Protocolos de encaminhamento para Genética Médica

O protocolo de Genética Médica serd publicado ad referendum, conforme resolugdo CIB/RS
764/2014. As informagdes solicitadas nos protocolos s&o de presenca obrigatéria, e tm como objetivo
determinar se o paciente necessita do encaminhamento para o especialista e definir a prioridade do
encaminhamento.

Ressaltamos que outras situagdes clinicas, ou mesmo achados na histéria € no exame fisico dos
pacientes podem justificar a necessidade de encaminhamento, e podem nao estar contempladas nos

protocolos. Solicitamos que todas as informagdes consideradas relevantes sejam relatadas.

Pacientes com suspeita ou diagnéstico de erros inatos de metabolismo, teste do pezinho alterado
sem acompanhamento, recém-nascidos com malformacfes congénitas devem ter preferéncia no
encaminhamento ao geneticista, quando comparados com outras condigdes clinicas previstas neste

protocolo.

Algumas condi¢cdes de saude mais comuns que necessitam encaminhamento para servigos de
urgéncia/emergéncia sdo contempladas nesses protocolos, como ataxia aguda e suspeita clinica de erro
inato de metabolismo. Entretanto, ressaltamos que existem muitas outras condi¢des que ndo foram
contempladas. E responsabilidade do médico assistente tomar essa decisdo e orientar 0 encaminhamento

para o servico apropriado, conforme sua avaliagéo.

Atengao: oriente o paciente para que leve, na primeira consulta ao servigo especializado, o documento
de referéncia com as informagdes clinicas € o motivo do encaminhamento, as receitas dos medicamentos

que esta utilizando e os exames complementares realizados recentemente.

Publicado em 19 de dezembro de 2016.
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Protocolo 1 - Teste do pezinho alterado

O Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN) do Rio Grande do Sul esta localizado no Hospital Materno
Infantil Presidente Vargas (HMIPV) em Porto Alegre. Este servigo é responsavel pela triagem neonatal publica de
todos os bebés nascidos no estado e também confirma o diagnostico e pode acompanhar aqueles pacientes que
apresentam as doencas triadas (independente se realizado por servigo publico ou particular): hipotirecidismo
congénito, fenilcetondria, hemoglobinopatias, fibrose cistica, hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia de
biotinidase. Devido a necessidade de atendimento precoce desses pacientes, fazer contato com o servico (telefone
51-32893048) e avaliar necessidade de atendimento emergencial enquanto aguarda consulta. Outros erros inatos do
metabolismo detectados por teste do pezinho ampliado podem ser encaminhados ao Servigo de Genética Médica do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre (telefone 51-3359-8011)

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

e recém-nascido com triagem neonatal sugestiva de fenilcetondria ou deficiéncia de biotinidase que
ainda n&o estdo vinculados a servigco de genética; ou
o diagndstico ou suspeita de outros erros inatos do metabolismo a partir de teste do pezinho ampliado.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para endocrinologia pediatrica:

e recém-nascido com triagem neonatal sugestiva de hipotirecidismo congénito ou hiperplasia adrenal
congénita que ainda n&o estdo vinculados a servigo de endocrinologia pediatrica.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para pneumologia pediatrica:

e recém-nascido com triagem neonatal sugestiva de fibrose cistica que ainda ndo estdo vinculados a
servico de pneumologia pediatrica.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para hematologia pediatrica:

e recém-nascido com triagem neonatal sugestiva de anemia falciforme ou hemoglobinopatias que ainda
nao estéo vinculados a servigo de hematologia pediatrica.

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. sinais e sintomas clinicos relevantes;
2. resultado do teste do pezinho, com data;
3. numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaldeRS-UFRGS.
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Protocolo 2 - Aconéélhamento Genético

0 aconselhamento genético pré-concepcional ou de gestantes com duvidas em relagéo a infecgbes ou substancias
com potencial teratogénico, riscos de doengas genéticas por malformagdes em gestagdes passadas e riscos para
casais com consanguinidade ¢é oferecido gratuitamente as pessoas e seus médicos pelo Sistema Nacional de
Informagao sobre Agentes Teratogénicos (SIAT — telefone 51-33598008). Profissionais da Atengdo Priméaria a Saude
também podem solicitar consultorias para o servigo Alé Genética (0800 642 6761).

A avaliagdo do cariétipo nao é obrigatoria para o diagnéstico da Sindrome de Down. Essa avaliagio deve ser
indicada nos casos em que os pais desejam planejar nova gestacao.

Condicades clinicas que indicam discussao com Al6 Genética ou SIAT:

e  risco teratogénico relacionado a infecgdes ou substancias; ou

e  casais consanguineos que planejam gestar; ou

o malformagdes congénitas ou doencas raras em gestacao prévia ou atual; ou
o historia familiar de risco para doencas raras (ver quadro 1 no anexo).

