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Apresentacao

O acesso a Politica Nacional de Atencdo Integral as pessoas com
Doencas Raras, foi instituido pela Portaria n2 199, de 30 de janeiro de
2014. Toda pessoa com doenca rara tem direito ao atendimento na
Rede de Servicos do SUS, dentre eles os Servicos Especializados e
os Centros de Referéncia em Doencas Raras do Brasil e pode contar
com acdes de saude do SUS, que fortalecem o acompanhamento e os
direitos das pessoas com doencas raras.

A caderneta do raro é um documento importante
e Unico para orientar pessoas com doencas raras e
seus familiares

Devem ficar registradas aqui todas as informacdes sobre o
atendimento ao raro nos servicos de saude, de educacdo e de
assisténcia social para acompanhamento durante toda a vida. Ao
registrarem as informacdes na caderneta do raro, os profissionais
compartilhnam esses dados com a familia e facilitam a interacdo do
acompanhamento multidisciplinar.

Esta caderneta traz orientacdes sobre os cuidados com a pessoa com
doenca rara para que ela possa ter acesso ao diagndstico e tratamento
de forma mais rapida e segura. Traz também informacdes sobre os
direitos e deveres dos raros e dos pais ou tutores, sobre alimentacado
saudavel, sobre vacinas, sobre saude bucal e sobre marcos do
desenvolvimento e informa sobre o acesso aos equipamentos, aos
programas sociais, as diretrizes e a educacao.

Para cuidar do raro é fundamental a parceria entre os pais, a
comunidade e os profissionais das areas multidisciplinares da saude,
educacéo e assisténcia social.

Atencgao! A caderneta deve acompanhar
j’_ 4 a pessoa com doenca rara em servicos de
saude, internacdes, emergéncias, viagens,
campanhas de vacinacdo, quando for
matriculd-lo na creche, escola, associacdes
ou quando procurar 0s servicos de
assisténcia social.




K
Parabéns !
/’x@om vock 6&75 de um
Centro de %MOW de Aencio
&W&zﬂw&/ em Raras, do
Sisfera Unico de Savide (SUS)!

%m/oé,u\f)wgm»@owvoc@,
chom%ommmm
familianes/bufones esta caderneta
feita com caninho, para fornecen-
Ches, onienfacio e enfendimento
sobre sua savide, seus direifos e
suak garanfias sociaid.
Neata primei . VoCe
e o
explicagtes, para, faciliar a sua
coMf)»eeMﬁﬂ.

A caderneta é sua.
'Jram(:omm.

AAAA'MAKO:
_

~




CADERNETA

RARO

cole aqui a
sua FOTO

Numero do cartdo SUS

Nome:

Comogostadeserchamado(a):

Nome da mée:

Nome do pai:

Conjuge:

Data de nascimento:

NuUmero do registro civil de nascimento (RCN):

Municipioondenasceu: Estado:
Reside com: ( Ymée ( )pai ( )responsavellegal
( ) cobnjuge ( )outro

( ) instituicdo de acolhimento

Endereco (rua/av):

Ponto de referéncia:

Ne: complemento: Bairro:

CEP: municipio: Estado:
Localizacdo de domicilio: ( ) urbano () rural

Contato: telefone ( ) whatsapp ( )

E-mail: instagram:

Qutra rede social:

Ocupacgéo:

O responsavel pela crianca (se for o caso) trabalha fora de casa? ( ) sim ( ) ndo
Em situacado de emergéncia, ligar para:

Nome: Telefone:

( ) Companheiro(a) ( ) Familiar ( ) Amigo(a) ( ) Outros

Caso eu perca esta caderneta e vocé a encontre, por favor, telefone-me. Ela é muito importante para mim.

o
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Mudancas de endere¢o

Novo enderego:

Rua/Av.:

Complemento:

Bairro:

cep:

Municipio:

Localizacdo de domicilio:

Contato: telefone ()

Estado:

() urbano () rural

E-mail:

whatsapp ()

Novo enderego:

Rua/Av.:

Complemento:

Bairro:

cep:

Municipio:

Localizacdo de domicilio:

Contato: telefone ()

Estado:

() urbano () rural

E-mail:

whatsapp ()

Novo enderecgo:

Rua/Av.:

Complemento:

Bairro:

cep:

Municipio:

Localizacdo de domicilio:

Contato: telefone ()

Estado:

() urbano ( )rural

E-mail:

whatsapp ()

Novo enderego:

Rua/Av.:

Complemento:

Bairro:

cep:

Municipio:

Localizacdo de domicilio:

Contato: telefone ()

Estado:

() urbano () rural

E-mail:

whatsapp ()




== C

Vocé ou seu(sua) filho(a) € acompanhado(a) por:
UBS/ESF:

Servico de saude:

Unidade educacional:

Centro de Referéncia de Assisténcia Social:

Especificidades sociais, étnicas ou culturais da familia:

( ) Familia nbmade ( ) Familia quilombola () Familia ribeirinha
( ) Familia em situacado de rua () Familia indigena residente em aldeia/reserva

Especifique o povo/a etnia:

( ) outras:

Numero da declaragéo de nascido vivo (DNV):
Estratégia de Saude da Familia (ESF) ( ) ndo
() sim
( ) Qual?
¢ one
Unidade Basica de Saude (UBS):

Distrito Sanitario Especial Indigena (DSEI) de referéncia:

Servico de saude:

Possui plano de saude? ( )ndo ( )sim
( ) Qual?
()ne

Centro de Referéncia em Doencas Raras ou Atencéo Especializada:

Para conhecer mais sobre as Acdes de
Educomunicacdo em Doencas Raras, acesse aqui:







CADERNETA

Existem varias acdes de assisténcia social que
podem apoiar as pessoas com doencas raras
e de suas familias nos cuidados, protecédo e
orientacdo. Procure o Centro de Referéncia
de Assisténcia Social (CRAS) mais perto da
Ssua residéncia para obter informacdes e ou
verificar como pode ser incluido em alguma
acdo social.

Anotacoes da assisténcia social
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Educac¢ao e vida escolar

Toda crianca brasileira tem direito a educacao
garantida pela Constituigcao.

Recentemente no dia 16 de dezembro de 2021, a Assembleia Geral
das Nacdes Unidas (AGNU) adotou formalmente resolucdo intitulada
“Enfrentando os desafios das pessoas que vivem com uma doenca
raras de suas familias”.

O Brasil, na figura de seu Ministério das Relacdes Exteriores (MRE),
teve papel fundamental na proposicdo inicial dessa resolucao.

Segundo a definicdo dada pela Portaria GM/MS n2 199, de 30 de
janeiro de 2014, sdo doencas raras aquelas que afetam até 65 pessoas
em cada 100.000 individuos.

A resolucdo da Organizacdo das Nacdes Unidas (ONU) de 16 de
dezembro de 2021, destacou a importancia de uma educacdo de
qualidade, inclusiva e igualitdria. Acrescentou que oportunidades
de educacdo continuada n&o discriminatdria sdo essenciais para a
participacdo plena, igualitdria e significativa em todos os aspectos
da vida social, cultural, politica e econdmica. Ainda, reconhece que
as criangas que vivem com uma doencga rara, em particular, podem
enfrentar multiplos desafios no acesso a educacdo de qualidade
devido a problemas de acessibilidade das instalacdes e ao emprego
de métodos de ensino ndo adaptados a suas realidades, entre outros.

IMPORTANTE!

E aconselhdvel que um familiar, tutor,
cuidador, ou responsavel, figue disponivel
para acompanhar a pessoa com doenca
rara na adaptacdo a escola e, em especial,
a creche e a pré-escola.




Anotac¢odes sobre educac¢ao e vida escolar
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Direitos das pessoas com
doencas raras

No ano de 2014, o Ministério da Saude (MS)
publicou a Portaria n? 199, que instituiu a
Politica de Atencdo Integral as Pessoas
com Doencas Raras no SUS.

A Portaria tem como principais objetivos:

*  Garantir a universalidade a
integralidade e a equidade das
acoes e dos servicos de salude, em
relacdo as pessoas com doencas
raras, reduzindo a morbidade e a
mortalidade.

* Estabelecer diretrizes de cuidados as pessoas com doencas
raras na Rede de Atencdo a Saude (RAS).

*  Proporcionar a atencao integral a saude das pessoas com
doencas raras na Rede Assistencial de Saude (RAS).

*  Ampliar o acesso universal e regulado das pessoas com
doencas raras na Rede Assistencial de Saude (RAS).

*  Garantir as pessoas com doencas raras acesso aos meios
diagndsticos e terapéuticos disponiveis, conforme a
necessidade.

*  Qualificar a atencao as pessoas com doencas raras.

Vocé pode acessar a Portaria n? 199, que
instituiu a Politica de Atencdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras no SUS aqui:




Vale lembrar que também sao direitos das pessoas
com doencgas raras:

Recebimento de beneficio de Prestacdo Continuada de
Assisténcia Social (BPC), no caso de comprovacédo de deficiéncia
e atendimento aos critérios de: renda familiar de até 1/4 (um
quarto) do salario minimo vigente por pessoa.

Consulta aos beneficios especificos diversos (exemplo: isencdo
de impostos, desconto em passagens, dentre outros).

Direitos dos responsaveis

Reducéo legal da jornada de trabalho sem cortes salariais para
acompanhar tratamento.

Direito a transporte publico gratuito para acompanhar pessoas
com doencas raras.

Consulta a todos os direitos dos responsdveis contidos na
Caderneta da Crianca.

IMPORTANTE!

Muitas empresas valorizam o trabalho de
pessoas com deficiéncia e/ou doenca rara.




