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Resumo

A Universidade tem como objetivo constituir-se num centro de geragdo e difusdo do saber; respeitando a diversidade e cultivando a
inclusdo, a ética e os valores humanos. Foi estabelecida uma parceria entre a Universidade Paulista-UNIP de Alphaville e a Associagiao
Rainha da Paz, que hoje atende 407 criangas e adolescentes com multiplas deficiéncias, cuja finalidade é, a promogao da assisténcia
social e satde as familias carentes da comunidade local. Entre os projetos em desenvolvimento destaca-se o aconselhamento genético
que tem por objetivo diagnosticar, calcular o risco de recorréncia. Foram realizados exames moleculares, cariétipos, bandeamentos G e
falcizagdo. Até o momento realizaram-se 222 aconselhamentos genéticos, resultando em 57 diagndsticos de certeza entre sindromes e
doencas. A parceria contribuiu para o desenvolvimento socioecondémico da regido de influéncia unindo o ensino académico e prético,
permitindo a reflexao compartilhada de aspectos do processo satide/doenca no contexto da sociedade..

Descritores: Aconselhamento genético; Cariétipo; Cuidados médicos; Atencdo a satde

Abstract

The University's mission is to become a center for the generation and dissemination of knowledge; respecting diversity and cultivating
inclusion, ethics and human values. A partnership was established between Universidade Paulista-UNIP of Alphaville and Rainha da
Paz associates, which today serves 407 children and adolescents with multiple disabilities, whose purpose is to promote social assistance
and health to needy families in the local community. Among the projects under development, genetic counseling that aims to diagnose
and calculate the risk of recurrence stands out. Molecular examinations, karyotypes, G bandings and sickling were performed. To date,
222 genetic counseling have been carried out, resulting in 57 certainty diagnoses between syndromes and diseases. The partnership
contributed to the socio-economic development of the region of influence, combining academic and practical education, allowing for
shared reflection on aspects of the health / disease process in the context of society.

Descriptors: Genetic counseling; Karyotype; Medical care; Health care

Introducéo Em 1981, a Organizacdo das Nagoes Unidas (ONU)
declarou-o como o Ano Internacional da Pessoa
Deficiente, e em 1982 aprovou o Programa de Acado
Mundial para Pessoas com Deficiéncia. Contudo,

Em 2010, foi instituida a Politica Nacional de Sadde
da Pessoa com Deficiéncia, considerando a constante
atualizacdo da Constituicdo da Republica Federativa

do Brasil (1988), a Lei n° 7.853/89 destaca o apoio somente emd.1999 a OrgaNnizagéo dqs Estados
as pessoas com deficiéncia e sua integragdo social. A Americanos editou a Convencdo Interamericana para

Lei Organica da Sadde (Lei n° 8.080/90) e, ainda, as a Eliminagao de todas as Formas dg I.DAiscriminagég contNra
as Pessoas Portadoras de Deficiéncia e, foi entao
promulgada no Brasil, através do Decreto n® 3.956/012.

De acordo com o Relatério Mundial sobre
Deficiéncia da Organizacdo Mundial de Satde, estima-
se que exista mais de um bilhdo de pessoas com
deficiéncia no mundo2. No Brasil, aproximadamente
23,9% da populagdo ou o correspondente a 45 milhoes
de pessoas possuem alguma deficiéncia4. Destaca-se,
contudo, que esta prevaléncia considera também uma
amostra de pessoas com dificuldade de locomocao

Leis de n® 10.048/00 que estabelece prioridades ao
atendimento, e a de n® 10.098/00 que determina os
critérios para a promogdo da acessibilidade e os
Decretos n°® 3.298/99 que dispde sobre a Politica
Nacional para a Integracdo da Pessoa Portadora de
Deficiéncia e n® 5.296/04 (que regulamenta as Leis
n2 10.048/00 e n°® 10.098/001.

