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RESUMO

Introducio: A falta de oferta de atendimento especializado para malformagdes congénitas e um servi¢co de diagnostico
genético, torna dificil o registro e acompanhamento dos casos. Objetive: Sendo assim, este trabalho visou investigar as
principais anomalias genéticas que acometem os individuos portadores de malformagdes congénitas no estado de Roraima,
tendo como base a consulta de prontudrios e aplicagdes de questionarios. Métodos: Foram aplicados 59 questionarios para
mades ou gestantes de portadores de malformagdes congénitas no Centro de Referéncia de Satde da Mulher e no Hospital
Materno Infantil Nossa Senhora de Nazaré no estado de Roraima, e analisados 167 prontudrios no Hospital Materno Infantil.
Resultados: A maioria dos casos apresentou malformagdes do sistema nervoso, afetando 75 pacientes do Hospital Materno
Infantil, seguida por malformagdes do aparelho circulatério em 56 e deformidades do sistema digestivo em 13 casos.
Também foram relatados casos de sindrome de Down, Sindrome de Patau, Sindrome de Edwards, e anomalias genéticas
raras como sindrome de Body-Stalk, Sindrome de Dandy-Walker e Sindrome de Treacher Collins. Entretanto, apesar do
diagndstico de tais doengas genéticas, em poucos casos houve solicitagdo de exame cromossomico (ou outro teste genético)
e resultado dos mesmos. Conclusao: Sendo assim, € possivel concluir que apesar do numero consideravel de nascidos vivos
com malformagdes congénitas no estado, ainda ha uma caréncia no que diz respeito ao diagnodstico preciso e tratamento
dessas anomalias, sendo necessario maior alocagdo de recursos em infraestrutura e na qualificagdo de recursos humanos na
regido.

Palavras-chave: Anomalias congénitas, diagnostico genético, Dandy Walker, sindrome de Treacher Collins.

ABSTRACT

Introduction: The lack of specialized care for congenital malformations and a genetic diagnosis service makes it difficult
to register and monitor cases. Objective: This work aimed to investigate the main genetic anomalies that affect individuals
with congenital malformations in the state of Roraima, based on the consultation of medical records and application of
questionnaires. Methods: Fifty nine questionnaires were applied to mothers or pregnant women who were receiving care
at the Centro de Referéncia de Satde da Mulher (CRSM) and at the Hospital Materno Infantil Nossa Senhora de Nazaré
(HMINSN), and 167 reports were analyzed at HMINSN. Results: Most cases presented malformations of the nervous
system, followed by malformations of the circulatory system and deformities of the musculoskeletal system. Cases of Down
syndrome, Patau syndrome, Edwards syndrome, and rare genetic abnormalities such as Body-Stalk syndrome, Dandy-
Walker syndrome and Treacher Collins syndrome have also been reported. However, despite the diagnosis of such genetic
diseases, in a few cases there was a request for a chromosomal test (or other genetic test) and the result of them. Conclusion:
Therefore, it is possible to conclude that despite the considerable number of live births with congenital malformations in
the state, there is still a shortage with regard to the precise diagnosis and treatment of these anomalies, requiring greater
allocation of resources in infrastructure and in the qualification of human resources in the region.
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1. INTRODUCAO

Dentre os principais receios durante uma gestacio,
¢ possivel destacar o risco de abortamento e surgimento
de malformagdes congénitas, as quais se caracterizam
por alteracdes no desenvolvimento de um o6rgdo ou
de um sistema e podem estar presentes ao nascimento
ou manifestarem-se tardiamente (DE MELO, 2010;
VIEIRA; PARIZZOTO, 2013). Podem abranger
alteragOes estéticas e¢ funcionais, ¢ ser decorrentes de
defeitos genéticos hereditarios ou pela exposigdo a
substancias durante a gravidez. Entretanto, na maioria
das vezes surgem de causas desconhecidas (COSME,
2017). Todas as populagdes estdo expostas ao risco
de desenvolver tais malformagbes, com alteracdo
em relagdo a incidéncia baseado em raca, sexo perfil
socioecondmico e etc. Sendo possivel identificar uma
prevaléncia de malformacdes sem grandes alteragdes
funcionais na raga negra, como a prega semiesca, ¢ de
malformagdes com maiores alteragdes na raga branca, a
exemplo de anomalias fatais. (DE MELO, 2010).