Anotac¢oes







Tracando diretrizes da satide das pessoas com
doengas raras

Origens e o diagnéstico

A juncdo de um oévulo com um espermatozoide gera um organismo
completo. Nesse organismo, a heranca genética dos pais estard
presente. A heranca genética de cada espécie possui uma guantidade
de cromossomos, e esses cromossomos englobam o mapa genético do
individuo.

O individuo possui, nos seus genes, o DNA (chamado
cientificamente de acido desoxirribonucleico),
gue constitui material fundamental de heranca
e é passado de pai/mae para filho.

A estrutura do DNA carrega ainformacéo
guimica gue possibilita a transmissdo
exata de informacdo genética de
uma célula para suas células-filhas e
de uma geracdo para a proxima. A
informacao genética é traduzidaem
grandes moléculas, que podem ser
investigadas durante a gestacdo.

O objetivo do diagnostico e do

pré-natal é informar as mulheres

gravidas e o0s casais sobre os

riscos de defeitos congénitos e de
doencas genéticas em seus fetos
e fornecer-lhes escolhas de como
gerenciar esses riscos.

Vocé deve comparecer frequentemente

as consultas do Centro de Referéncia de
Doencas Raras e fazer todos os exames
solicitados. Aproveite e sempre pergunte suas
duvidas acerca de aconselhamento genético familiar.




Caminho para o diagnéstico

A triagem neonatal € uma acdo preventiva gue possibilita identificar
precocemente doencas raras, e realizar acompanhamento e tratamento
para diminuirem-se ou eliminarem-se danos associados a eles. A
triagem neonatal inclui os Testes do Pezinho, do Olhinho, da Orelhinha
e do Coracdozinho, que devem ser realizados nos primeiros dias de
vida.

Informe-se com o profissional de satide sobre esses testes.

A triagem neonatal - Teste do Pezinho - foi incorporada ao Sistema
Unico de Saude (SUS), no ano de 1992 (Portaria GM/MS n° 22, de 15 de
janeiro de 1992), por intermédio de uma legislacdo que determinava a
obrigatoriedade do teste em todos os recém-nascidos vivos e incluia
a avaliacdo para fenilcetonuria e hipotireoidismo congénito.

No ano de 2001, o Ministério da Saude, por meio da Secretaria de
Assisténcia a Saude, empenhou-se na reavaliacdo da triagem neonatal
no SUS, o gque culminou na publicacdo da Portaria GM/MS n2 822, de 6
de junho de 2001, que criou o Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN). Esse programa engloba um conjunto de acdes de prevencdo
e identificacdo precoce de criancas com doencas metabodlicas,
genéticas, enzimaticas e endocrinoldgicas, para gue sejam tratadas
em tempo oportuno e evitadas as sequelas, assim como a morte, além
de promover o monitoramento e o acompanhamento do individuo
durante o tratamento.

A recomendacao atual é a de que a coleta da primeira amostra de
sangue seja realizada entre o0 32 e 0 52 dia de vida do bebé, tendo-se
em vista as especificidades das doencas hoje diagnosticadas. A coleta
deve ser feita, preferencialmente, antes da alta da maternidade. Nas
maternidades ou casas de parto que n&o realizam a coleta, a equipe
de enfermagem deve alertar e orientar a puérpera e os familiares
sobre a necessidade de realizacdo do teste de triagem neonatal no
ponto de coleta na Atencdo Bésica adstrito a sua residéncia.




NAO CONFUNDA: a impressao da planta do pé do bebé feita com
carimbo para sua identificacdo ao nascimento, com o Teste do
Pezinho. A realizacdo do Teste do Pezinho é simples e rapida!l O
exame é feito com uma peguena amostra de sangue, usualmente
retirada do calcanhar da crianca.

N&o deixe de buscar o resultado na Unidade de Atencao Primaria, que
deve disponibiliza-lo fisicamente ou por meio de solucdo informatizada
assim que o receber do laboratdrio especializado que realiza o exame.
E importante ressaltar que os resultados considerados alterados na
triagem neonatal serdo comunicados por telefone ao responsavel
pelo ponto de coleta onde a amostra teve origem, e ele deve contatar
a familia tdo logo seja notificado, informando o responsavel pela
crianca da necessidade de comparecimento a unidade com urgéncia.

Em 2021, foi sancionada a Lei n? 14154, de 26 de maio de 2021, que
amplia o nimero de doencgas rastreadas pelo Teste do Pezinho
oferecido pelo Sistema Unico de Satde (SUS). O exame atualmente
engloba apenas 6 doencas: fenilcetonuria, hipotireoidismno congénito,
hemoglobinopatias, fibrose cistica, hiperplasia adrenal congénita
e deficiéncia de biotinidase. Com a nova lei, o exame passara a
abranger 14 grupos de doencas. Essa ampliacdo ocorrerd de forma
escalonada, e caberd ao Ministério da Saude estabelecer os prazos
para implementacdo de cada etapa do processo.

Na primeira etapa de ampliacdo, a triagem neonatal continuara
detectando as 6 doencas acima informadas, sendo acrescido o
diagndstico da toxoplasmose congénita. A segunda etapa incluird a
testagem das galactosemias e das aminoacidopatias, os disturbios do
ciclo da ureia e os disturbios da beta-oxidacdo dos acidos graxos. Na
terceira etapa, serdo acrescidas as doencas lisossbmicas, e, na quarta
etapa, as imunodeficiéncias primarias. A quinta e ultima etapa incluird
a testagem para a atrofia muscular espinhal. O prazo para conclusédo
da primeira etapa e inicio da segunda etapa ¢ de 365 dias apds a
promulgacao da lei.




Saiba mais!

Algumas doengas raras sao claramente
visiveis ao nascimento.

Outras sdo apenas investigadas devido

a importancia de um dado prévio:
consanguinidade, filho anterior afetado por
uma doenca e alerta durante exames da
medicina fetal.

Familias que possuem perdas
gestacionais repetidas também devem
procurar aconselhamento genético (ver
“"Acompanhamento genético”).

Casais que apresentam perdas de filhos no inicio da vida (dias
ou meses) sem nenhum padrdo reconhecivel de malformacédo
congénita devem investigar doencas raras, em especial as
metabdlicas e imunoldgicas.

ATENCAO!

Verifigue se o profissional de saude registrou os resultados
desses testes na pagina da triagem neonatal desta
caderneta e/ou na Caderneta da Crianca.

LEMBRETE IMPORTANTE

A vacinacdo € essencial para manter a pessoa com doenca rara
saudavel. Na duvida, converse com a equipe de saude.

O Calendario Nacional de Vacinacdo encontra-se na Caderneta da
Crianca gue todo cidado brasileiro tem direito de receber. Consulte-a
com frequéncia.
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Se vocé descobriu a doenca rara do seu filho / N

durante a gestacdo, deve procurar assisténcia } '3 /

pré-natal especializada (ou continuar com ela,

se for o caso) gue contenha, em sua equipe, um on

meédico geneticista. ( P
\ .

!
Independentemente de seu filho apresentar uma \‘
doenca rara ou nao, vocé deve levar a crianca / |
para fazer as consultas de rotina nas idades: £

12 semana 92 més
12 més 122 més
2° més 182 més
4° més 24° més
62 més 36 2 més

A partir dos 2 anos de idade, as consultas de rotina devem ser feitas

uma vez ao ano ou de acordo com a necessidade de cuidados da
doenca rara do seu filho.

Pecam ao profissional para anotar as informag¢odes sobre o
atendimento na Caderneta da Criang¢a e na Caderneta do Raro.

6 / Mesmo que a crianca tenha uma doenca
- J/ 7! rara, antes de qualquer analise, ela ¢ uma

™ % CRIANCA e tem garantidos TODOS os
/R" LB direitos e deveres contidos na Caderneta da
f [ \ Crianca (Vide Caderneta da Crianca).




A primeira consulta na semana de vida do recém-nascido € muito
importante. Quando ha suspeita, investigacdo ou confirmacdo de
diagndstico de doenca rara apds o parto, essa consulta deve conter o
olhar atento do especialista em doencas raras, devido a necessidade
de anamnese, exame fisico e exames complementares adicionais
especializados que corroborem a condicdo.

IMPORTANTE!

,»5')} Figue atento aos resultados dos testes de
triagem neonatal. Nao deixe de ir busca-los
e, de acordo com orientacdo profissional,
repeti-los, se necessario.

Sinais de alerta

*  Crianca muito molinha e caidinha.

e Crianca com convuls&o (tremores ou atague/perda da
consciéncia).

* Crianca gue ndo consegue mamar ou tomar liquidos.
* Crianca com dificuldade para respirar.
* Crianca com cor de pele amarelada.

e Crianca muito sonolenta, com dificuldade para
acordar.

* Crianca que apresenta vomitos.

* Crianca com barriga que aumenta de tamanho sem
explicacao.

* Crianca gue nao se desenvolve adequadamente de
acordo com a Caderneta da Crianca.

e Crianca que apresenta manchas no corpo.




ATENCAO!

Caso sejam identificados sinais em gue cologuem a vida

da pessoa com doenca rara em risco, leve-a a um servico

de urgéncia ou ligue para o numero 192 - Servico de
Atendimento Movel de Urgéncia (SAMU). A ligacdo é gratuita.

Os primeiros dias apds o diagndstico

Se vocé teve o diagndstico de uma doenca rara confirmado no
periodo pré-natal, neonatal, pds-natal ou até mesmo na idade adulta
(aproximadamente, sabe também que essa informacdo vem com
muitas duvidas.