Contudo destaca-se que, desde a década de 70 foi
possivel identificar alguns movimentos sociais com a

atencdo voltada para a deficiéncia no pais e no mundo, (como os idosos, por exemplo) e que ao se considerar
para os direitos de acordo com as especificidades deste apenas as pessoas com limitacdes mais severas, este
individuo e com o rompimento de estigmas, percentual reduz para 2,5% da populacdo, isto é, cerca
preconceitos e invisibilidades3. de 4,3 milhoes de pessoas!.
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Dados de 2004 da UNICEF - “The United Nations
Children’s Fund” demonstram que cerca de 10% das
criangas nascem ou adquirem algum tipo de deficiéncia
(fisica, mental ou sensorial). Esses mesmos dados
indicam que cerca de 80% das sequelas dessas
deficiéncias poderiam ser minimizadas com condutas
simples, como medidas preventivas em todas as esferas
da satde, indicando que os pacientes com deficiéncia,
necessitam de uma atencdo a salde integral e
multiprofissional. Dessa forma, condutas voltadas a
atencdo holistica permite a deteccdo antecipada de
problemas e norteiam para o desenvolvimento de acoes
para reabilitacdo, o que diminui os efeitos negativos
da deficiéncia4.

Outra observacdo importante deve-se a distribuicao
desta populacdo com incapacidades, onde nota-se
maior concentracdo nas areas marginalizadas. Em
Salvador, foi realizado um estudo que identificou a
prevaléncia de incapacidade fisica de 6,2% para
moradores de favela e de 1,8% para os nao moradores.
Esses dados apontam para uma discussdo referente a
possibilidade de dupla exclusdo social a qual esses
individuos podem estar submetidos1:3/4.

Ressalta-se dessa forma, que a atencdo em satde no
seu Gltimo nivel (representada pelos centros de
reabilitacdo) apresenta uma visdo mecanicista do corpo,
objetivando a intervengdo para a correcio do
desempenho funcional segundo um modelo biomédico
da deficiéncia. Excluindo assim, inimeros processos
sociais e outras demandas destes individuos,
reproduzindo acdes que incidem apenas sobre a
doenca/deficiéncia e ndo em seus determinantes?.

Segundo a Diretriz da Politica Nacional de Sadde
da Pessoa com Deficiéncia, que sugere a
implementacdo de parcerias interinstitucionais que
possam garantir a promocdo da qualidade de vida; a
prevencao de deficiéncias; a atencao integral a sadde;
a melhoria dos mecanismos de informacao; a
capacitacdo de recursos humanos e a organizacdo e
funcionamento dos servigos!, deste modo, destaca-se
a necessidade de profissionais da area da sadde para
atuarem de maneira mais efetiva com esse grupo de
individuos que possuem deficiéncias multiplas e suas
familias. Para cumprir este intento, duas Instituicdes
iniciaram a partir de 2013 uma parceria para, em
consonancia com as demandas da sociedade
contemporidnea e do mundo do trabalho,
desenvolverem praticas na assisténcia e prestacdo de
servicos de satde para a populacdo carente de maneira
intimamente ligadas as agdes educativasl.

A Universidade Paulista, Instituicdo que tem como
missdo constituir-se num centro de geracao e difusao
do saber, articulando as atividades de ensino, de
pesquisa e de extensdo, considerando a diversidade e
cultivando a inclusdo, a ética e os valores humanos,
visando contribuirem para o desenvolvimento
socioecondbmico da sua regido de influéncia. E a
Associacdo Beneficente Comunidade de Amor Rainha
da Paz, uma entidade sem fins lucrativos, fundada em
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2001 em Santana de Parnaiba — Sdo Paulo — Brasil
que tem por missdo resgatar a cidadania e a dignidade
de pessoas com deficiéncias e suas familias, através
do acolhimento, atendimentos terapéuticos e
atividades sociais, permitindo a inclusdo dessas
pessoas a sociedade.

Neste contexto, o aluno de graduacdo no curso de
Biomedicina, acompanhado pelo docente, atua como
agente do aprendizado, a fim de desenvolver um
programa de estudos, integrado e flexivel, com sélida
formacao bésica, que o torne apto a enfrentar os
desafios das rapidas transformacdes da sociedade, do
mercado de trabalho e das condicdes de exercicio
profissional, contribuindo para o desenvolvimento da
comunidade.

Atualmente, a Associacdo atende cerca de 407
criancas e adolescentes com deficiéncia. A finalidade
é a promocao da assisténcia social/satde as familias e
criancgas/adolescentes com deficiéncia e sem recursos
financeiros adequados para atendimento terapéutico
de reabilitacao.

A instituicdo oferece assisténcia terapéutica — em
carater gratuito e com horario pré-determinado — nos
setores de: medicina, terapia ocupacional, fisioterapia,
fonoaudiologia, psicologia, nutricdo, hipoterapia,
hidroterapia, estimulacdo aquéatica, odontologia,
enfermagem, apoio pedagobgico, informatica e exames
especificos na area de analises clinicas e citogenética
gracas a parceria firmada pelo projeto de Extensao
Universitaria da Universidade Paulista (UNIP) —
Alphaville, que é realizado desde 2013.