Por se tratar de um problema de satde publica
cada vez mais importante, o Sistema Unico de Saude
implementou medidas para permitir o melhor manejo
e acompanhamento dos casos de malformagdes. O
que inclui o Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN), o Programa de fortificacdo das farinhas
com acido fdlico e a Implementagdo do Campo 34 da
Declaracdo Nacional de Nascidos Vivos. O PNTM visa
a identificacdo precoce de doengas cujas caracteristicas
clinicas manifestam-se tardiamente, por meio de métodos
diagnosticos especificos, a fortificagdo das farinhas tem
como objetivo prevenir os Defeitos do Tubo Neural e
o Campo 34 da Declaracdo de Nascido Vivo ¢é o local
onde se registra a presenga ou auséncia de malformacgdes
(MEIRA, 2009).

Os distirbios cromossémicos sdo causa de variadas
alteragdes fenotipicas, tais como malformagdes
congénitas, déficit ponderal e sindromes herdadas, tendo
como sinal clinico mais comum a deficiéncia mental
(KOSHIYAMA, 2009). Atualmente grande parte dessas
anomalias pode ser diagnosticada no periodo pré-natal,
entretanto, é normalmente indicada para gestantes em
idade avangada (acima de 35 anos) (FANTIN, 2017a).
Apesar de novas técnicas que permitem a descoberta
precoce de doengas genéticas e melhor progndstico dos
portadores, no Brasil, 5% dos nascimentos apresentam
alguma doenca associada a fatores genéticos. O pais
ainda se encontra incapaz de lidar com tal nimero de
casos, evidenciado pela dificuldade de acesso a servigos
especializados e sua centralizagdo em grandes centros
urbanos, além da auséncia do profissional geneticista no
sistema de satude brasileiro (FANTIN, 2017a).

Noquetange aregidonorte do Brasil,aindahd escassez
de informacgdes acerca de anomalias citogenéticas e sua
correlagdo com dados epidemioldgicos, com poucos
estudos realizados no estado do Amazonas (FANTIN,
2017a, 2017b). Com relagdo ao estado de Roraima, ndo
ha oferta de um servigo especializado de atendimento de
malformagdes congénitas, o que torna dificil o registro
de incidéncia e prevaléncia de anomalias congénitas, o
acompanhamento dos casos, assim como o diagndstico
genético. Diante disso, esse trabalho visou investigar
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as principais anomalias genéticas que acometem o0s
individuos portadores de malformagdes congénitas
no estado de Roraima, tendo como base a consulta de
prontuarios e aplica¢des de questionarios.

2. MATERIAL E METODOS

Trata-se de um estudo analitico descritivo
retrospectivo e prospectivo com base em coleta de
dados de prontuarios e aplicacdo de questionario em
dois servicos de saude localizados no municipio de Boa
Vista (RR): Centro de Referéncia de Saude da Mulher
(CRSM) (especializado em atender gestantes de risco
e responsavel por diagnésticos pré-natais) e Hospital
Materno Infantil Nossa Senhora de Nazaré¢ (HMINSN),
ambos de responsabilidade do Estado de Roraima e com
atendimento a pacientes vindos de outros municipios de
Roraima. A amostra foi composta por pacientes atendidas
no HMINSN e no CRSM que tiveram filhos com suspeita
ou diagnoéstico de malformagdes congénitas durante o
periodo de 2016 a 2019, e que estavam dento da faixa
etaria estabelecida (12 a 45 anos).

Foram consultados 180 prontuarios, sendo: 13
oriundos do ambulatorio de medicina fetal do CRSM,
102 do SAME (Servico de Arquivamento Médico e
Estatistica) do HMINSN, 50 do Servigo Follow-Up (que
oferece atendimento especializado para criangas que
necessitaram passar pela UTI neonatal) do HMINSN e 15
prontuarios provenientes da UTI neonatal do HMINSN.