O diagndstico de uma doenca rara traz muitas mudancas para a
familia. Muitas vezes, a demora no diagnostico e a falta de informacéo
sobre acompanhamento e tratamentos especificos acabam gerando
duvidas e incertezas tanto para a pessoa com doenca rara como para
seus familiares.

Segundo a OMS, estima-se que aproximadamente 300 milhdes
de pessoas vivem com doenga rara. No Brasil, sdo 13 milhoes.

Exames diagnésticos da doenca rara -
uma revisao breve

O acompanhamento pré-natal € uma das principais ferramentas
disponiveis para detectar precocemente a presenca de algum tipo
de doenca, seja ela rara ou ndo. Logo apds o nascimento, além de
anamnese e exames fisicos de qualidade, a indicacdo da triagem
neonatal possibilita a deteccdo de algumas alteracdes e patologias
importantes. Como aproximadamente 70% (setenta por cento) das
doencas raras possuem causas genéticas (OMS), alguns exames
especificos podem ser extremamente Uteis para promover o
diagnodstico.




Entre eles, é possivel citar como exemplos a analise do caridtipo
Banda G, o CGH Array, as dosagens de enzimas especificas no sangue,
0 sequenciamento de genes, 0s painéis genéticos, o exoma completo
ou 0 genoma completo (ver “Exames” na parte Il da caderneta).

ATENCAO!

O Teste do Pezinho em bebés prematuros requer atencao especial.
Consulte profissional especializado para mais informacodes.

SAIBA MAIS!
Teratégenos

A prevencdo da exposicdo a agentes
infecciosos e substadncias teratogénicas
durante a gestacdo podem evitar o surgimento
de doencas raras.

Consulte os endereg¢os abaixo e saiba mais
sobre o assunto:

CURIOSIDADE

A sindrome alcodlica fetal (SAF) € uma desordem
caracterizada por alteracdes no desenvolvimento
embrionario fetal causada por exposicdo ao alcool
durante o periodo pré-natal - Shuler Faccini et al.
2020. Estima-se que, entre 0,5 a 2 a cada 1.000
individuos, no Brasil, nascem com SAF todos os

anos.




Cuidados importantes

Dicas para uma vida saudavel!

Como estd sua alimentacdo em geral? Em muitas doencas raras, a
alimentacédo, além de fator para equilibrio de nutrientes, também
constitui terapéutica da propria doenca em si (exemplo: fenilcetonuria,
doenca diagnosticada pelo Teste do Pezinho).

Em primeiro lugar, independentemente da presenca, ou n&o, de
uma doenca metabodlica (ver casos especificos com seu profissional
de saude), procure ter uma alimentacdo saudavel e diversificada,
predominantemente de origem vegetal, rica em alimentos naturais
e com o menor processamento industrial possivel. Isso é importante
para sua salde e seu bem-estar e para manter o seu sistema de
defesas saudavel.

Passos para uma alimentag¢ao saudavel:

* Realize pelo menos trés refeicdes ao
dia (café da manha, almoco e jantar)
e duas refeicdes menores por dia,
evitando ficar muitas horas sem
comer. Entre as refeicdes beba dgua.

* Faca refeicoes em horarios
semelhantes e, sempre que possivel,
acompanhado(a) de familiares ou
amigos. Evite beliscar nos intervalos
e coma vagarosamente, desfrutando o
gue vocé esta comendo.

°* Ao consumir carnes, retire a pele e a gordura
aparente. Evite o consumo excessivo de carnes
vermelhas, alternando-as, sempre que possivel, com pescados,
aves, ovos, feijdes e legumes.

* Utilize dleos, gorduras e acuUcares sempre em pequenas
guantidades ao temperar e cozinhar alimentos. Figue atento(a)
aos rotulos dos alimentos e prefira aqueles livres de gordura

trans.




Ingira, todos os dias, legumes, verduras e frutas da época. Ricos
em varias vitaminas, minerais e fibras, possuem quantidade
peqguena de calorias, contribuindo para a prevencao da
obesidade e de doencas cronicas.

Consuma, com moderacao, alimentos industrializados, como
vegetais e peixes enlatados, extrato de tomate, frutas em
calda ou cristalizadas, queijos e paes feitos com farinha e
fermento.

Evite refrigerantes e sucos artificiais, macarréo instantaneo,
chocolates, doces, biscoitos recheados e outras guloseimas
em seu dia a dia.

Para evitar anemia (falta de ferro no sangue, na maioria
das vezes), consuma diariamente alimentos ricos em ferro,
especialmente miudos, folhas verde-escuras, castanhas e
outros. Juntamente com esses alimentos, consuma frutas que
sejam fontes de vitamina C, como acerola, goiaba, laranja,
caju, limao e outras.

Todos esses cuidados o ajudardo a manter o peso dentro de
limites saudaveis.

Pratique alguma atividade fisica. Evite o fumo e as bebidas
alcoolicas.

Toda pessoa com doenca rara tem direito a amamentacéo.
Consulte casos especificos com o profissional de saude
capacitado. Nao esqueca de consultar a caderneta da crianca
sobre a importancia do leite materno.

Para saber mais sobre alimentacdo saudavel, consute o
Guia Alimentar para a Popula¢do Brasileira

(https://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/guia_alimentar_
populacao_brasileira_2ed.pdf ) e o

Guia Alimentar para Criangas Menores de 2 anos
(https://www.svb.org.br/images/guia_da_crianca_2019.pdf).




Percebendo altera¢des na audi¢cao das pessoas
com doeng¢as raras

A audicdo é muito importante para a comunicacdo desde os
primeiros meses de vida. A triagem auditiva neonatal (TAN), o teste
da orelhinha, é o primeiro exame que verifica a audicdo da crianca, e
deve ser realizado nos primeiros dias de vida. Os pais ou responsaveis
sd0 as pessoas mais proximas e as que tém mais condicdes de
observar se as criancas estdo ouvindo bem. Quando for identificado
algum problema, devem levar a crianca ao servi¢o de saude. L3, s&o
feitos testes para verificacdo da audicdo nos primeiros anos de vida.
Esses testes devem ser repetidos quando a crianca passa a ir a escola.

IMPORTANTE!
Je///g{ Figue atento para os sinais de alerta e consulte a
~ caderneta da crianca.

A LA
as Diretrizes % w ﬁ\ @3 GI% qMD

de Atencao da
Triagem Auditiva

Neonatal do
Ministerio da
Saude:
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IMPORTANTE!

@' » Alteragdes do desenvolvimento

j‘ As alteracdes dos marcos do
desenvolvimento devem ser
cuidadosamente acompanhadas, por meio
da Caderneta da Crianca para diagndstico
precoce de doencas raras.

AssociagOes e grupos de apoio

O acolhimento das pessoas com doencas raras € de suma importancia
para gualidade de vida e manutencdo da autoestima da pessoa e de
seus familiares.

Descreva abaixo a associa¢do ou o grupo de apoio de que
vocé faz parte:










Acompanhamento

Acompanhamento da pessoa com doenga rara e
Consultas recomendadas

Nas paginas a seguir, haverd quadros e tabelas que devem ser
preenchidos com informacdes sobre a salde da pessoa com doenca
rara. Neles, serdo registrados o peso, a altura, o perimetro cefalico e o
perimetro toracico, por exemplo.

O conhecimento dessas informacgodes é valioso para vocé e todos
os especialistas que estao acompanhando sua satide.

Profissionais e trabalhadores da saude!

As paginas seguintes deverdo ser preenchidas nos momentos de
contato com a pessoa com doenca rara e seus familiares. Ndo se
esquecam de preenché-las!

Area dos especialistas - Genética Médica

A semiologia médica refere-se, em linhas gerais, aos exames e as
avaliacdes fisicas para o diagnostico de patologias e afins. Segundo
0s bons preceitos da semiologia, 0 exame fisico deve ser realizado
apods a anamnese, embora o geneticista j& faca observagdes clinicas
no decorrer dela.

A Genética Médica possui papel central no acompanhamento da
pessoa com doenca rara devido ao fato de aproximadamente 70%
das doencas raras serem de origem genética.

A anamnese e o exame clinico do geneticista requerem maior
observacao do que os de outras especialidades e o registro dos dados
da gestacdo/do parto a mensuracdo de dados antropométricos.

A realizacdo da genealogia constitui uma etapa fundamental na
consulta em genética, pois pode determinar a importancia da heranca
familiar, bem como o padré&o especifico da familia estudada, auxiliando
na determinacdo do risco de ocorréncia e recorréncia. A extensdo




familiar retratada em heredrograma constitui o que chamamos de
genealogia.

A partir das etapas preestabelecidas, o profissional de saude
(principalmente o geneticista) pode raciocinar para solicitar os
exames laboratoriais, que sdo complementares para a confirmacéao
da hipdtese diagnostica realizada previamente.

ATENCAO

Genealogia/heredograma: a genealogia ¢ parte inerente da
semiologia em genética médica. Sempre que estamos a procura de
uma doenca genética, devemos dar énfase a histdria familiar, incluindo
a genealogia, que deve conter no minimo 3 geracdes, se houver a
hipdtese de uma doenca hereditdria. Deve ressaltar outros membros
da familia com quadro clinico semelhante e a consanguinidade.
Devemos anotar todas as doencas comuns na familia, a causa de
obito dos familiares e as idades de todos os membros da familia.
Quando necessario, devemos convocar parentes mais idosos que
saibam completar a genealogia de, ao menos, 3 geracdes. Podem
ocorrer casos de doencas de inicio tardio, e podemos colocar um
membro da familia como sadio na genealogia e, anos depois, termos
que relatar, na genealogia, que esse mesmo individuo é afetado. E
indicado comecar a arvore genealdgica sempre pelas geracdes mais
novas e manter sempre a mesma linha horizontal e imaginaria para
representar individuos da mesma geracdo. Devemos procurar nao
cruzar as linhas da genealogia (se for necessario, usar pontilhados).