Objetivo

O presente trabalho tem como objetivo atender as
familias na modalidade aconselhamento genético
para calcular o risco de recorréncia, prognostico;
possiveis tratamentos de uma determinada doenca
genética que afete ou possam afetar seus membros
ou futuros descendentes, e a realizacdo de exames
especificos como: analise da biologia molecular,
cari6tipos, bandeamentos G, falcizacdo para um
diagnostico de certeza.

Métodos

Para as técnicas de cariotipagem e bandeamento
G foram coletados de cada assistido 4,0mL em tubo
de vacutainer com heparina sédica.

Cultura de Linfécitos de sangue periférico 0,5mL
de sangue em 4,5mL de meio RPMI 1640 completo
(Sigma) e incubada a 37°C por 72h.

Bandeamento G, na solucdo de Tripsina/EDTA
(Gibco) e quinze segundos.

Ja para os testes moleculares e colorimétricos foram
coletados de cada assistido, 5,0 mL de sangue
periférico em tubo vacutainer com EDTA.

O Teste de Falcizag¢do ou Teste da Hemoglobina S11,
se baseou na propriedade que o metabissulfito tem
de efetivar a retirada do oxigénio das hemacias.

J Health Sci Inst. 2023;41(4):215-21



Dosagem de ferro determina a quantidade de ferro
em amostra de plasma e ferritina, que é uma proteina
produzida pelo figado, responsavel pelo armaze-
namento do ferro no organismo, dosada no plasma
sanguineo. Esses testes foram realizados utilizando
o kit da Labtest, método Colorimétrico (Goodwin
modificado).

Exames moleculares: MLPA (Multiplex Ligation-
dependent Probe Amplification) kit: P034, P035,
P064 para as analises do Sitio do X-Fragil e
quantificacdo da expansdo de trinucleotideos (CGG).

Resultados

A instituicao Rainha da Paz atende hoje 407 assistidos
sendo 80% com cédigo CID de Paralisia Cerebral (PC)
e 20% sem diagndéstico. Do inicio do projeto de
extensdo comunitaria com a UNIP em 2013 até o

Tabela 1 - Resultados das analises de 22 cariotipagens.

presente momento foram realizados duzentos e vinte e
dois (222) aconselhamentos genéticos totalmente
individualizados onde foram calculados os riscos de
recorréncia, prognosticos; possiveis tratamentos de uma
determinada doenca genética que afete ou possa afetar
seus membros ou futuros descendentes, envolvendo
alunos dos cursos de biologia e biomedicina e seus
docentes.

Para isso foram utilizados o consultério médico, os
laboratérios da propria universidade e da instituicao
“Rainha da Paz” que foi inaugurado em agosto de
2016.

Nesse trabalho, até o momento, foram realizados 22
cariétipos com bandeamento G, sendo 17 com
resultados confirmados de sindromes e cinco
apresentaram cariétipos dentro da normalidade (46XX
ou 46XY). Os resultados se encontram descritos na
Tabela 1.

Alteracoes cromossomais

Causa

Ne° de Assistidos

Trissomia do 21 —

Apresentam atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor, controle

postural e equilibrio), e um paciente que apresentou mosaiscismo 10

Sindrome de Down A6XY/A7XY421.

Genes Contignos

Cromossomo 13 que é uma condicdo em que ocorre a delecdo de
multiplos genes nao relacionados localizados préximos e no mesmo
cromossomo resultando num fenétipo complexo.

Triploidia

(BN = 69, XXY) normalmente causa aborto espontaneo no periodo
gestacional neste menino com idade de 4 anos num estagio vegetativo.

Alteracdo 46XY,9ph

Sugestivo para a sindrome de Dubowitz - afeta os sistemas
imunolégico, hematolégico, neurolégico, urolégico, cardiovascular,
musculo-esquelético, digestivo, as regides cutaneas.

Sitio do X-fragil

Com caracteristicas clinicas presentes como face alongada, orelhas
proeminentes, hiperextensibilidade das articula¢des, macroorquidia e
prega palmar transversa.

Pelo exame molecular foram encontrados quarenta diagndsticos de certeza conforme descrito na Tabela 2.

Tabela 2 - Resultados dos exames moleculares aplicados aos pacientes assistidos.

