competéncia
esperada por parte dos profissionais de
saude que atuam na atencao basica, que nem
sempre ¢ suficientemente
desenvolvida®>'*!3. A utilizacdo de
instrumentos, como questiondrios e fichas,
que facilitem o reconhecimento de fatores
de risco e de situacdes suspeitas, de forma
sistematizada, tem sido apontada como uma
estratégia 1til a ser incorporada pela rede de
atencao basica para facilitar a identificagao
de pessoas com doengas genéticas, o que
permite o encaminhamento regulado para
servigos especializados!®!”.

O acesso a atencao especializada em
genética ¢ um outro problema. O numero de
servicos de genética médica no pais €
insuficiente®’ e, apesar da maioria destes
servigos estarem vinculados a instituigoes
de ensino publicas, nem sempre estdo
inseridos nos sistemas de regulagdo
regionais e estaduais da rede SUS.
Situacdes nas quais 0s pacientes sao
encaminhados para os servigos de maneira
informal, por meio de comunicagdo direta
com os médicos geneticistas responsaveis
pelos atendimentos nestes servigos, nao sao
incomuns.  Alternativas  descritas na
literatura para driblar a falta de especialistas
em genética no pais incluem a organizagao
de servigos de genética itinerantes'® e o uso
da telemedicina'®.

Em relagdio ao fluxo de
atendimentos do Ambulatorio de Genética
Médica de Sao Carlos ao longo dos anos,
chama atencdo a auséncia de novos
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pacientes atendidos no ano de 2011. Isso
aconteceu porque, neste ano, uma das
professoras responsaveis pelos
atendimentos esteve afastada. Na ocasido,
houve tentativa de substituicio desta
médica por meio de concurso publico
municipal para médico geneticista'’, mas
ndo houve candidatos interessados na vaga.
Genética ¢ a especialidade médica com
menor nimero de especialistas no Brasil®.
Embora o Ministério da Satde considere a
especialidade prioritaria, existem apenas 11
programas de Residéncia Médica em
Genética no pais, que oferecem, no total, 27
novas vagas para médicos residentes por
ano e, a exce¢ao de um programa vinculado
a Secretaria de Estado de Saude do Distrito
Federal e outro programa vinculado a
Universidade Federal da Bahia, todos os
demais estdo localizados nas regides Sul e
Sudeste'®. A formacdo de especialistas na
area tem, portanto, acontecido de forma
lenta e desigual.

Os motivos de encaminhamento de
pacientes ao Ambulatério de Genética de
Sao Carlos evidenciaram a grande
diversidade de doencas genéticas, que
acometem pessoas em faixas etarias muito
dispares e atingem diferentes Orgdos e
sistemas. A frequéncia de casos nao
resolvidos, explicita as dificuldades
inerentes ao diagnostico clinico genético,
além das barreiras para acesso aos testes
genéticos moleculares. Nas situagdes mais
comuns de indefinicdo diagnostica, que
estdo relacionadas a deficiéncia intelectual,
atraso global do desenvolvimento infantil e
presenca de defeitos congénitos multiplos,
os pacientes se beneficiariam com a
investigacao sistematica da sindrome do X-
fragil, com a andlise cromossdmica por
testes de microarray e pelo sequenciamento
completo do exoma, como recomendado na
literatura®®. Em 12 anos de funcionamento
do Ambulatoério, alguns pacientes tiveram
acesso aos testes genéticos moleculares, por
meio de projetos de pesquisa®'~*, ou porque
conseguiram negociar a realizacdo dos
testes diretamente junto a Secretaria
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Municipal de Satde através de processos
administrativos, ou ainda por meio de
judicializagdo do SUS. No entanto, a oferta
€ 0 acesso aos testes genéticos moleculares
aconteceram de forma irregular ao longo do
tempo. Em particular, os pacientes que nao
residiam na cidade de Sdo Carlos tiveram
mais dificuldades para realizar os exames
complementares, uma vez que 0s mesmos
deveriam ser autorizados pelas Secretarias
de Satde dos seus municipios de origem.

Dificuldades diagnosticas
adicionais foram percebidas nas situagdes
de doencas neurogenéticas, nas quais
muitas vezes o diagndstico clinico foi
estabelecido, mas o diagnéstico genético
etiologico especifico continuou
inconclusivo, em grande medida por
inacessibilidade a  testes  genéticos
moleculares’* e a biopsia muscular com
estudo anatomopatolégico adequado?.
Existiram também cinco situagdes de obito
perinatal de fetos com multiplos defeitos
congénitos, ou seja, fetos polimalformados,
nas quais ndo foi possivel realizar
necropsia, impossibilitando a defini¢ao
diagnoéstica sindromica e prejudicando o
aconselhamento genético familiar?®.

Desde o lancamento da Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas
com Doengas Raras houve varias tratativas
entre a coordenacao do Ambulatério ¢ a
Secretaria Municipal de Saude de Sao
Carlos com intuito de viabilizar a
habilitagdo do Ambulatério junto ao
Ministério da Satde, como um “Servico de
Atengdo Especializada em Doencas Raras”,
em consonancia com a Politica Nacional de
Atengdo Integral as Pessoas com Doencas
Raras’. As negociacdes foram prejudicadas
pelas mudangas de gestdo municipal e pela
falta de um plano de governanga estavel, de
longo prazo, para a area da satde no
municipio. A gestdo municipal tem papel
fundamental na assisténcia a satde da
populagdo; ¢ nesse nivel da gestdo publica
que as demandas dos cidaddos por atencdo
a saude sdo explicitadas e, ¢ esse nivel de
gestdo que, com apoio dos governos
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estadual e federal, deve garantir a oferta e o
acesso aos servicos, de acordo com as
necessidades de saude requeridas. Esse ¢
um desafio que a gestdo municipal tem no
campo das politicas ptiblicas?’.