Devemos numerar as geragdées com nliimeros romanos, sendo o |
a geracao mais velha da genealogia.

Além disso, devemos representar sempre com diferenciacdo
0s abortos espontaneos e provocados. Sempre que necessario,
devemos utilizar legendas. Outra dica: & necessario inserir 0s nomes
das pessoas. Nao devemos nos conformar com a informag¢do: somos
parentes distantes. Devemos representar na genealogia como é
esse parentesco. Nado devemos esquecer de representar separacoes,

casamentos, etc.




Simbolos na genealogia

Exemplos de simbolos na genealogia e seus
significados:

Sexo masculino
Sexo feminino
Sexo indeterminado

Pacientes com doenga rara do sexo masculino
e feminino respectivamente

]
e & OO

N¢ de individuos do sexo indicado

E
©

Aborto

Portadora de um gene em questéo
Individuo falecido

Probando

Morte pré-natal

Gestacao

g@i*lﬁ@)o—

Casamento/uniao

—
L

Adocao na familia

OO

Adocao por outra familia
Casamento/unido consanguinea
Casal separado

Gémeos dizigoticos

D5 b

Gémeos monozigoticos
A A é Aborto espontaneo
ﬁ # Aborto induzido

é’) Gestacao (colocar semanas)
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Genealogia padrao

Exemplo de uma genealogia padrao:

Todo heredrograma deve ter:
pelo menos 3 geracoes;
geracdes representadas por algarismos romanos;

individuos representados por algarismos cardinais
numerados da esquerda para a direita;

individuos com doenca rara representados pelos
simbolos preenchidos.




Parentesco em heredrogra

Exemplo de parentesco em heredrograma:

Rosa: parentes de primeiro grau (pais, irmaos e filhos)
Verde: parentes de segundo grau (avos, tios, sobrinhos e meio irmao)
Azul: parentes de terceiro grau (primos de primeiro grau)

Legenda:

Exemplo de Genealogias:

individuos

Geragoes

! Irmandade

“Afetado”

00 Oro7h O-0-O0
Casal sem ood Unido multiplas

descendéncia [rméaos Meio-irmao materno
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Tipos de herangas

Simbologia/consaguinidade

Primos em Primos em
1° grau 2° grau
Os pais do i

casal sdo irméos
Os avos do

casal sdo irmaos

Heran¢a autossdomica dominante

R TT I

1. Homens e mulheres tém a mesma probabilidade de serem afetados e com
a mesma apresentacdo clinica (autossémica).

2. Ha transmissao direta do sexo masculino para o sexo masculino.

Manifestacdo do fendtipo tende a ocorrer em todas as geracdes (vertical)
e com um individuo afetado apresentando pelo menos um genitor afetado
(excecdo para mutacdes novas ou de novo).

4. O risco de recorréncia para o casal no qual um dos genitores é afetado é

de 50%.




\%

Heredograma/
heran¢a autossomica recessiva

;0
5 o
Yol ulele
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Homens e mulheres tém a mesma probabilidade de serem afetados e com
a mesma apresentacao clinica (autossdémica).

Pode-se observar mais de um afetado na irmandade do probando
(horizontal).

Os genitores de um probando s&o portadores assintomaticos
(heterozigotos). Casais consanguineos tém maior risco.

O risco de recorréncia para os genitores (heterozigotos) é de 25%.




Heredograma/heranc¢a ligada ao X recessiva

N&o ha transmissdo do sexo masculino para o sexo masculino, mas os
homens afetados transmitirdo o alelo mutado para todas as suas filhas
(que serdo apenas portadoras, e ndo afetadas).

Ha maior incidéncia da caracteristica no sexo masculino a partir de suas
genitoras portadoras.

Mulheres heterozigotas (portadoras) geralmente ndo sdo afetadas, mas
podem expressar o fendtipo.

Portadoras tém o risco de 50% de gerar meninos afetados pela condicdo
e de 50% de meninas portadoras.

Heredograma/heranga ligada ao X dominante




1. N&o ha transmissdo do sexo masculino para o sexo masculino, e os
homens afetados transmitirdo o alelo mutado para todas as suas filhas
(ligado ao x).

2. Homens afetados casados com mulheres normais tém todos os filhos
homens normais e todas as filhas afetadas.

3. O sexo masculino tende a apresentar fendtipo mais grave, por isso as
mulheres sdo mais comumente observadas.

4. A prole (ambos os sexos) de uma mulher afetada tem 50% de chance de
herdar o fendtipo, sendo o padréo semelhante ao da heranca autossémica
dominante.

Heredograma/heran¢a mitocondrial

’ BOOLINé
INeYululsleYe)ululuy ¥

Heranca matrilinear = transmissao da condicdo de uma mulher afetada para
todos os seus filhos (independentemente do sexo).

N&o ha transmissdo a partir de homens afetados.

Expressividade varidvel pode decorrer de heteroplasmia.

NAO CONFUNDA!

Consulente: individuo que procura

© avaliacdo devido a histoéria familiar de
uma determinada condicdo (podendo
apresentar a doenca ou ndo).
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Historico Gestacional

A historia gestacional, o uso de bebidas
alcoodlicas, de cigarros e de drogas na
gestacdo, as doencas maternas, o tipo
de parto, os dados do recém-nascido
~\ (RN), bem como as intercorréncias no
parto e no periodo neonatal devem
ser indagados. O ganho excessivo de
peso na gravidez pode representar
polidramnio (excesso de liquido
amnidtico); ja& o oligodramnio
(reducdo da quantidade de liquido
amnidtico) pode ser um inicio de
doenca renal no bebé. Criancas
hipotbnicas podem ter movimentos
fetais intrauterinos reduzidos, e o
retardo de crescimento intrauterino
(RCIU) ¢é caracteristico em algumas
doencas genéticas.

Criemos um ambiente confidvel para que as

pessoas com doencas raras possam sentir-se a
vontade para falar de abortos espontaneos ou ndo. Nao facam juizo
valorativo sobre os fatos. Relatos de criancas anteriormente falecidas,
natimortos ou bebés malformados, as vezes, tornam-se dificeis pela
escassez de informacdes.

Algumas doencas genéticas manifestam-se desde o periodo neonatal,
portanto lembrar-se do que aconteceu nesse periodo é importante.
Um cheiro diferente na urina ou no suor pode ser indicativo de erro
inato do metabolismo (EIM).

As criancas com hiperplasia congénita de suprarrenal tém
descompensacdo metabodlica na segunda semana de vida, com
avidez pelo leite materno ou artificial, desidratacéo, diarreia, hipotonia
e crises de palidez. Se ndo tratada prontamente, pode evoluir para
obito.




Pré-natal, parto, nascimento, interna¢ao
neonatal e alta

Gravidezplanejada? ()Nao()Sim

Fezpré-natal? ( )N&o ()Sim

Numero de consultas:

Iniciou consultas no trimestre: ¢ )12 ( )22 ( ) 32

Tipodegravidez: ( ) Unica( )Multipla

Gravidez derisco: ( )Nao ( ) Sim. Qual?

Sorologias realizadas no pré-natal para os agravos (CID-10)

12 Trimestre

22 Trimestre

32 Trimestre

Agravos NR N ALT | NR N ALT | NR N ALT
A53 () ) O]y ) OOy > O
B18 () ) O]y Y Oy > O
B58 () ) O] > > Oy > O
Zika (Y ) O]y ) > > O
Vacinas no pré-natal DPTA SIM NAO
DPTa (G Q)
Influenza CH )
Hepatite B cHy )




Parto em: ( ) Hospital ( ) Centro de parto normal ( ) Domicilio

( ) Outro:

Tipo de parto: ( ) Vaginal ( ) Cesarea. Motivo:

Acompanhantes no parto/nascimento: ( ) Nao ( ) Sim

Contato pele a pele: ¢ ) N&o ( ) Sim

Mamou na primeira hora de vida? ( ) Ndo ( ) Sim
Apgar1°min: 52 min__

Clampeamento oportuno do cordao umbilical: ¢ ) Ndo ( ) Sim
|G Semanase  dias( )DUM(C YUSG( )

Exame RN. Qual?

Peso: g Comprimento: cm PC: cm
Adequacéao peso/IG: ( ) AIG ( )PIG ( ) GIG
Reanimacdo neonatal ( ) Ndo ( ) Sim.

RN assistido no parto por:

Tipo sanguineo e Coombs:

Mae Cl Bebé CD

Prevencdo: Oftalmica ( ) Ndo ( ) Sim
Hemorragica (Vit.K): ¢ ) N&do ( ) Sim
Internacdo: ( ) Nao ( ) Sim. Onde? ( ) Utin dias ¢ )

UCINCo dias ( ) UCINCa dias




Motivo da internacéo:

Anote com base no relatério de alta os problemas que o
bebé apresentou, diagndsticos, tratamentos realizados e

recomendacdes apos a alta.

Data da alta: Peso na alta: g

Comprimento: cm

Alimentacdo: ( ) Leite materno exclusivo
( ) Leite materno e leite artificial
( ) Leite artificial

Triagens Neonatais

Essa consulta deve ser realizada nos primeiros sete dias de
vida por médico ou enfermeiro, no domicilio ou na unidade de
saude.