Doencas e ou Sindromes Definicao/causas N° de Assistidos
. . Doenca neurodegenerativa que afeta o sistema nervoso central de
Sindrome de Leigh . . . . . 1
heranca ligada ao cromossomo X mitocondrial e autossdbmica recessiva.
Menina com uma mutacdo no gene MECP2, localizado no
Sindrome de Rett cromossomo X causando disfuncdo neuroldgica, progressiva, com 1
atraso do desenvolvimento psicomotor e convulsées.
. Doenca de origem materna localizado no cromossomo 15q11-13 que
Sindrome de Angelman s & 4 q 2

apresentam atraso do desenvolvimento fisico e mental, auséncia de fala.
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Tabela 2 - Resultados dos exames moleculares aplicados aos pacientes assistidos.

Doencas e ou Sindromes Definicao/causas N° de Assistidos

Doenca de origem paterna também localizada no cromossomo 15q11-
Sindrome de Prader Willi 13 que apresentam hipotonia severa, choro fraco e dificuldade para 4
degluticado.

Doenca que afeta o tecido conjuntivo de heranca autossdmica

Sindrome de Marfan . 1
dominante.
Sindrome de West Encefalopatia epiléptica. 3
Miopatia congénita de inicio na sl .
Frequentemente de natureza hereditaria e lentamente progressivas. 1

infancia

De heranca autossdbmica dominante que é caracterizada por fraqueza
e atrofia dos musculos proximais dos membros superiores e inferiores, 1
com perda progressiva da funcionalidade.

Distrofia muscular do tipo
cinturas (DMCs)

De heranca ligada ao cromossomo X recessiva, que é uma doenca

. ) . muscular mais comum no sexo masculino, que apresenta auséncia da
Distrofia muscular tipo

Duchenne (DMD) proteina distrofina e causa a degeneracdo das fibras musculares dos 2
membros inferiores com perda da deambulacdo por volta dos 5 anos
de idade.

Heranca autossdmica recessiva localizada no cromossomo 7931,
também conhecida como mucoviscidose com reducio na absor¢do

Fibrose Cistica (Pulmonar) ~ 1 - 1
de cloro e 0 aumento na absorcdo de sédio que resultam em alteracdes
no muco na regido dos pulmaoes.
. . . De heranca dominante ligada ao cromossomo X, é causada pela
Raquitismo Hipofosfatémico 1

deficiéncia de fosfato, doenca cronica progressiva.

De heranca autossdmica recessiva envolvendo o cromossomo 9
Ataxia Friedeich causando disartria, a perda de reflexos, da forca e das sensacdes nos 1
bragos e nas pernas.

Incompatibilidade sanguinea do sangue da mae Rh~ e o da crianca
com Rh*, que resulta na destruicdo das hemacias e presenca de células
jovens ou imaturas na corrente sanguinea com diversas complicacdes
como anemia, hiperbilirrubinemia severa, dano cerebral irreversivel.

Eritroblastose fetal

De heranca autossomica recessiva envolvendo o cromossomo 11 no
braco curto; essa alteracdo leva a formacdo de hemoglobina
Anemia Falciforme estruturalmente anormal, hemoglobina S (HbS) no lugar (HbA) que 3
leva a uma deformidade da membrana da hemacia ficando um formato
de foice.

Envolve o cromossomo 16p13.3 com deficiéncias de sintese de globinas

Talassemia Alfa ;
alfa causando fraqueza, cansago, palidez.

E um Erro Inato do Metabolismo (E.ILM) devido a um depésito
lisossomal, deficiéncia da enzima beta-glicosidase provocando o
acimulo de glucosilceramida, em macréfagos e mastocitos de 6rgaos
como baco, figado, medula éssea e pulmao.

Doenca de Gaucher

Doenca causada pela deficiéncia de ferro, causando palidez, cansaco,

. . o . . 10
falta de apetite, apatia, palpitagcdes e taquicardia.

Anemia Ferropriva
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Tabela 2 - Resultados dos exames moleculares aplicados aos pacientes assistidos.

Doencas e ou Sindromes

Definicio/causas

Ne° de Assistidos

Sindrome de Cornélia de Lange R
heterogéneo.

E uma doenca neurolégica de origem génica e padrio de heranca

Na maioria dos casos de herangca autossémica dominante com

Sindrome de Rubinstein-Taybi
intelectual.

dimorfismos faciais, atraso no crescimento poés-natal, deficiéncia 1

E uma doenca de heranga autossomica recessiva localizada no

Ataxia-telangiectasia

cromossomo 11q22-23, que causa ataxia cerebelar progressiva, 1

deficiéncia do sistema imunolégico.