Como forma de obter maior niimero de informagdes
e coletar dados ausentes nos prontudrios, os autores
elaboraram um questionario que foi aplicado a 59
mulheres que estavam em atendimento no periodo da
pesquisa, sendo 26 delas atendidas no CRSM e 33 no
HMINSN. O questionario continha perguntas a respeito
da idade materna, numero de consultas pré-natais,
abortos, historico familiar de doencas genéticas, entre
outros.

Este trabalho foi executado como parte do projeto
“Levantamento de Malformacdes Congénitas no Estado
de Roraima: Aspectos Citogenéticos e Mutagénicos”,
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP/
UFRR) sob parecer de numero 2422.560 e CAAE
70049217.8.0000.5302. Foram excluidas da pesquisa
pacientes de grupos vulneraveis, indigenas e pessoas
fora da faixa etaria estabelecida. Todos os dados foram
tabelados e analisados visando determinar o nimero de
consultas pré-natal realizadas, o historico obstétrico da
paciente, o historico familiar de anomalias citogenéticas,
o diagnostico principal e a solicitacdo de exame de
caridtipo (ou outro teste genético).

3. RESULTADOS

Com relacdo a idade materna, foi possivel
estabelecer a faixa etaria apenas das mulheres que ainda
estavam em atendimento e responderam o questionario
epidemioldgico, uma vez que a maioria dos prontuarios
consultados ndo continha essa informacgdo. Do total de
questionarios observou-se que 15 pacientes possuiam
entre 15 ¢ 20 anos, 25 estavam entre 21 e 30 anos, 4 entre
31 e 35 anos, € 15 acima de 35 anos. Entre os bebés com
malformacdes de cada grupo etario, ¢ importante ressaltar
que entre 15 e 20 anos houve incidéncia principalmente
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de malformagdes do sistema osteomuscular e sistema
nervoso, ambos com 3 casos cada; entre 21 e 30 anos o
principal sistema acometido foi o nervoso, com 8 casos,
seguido pelo sistema osteomuscular com 4 casos. Entre
31 e 35 anos houve incidéncia equivalente entre sistema
nervoso e sistema circulatério, cada um com 2 casos, e
nas acima de 35 anos o maior nimero de casos se deu
em anomalias congénitas nao classificadas, com 4 casos,
como observado na tabela 1.

Tabela 1. Caracteristicas dos grupos etarios de mulheres
com filhos com malformacgdes congénitas, principais
sistemas acometidos pelas malformacodes e solicitacio de
exame cariotipo no Centro de Referéncia Satide da Mulher
e Hospital Materno Infantil Nossa Senhora de Nazaré no
periodo de 2016 a 2019. Boa Vista-RR (n=59).

Grupo etario n PSA NC  Solicitagdo Resultado
de cariétipo
15 a 20 anos 15 Nervoso/ 3 0 Sem resultado
Osteomuscular 3
21 a 30 anos 25 Nervoso 8 3 Sem
malformagéo
congénita
31 a 35 anos 4 Nervoso/ 2 1 0
Circulatdrio 2
Acima de 35 anos 15 Anomalias congénitas 4 2 (o}

ndo classificadas
N = Numero amostral total (por faixa etdria); PSA = Principal
Sistema Acometido; NC = Numero de casos (por faixa etéria).

A andlise dos prontudrios e dos questionarios
também permitiu quantificar o niimero de abortos em
136 mulheres. Pode-se observar que o sistema nervoso
foi o mais acometido, tanto situagdes com histérico de
abortamento quanto na auséncia de perdas gestacionais
prévias (Tabela 2). Ao todo, 14 mulheres afirmaram ter
sofrido o aborto no primeiro trimestre, duas no segundo
trimestre, € as demais ndo souberam determinar a idade
gestacional.

Tabela 2. Perfil de abortos associados ao principal sistema
acometido por malformacdes congénitas, com base nas
informacdes de prontudrios e questionarios coletados no
CRSM e HMINSN. (n=136)

Numero de abortos N PSA
Até 2 22 Sistema nervoso
17 Anomalias nao classificadas
De3a5s 4 Aparelho circulatério
Mais de 5 abortos 2 Sistema nervoso
Sem histérico 50 Sistema nervoso/Circulatério
41 Apenas sistema nervoso

N = Numero amostral; PSA = Principal Sistema Acometido.