Triagem neonatal

a) Teste do reflexo vermelho - Teste do Olhinho

Deve ser realizado antes da alta da maternidade

( ) Nao realizado ( ) Realizado em / /S
Olho direito: ( ) Normal ( ) Alterado

Olho esqguerdo: ( ) Normal ( ) Alterado
Observacdo/encaminhamento:




b) Triagem de cardiopatia congénita critica oximetria de
pulso - Teste do Coragaozinho

Realizado na maternidade apds 24h de vida

( ) Néo realizado ( ) Realizado em: / /
Resultado: ( ) Normal ( ) Alterado
Observacdo/encaminhamento:

c) Triagem auditiva - Teste da Orelhinha

Deve ser realizada na maternidade entre 24 e 48h depois do nascimento
e no maximo, durante o 12 més de vida

( ) N&o realizado ( ) Realizado em: / /_

Testes: () Emissado Otoacustica Evocada

( ) Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefalico

Ouvido direito: ¢ ) Normal ( ) Alterado

Ouvido esquerdo: ( ) Normal ( ) Alterado

Conduta:

Reteste:  / /

Testes: () Emissdo Otoacustica Evocada

() Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefalico
Ouvido direito: ( ) Normal () Alterado

Ouvido esquerdo: () Normal () Alterado

Conduta:

d) Triagem bioldgica - Teste do Pezinho

Idealmente realizado entre o 32 e 52 dia

( ) Néo realizado ( ) Realizado em: / / 2\




Genética clinica

Semiologia em genética clinica

Exame fisico: o exame fisico em genética clinica segue os pardmetros
praticados pelo pediatra e pelo clinico geral, porém com maior
rigueza de detalhes. Baseia-se na inspecdo e medida sistematica das
estruturas do corpo humano. No estudo dos sinais dismorfoldgicos
procuramos reconhecer estigmas que nos auxiliem na definicdo da
doenca. A rotina do exame fisico segue a observacdo dos achados
de modo cefalocaudal, embora os sinais clinicos mais dismadrficos,
possam chamar atencdo antes da rotina do exame supracitado.

Passos para o exame fisico em Semiologia em
Genética Médica

Devemos realizar todos os passos da Propedéutica Semioldgica,
ressaltando os que seguem:

Inspecao

Este & o primeiro passo do exame fisico, sendo muito importante
observar a face do paciente. Algumas sindromes caracterizam-se por
faces especificas: sindrome Silver Russel (face triangular); sindrome
de Sotos (ovalada). As vezes, podemos realizar um diagndstico
apenas por conhecer a sindrome e observar o paciente que tem um
facies tipico, como nos casos de sindrome de Apert, Picnodisostose,
Mucopolissacaridose.

O facies pode também ser peculiar: € aguele “estranho” em que ha
algo diferente, que, as vezes, ndo sabemos dizer exatamente o que
é. Nesses casos, hd necessidade de definirem-se detalhadamente
as caracteristicas faciais do individuo, e, na maioria das vezes,
iremos observar uma desproporc¢do entre as partes. Por exemplo, a
observacdo de individuos obesos (forma centripeta), polidactilia e
deficiéncia visual (retinite pigmentosa) induz-nos a suspeita clinica
de sindrome de Bardet-Bied| e de individuos obesos com maos e pés
peguenos e deficiéncia intelectual na sindrome de Prader-Willi.

Devemos observar o individuo como um todo na inspecdo, N&o Nos
restringindo a partes do corpo humano. No caso da sindrome de




Proteus, por exemplo, podemos observar o crescimento exagerado
de algumas partes do organismo. Ja no caso da sindrome de
Moebius, € comum haver uma face em mascara, com pobreza de
mimica, estrabismo convergente e um choro rouco pela paralisia dos
pares cranianos. Nos casos de displasias esqueléticas, s&do comuns
macrocrania e baixa estatura. No caso de Marfan ou homocistinuria,
temos um individuo longilineo com dedos longos. Assimetria
facial pode ser observada nos casos de sindrome de Goldenhar. A
assimetria de membros acontece nos casos de sindrome de Beckwith-
Wiedemann. As criancas com sindrome de Sotos tém macrossomia,
apresentando ter mais idade do que, na realidade, tém.

Um fator importante para o diagndstico em inspecdo é estarmos
familiarizados com os sinais das principais sindromes (casos vistos,
anteriormente, pessoalmente ou em atlas, ou em aulas), assim uma
maior chance de fazermos um diagndstico quando nos depararmos
com um caso semelhante serd proporcionada.

Pele e anexos

Anomalias de pele podem ser generalizadas ou localizadas. O exame
da pele tem de ser realizado com o paciente sem roupa em local de
boa iluminacéo.

Ainspecao, apele pode apresentar varias anomalias. A pele redundante
€ comum nos casos de cutis laxa. Ainda, pode revelar hipomelanose,
como, por exemplo, no albinismo; manchas café-com-leite, como
na neurofibromatose; abundancia de nevos pigmentados, como na
sindrome de Leopard e no xeroderma pigmentoso; telangiectasias na
sindrome de ataxia-telangiectasia; tendéncia a formacéo de escamas,
como na ictiose; e linhas hipercrémicas e hipocrémicas, como na
hipomelanose de Ito.

A pele pode ainda apresentar-se acinzentada, como na sindrome
de Fanconi, ou amarelo-esverdeada nas doencas que acometem o
figado, como os erros inatos do metabolismo. A presenca de eritema
e bolhas em disposicdo linear ao nascimento que evoluem para lesdes
verrucosas lineares e maculas pigmentadas irregulares é sugestiva de

incontinéncia pigmentar.




A lipodistrofia caracteriza-se pela reducé&o da gordura subcutanea,
com desenho visivel de vasos e musculos (comum na sindrome de
Berardinelli). Maculas hipercrébmicas em mucosa oral sdo sugestivas
de Peutz-Jeghers. Por sua vez, erupcdes eczematosas sdo comuns em
descompensacdes metabodlicas, como na fenilcetonudria, na leucinose
(doenca do xarope de bordo) e na sindrome de Dubowitz. A hipoplasia
cutanea pode ser observada em sindromes como a sindrome de Goltz,
e a aplasia cutanea localizada de couro cabeludo na sindrome de Patau.

Neurofibromas podem ser vistos como tumoracdes de pele nos
casos de neurofibromatose, podendo ser plexiformes, causando
deformidades de estruturas corporais, e adenomas sebaceos s&o
comuns em regido nasogeniana de pacientes com esclerose tuberosa,
bem como lesdes de pele com hipocromia.

Areas de hipocromia também podem ser observadas em casos de
sindrome de Waardenburg. Hiperemia em asa de borboleta pode ser
vista em pacientes com sindrome de Bloom. Lipomas e xantomas
sd0 comuns nos casos de hipercolesterolemia familial. Por sua vez, a
presenca de angiogueratomas pode ser indicativa de doenca de Fabry.
A hiperqueratose pode ocorrer em palmas das maos e plantas dos
pés; hemangiomas planos da face e nuca sdo comuns ao nascimento
e, geralmente, regridem com o passar do tempo, tornando-se visiveis
apenas em alguns momentos (como, por exemplo, quando o paciente
sorri, chora ou tosse).

Sardas axilares s&do comuns na sindrome de Turner. O aparecimento
de acnes e estrias em criancas pode representar estimulo hormonal
em excesso, cComo Nos casos de hiperplasia congénita de suprarrenal.
Alteracdes de cicatrizacdo atrdficas e hipertroficas (queloides)
podem ser encontradas em algumas sindromes, como na sindrome
de Ehlers-Danlos e na sindrome de Rubinstein Taybi. Lesdes de pele
bolhosas e vesiculosas ocorrem nos casos de epidermolise bolhosa,
enguanto pele hiperqueratinizada é caracteristica de ictiose.

Fotossensibilidade é observadanos casos deinstabilidade cromossdmica,
como ocorre na sindrome de Bloom e no xeroderma pigmentoso, além
da sindrome de Cockayne. Mamilo supranumerario pode ocorrer na
linha do desenvolvimento embrioldgico das mamas, mas esse € um sinal
menor, que pode ocorrer em varias doencas genéticas. A palpacao, a pele




pode ser aspera e mixedematosa, como no hipotireoidismo congénito,
ou hipereldstica, como na sindrome de Ehlers-Danlos.

Os cabelos podem ter areas de hipocromia, como acontece na
sindrome de Waardenburg, ou ser finos e quebradicos, como
na displasia ectodérmica. Pode haver alopécia parcial ou total,
principalmente quando ha doenca autoimune associada. O hirsutismo
(excesso de pelos) é comum nos casos de sindrome de Cornélia
de Lange. A hipotricose (auséncia de cabelos) ocorre nos casos de
displasia ectodérmica hipohidrotica.

Além disso, as unhas podem ser hipoplasicas, largas, estreitas,
peguenas ou hiperconvexas. As hiperconvexas sd0 comuns na
sindrome de Turner. A agenesia de unhas pode ocorrer em algumas
doencas genéticas, principalmente associadas a anomalias de
membros. Na leuconiquia estriada, observamos estrias transversais
nas unhas, enquanto unhas distroficas sdo observadas na disqueratose
congénita. Na sindrome unha-patela, a auséncia da matriz da unha é
uma das caracteristicas.

Algumas formas da unha

O O

— — —
e— e— e—
unha normal unha pequena unha estreita

Cranio

E importante observarmos a presenca de assimetrias, de microcefalia
e de macrocefalia (as vezes, evidente a inspecdo). Em alguns casos,
€ necessaria a medida do perimetro cefdlico (PC) para definir uma
macrocefalia ou microcefalia. A microcefalia € comum nos casos de
infeccdo congénita com citomegalovirus (CMV), ou pelo zikavirus
(ZKV), e é fundamental o diagnostico precoce de uma alteracdo do
crescimento de cranio para determinacdo do diagndstico, tratamento

e prognostico.