O gréfico 1, mostra a quantificacdo de exames e diagndsticos realizados e confirmados até o momento.

Painel de Atendimento

so0 {~ 407

300 ¢ 222
200

100 ¢

165

Total de atendid os
Aconselhamento Genético
W Em analise
M Sindromes
B Doencas

- -

Grifico 1. Painel de Atendimento, mostrando o nimero de aconselhamentos genéticos realizados, andlises, sindromes e doencas encontradas.

Atualmente, o Sistema Unico de Sadde (SUS)
disponibiliza a seus usuarios o exame de cariétipo
com Bandamento G em sangue periférico. Entretanto,
este ndo é acessivel a toda populacdo por existir
grande demanda de casos e falta de centros de
diagnésticos que disponibilizem essa técnica em
algumas regides do pais. Durante décadas, a
cariotipagem foi a Gnica ferramenta disponivel para
investigar a etiologia cromossdmica na pratica da
Genética Médica. Apesar de sua importancia
inquestionavel na elucidacdo de grandes rearranjos
complexos, aneuploidias classicas e rearranjos
equilibrados com pouco recurso financeiro, devido
as suas limitagbes técnicas, ndo detecta alteracdes
menores que 5 Pb. Cerca de 3-7% dos portadores de
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deficiéncia intelectual idiopética apresentam pequenas
alteracdes nas regides subteloméricas, sendo que o
cariétipo diagnostica, aproximadamente, 10% desses
casos e, 50% permanecem sem diagnéstico. Por isso
os exames moleculares surgem para complementar o
screening cromossdbmico e esclarecer a relagcio
fen6tipo-genotipo?. No presente estudo se observou
uma énfase no diagnéstico da sindrome de Down
(SD). Segundo Niebuhr, 1974; ndo é necessaria a
presenca de uma copia do cromossomo 21 completa
para surgir o fenétipo da SD. Na literatura é descrito
que o fenétipo da SD estd na regido 21922, nio
somente essa regido, mas outras regides sao
responsaveis pela causa da sintomatologia na SD.
Segundo Schwartzman, 2003; 95% dos casos com
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cariétipo para SD é revelado a trissomia livre (ou seja,
todas as células possuem alteracdo com a cépia extra
do cromossomo 21). E ainda afirma que em
aproximadamente 3% dos casos ha uma porcentagem
nao estabelecida do ntiimero exato de células com o
cromossomo 21 a mais e as que possuem o ndmero
exato do cromossomo 21 (ndo trissomia). O mosaico
encontra-se nesse grupo, um meio termo entre células
alteradas e nao alteradas, decorrentes de um erro na
divisdo meidtica20,

A segunda alteracdo mais frequente observada nesse
trabalho foi de ordem n3do cromossbmica e nem
genética, a anemia ferropriva que causa fadiga cronica,
desanimo, cansaco, pele e mucosas palidas, tonturas,
sensacao de desmaio, dores de cabeca, nos membros
inferiores, geofagia, queda de cabelo, unhas fracas e
quebradicas, falta de apetite, taquicardia, dificuldade
de concentragao e lapsos de meméria; que nao causa
ou implica em paralisia cerebral e nem tampouco
explica o quadro clinico completo de alguns assistidos,
é uma anemia carencial preocupante e de prevaléncia
consideravelmente alta em relacio ao fator
socioecondbmico aos menos favorecidos. Diversos
estudos realizados em diferentes regides indicam a alta
prevaléncia de anemia ferropriva, sendo por volta de
5 milhdes de criancas menores de 4 anos em todo o
pais 6.

Conclusoes

A importancia do aconselhamento genético
proporcionado pela geneticista possibilitou um
complemento na solucao dos casos e no entendimento
de cada situacdo proposta para a realizacio da
cariotipagem, molecular e dosagem colorimétrica.

A oportunidade oferecida aos alunos para
participarem desses projetos de extensdo comunitaria
de parceria promove o aprimoramento profissional
dos graduandos no desenvolvimento de novos
protocolos de atendimento e analises favorecendo o
aprendizado, criando uma base de dados de exames
laboratoriais que contribui para um diagndéstico médico
agil e assertivo de extrema importancia para
precocemente iniciar o melhor tratamento com uma
equipe multidisciplinar, visando uma melhora na
qualidade de vida dos pacientes atendidos.
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