O numero de consultas pré-natal foi determinado
apenas para as mulheres atendidas no HMINSN, uma vez
que as pacientes do CRSM ainda ndo haviam finalizado
esse acompanhamento. Os dados dos 167 prontuarios
mostraram que 11 pacientes ndo realizaram o pré-natal,
82 ndo possuiam a informacdo de realizacdo ou ndo
de pré-natal, e 74 realizaram o pré-natal (Tabela 3).
Das pacientes que fizeram até 5 consultas pré-natais, o
principal sistema acometido foi o nervoso, com 6 casos,
entre 6 € 8 consultas foram ambos circulatorio € nervoso,
com 6 casos cada, com mais de 9 foi o sistema nervoso
com 5 casos.

A tabela 4 mostra os sistemas acometidos por
malformacdes congénitas e seu quantitativo. Desse
total, vemos que dos 59 pacientes em atendimento
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17 casos (28,8%) foram de malformagdes do sistema
nervoso, 5 (8,4%) de malformagdes congénitas do olho,
ouvido ou face, 10 (17%) de malformagdes no aparelho
circulatorio, 3 (5,1%) de fenda labial e palatina, 3 (5,1%)
de outras malformacgdes no aparelho digestivo, 1 (1,7%)
de malformacdo congénita nos orgdos genitais, 3 (5,1%)
de malformagdes do aparelho urinario, 7 (13,5%) do
sistema osteomuscular, 4 (6,8%) classificados como
outras malformagdes congénitas e 6 (10,1%) como
outras anomalias ndo classificadas em outra parte.
Ja, na consulta dos prontuarios do HMINSN, foram
observados 75 pacientes (44,9%) com malformagdes do
sistema nervoso, a maioria exclusiva, 56 (33,5%) com
malformacgdes congénitas do aparelho circulatorio, 25
(14,9%) com malformagdes e deformidades congénitas do
sistema osteomuscular, o restante incluia malformagdes
de sistemas como 6rgdos genitais, aparelho respiratorio
e urinario, além de alteragdes nos olhos, ouvidos e face,
e fenda labial e palatina. Vale ressaltar, que em alguns
casos a anomalia n3o se restringia a um sistema e/ou
orgdo, acometendo dois ou mais sistemas. Do total de
prontuarios onde houve determinagdo do sexo do bebé,
96 eram referentes a criancas do sexo masculino (57,4%)
e 71 referentes a criangas do sexo feminino (42,6%).

Tabela 3. Perfil de consultas pré-natais realizadas e o
sistema mais acometido por malformacées em prontuirios
consultados no HMINSN. (n=167).

NPN N PSA (NC)
Até 5 15 Sistema nervoso (6)
De6a8 22 Sistema circulatorio/Nervoso(6)
Mais de 9 consultas 18 Sistema nervoso (5)
Realizou, sem niimero de consultas 19 Sistema circulatério(3)
Nao realizou 11 Sistema nervoso(4)
Sem informagdo 77 Sistema nervoso (46)

NPN = Numero de consultas pré-natais; N = Numero amostral
total; PSA = Principal sistema acometido; NC = Numero de
casos.

Tabela 4. Perfil de sistemas acometidos com base na analise
de prontuarios e questionarios aplicados no CRSM e no

HMINSN.
PSA N CE
Sistema Nervoso 92 64
Sistema Circulatério 66 33
Sistema Olho, Ouvidos e Face 17 7
Sistema Digestivo 16 8
Sistema Urinario 4 4
Orgios Genitais 6 2
Sistema Osteomuscular 17 13
Outras malformages congénitas 4 4
Anomalias nédo classificadas 6 6
Fenda Labial e Palatina 9 3
Sistema Respiratério 4 1
Sem informagdo 21 -

PSA = Principal Sistema Acometido; N = numero amostral
total; CE = Casos exclusivos (apenas o sistema em questdo
acometido).

Apesar da relacao dos sistemas acometidos, observa-
se que boa parte dos casos nao possuia um diagndstico
definido ou indicava malformagdo nao especificada, e
que na maioria dessas situagdes ndo houve solicitagdo
de cariotipagem ou outro teste genético (Tabela 5).
Os demais casos incluiram malformagdes congénitas
variadas, 1 diagnostico de sindrome de down, hipdxia
neonatal e/ou intrauterina, desconforto respiratdrio,
entre outras hipoteses diagnodsticas, e também tiveram
poucas solicitacdes de exames genéticos.
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Tabela 5. Perfil do diagnéstico principal e solicitacio de
cariétipo nos prontuarios consultados entre 2016 e 2018.