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

e casais consanguineos! que planejam gestar e com histéria familiar de doenca rara que necessite
avaliagéo presencial, apos discussao com Al Genética; ou

o historia familiar de doencas raras que necessite avaliagdo presencial (como sindrome do X fragil,
doenca de Machado Joseph, cancer familial, etc), apés discussdo do caso com Alé Genética; ou

e crianca com sindrome de down que n3o realizou cariétipo para diagnostico e cujos pais desejam
planejar nova gestacao; ou

e anomalia congénita maior (ver quadro 2 no anexo).

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para Pré-Natal de Alto Risco:
e gestante com histdria prévia de conceptos com:

o malformagdes congénitas maiores (ver quadro 2 no anexo); ou

o doengas raras (como cromossomopatias, erro inato de metabolismo, entre outras).

Condigobes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para Medicina Fetal:

e gestante com evidéncia ecogréfica de fetos com malformagdes congénitas maiores (ver quadro 2 no
anexo) ou provaveis doengas genéticas; ou

e gestante com ecografia obstétrica realizada entre 11 a 13+6 semanas com translucéncia nucal acima
do percentil 95 para idade gestacional conforme o comprimento cabega-nadega (ver quadro 3 no
anexo).

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. descreva quadro para o aconselhamento genético;
se gestagdo atual, descreva resultado da ecografia obstétrica (com data) e historia de risco em
gestacdes prévias;

3. apresenta histéria familiar de doenga rara (sim ou ndo)? Se sim, descreva doenga, grau de
parentesco e investigagéo realizada;

4. histdria de consanguinidade entre os pais (sim ou n&o)? Se sim, descreva o grau de parentesco;

5. numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessalideRS-UFRGS.

1Casais consanguineos: irm&os, primos de primeiro ou segundo grau. Fazer o encaminhamento somente de uma
pessoa.
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Protocolo 3 - Erros Inatos de Metabolismo

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para emergéncia ou pronto
atendimento:

e suspeita clinica de erro inato de metabolismo (ver quadro 4 no anexo) ou erro inato do metabolismo
ja diagnosticado com quadro agudo de descompensagéo.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

e suspeita ou diagndstico de erro inato do metabolismo (considerar avaliagdo em servigo de
emergéncia conforme gravidade).

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. sinais e sintomas;
. resultado dos exames complementares solicitados pela suspeita clinica (se realizados), com data;
3. apresenta histdria familiar de risco (como consanguinidade entre os pais, historia de abortos
espontaneos em gestagdes prévias, irmaos com diagndstico de erro inato do metabolismo ou morte
precoce por causa desconhecida) (sim ou ndo)? Se sim, descreva;
4. numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessalideRS-UFRGS.
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Protocolo 4 - Atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (ADNPM)

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para neurologia pediatrica ou
genética médica:

o provavel ADNPM (auséncia de um ou mais marcos para a faixa etaria anterior — ver quadro 5 no
anexo) ou possivel ADNPM (auséncia de um ou mais marcos para a sua faixa etaria) em criangas
com:

histéria familiar de consanguinidade ou doengas rara ou ADNPM; ou

alteragbes fenotipicas; ou

perimetro cefalico menor que o percentil 10 ou maior que o percentil 90; ou

episddio de convulséo (exceto se convulséo febril) ou outras manifestagdes neuroldgicas como

ataxia/coreia.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para pediatria ou neurologia
pediatrica:

o provavel ADNPM (auséncia de um ou mais marcos para a faixa etaria anterior) (ver quadro 5 no
anexo); ou

e possivel ADNPM (auséncia de um ou mais marcos para a sua faixa etaria) que persiste apés
reavaliacdo em 30 dias (ver quadro 5 no anexo); ou

e regressao neurolégica com perda de habilidades previamente adquiridas do desenvolvimento
neuropsicomotor como perda de fala e/ ou marcha e/ou compreenséo.

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. sinais e sintomas (descreva anomalias congénitas, perimetro cefalico atual e marcos do
desenvolvimento que estéo atrasados, episodios de convulséo ou outros achados relevantes);

2. histéria familiar de ADNPM ou doengas raras (sim ou ndo). Se sim, descreva o quadro e grau de

parentesco;

histéria de consanguinidade entre os pais (sim ou n&o). Se sim, descreva o grau de parentesco;

4. numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaudeRS-UFRGS.
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Protocolo 5 - Disturbios do movimento (ataxias e coreias)

Adultos ou criangas com suspeita de ataxias ou coreias seréo encaminhados inicialmente pela neurologia, que avaliara
indicagéo de consulta com genética médica.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para emergéncia:

e episddio agudo de ataxia em adultos (principais causas: acidente vascular cerebral, infecgao,
medicamentos); ou
e episodio agudo de ataxia em criangas (principais causas: infecgao, tumor, toxinas).