No crénio, o fechamento prematuro de suturas, ou craniossinostose,
é especificado por uma terminologia utilizada pelos geneticistas
clinicos, incomum na pratica do clinico geral.

Diferentes formas de cranio

NORMAL

sutura coronal sutura metopica
sutura sagital
PLAGIOCEFALIA OXICEFALIA
lambdoide

‘ sutura

BRAQUICEFALIA

TRIGONOCEFALIA ESCAFOCEFALIA

Q@




As diferentes formas de créanio incluem: braquicefalia, dolicocefalia
ou escafocefalia, oxicefalia, plagiocefalia, trigonocefalia e turricefalia.

* Braquicefalia: anomalia de conformacéo craniana decorrente
do fechamento precoce da sutura coronal.

* Dolicocefalia ou escafocefalia: deformidade craniana
decorrente do fechamento precoce da sutura sagital tornando
a fronte proeminente e o cranio alongado no sentido antero-
posterior.

*  Oxicefalia: craniossinostose com multiplas suturas envolvidas.

* Plagiocefalia: anomalia de conformacé&o craniana decorrente do
fechamento precoce da sutura sagital ou metdpica.

*  Trigonocefalia: anomalia de conformacédo craniana decorrente
do fechamento precoce da sutura metodpica.

e Turricefalia: anomalia de conformacdo craniana decorrente
do fechamento precoce das suturas sagital e coronal. Cranio
em trevo, ou kleeblattschadel, € comum em casos de displasia
tanatoforica.

Algumas sindromes caracterizam-se por fechamento tardio das
fontanelas que, geralmente, encontram-se alargadas, como ocorre
na picnodisostose e na displasia cleidocraniana. O alargamento das
fontanelas também pode ser um sinal precoce de hidrocefalia. Nesses
casos, podemos também observar a presenca da fontanela posterior
e até de outras fontanelas, como a mastoidea ou lateral. O fechamento
precoce das fontanelas também pode ser evidenciado em algumas
doencas como a cistinose e a sindrome de Seckel.

Os recém-nascidos podem apresentar alteracdo da conformacédo
craniana por moldagem devido ao modelamento do cranio na
passagem pelo canal de parto. Para definir se essa alteracdo ¢é
patoldgica, as vezes, € necessario reavaliar o paciente alguns meses
depois, a fim de se confirmar se essa € apenas uma variacdo normal

ou se é patoldgica.




A palpacdo da cabeca da crianca € importante para o diagndstico
de abaulamentos ou afundamentos e a presenca de encefalocele. O
occipital proeminente € comum nos casos de sindrome de Edwards,
e 0 occipital plano € comum nos casos de sindrome de Down. O
abaulamento frontal € comum nos casos de acondroplasia; e glabela
proeminente € comum em casos de cromossomopatias.

Naregido parietal, podemos palpar pequenas areas moles que lembram
compressdo de uma bola de “pingue-pongue”, que & o craniotabes,
comum nos casos de osteogénese imperfeita, de sindrome de Down e
de displasia cleidocraniana. O cavalgamento de 0ssos cranianos pode
ser sentido a palpacdo e é comum nos casos de hidrocefalia apods
derivacdo ventriculo peritoneal.

Orelhas

A regido auricular deve ser inspecionada, conforme a sequéncia
sugerida a seguir:

1 avaliar estruturas, como apéndices, fistulas ou fossetas pré-
auriculares;

2) observar o tragus, comparando-se o seu tamanho ao
tamanho total da orelha e sua posicéo;

3) definir se o meato auditivo externo € normal, atrésico ou
estreito;

4) definir o tamanho da orelha, a simetria, se o lobo auricular &
livre, bifido ou fundido a pelo do pescoco;

5) observar a superficie do pavilhdo auricular a procura de
fossetas ou indentacoes;

6) observar a posicdo da orelha a inspecdo, porque a orelha
pode ser protusa ou em abano, pequena (microtia), grande
(macrotia), ausente (anotia), assimétrica, posteriorizada ou de
baixa implantacéo.




A criptotia € uma rara anomalia na qual ndo ha separacdo entre a parte
posterior da hélice e o couro cabeludo, ficando a orelha adjacente a
cabeca. A poliotia ocorre quando ha duplicacdo da parte externa da
orelha, o que pode ser confundido com um grande apéndice auricular.
A duplicacdo do meato auditivo externo pode ser confundida
com a presenca de uma fistula pré-auricular. Quanto a senotia ou
otocefalia, essa € uma rara anomalia, na qual hd uma deficiéncia de
desenvolvimento da mandibula e as orelhas apresentam-se na regido
do pescoco, podendo até estar fundidas na linha média.

Descricdo das partes da orelha para melhor
especificacdo das alterac¢oes

curvatura da hélice cruz superior

da anti-hélice

anti-hélice fossa triangular

cruz inferior

da anti-hélice
" incisura anterior
T tragus

escafa da hélice anti-tragus

concha

[obulo




Perfil facial para descricdao da
posicdao normal das orelhas

cruz inferior
da anti-hélice

I6bulo

Para definirmos a posi¢cdo correta da orelha, devemos seguir
algumas regras bdasicas:

Desenhe uma linha imaginaria do canto externo do olho até a parte
mais proeminente da cabeca. Na posicdo normal da orelha, a parte
superior da hélice deve passar acima dessa linha. Desenhe outra linha
imaginaria, fazendo 90° com a anterior, passando pela parte anterior
da hélice superior e do lobo da orelha (a orelha serd de implantacéo
normal). Se a parte anterior da hélice for posterior a segunda linha,
a orelha serd posteriorizada e, se a hélice superior passar abaixo da
primeira linha imaginaria, a orelha serad de baixa implantacéo.

Apesar das anomalias auriculares geralmente representarem um sinal
menor na definicdo de uma sindrome, a definicdo de uma anomalia
auricular é importante na suspeita de uma doenca genética auricular.
O que é raro na populacdo geral pode ser, por exemplo, um sinal de
sindrome de Beckwith-Wiedemann.




Nessa sindrome, geralmente, as outras caracteristicas normalizam-se
com a idade, e esse sinal pode determinar se a doenca é herdada
de um dos pais. O geneticista sempre examina a parte posterior das
orelhas de seus pacientes a procura de inocentes fossetas que n&o
requerem tratamento.

Peguenas fossetas pré-auriculares, caracterizadas como fistulas,
podem ser um sinal importante para o diagndstico de uma doenca
genética definida como branquio-oto-renal (BOR). As anomalias
auriculares sdo fundamentais para pesquisa de uma anomalia
renal e podem aumentar a morbidade do paciente, caso ndo sejam
diagnosticadas e tratadas prontamente.

Apéndices pré-auriculares também podem ser caracteristicos de
alguns quadros, como a sindrome de Goldenhar, quando a assimetria
facial também se faz presente. Orelhas de baixa implantacdo sdo
frequentes em casos de cromossomopatias. Em razdo disso, é
importante ndo nos esquecermos de testar a acuidade auditiva em
pacientes com anomalias auriculares, a fim de diagnosticarmos e
tratarmos precocemente os casos de surdez. A estenose do conduto
auditivo externo, por sua vez, € comum nos casos de sindrome de
Edwards.

Olhos e regiao periocular

O exame dos olhos e da regido periocular envolve a inspecédo e
as medidas antropométricas. As sobrancelhas podem ser finas e
argueadas, como desenhadas, nos casos de cromossomopatias, como
a sindrome de Cri-du-Chat; grossas, como na mucopolissacaridose;
ou cheias e convergindo para a regido mediana (sinofre), como na
sindrome de Cornélia de Lange.




Medidas faciais importantes

FISSURA PALPEBRAL

Algumas medidas como a distancia interpupilar (C), a distancia
intercantal interna - DIl (B), a distancia intercantal externa - DIE (A),
quando alteradas, produzem anomalias nas caracteristicas faciais.
Normalmente, a medida B é a mesma da fissura palpebral, se ndo ha
dismorfismos.

Quando as medidas DIl e interpupilar s&o aumentadas, dizemos que
ha hipertelorismo. Se diminuidas, chamamos de hipotelorismo. Se
apenas a DIl € aumentada, ha telecanto (no telecanto, a distancia entre
as fissuras palpebrais € maior, porém o canto interno do olho esta
deslocado lateralmente em relacdo ao canto interno da sobrancelha).
O hipertelorismo ¢ comum na sindrome de Aarskog e na sindrome
de Noonan; j& o hipotelorismo, na holoprosencefalia, e o telecanto, na

sindrome de Waardenburg.




Descri¢cdo ocular

NORMAL

TELECANTO

HIPERTELORISMO

A fissura palpebral pode ser inclinada para baixo ou inclinada para
cima. A blefarofimose ocorre quando a fissura palpebral € peguena
tanto no sentido vertical como no horizontal (devido a presenca de
ptose e telecanto), sendo o globo ocular de tamanho normal.

Na visdo lateral da face, podemos observar que o globo ocular pode
apresentar-se protuberante (exoftalmia), como em alguns casos em
gue ha craniossinostose, ou situado profundamente em relacdo as
orbitas.

A ptose palpebral pode ser vista quando a palpebra se mantém baixa,
de forma a diminuir a abertura ocular na posicdo vertical, e pode ser
unilateral ou bilateral. O epicanto interno é o excesso de prega de
pele gue vai do canto interno do olho em direcdo a linha nasogeniana
e pode ser bilateral ou unilateral. Além disso, o epicanto pode ser
externo, quando o excesso de pele vai do canto externo do olho em
direcdo a bochecha. A assimetria ocular também pode ser observada
a inspecdo em casos com sindrome de Goldenhar.