DpP N Sexo PSA NSC  Resultado do
F M ND cari6tipo / NR

Malformagdo ndo 15 6 ' A Sistema nervoso 2 Sem resultado

especificada

Malformagdo ndo 8 5 3 Aparelho circulatério 1 Sem Informagao

especificada do
coragédo

Né&o achado 45 15 30 Sistema nervoso 1 Trissomia do 21
/1

Nao informado 26 6 19 1 Sistema nervoso 11 Trissomia do 21,
trissomia do 13 /3

Pré termo / Baixo 10 4 6 Aparelho circulatério ft Trissomia do 18

peso ao nascer /1

Outros 76 31 32 11 Sistema nervoso 6 Caridtipo 46, XY

diagnésticos ou 46, XX /4

DP = Diagnéstico Principal; N = Numero Amostral; F =
Feminino; M = Masculino; ND = Sexo ndo determinado; PSA
= Principal Sistema Acometido; NSC = Numero de solicitagdes
de cariotipo; NR = Numero de Prontuéarios com Resultado.

Ainda nesse total, 65 (36,11%) ndo possuiam
informagdes sobre a solicitacdo de cariotipo, em 7 (3,8%)
ndo se aplica, e 86 (47,77%) ndo foram solicitados. Ao
todo foram observadas 22 solicitagdes de exames de
caridtipos, sendo que 13 destes ndo possuiam resultado
nos prontuarios analisados e apenas 1 caso ja havia tido o
diagnoéstico durante a gestagdo. Nas maes e/ou gestantes
ainda em atendimento houve realizacdo de cariotipagem
em apenas 6 casos, sendo que em 3 deles ndao havia
registro do resultado do exame. Dos resultados obtidos, 4
exibiram resultados dentro da normalidade, 4 resultaram
em trissomia do cromossomo 21 (Sindrome de Down),
1 resultou em Trissomia do cromossomo 13 (Sindrome
de Patau) e 1 resultou em trissomia do cromossomo 18
(Sindrome de Edwards) (tabela 1).

Apesar das poucas solicitagdes e diagnosticos
genéticos, algumas sindromes genéticas foram relatadas
em prontuarios, sendo 13 casos de sindrome de Down,
1 caso suspeito de Sindrome de Edwards (solicitado
caridtipo sem resultado), 1 caso de sindrome de Patau,
1 caso suspeito de Sindrome de Dandy Walker, 2 casos
suspeito de Sindrome de Treacher Collins e 2 casos
suspeitos de sindromes genéticas inespecificas. De todos
0s 13 casos de sindrome de Down, 9 foram classificados
dentro do grande grupo de malformagdes do aparelho
circulatorio. O paciente com sindrome de Dandy Walker
possuia malformagdo do sistema nervoso, os 2 casos
suspeitos de Sindrome de Treacher Collins se encaixavam
em alteragdes do sistema osteomuscular. O caso suspeito
de Sindrome de Edwards possuia alteragdo em diversos
sistemas, o que incluia o circulatorio, digestivo e
osteomuscular. O caso confirmado de sindrome de Patau
possuia malformagdo nos sistemas osteomuscular e
malformagdes ndo classificadas em outras partes.

Em relacdo aos questionarios, 11 mulheres
informaram possuir histérico de anomalias genéticas na
familia, sendo que 5 casos ndo souberam especificar a
anomalia, 5 eram casos de sindrome de Down, e 1 caso
era de anomalia cerebral. Também foi observado que
25 casos possuiram histérico de perdas gestacionais
recorrentes na familia, sendo 10 casos ocorrendo com
a irma da paciente, 4 envolvendo a av6 da paciente, 9
envolvendo a mie, 7 envolvendo a tia, 3 envolvendo a
prima da paciente, e 1 envolvendo a sobrinha da paciente.