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para neurologia adulto ou
neurologia pediatrica (criangas com idade < ou igual a 12 anos):

e suspeita ou diagndstico de ataxia (ver quadro 6 no anexo); ou
e suspeita ou diagndstico de coreia (ver quadro 7 no anexo).

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética:

e suspeita ou diagnostico de ataxia (ver quadro 6 no anexo) de provavel origem genética, apds avaliagéo
com neurologista; ou

e suspeita ou diagnostico de coreia (ver quadro 7 no anexo) de provavel origem genética, apds avaliagéo
com neurologista.

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. sinais e sintomas;

historia familiar de ataxia ou coreia hereditaria (sim ou n&o). Se sim, descreva o quadro e grau de
parentesco;

historia de consanguinidade entre os pais (sim ou néo). Se sim, descreva o grau de parentesco;

4. numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaudeRS-UFRGS.
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Protocolo 6 - Deficiéncia Intelectual
Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

e deficiéncia intelectual moderada a grave por provavel origem genética em individuo com pelo menos
um dos critérios:
e histéria familiar (parente de primeiro grau) de deficiéncia intelectual; ou
e pais consanguineos (irmaos, primos de segundo ou primeiro grau); ou
e paciente com caracteristicas compativeis de uma sindrome genética; ou
e presenca de dismorfias ou infertilidade.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para neurologia:

e deficiéncia intelectual em paciente com epilepsia ou atraso de desenvolvimento neuropsicomotor.

Condigobes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para psiquiatria:

o deficiéncia intelectual em pacientes com pelo menos um dos seguintes critérios:
e auto/heteroagressividade; ou
e agitacdo psicomotora; ou
e outros transtornos psiquiatricos ndo controlados com tratamento otimizado.

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

—_

descrever idade de inicio dos sintomas e as areas de atividades com prejuizo;

2. apresenta alteragdes fenotipicas sugestiva de sindrome genética ou anomalias congénitas (sim ou
nao). Se sim, quais?

historia de consanguinidade entre os pais (sim ou n&o). Se sim, descreva o grau de parentesco;
historia familiar de doenga genética ou deficiéncia mental (sim ou ndo). Se sim, descreva diagnostico
e grau de parentesco?

5. apresenta comorbidades neuroldgicas ou psiquiatricas (sim ou ndo). Se sim, descreva;

6. nUmero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaldeRS-UFRGS.
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Protocolo 7 - Oncogenética

Médicos e enfermeiros da Atengéo Primaria a Satde podem solicitar consultorias para o servigo Ald Genética (0800
642 6761) ou TelessaudeRS-UFRGS (08006446543).

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de discussao com Al6 Genética ou TelessaudeRS-
UFRGS (0800 644 6543):

e histdria familiar de risco para doengas raras (ver quadro 1 no anexo).

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

e paciente com diagnostico de neoplasia em idade precoce (ver quadro 8 no anexo); ou
paciente com diagnéstico de dois tipos de neoplasias primarias (exceto tumor de pele ndo melanoma);
ou

e paciente com histéria familiar de risco elevado para cancer familial (ver quadro 8 no anexo).

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. paciente com diagnostico atual de neoplasia (sim ou n&o)? Se sim, descrever tipo de neoplasia e idade
no diagnéstico;

2. apresenta histéria familiar de neoplasia (sim ou n&o)? Se sim, descreva neoplasia, grau de parentesco
e idade no diagndstico de todos os parentes acometidos;

3. numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessalideRS-UFRGS.
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Protocolo 8 - Cromossomopatias

0 aconselhamento genético pré-concepcional ou de gestantes com duvidas em relagdo a infecgbes ou substéncias
com potencial teratogénico, riscos de doencas genéticas por malformagdes em gestagbes passadas e riscos para
casais com consanguinidade ¢é oferecido gratuitamente as pessoas e seus médicos pelo Sistema Nacional de
Informagao sobre Agentes Teratogénicos (SIAT — telefone 51-33598008). Profissionais da Atengéo Primaria a Saude
também podem solicitar consultorias para o servigo Alé Genética (0800 642 6761).