Se a palpebra tem suas bordas voltadas para dentro, trata-se de
entrdpia, e, se para fora, ectropia (bordas da palpebra para fora). O
entrépio € mais raro, contudo o ectrépio faz parte da sindrome de
Kabuki e da ictiose tipo feto arlequim.

Para além disso, na inspecao do olho, podemos observar opacidade
corneana, comum em casos de mucopolissacaridose, ou colobomas
(buraco ou fissura em uma das estruturas do olho).

A esclera ocular pode ser azulada em casos de doencas do tecido
conjuntivo, como é o caso de osteogénese imperfeita. No coloboma
de iris, a pupila torna-se eliptica. A heterocromia de iris é facilmente
observada na sindrome de Waardenburg. A iris pode ser estrelada nos
casos de sindrome de Williams ou ter manchas determinadas como
manchas de Brushfield, comuns na sindrome de Down. Dermoide
epibulbares s&o massas arredondadas que se desenvolvem na esclera
e atingem a cdrnea, podendo ser observadas nos casos de sindrome
de Goldenhar.

A buftalmia é o nome dado ao aumento do tamanho do globo ocular
com alargamento da cdrnea, caracteristica de glaucoma congénito
(devemos encaminhar o paciente ao oftalmologista, pois, se a
pressdo intraocular ndo for controlada, ele pode perder a acuidade
visual irreversivelmente). A microftalmia é decorrente da deficiéncia
no desenvolvimento do globo ocular. Pode ser uni ou bilateral (pode
ndo haver alteracdo de formacdo nas estruturas, que sdo apenas de
tamanho menor do que o normal).

O estrabismo convergente ou divergente pode ser observado a
inspecdo. O nistagmo horizontal (0 movimento involuntario do
olho em sentido lateral) € um sinal de disfuncdo neuroldgica. O
nistagmo também pode ser vertical. Aniridia representa a falha no
desenvolvimento da iris, produzindo uma aparéncia de pupila grande
e imdvel. E comum associar-se ao tumor de Wilms (tumor renal mais
comum na infancia).

O deficit de acuidade visual também pode ser observado se o paciente
n&o segue com o olhar ou ndo acompanha os movimentos ao seu
redor. As anomalias oculares graves sdo: a anoftalmia (auséncia do




globo ocular na drbita); a ciclopia (olho Unico localizado medialmente
no processo frontonasal) e a sinoftalmia (fusdo dos olhos na linha
média). Nos casos de criptoftalmia, ndo se formam as estruturas do
olho como palpebras e cilios. O globo ocular pode estar presente,
mas, na maioria das vezes, apresenta malformacao.

Nariz

No exame fisico do nariz, podemos observar casos graves de arrinia
(auséncia do nariz), polirrinia (duplicacdo do nariz) ou prosbocia
(estrutura semelhante a um tubo de fundo cego localizado na linha
média acima do nariz, geralmente entre os olhos). Esse quadro pode
ser compativel com a sindrome de Patau.

O nariz tem grande variacdo da normalidade. E importante para o
especialista em “gestalt” conhecer as partes do nariz para melhor
caracteriza-las.

* A prega nasolabial pode ser profunda, normal ou ausente.
* Araiz nasal pode ser alta ou baixa.

* O dorso ou a ponte nasal podem apresentar-se larga, alta, baixa
(comum na acondroplasia), bulbosa ou em formato de bico de
ave.

*  Apontanasal pode ser bifida (nos casos de displasia frontonasal),
achatada ou normal.




Partes do nariz

raiz do nariz

dorso

ponta

columela

angulo
nasal labial

de Johanson-Blizzard) ou normal.

narina externa

(t/ prega naso labial

* Aasadonariz pode ser alargada, estreita (nos casos de Sindrome

* A columela pode ser larga, estreita ou normal

* Asnarinas podem ser antevertidas, fendidas, redondas, grandes,

pequenas, simeétricas, assimétricas.

A prega nasolabial pode estar ausente nos casos de sindrome
de Moebius, pela paralisia do nervo VIl par craniano ou facial. Nos
casos de acondroplasia, o nariz tem formato de sela, por ter a parte
nasal bastante achatada e a ponta levantada. O nariz proeminente
é caracteristico na sindrome de Velocardiofacial. Ele é bulboso na
sindrome de Patau; estreito na sindrome de Johanson-Blizzaard; e
largo e achatado na displasia frontonasal. Nos casos de sindrome
de Rubinstein-Taybi, o0 nariz é alto e a ponta em bico. Nas displasias
frontonasal, a ponta pode ser bifida com a asa do nariz larga.




A atresia de coanas deve ser sempre investigada nos casos em que a
histdria clinica é sugestiva.

Hemangiomas s&o comumente encontrados na regido nasal, nao
sendo obrigatoriamente sinais caracteristicos de uma sindrome,
podendo aparecer de forma isolada e benigna.

Importante!

o
p= "%5 Ha caracteristicas constitucionais (ou
d/ ¥ l/ seja, proprias do individuo) que podem
/72\ ser confundidas com caracteristicas

f AR sindrémicas.

Boca e regido perioral

A regido representativa do filtro nasal (prega entre o nariz e a boca)
pode ser longa ou curta. A boca pode ser larga (macrostomia) ou
pequena (microstomia), e os labios finos ou grossos, como na
sindrome de Williams.

A mandibula pode ser projetada para frente ou para tras,
caracterizando prognatismo ou retrognatismo, respectivamente. O
labio superior grosso ou fino com filtro nasal curto e os cantos da
boca desviados para baixo caracterizam a “boca de carpa”.

Além disso, pode haver a presenca de fistulas no ldbio superior ou
inferior, podendo ser indicativo de sindrome de Van der Woude.
Quanto a méaculas pigmentadas na regido dos |dbios, nas gengivas e
na lingua, essas sdo comuns na sindrome de Peutz-Jeghers.

Ainda, devemos observar se a Uvula esta presente ou ausente e se é bifida.

As fissuras de ldbio podem ser medianas, bilaterais ou unilaterais,
comprometendo o palato ou ndo. Pode ainda haver fissuras de face.

Na mucosa oral, podemos observar freios aberrantes entre os dentes
ou na gengiva. Multiplos freios gengivais s&o uma caracteristica da




displasia condroectodérmica (sindrome de Ellis-Van Creveld). Na
sindrome de Pierre-Robin, por exemplo, ha glassoptose, fenda palatina
em U e micrognatia. A hiperplasia gengival pode ser observada em
doencas como as mucopolissacaridoses, e o palato pode ser alto e
estreito, caracterizado como palato em ogiva.

A lingua pode ser grande (macroglossia), como na sindrome
de Beckwith-Wiedemann, ou peqguena (microglossia), como na
hipoglossia-hipodactilia. Em alguns pacientes com sindrome de
Down, a lingua é protrusa devido a hipotonia muscular, 0 que causa
uma impressao falsa de macroglossia. A lingua fissurada ou escrotal
é comum em pacientes com deficiéncia intelectual, como ocorre na
sindrome de Down, em virtude da mordedura frequente da lingua.
A anqguiloglosia é caracterizada pela presenca do freio lingual curto.
Além disso, pode haver lingua supranumeréria e lingua bifida.

Existem casos em que ha hamartomas na lingua. Os pacientes
com sindrome de Ehlers-Danlos tém hipermobilidade da lingua e
conseguem tocar a ponta da lingua na ponta do nariz. A ponta nasal
pode ser bifida (nos casos de displadia da lingua na ponta do nariz).
A fasciculacdo, ou o tremor de lingua, em criancas hipotdnicas é
caracteristica da atrofia muscular espinhal tipo |.

E importante conversarmos com o paciente durante o exame fisico
para observarmos disturbios da fala, como troca de fonemas ou voz
anasalada.

Dentes

O exame inclui o tamanho, o nimero e a configuracdo dos dentes. Os
bebés podem nascer com dentes neonatais.

Algumas sindromes caracterizam-se pela erupcédo precoce ou tardia
dos dentes (displasia cleidrocraniana). Por isso, durante o sorriso,
devemos observar o alinhamento deles. O incisivo central Unico é
observado em genitores de criancas com holoprosencefalia. Afetados
e portadores da displasia ectodérmica hipoidratica apresentam
predisposicdo a caries dentarias, a dentes cbnicos, a auséncia
congénita dos dentes e a dentes deciduos em idade adulta.




Hipotonia (reducdo no numero de dentes), anodontia, dentes
supranumerarios (hiperdontia), microdontia ou macrodontia s&o
anomalias congénitas dos dentes. Em pacientes com osteogénese
imperfeita, pode haver dentinogénse imperfeita com varias herancas
monogénicas. Nesses casos, hd anomalia no esmalte do dente, que se
apresenta com fissuras, ranhuras e predisposicdo a caries dentarias.

Pesco¢o

O pescoco deve ser inspecionado de forma generalizada, observando-
se a simetria, a liberdade de movimentos e a presenca de massas.
A pele da nuca pode ser redundante, o que é comum nos casos de
sindrome de Down. A presenca de pterigio cervical ou de pescoco
alado € comum em casos de sindrome de Turner. Os cistos do ducto
tireoglosso aparecem como massas cisticas na linha média anterior,
moveis, as vezes fistulados. A presenca de fistulas ou cistos branquiais
pode ser observada na regido anterior (terco superior) do musculo
esternocleidomastoideo. A tireoide pode estar alargada e visivel a
inspecao do pescoco.

O pescoco curto faz parte do quadro clinico de varias doencas
genéticas. O torcicolo congénito impede a mobilidade do pescoco,
gue assume uma posicdo viciosa, lateralizada. O hemangioma plano
na nuca ¢ comum em recém-nascidos e pode desaparecer com a
idade.