A maioria das pacientes que referiram perdas
gestacionais recorrentes em algum parente proximo
possuiu a malformagdo em seu bebé, principalmente no
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sistema nervoso com 9 casos. Das 34 que ndo referiram
tais perdas, o sistema mais acometido também foi o
nervoso, ocorrendo em 8 casos. Do total, 11 pacientes
souberam informar se fora realizado algum exame
diagndstico nos pais e na crianca, sendo 4 exames de
cariotipo (2 cariotipo com resultados normais e 2 néo
se recordaram) e outros 7 pacientes nao se recordaram o
exame realizado.

4. DISCUSSAO

No Brasil, a incidéncia de nascidos vivos com
malformagdes congénitas fica em torno de 2 a 5%, sendo
que 60% desses nascimentos ndo possui causa definida
para a malformagdo, 6% possui causa cromossdmica,
20% possui heranga mendeliana. Os dados sobre esses
nascimentos s@o coletados a partir da Declaracdo de
Nascido Vivo (DNV), instituida em 1990 e que em 1999
incluiu um campo referente as malformacdes. A partir
da monitorizagdo desses casos, teve-se inicio o processo
de novas pesquisas quanto a incidéncia, fatores de risco,
agentes ambientais relacionados a alteracdes genéticas,
além do planejamento de politicas publicas para a
melhor assisténcia a tais ocorréncias (MENDES, 2015;
FANTIN, 2017b).

Fontura e colaboradores, em estudo de 2014 sobre
malformacdes no estado do Ceara, encontraram uma
incidéncia de 53% em recém-nascidos do sexo masculino
e 43% no sexo feminino, com a altera¢do mais comum
sendo do sistema musculoesquelético (30%). Tal numero
¢ semelhante ao encontrado por Lisi e colaboradores
(2005), que relataram que 51% dos nascidos com alguma
anomalia congénita eram do sexo masculino. A analise
dos prontudrios apontou uma propor¢do um pouco
maior de pacientes do sexo masculino afetados, com
57,4% dos pacientes do sexo masculino e 42,6% do sexo
feminino. Entre os bebés do sexo masculino, o sistema
circulatério foi o mais acometido com 41,7% dos casos,
e no sexo feminino o principal foi o sistema nervoso com
52,1% dos casos, como visto anteriormente na tabela 5.
Entretanto, houveram casos em que ndo foi possivel
a classificacdo da malformag¢do em um grande grupo
baseado na classificag@o internacional de doencas (CID-
10), ndo sendo possivel estabelecer uma correspondéncia
entre o sexo ¢ malformagdes especificas.

Uma correlagdo existente na literatura é a de
abortamento de repeticdo (isto é, quando ocorrem 3
vezes seguidas ou mais) e ocorréncia de malformacgdes
congénitas (DE MELO, 2010). Analisando os dados do
presente trabalho (Tabela 2), ¢ possivel observar que
a maioria das pacientes atendidas no HMINSN e no
CRSM nado possuiam historico de perdas gestacionais.
As anomalias diagnosticadas foram semelhantes
em mulheres com e sem histérico de abortamentos.
Entretanto, vale ressaltar que aproximadamente 53% dos
prontuarios do HMINSN ndo continham informagdes
sobre perdas gestacionais das méies, o que dificulta uma
analise mais embasada sobre esse parametro.

Outra discordancia dos dados obtidos com o descrito
em literatura é com relagdo a idade materna avancada e
surgimento de malformacgdes. Das 59 que responderam o
questionario epidemiologico, 25 estavam na faixa etaria
de 21 a 30 anos, representando aproximadamente 42%
do total (Tabela 1). Um maior nimero de malformacdes
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em gestantes dessa faixa etaria pode indicar que na
populacdo estudada fatores externos (como hébitos de
vida, falta de planejamento familiar, dentre outros) estdo
atuando para o surgimento de tais anomalias e/ou que ha
necessidade de aumento do niumero amostral para que
essa associacao seja verificada.