A avaliagdo do cariétipo nao é obrigatéria para o diagnéstico da Sindrome de Down. Essa avaliagio deve ser
indicada nos casos em que os pais desejam planejar nova gestacao.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de discussdao com Alé Genética:

e cromossomopatias identificadas em gestacdo prévia ou atual (Ex:.Sindrome de Patau, Edwards, entre
outros); ou
o alteracdes fenotipicas que sugerem sindrome genética, porém sem suspeita de diagnéstico especifico.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

e paciente com suspeita de cromossomopatia (como sindrome de Turner, Klinefelter, Patau, Edwards,
etc) .

e crianga com Sindrome de Down que ndo realizou cariotipo para diagnostico e cujos pais desejam
planejar nova gestagéo;

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. sinais e sintomas (descreva anomalias presentes, atrasos no desenvolvimento)
. resultado dos exames complementares;
3. apresenta historia familiar de cromossomopatia (sim ou ndo)? Se sim, descreva a condi¢do e grau de
parentesco.
4. histdria de consanguinidade entre os pais (sim ou n&o). Se sim, descreva o grau de parentesco;
5. nUmero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaldeRS-UFRGS.
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Protocolo 9 - Dismorfias

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de discussao com Alé Genética (0800 642 6761 -
disponivel aos profissionais da Atengao Primaria a Satide):

e paciente com pelo menos duas anomalias congénitas menores (quadro 2); ou
e paciente com alteragdes fenotipicas que sugerem sindrome genética, porém sem suspeita de
diagndstico especifico.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

e paciente com suspeita ou diagnéstico de sindrome genética especifica, apds avaliagdo com servigo de
Al6 Genética; ou

e presenca de trés ou mais anomalias congénitas menores (ver quadro 2 no anexo); ou

e presenga de uma ou mais anomalias congénitas maiores (ver quadro 2 no anexo).

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para cirurgia pediatrica ou
urologia pediatrica (Prestador: Hospital de Clinicas de Porto Alegre):

e suspeita de anomalia da diferenciagao sexual (genitalia ambigua):
o clitoromegalia (> 6 mm de didmetro e/ ou 9 mm de comprimento); ou
fusdo labial posterior; ou
testiculos bilateralmente ndo palpaveis; ou
hipospéadia perineal isolada; ou
hipospadia associada a criptorquidia (unilateral ou bilateral) ou micropénis (pénis < 2,5 cm no
recém-nascido a termo).

(©]
o
o
o

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. Sinais e sintomas (descreva anomalias presentes, atraso nos marcos do desenvolvimento, outros
achados clinicos relevantes);

2. apresenta histéria familiar de cromossomopatias ou doenga genética (sim ou n&o)? Se sim, descreva

a condic&o e grau de parentesco;

historia de consanguinidade entre os pais (sim ou n&o). Se sim, descreva o grau de parentesco;

4. numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaudeRS-UFRGS.

©w

GOVERNO DO ESTADO
6! DO RIO GRANDE DO SUL
UFRGS SRS S

UNIVERSIDADE FEDERAL
DO RIO GRANDE DO SUL SECRETARIA DA SAUDE


http://www.ufrgs.br/telessauders

Protocolo 10 - Microcefalia

Casos de microcefalia congénita ou pds-natal, relacionada ou néo ao virus Zika, devem ser
registrados pelos servigos publicos e privados de saude no formulario de Registro de Eventos de
Saude Publica (Resp — microcefalias, disponivel em
www.resp.saude.gov.br/microcefalia#/painel) e serem encaminhados via sistema de regulagéo.

Condigées clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica
microcefalia (apés notificagdo no RESP):

e Recém-nascidos (perimetro cefalico medido 24 horas ap6s o nascimento e dentro de
uma semana de vida) com:

e menos de 37 semanas de idade gestacional que apresentem perimetro cefalico
menor que 2 desvios-padrao (DP), segundo tabela intergrowth para idade
gestacional e sexo; ou

e 37 semanas ou mais de idade gestacional que apresentem perimetro cefélico
menor ou igual a 31,5 cm para meninas e 31,9 para meninos (equivale a — 2DP
para idade e sexo).

¢ Criangas que no acompanhamento de puericultura apresentarem desacelerac¢do do
crescimento cefalico com medida inferior a — 2 DP para idade e sexo.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para medicina fetal (apds
notificagao no RESP):

e gestante que apresenta feto com alteragdes no sistema nervoso central sugestivo de
infeccdo congénita como:
o calcificagbes parietais; elou
o alteragdes ventriculares; elou
e pelo menos dois dos seguintes sinais de altera¢do na fossa posterior: hipoplasia
do cerebelo, hipoplasia do vermis cerebelas, alargamento da fossa posterior
maior que 10 mm e agenesia/hipoplasia de corpo caloso.