Com todas as contingéncias, o
Ambulatorio de Genética Médica de Sao
Carlos manteve seu funcionamento regular
até¢ junho de 2018. A partir de julho de
2018, a administracdo municipal de satde
dificultou 0 funcionamento do
Ambulatério, com limitagdes em relagao ao
espaco fisico onde os atendimentos
aconteciam, no CEME, e com
burocratizagdo para a solicitacdio do
cariotipo convencional, exame
complementar que até entdo era realizado
rotineiramente. E possivel hipotetizar que
esses obstdculos estiveram relacionados a
presenca dos estudantes de medicina no
CEME, o que modificava a dindmica do
ambiente, ¢ ao aumento de demanda por
testes genéticos moleculares, que originava
cada vez mais processos administrativos e
judiciais. Frente a este cendrio, e
percebendo prejuizo no cuidado a satude
oferecido aos pacientes, a coordenacdao do
Ambulatério optou por suspender o
ingresso de novos pacientes a partir de
agosto de 2018 e interromper os
atendimentos em dezembro de 2018. A
gestdo  municipal  foi  oficialmente
comunicada sobre a suspensdo dos
atendimentos com trés meses de
antecedéncia, para que pudesse reestruturar
a linha de cuidado dos pacientes em
seguimento longitudinal.

Em 2019, foi realizado novo
concurso municipal para médico geneticista
no municipio®® e, desta vez, um médico
especialista foi aprovado, embora ndo tenha
sido convocado para assumir a vaga até o
momento. H4 expectativa de que com a
convocacdo  desse  profissional, o
Ambulatodrio seja reaberto e a parceria com
a Universidade, quicd, retomada.

Este ndo ¢ o primeiro relato de
extingao de um servigo de genética médica
no Brasil. Entre 1969 ¢ 1989, o servigo de
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genética médica da Universidade Federal da
Bahia teve grande impacto na satide publica
local. Entretanto, mudangas administrativas
importantes reduziram-no por muitos anos
a um pequeno consultorio particular de
genética®, até a retomada da sua
estruturacdo no inicio dos anos 2000.
Atualmente, o Hospital Universitario Prof.
Edgar Santos, em Salvador, ¢ um dos 16
“Servicos de Referéncia em Doencas
Raras” habilitados pela Politica Nacional de
Atengdo Integral as Pessoas com Doengas
Raras (SBGM, 2020). Em 1996, houve o
fechamento do setor de genética do
Hospital Infantil Menino Jesus, que
funcionou durante quatro anos na cidade de
Sao Paulo. O encerramento deste servico se
deu no contexto das mudangas no sistema
de saude municipal de Sao Paulo, por
ocasidio do Plano de Atendimento a Saude*”.
Em ambas as ocasides ndo existiam
politicas publicas relacionadas a atencao em
genética no SUS, como existem atualmente.
Ainda hoje, observa-se que a
existéncia de politicas publicas na area nao
garante a organizacdo de uma rede de
aten¢do e de uma linha de cuidado em satde
para os pacientes com doengas genéticas no
SUS. Pessoas com doengas genéticas raras
continuam enfrentando longos itinerarios
terapéuticos at¢ o  diagnostico; o
desconhecimento  dos médicos ndo
geneticistas sobre as doencas raras; as
dificuldades de acesso a especialistas, a
exames diagnodsticos e complementares; e
as dificuldades de acesso a medicamentos e
insumos alimentares de alto custo'’.
Adicionalmente, o diagnostico tardio
muitas vezes impede o paciente de receber
tratamento  adequado e  oportuno,
impactando na sua qualidade de vida>!°.

Conclusoes

Existe um senso comum equivocado
de que doengas genéticas sdo raras e de que
o cuidado a saude na area implicaria em alto
custo. No entanto, as doengas genéticas em
sua totalidade acometem um grande nimero
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de pessoas de diferentes faixas etarias.
Embora a disponibilidade de recursos
humanos e material para atendimento em
genética seja muito desigual nas varias
regides do Brasil, o cuidado a saude
adequado ¢ um direito desses pacientes e
pode ser alcancado com a efetiva
implantacdo da Politica Nacional de
Atengdo Integral as Pessoas com Doencas
Raras no SUS.

A regulagdo em satide na 4rea da
genética no pais ¢ um tema que precisa ser
melhor estudado e  compreendido.
Experiéncias como a do Ambulatorio de
Genética Médica de Sao Carlos, Sao Paulo,
mostram os obstidculos de se prestar um
servigo de saude adequado a populacao,
refor¢ando a necessidade de organizar a
rede de atencdo em genética no SUS,
respeitando-se as atribuigdes da atengao
basica e habilitando-se os servigos de
atencdo especializada, para reduzir as
iniquidades em satde entre as pessoas com
doencas genéticas raras no pais.
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