A incidéncia das Sindromes de Down, Edwards e
Patau que foram confirmadas por caridtipo ocorreram em
mulheres que deram a luz ap6s os 35 anos, corroborando
estudos nacionais que relatam haver maior prevaléncia
de alteragdes cromossomicas, principalmente do tipo
numérica (aneuploidias), em gestantes de idade avangada.
O que pode ser explicado pela maior chance de ndo
disjungdo meidtica com o passar da idade (DE SIMOES,
2016; RODRIGUES, 2014; FONTURA; CARDOSO,
2014). Vale destacar que ha registro de solicitagdao de
exame de cariotipo apenas em 22 (12,22% do total)
prontuarios analisados, sendo que destes apenas 9
(40,90%) obtiveram resultado (Tabela 5). Ainda, mesmo
com o risco aumentado de anomalias cromossdmicas em
gestantes acima dos 35 anos, esse grupo etario ndo foi o
que teve maior solicitagdo de exames cromossomicos.

Considerando que o exame de cariotipo ¢ de suma
importanciaparaodiagnosticoprecoceeacompanhamento
adequado de pacientes com aneuploidias, ¢ que essas
doengas cromossdmicas sdo relativamente frequentes
em nascidos vivos (a exemplo da Sindrome de Down),
os resultados demonstram haver um reduzido nimero de
diagnodsticos de doengas cromossdmicas, demonstrado
pela baixa taxa de solicitagdo de caridtipo. Houve
também falta de registros de resultados, dificultando
a analise dos dados. De todos os resultados, o mais
comum foi sindrome de Down (trissomia do 21), com
4 caridtipos confirmando a sindrome. Além dela, outras
sindromes cromossomicas consideradas raras foram
observadas, sendo elas a trissomia do cromossomo 13
(Sindrome de Patau) e a trissomia do cromossomo 18
(Sindrome de Edwards).

A trissomia do 18 caracteriza-se por possuir mais
de 130 anormalidades descritas, sendo que nenhuma ¢
exclusiva da alteragdo, porém sdo caracteristicos defeitos
no sistema nervoso, cranio e face, 6rgaos internos e
alteracdes do crescimento. Possui incidéncia de 1 caso
para cara 8500 nascidos vivos e progndstico sombrio
com sobrevida de dias (ZEN, 2008). A Sindrome de Patau
incide em 1 nascimento para cada 10000 e caracteriza-
se por alteracdes nos sistemas nervoso, cardiaco e
urogenital, além de possuir progndstico reservado
assim como a Sindrome de Edwards (ROSA, 2013).
A Sindrome de Down € a mais comum das trissomias,
incidindo em 1 diagnostico para cada 600 nascimentos e
dentre suas alteragdes inclui-se malformagdes cardiacas,
hipotonia, déficit cognitivo (CUNHA, 2011).

Além dessas, doencgas genéticas raras como
Sindrome de Body-Stalk, Sindrome de Dandy-Walker
e Sindrome de Treacher Collins (2 casos), foram
relatadas em prontuario. Entretanto, essas devem ser
consideradas como hipoteses diagnosticas, uma vez
que nao houve realizacdo de exames apurados e nem de
testes genéticos especificos, como ¢ recomendado para
doencas genéticas incomuns. A Sindrome de Body-Stalk,
por exemplo, apresenta uma incidéncia de 1 para cada
14 mil nascidos vivos, e é responsavel por alteragdes na
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parede abdominal, como abdominosquise, dos membros
inferiores como pé torto congénito e alteragdes cranianas,
como encefalocele (MATOS,2018).

A Malformagdo de Dandy-Walker (MDW) ¢é uma
rara anomalia do sistema nervoso central, que apresenta
uma incidéncia ainda menor, que varia de 1:25.000 a
1:38.000 nascimentos e um indice de mortalidade de 10
a 66% (KHAN, 2009; DE PATTA, 2013; DIEDRICHS,
2017). E, até o presente trabalho, apenas um caso havia
sido relatado para a regido norte (FANTIN, 2017b). As
caracteristicas sdo variaveis, podendo incluir agenesia
completa ou parcial do vermis cerebelar, dilatagdo
cistica do quarto ventriculo, ¢ alargamento da fossa
posterior com deslocamento dos seios laterais, tentorio
e confluéncia dos seios da duramater para cima, e
associagdo com hidrocefalia. Fatores genéticos estdo
entre as principais causas, com até 55% dos casos
apresentando cromossomopatias como trissomia do 13
e do 18 (DE PATTA, 2013; FONSECA, 2017). Diante
da etiologia e do fenotipo varidvel, recomenda-se
que o diagndstico seja feito em associagdo a analises
cromossOmicas como bandeamento C e analises
citogendmicas. (DE PATTA, 2013).