Contetdo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

sinais e sintomas (descreva malformagdes, atraso no desenvolvimento ou outros achados relevantes);
descreva medida do perimetro cefalico ao nascimento e medidas realizadas posteriormente, com data;
descreva idade gestacional no parto da crianca;

ecografia transfontanelar ou tomografia de cranio da crianga (se realizada), com data;

ecografia obstétrica (se achados alterados), com data;

numero da notificagcdo no Registro de Eventos de Salde Publica (RESP);

nimero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaldeRS-UFRGS.
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Protocolo 11 — Aborto

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

casais consanguineos com historia de aborto recorrente (perda espontanea e consecutiva de trés ou
mais gestacdes antes da 20° semana gestacional); ou

paciente com histdria de aborto recorrente e avaliagéo inconclusiva em servigo de ginecologia e/ou
hematologia.

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1.
2.

3.
4.
5

idade gestacional das perdas e caracteristicas das gestacdes prévias;

historia de gestagéo prévia com anormalidades congénitas ou diagndstico de doenga genética? Sem
sim, descreva quais;

historia de consanguinidade entre os pais (sim ou n&o). Se sim, descreva o grau de parentesco;
resumo dos resultados da investigacao ja realizada;

numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaldeRS-UFRGS.

1Casais consanguineos: irm&os, primos de primeiro ou segundo grau. Fazer o encaminhamento somente de uma
pessoa.
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Protocolo 12 - Distrofia muscular e miopatia

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para genética médica:

e irm&os de paciente com diagnéstico de Distrofia Muscular de Duchenne/Becker; ou
e histdria familiar de distrofia musculares ou miopatia de origem genética.

Condigoes clinicas que indicam a necessidade de encaminhamento para neurologia adulto ou
pediatrica:

e suspeita clinica de hipotonia e/ou atraso no desenvolvimento motor e resultados alterados de
creatinofosfoquinase (CPK) e/ou Eletroneuromiografia (ENMG) em pacientes sem causa aparente
identificavel; ou

e suspeita clinica de distrofias musculares ou miopatia de origem desconhecida.

Conteudo descritivo minimo que o encaminhamento deve ter:

1. sinais e sintomas (descrever idade do inicio dos sintomas, evolugéo do quadro e histéria de quedas
frequentes, dificuldades para subir escadas, alteragdo de marcha dificuldades para levantar-se do
chéo);

se criangas, descrever avaliagdo dos marcos do desenvolvimento e resultado do teste do pezinho;
resultado de creatinofosfoquinase (CPK), com data;

resultado de eletroneuromiografia, se realizado, com data;

historia familiar de doenga muscular (sim ou ndo)? Se sim, descreva a doenga e grau de parentesco;
historia de consanguinidade entre os pais (sim ou néo). Se sim, descreva o grau de parentesco;

numero da teleconsultoria, se caso discutido com TelessaldeRS-UFRGS.

Nogakowd
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Anexos - Quadros, tabelas e figuras auxiliares

Quadro 1 - Histéria familiar de risco para doencas raras

Familiar de primeiro grau com doenga rara hereditaria com inicio em idade habitual;
Familiar de primeiro grau com doenga de inicio precoce ou com apresentagéo atipica;
Dois ou mais familiares de primeiro grau do mesmo lado familiar com a doenca;

Dois ou mais familiares de segundo grau do mesmo lado familiar com a doenga;

Trés ou mais familiares afetados no mesmo lado familiar;

Dois familiares de primeiro ou segundo grau com doenca rara em ambos lados familiares.
Fonte: adaptado de Raby, Kohimann e Venne, UpToDate (2016).

Quadro 2 - anomalias congénitas maiores

Anomalias maiores: anomalias estruturais, com consequéncias médicas e sociais, sendo mais
comuns em fetos abortados do que em nativivos (1%).

Anencefalia

Holoprosencefalia

Meningomielocele com ou sem hidrocefalia
Fendas palatinas (com ou sem labio leporino)
Hérnia diafragmatica

Cardiopatia congénita

Agenesia renal unilateral

Estenose de piloro

Malformag&o de membros superiores ou inferiores.

Anomalias menores: Anomalia estrutural relativamente frequente, sem consequéncias médicas e
sociais. A incidéncia € de cerca de 15% nos nascidos vivos.

o  Cranio; Forames parietais, bossa frontal ou parietal, proeminéncia da fronte, fronte alta ou curta, fronte
inclinada.

e  Regiéo periocular: ptose palpebral, entrépio, estenose ou atresia do ducto lacrimal.

o  Olhos: pequenos colobomas de iris, heterocromia iridis, heterocromia iridum, manchas de Brushfield,
pterigio,

e Nariz: columela curta, nariz bulboso, hipoplasia das asas do nariz, ponte nasal ampla,

o Cavidade oral: palato gético, fossetaslatinas, torus palatinus, hipodontia, hipoplasia ou auséncia dos

incisivos maxilares laterais, dentes palatinos supranumerarios, dentes em pa, dentes incisivos

entalhados, dentes de Hutchinson, Molares de Mulberry, dente incisivo bigeminado.

Pescogo: arcos branquiais remanescentes

Abdome: Hérnia ventral, artéria umbilical Unica, posi¢do umbilical ndo usual.

Maos: clinodactilia, dedos conicos, dedo acessdrio, quarto metacarpal curto, sindactilia cutanea

Pés: halux distal largo, quarto metatarsal curto, dedos em martelo, sindactilia de artelhos,

Genitalia feminina: adesdes entre os pequenos labios, clitoromegalia.

Genitalia masculina: hidrocele, hipospadia, criptorquidia

Anus e perineo: apéndices anais, estenose anal, imperfuragéo anal.

Pele: nevos benignos pigmentados, manchas mongélicas, manchas café com leite.

Nevos benignos hamartomatosos: nevos epidérmicos, angiofibromas

Nevos vasculares: manchas réseas, manchas vinho do porto, telangiectasias, hemangiomas capilares,

hemangiomas cavernosos.

o Pele e anexos — implantagéo baixa de cabelos na nuca, placas de alopecia congénita, mamas
extranumerarias, apéndices cutaneos, unhas hiperconvexas

e  QOutras anomalias: mamilos supranumerarios, fossetas cutaneas normais.

Fonte: adaptado de Genética na APS e Sucupira (2010)
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Quadro 3 - Percentil 95 para translucéncia nucal (TN) conforme comprimento cabega-nadega
(CCN)

Comprimento cabega | Translucéncia nucal - TN (mm)
nadega - CCN (mm) Percentil 95
453 52 2,10
53 a 57 2,20
58 a 62 2,30
63 a 65 2,40
66 a 74 2,50
75283 2,60
84 2,70

Fonte: Melo e Fonseca. Medicina Fetal (2012).

Quadro 4 - suspeita clinica de erros inatos de metabolismo

Grupo composto de diversas doengas com manifestagdes diversas. Conjunto de sinais e sintomas que
aumentam a suspeita clinica:

¢ Sinais e sintomas no periodo neonatal: hipoglicemia injustificada, alcalose respiratoria e
acidose metabdlica identificada em intercorréncias, cetonuria, sindromes sépticas sem fatores
de risco para infecgéo, cardiomiopatia hipertréfica, disfun¢éo hepatica injustificada, odores
incomuns, manifestacbes neuroldgicas precoces néo justificadas por intercorréncias na
gravidez/parto/periodo neonatal, discrasias sanguineas inexplicadas, catarata congénita.

e Sinais e sintomas fora do periodo neonatal: disturbios metabdélicos inexplicaveis, quadros
recorrentes de vémitos e/ou desidratacdo que representam crise metabolica, epilepsia
inexplicavel ou de dificil controle, quadros neurolégicos recorrentes como ataxia intermitente
ou crises de letargia e/ou coma, quadro neurolégico flutuante que alterna consciéncia com
torpor, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor ou perda da fala e/ou marcha efou
compreenséo em qualquer idade, hepatomegalia e/ou esplenomegalia inexplicavel
acompanhada de atraso no desenvolvimento ou deficiéncia intelectual.

Fonte: Ministério da Satide. Diretrizes para atencao integral &s pessoas com doengas raras no Sistema Unico de Saude (2014).
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Quadro 5 - Marcos do desenvolvimento em criangas de 2 meses a 2 anos
Provavel atraso: auséncia de um ou mais marcos para a faixa etaria anterior. Referir para avaliagdo
neuropsicomotora.

Possivel atraso: auséncia de um ou mais marcos para a sua faixa etaria. Em criangas sem outros
achados de gravidade (como dismorfias, convuls&o, entre outros) orientar mae sobre estimulagéo de
seu filho e reavaliar se atraso persiste apds 30 dias. Retornar antes se intercorréncias.

Para os prematuros até 12 meses de idade cronoldgica utilize a idade corrigida (Idade corrigida=
semanas da idade cronoldgicas — semanas que faltaram para completar 40 semanas).

2 meses * Fixa o olhar no rosto do examinador ou dos pais
+ Segue objeto na linha média

* Reage ao som

* Eleva a cabeca

4 meses | * Responde ao examinador
* Segura objetos

* Emite sons

+ Sustenta a cabega

6 meses * Alcanga um brinquedo

* Leva objetos a boca

* Localiza 0 som

*Rola

9 meses * Brinca de esconde-achou

* Transfere objetos de uma méo para outra
* Duplica silabas

+ Senta sem apoio

12 meses | * Imita gestos (ex: bater palmas)

* Faz pinga (ex: segura pequenos objetos com a ponta dos dedos em forma de pinga)
* Produz jargdo (conversagdo incompreensivel consigo mesma ou com outros
* Anda com apoio

15 meses | ¢ Executa gestos a pedido

* Coloca cubos na caneca

* Produz uma palavra

* Anda sem apoio

18 meses | ¢ Identifica 2 objetos.