A mais rara das trés, a Sindrome de Treacher Collins
(STC), ¢ um distarbio autossomico dominante, que possui
uma incidéncia aproximada de 1:50.000 a 1:70.000
nascimentos (PASSOS-BUENO; SPLENDORE, 2001;
DA SILVA, 2008; POLANSKI, 2015). Trata-se de
uma urgéncia neonatal e tem como manifestagdes
mais frequentes inclinagdo antimongoloide das fendas
palpebrais, hipoplasia da regido malar, hipoplasia de
mandibula, coloboma da palpebra inferior, auséncia
parcial ou completa dos cilios nas palpebras inferiores,
malformacdo dos pavilhdes auriculares, atresia do
conduto auditivo externo, surdez de conducdo, presenca
de cabelos na parte externa das faces e fenda palatina
(PASSOS-BUENO; SPLENDORE, 2001). Cerca de 50
mutagoes ja foram identificadas e relacionadas a etiologia
da STC, e aproximadamente 60% dos casos sdo de uma
mutagdo “de novo” (POLANSKI, 2015). A maioria das
caracteristicas ndo estdo presentes de forma simultanea,
sendo o fendtipo apresentado pelos portadores variado.
Dessa forma, em individuos afetados de forma branda o
diagnostico se da via comprovagdo genética (DA SILVA,
2008; POLANSKI, 2015).

A ocorréncia de sindromes cromossdmicas em
pacientes tanto acima quanto abaixo de 35 anos e
de sindromes genéticas incomuns, aponta para um
emergente problema de saude publica, tendo em vista
que ndo s6 proporcionam uma piora na qualidade de vida,
como também possuem elevada taxa de malformacgdes
associadas, e que muitas vezes levam o paciente a morte.
No estado de Roraima ndo ha um servigo especializado
para atender casos de malformagdes congénitas, o
que torna dificil o registro adequado de incidéncia e
prevaléncia dos casos. Tal fato incide também na falta de
um servico de acompanhamento genético, com caréncia
de profissionais especializados no campo da genética
pelo Servigo Unico de Satde (SUS).

O fato de haver relato de sindromes genéticas raras
em uma pequena amostragem como a do presente
estudo, demonstra a importincia de se criar um servigo
de diagnostico genético local. Além de proporcionar
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a confirmacdo do diagnodstico, a realizagdo dos testes
genéticos e exames adequados contribuiriam para melhor
compreensdo dos fatores (genéticos e/ou ambientais)
que levam a ocorréncia de sindromes incomuns na
populacdo estudada, e subsidiariam agdes de saude
voltadas para malformagdes congénitas que possuem
morbimortalidade aumentada.

Diante do exposto, verifica-se a necessidade de
aprimorar a abordagem atual no que diz respeito as
malformacgdes, valorizando o apoio psicossocial ¢ a
participacdo conjunta de uma equipe multidisciplinar
para compreensdo das alteragdes genéticas, facilitando o
diagndstico precoce, o aconselhamento genético familiar,
contribuindo para o aperfeigoamento do tratamento,
melhor prognostico e minimizando o estigma social a
que os pacientes sdo submetidos.

5. CONCLUSAO

E possivel concluir que apesar do numero
consideravel de nascidos vivos com malformagdes
congénitas no estado, ainda ha uma caréncia no que diz
respeito ao diagndstico e tratamento dessas anomalias.
Fatores que interferem na qualidade da assisténcia a
portadores de malformagdes congénitas incluem desde
a falta do diagnostico precoce, a falta de solicitacdo de
exames precisos e a falta de uma estrutura adequada para
0 acompanhamento genético para tais casos.

A presenca de sindromes genéticas raras e a
desinformacdo podem implicar em procedimentos e
tratamentos indevidos, desfavorecendo o paciente e
gera sofrimento de familiares. Sendo assim, o presente
trabalho demonstra a necessidade de maior alocagdo de
recursos em infraestrutura e da qualificacdo de recursos
humanos na regiao.
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