* Rabisca espontaneamente

* Produz trés palavras

* Anda para tras

24 meses | ¢ Tira roupa

+ Constrdi torre com 3 cubos

* Aponta duas figuras

* Chuta a bola

Fonte: Organizagdo Pan-Americana da Satde. Manual para vigilancia do desenvolvimento infantil no contexto da AIDPI (2006).
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Quadro 6

- Avaliagéo de ataxia

neurolog

Defini¢ao: incoordenagcdo motora que nao é resultada de fraqueza muscular. Pode afetar movimento
ocular, fala (disartria), membros, tronco, postura e marcha.

Quadro clinico:

Presenca de hipotonia.

Marcha desequilibrada, tende a quedas quando reduz a base de apoio (na avaliagdo do
equilibrio parado com os pés juntos).

Presenca de dismetria (incapacidade de atingir um alvo como identificado pela manobra
index-nariz, calcanhar-joelho).

Presenca de disdiadococcinesia (identificada pela incapacidade de realizar movimentos
rapidos intercalados como pronagao e supinagao sobre a coxa).

Presenca de tremor de intengao (aumenta ao aproximar do alvo).

Agudas: Vascular(AVC/AIT), medicamentoso, infecioso/pés-infeccioso.

Subagudas: Infec¢des atipicas, autoimunes, neoplasico, paraneoplasico, alcool/deficiéncias
nutricionais, doengas sistémicas.

Cronicas: Genéticas, degenerativas, congénitas (geralmente ndo progressivas).

Manifestacdes clinicas:

Causas agudas: Quando de causa genética, esta associada a erros inatos de metabolismo
(geralmente identificadas em neonatos e inicio da infancia). Ataxia aguda é uma emergéncia

ica.

Medicagoes: Antiepilepticos, alcool, amiodarona, barbituricos, alguns quimioterapicos, litio,
metronidazol, zidovudine.

Avaliagao na APS:

evolugao da doenga e sintomas associados

histdria familiar de distdrbios do movimento ou outras doencas associadas a ataxia
questionar medicamentos recentemente introduzidos ou possiveis de causar ataxia e avaliar
possibilidade de substituigao.

avaliagdo laboratorial conforme outras doengas cronicas ou sintomas que norteiam hipdtese
diagnéstica para causas secundarias, incluindo avaliagéo para sifilis € HIV.

Fonte: TelessaudeRS-UFRGS (2016) adaptado de Opal e Zoghbi, Overview of the hereditary ataxias, UpToDate (2016).
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Quadro 7 - Avaliagao de coreia

Quadro Clinico:

e movimentos rapidos e irregulares que ocorrem de maneira involuntaria e de forma
imprevisivel em diferentes partes do corpo.

e pode estar associado & marcha irregular e instavel, paciente inclinando-se e abaixando-se de
uma lado para o outro.

o geralmente a forca muscular é preservada, mas pode haver dificuldade para manter
contracdo muscular como no aperto de méo.

e desaparece durante 0 sono e n&o € suprimida por controle voluntario.

o Doencas hereditarias raras (como doenga de Huntington, neuroacantocitose);

o Medicamentos e toxinas: dopaminérgicos, anticolinérgicos, triciclicos, contraceptivos orais,
antipsicoticos, litio, fenitoina, anfetaminas, intoxica¢do e abstinéncia alcéolica;

o Doengas metabdlicas e endocrinolégicas: hipernatremia, hiponatremia, hipomagnesemia,
hipocalcemia, hipertireoidismo, hipoparatireoidismo, nutricionais (deficiéncia de vitamina b12,
pelagra, beri-beri);

e Doencas auto-imune: llpus, purpura Henoch-Scholein;

o HIV/AIDS;

o  Gravidez (corea gravidica).

Avaliagdo na APS:

o avaliar histdria familiar de distirbios do movimento ou outras doencas raras hereditarias,

e questionar medicamentos recentemente introduzidos e avaliar possibilidade de substituigéo,

o avaliacéo laboratorial conforme outras doengas cronicas ou sintomas que norteiam hipétese
diagnéstica para causas secundarias.

Fonte: TelessaudeRS-UFRGS (2016) adaptado de Greenberg (2005) e Rowland (2010)
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Quadro 8 - caracteristicas de neoplasia com provavel padrao genético (acometendo a pessoa ou
familiar de primeiro grau).

Carcinoma e > 5 carcinomas basocelulares.
basocelular e Carcinoma basocelular diagnosticado antes dos 30 anos.
Cérebro o Diagnosticado antes dos 18 anos mais um critério:

mancha café com leite ou outros sinais de neurofibromatose tipo 1; ou

pais consanguineos (irm&os, primos de primeiro e segundo grau); ou

histéria familiar de sindrome Lynch'; ou

outro cancer primario; ou
e irm&o com cancer na infancia.

o Tumor cerebral e mais dois casos de cancer associado a sindrome de Lynch' em
familiares proximos2.

o Astrocitoma e melanoma na mesma pessoa ou dois familiares de primeiro grau.

Mama e Cancer de mama identificado em homem.
o Cancer de mama em mulher com:;
e diagnostico antes dos 40 anos; ou
o diagnéstico antes dos 50 anos associado a mais um outro familiar proximo2com
cancer de mama ou cancer de ovario; ou
e 2 0u mais canceres de mama primarios na mesma pessoa; ou
e cancer de mama triplo negativo para receptores de estrégeno, progesterona e
proteina HER-2; ou
e cancer de mama e mais dois familiares préximos com cancer de mama, cancer de
ovario, cancer de pancreas ou cancer de prdstata agressivo (Gleason > 7).

Colorretal o Diagnostico de cancer colorretal antes dos 50 anos.

e  Cancer colorretal ou endometrial sincronico ou metacronico na mesma pessoa.

o Diagnéstico de cancer colorretal em qualquer idade associado a outro familiar proximo?
com diagndstico de cancer colorretal ou endometrial.

e Cancer colorretal e mais 2 casos de cancer associada a Sindrome de Lynch' em
familiares proximos2.

Polipose o =10 pdlipos colénicos adenomatoso cumulativos na mesma pessoa.

e 3-5 polipos na mesma pessoa histologicamente comprovados como juvenil.

e =5 polipos serrateis no colon sigmoide proximal ou > 20 em qualquer lugar do intestino
grosso.

Endométrio e Diagnostico de cancer de endométrio antes dos 50 anos.

e Diagnéstico de cancer de endométrio com = 50 anos e historia de cancer colorretal ou
endometrial em familiar de primeiro grau.

e Cancer endometrial ou colorretal sincrénico ou metacrénico na mesma pessoa.

e  Cancer endometrial e mais 2 casos de cancer associado a sindrome de Lynch' em
familiares proximos2.

Estdmago e =2 casos de cancer gastrico (1 caso com diagndstico antes dos 50 anos em familiar
proximo?).

e =3 casos de cancer géstrico em familiares proximos2.

e  Cancer gastrico difuso diagnosticado antes dos 40 anos.

e Cancer gastrico e mais 2 casos de cancer associado a sindrome de Lynch' em familiares
proximos?.

Leucemia o Diagnéstico de leucemia antes dos 18 anos e mais um dos seguintes critérios:
e mancha café com leite ou outros sinais de neurofibromatose tipo 1;

e pais consanguineos (irmaos, primos de primeiro e segundo grau);

e histdria familiar de sindrome Lynch1;
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e outro cancer primario;
e irmdo com cancer na infancia.

Melanoma e >3 casos de melanoma ou cancer de pancreas em familiares proximos2.
e =3 melanomas primarios ha mesma pessoa.
e Melanoma e cancer de pancer ou astrocitoma na mesma pessoa.
Ovario/tuba e 1 caso na pessoa ou parente de primeiro grau.
uterina/primario
de peritdnio
Pancreas e =2 casos em familiares préximos.
o Cancer de pancreas e mais 2 familiares proximos com cancer de pancreas, cancer de
mama, cancer de ovario ou cancer de prostata agressivo (gleason 7).
e Cancer de pancreas e 2 casos de cancer associado a Syndrome de Lynch.
e Cancer de pancreas e melanoma na mesma pessoa.
Préstata e =2 casos de cancer de prostata diagnosticado antes dos 55 anos em familiares
préximos2.
e >3 familiares de primeiro grau com cancer de préstata.
e cancer de prostata agressivo (Gleason > 7) e mais 2 familiares préximos com cancer de
mama, cancer de ovario ou cancer de pancreas.
Renal e carcinoma renal diagnéstico antes dos 50 anos.
e carcinoma renal bilateral ou multifocal.
Tireoide e  Cancer de tirecide medular ou papilar.

Fonte: adaptado de American College of Medical Genetics and Genomics. ACMG Practice Guidelines (2015) e manual do INCA
cancer familial (2009).

1- Tumores associados a sindrome de Lynch: adenocarcinoma colorretal, adenocarcinoma de
endométrio, carcinoma urotelial, carcinoma gastrico, carcinoma de ovario, carcinoma de intestino
delgado, glioblastoma, adenocarcinoma sebaceo, carcinoma de trato biliar, carcinoma de

pancreas.

2- Familiares proximos incluem: pais, irmaos, filhos, tios, sobrinhos, avds e netos do mesmo lado
da linhagem familiar.
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