Térax

O torax pode ser longo (como na sindrome de Marfan) ou curto
(como nas displasias esqueléticas), largo ou estreito, assimétrico, em
forma de sino ou de barril. A assimetria toracica pode ser observada
em casos de agenesia de costelas ou de musculos, como o peitoral
maior na sindrome de Poland.

O esterno pode ser proeminente, com aspecto de peito de pombo,
em quilha ou pectus carinatum. Se for deprimido, denominamos
infundibuliforme ou pectus excavatum. Pode haver auséncia do
esterno, com consequente ectopia cordis (coracdo se encontrando
fora da cavidade toracica original). Esses casos geralmente sdo letais.




Os ombros podem ser largos ou estreitos, rodados internamente ou
deslocados. Palpam-se as claviculas e as escapulas, que podem ser
hipoplasicas, bem como as costelas. Na deformidade de Sprengel,
as escapulas estdo em posicdo mais alta, e pode haver limitacdo
do movimento dos bracos. A auséncia de hipoplasia de claviculas é
caracteristica da displasia cleidocraniana. Podemos pedir ao paciente
para abracar a si préprio, e, se o ombro ultrapassar a linha médica,
serd por haver resisténcia da clavicula, o que permite a realizacdo
do movimento. A dificuldade de erguer os bracos acima dos ombros
pode ser indicativo de distrofia muscular fascio-escapular.

A distancia intermamilar € medida por meio do comprimento
existente entre os mamilos, e o perimetro toracico (PT) é a medida da
circunferéncia toracica na altura dos mamilos. Distancia intermamilar
aumentada é comum nos casos de sindrome de Turner.

Para além disso, os mamilos podem ser hipopldsicos, o que € comum
em casos de cromossomopatias. Mamilos supranumenarios podem
ocorrer ao longo da linha primitiva. Ginecomastia pode ser encontrada
na sindrome de Klinefelter.

A semiologia cardiopulmonar segue a regra da clinica geral
Enfatizamos o aparecimento de sopro cardiaco para diagndstico de
cardiopatias congénitas.

Abdome

a inspecdo permite observar a forma, o volume, alteracdes em
sua pele, cicatrizes, abaulamentos e retracdes no abdome, assim
como o aspecto do umbigo. A palpacdo permite o diagnostico de
visceromegalias, comum em varios erros inatos do metabolismo.

Nos casos de sindrome de Prune Belly, observamos que a pele do
abdome ¢é enrugada como uma ameixa seca devido a hipoplasia dos
musculos da parede abdominal. Por sua vez, o abdome escavado em
recém-nascidos pode representar um caso de falha diafragmatica
com presencga de visceras abdominais em cavidade torécica.




Em recém-nascidos, é importante observarmos se ha artéria umbilical
Unica. A presenca dessa anomalia sugere a necessidade de avaliarmos
a presenca de anomalias cardiacas e renais (pode ocorrer em 1% da
populacdo em geral). O umbigo pode apresentar secrecdo agquosa.
Nesses casos, devemos suspeitar de persisténcia do uraco (cordao
fibroso, resultado da contracdo e obliteracdo do alantoide, estrutura
ligada a parte post do intestino do embrido que armazena excretas e
permite trocas gasosas com o0 meio externo).

No nascimento, algumas criancas podem apresentar gastrosquise, a
extrusdo de visceras abdominais sem comprometimento do umbigo,
sem saco herniario. Quando a regido umbilical € comprometida pelo
envolvimento das visceras em um saco herniario, dizemos haver uma
onfalocele, que, geralmente, estd associada a cromossomopatias,
mas pode ser comum em outras patologias, como a sindrome de
Beckwith-Wiedemann.

A didstase dos musculos retoabdominais pode ser diagnosticada por
meio da palpacdo da linha mediana do abdome quando solicitamos
gue o paciente, em decubito dorsal, assuma a posicdo de sentar. Sua
mao serd empurrada pelas estruturas intra-abdominais e vocé sentird
um espaco entre os musculos.

A hérnia umbilical € comum em varias doencas genéticas e pode
ocorrer de forma isolada, ndo sendo caracteristica de uma sindrome.
O exame semioldgico é semelhante ao da didstase dos musculos,
tentando-se palpar o umbigo. A hérnia inguinal pode ser avaliada
com o paciente deitado com a mesma manobra da didstase ou com
0 paciente em pé. Nesse caso, pedimos para que ele sopre o dorso
de sua mé&o e observamos o abaulamento inguinal ocasionado pela
pressao intra-abdominal.

Genitdlia externa

o exame da genitdlia masculina envolve a inspecdo do pénis e do
escroto, com especial atencdo para o local do meato uretral. A
palpacdo dos testiculos também é importante. Muitas anomalias
genitais acompanham-se de anomalias renais.




A criptorquidia (auséncia do testiculo na bolsa escrotal) ¢ uma
anomalia frequentemente encontrada. Os testiculos podem ser
palpaveis em algum ponto do seu trajeto, sem ainda terem chegado
a bolsa escrotal. A anorquia é a auséncia dos testiculos em individuos
XY.

A microrquidia e a macrorquidia também fazem parte de algumas
doencas genéticas, como a sindrome de Klinefelter e a sindrome do X
Fragil, respectivamente. Um escroto grande pode ainda conter uma
hérnia ou uma hidrocele.

A hérnia € uma tumoracdo na regido inguinal, ou inguino-escrotal,
redutivel e indolor, mais visivel quando se faz a manobra de aumentar
a pressdo intra-abdominal. A hidrocele, diferentemente, ¢ uma
tumoracdo transiluminavel, indolor e irredutivel, e pode ocorrer em
criancas normais até 2 anos de idade.

O micropénis ocorre quando ha deficiéncia de estimulo hormonal.
E comum nos casos de cromossomopatias. Em criancas obesas,
a gordura da regido pubiana pode embutir parte do pénis normal,
dando uma falsa impressdo de pénis hipoplasico. O falus grande
ocorre quando ha grande estimulacdo androgénica como nos casos
de hiperplasia congénita de suprarrenal. Uma falha na formacédo do
tubérculo genital leva a auséncia de falus. A duplicacdo de estruturas
da genitalia externa é rara.

A hipospadia ocorre quando o meato uretral tem abertura na regido
inferior da superficie do falus, a qual pode ocorrer desde o dorso da
glande (glandular) até a base do pénis (peniana). Ha ainda hipospadia
escrotal, geralmente com escroto bifido e perineal, cujo meato se
abre nas proximidades do orificio anal. A epispadia ocorre quando a
abertura se da na regido superior da superficie do falus.

Extrofia de bexiga ocorre devido a falha do fechamento da porcéo
caudal da parede abdominal. No nascimento, a parede posterior
da bexiga apresenta-se como uma massa granulomatosa acima da
sintese pubica. E associada & epispadia.

Extrofia de cloaca tem etiologia similar a extrofia de bexiga, ou




seja, uma deficiéncia na migracdo mesenquimal, sendo mais grave
na extrofia de cloaca. A ruptura da parede anterior ocorre mais
cedo antes da divisdo da cloaca. A bexiga apresenta-se como um
remanescente lateralizado. Had uma abertura entre 0os 0ssos pubicos.
O reto estd exposto na superficie do abdome inferior, bem como o
genital, que, geralmente, ndo pode ser distinguido entre masculino e
feminino.

Pode ocorrer também a transposicao do pénis e do escroto quando
aguele esta localizado entre o escroto e o anus. O escroto em cachecol
apresenta-se como a continuacdo da pele do escroto envolvendo a
regido superior do pénis como um arco devido a migracdo incompleta
das pregas labio-escrotais. Isso € comum nos casos de sindrome de
Aarskog.

O Oostio prepucial estruturado é a fimose e é encontrado com
frequéncia em criancas normais.

A genitalia ambigua pode ser classificada em tipos, segundo critérios
de Prader:

1. Tipo |. simples hipertrofia de clitéris com fenda vulvar

normal.

2. Tipo ll: hipertrofia de clitéris com fusdo posterior dos
grandes labios, permanecendo os orificios uretral e vaginal
distintos.

3. Tipo llI: hipertrofia do clitéris e fusdo quase completa dos
grandes labios, envolvendo-se o seio urogenital.

4. Tipo IV: falus mais ou menos desenvolvido com orificio
urogenital Unico na sua base, dando aspecto de hipospadia
perineal, recoberto por capa prepucial incompleta. Ha fusdo
completa dos grandes labios.

5. Tipo V: genitdlia de aspecto totalmente masculina com saco
escrotal achatado e vazio.




N&do devemos esquecer que hipospadia e criptorquidia sugerem
genitdlia ambigua, e, para todos os casos de genitdlia ambigua, é
indispensavel a realizacdo de estudo cromossémico. O sexo definitivo
sd pode ser determinado apds o estudo do caso por uma equipe
multidisciplinar gue envolva, no minimo, geneticista, endocrinologista
e cirurgido pediatrico.

Devemos também estar atentos aos sinais de puberdade precoce
para ambos 0s sexos.

O exame da genitdlia feminina revela a existéncia de 3 orificios, que
correspondem a abertura da uretra, da vagina e do anus. Na auséncia
de um dos orificios, pode haver a presenca de um orificio andmalo,
que representa uma fistula.

Nas meninas, quando ha a hipoplasia dos pequenos labios, tem-se
a falsa impresséo de hipertrofia de clitéris. A fusdo de pequenos
[abios na linha mediana (sinégquia) pode ocorrer e, geralmente,
estd associada a anomalias de estrogeno e infeccdes locais. A
clitoromegalia é observada em algumas sindromes, como a sindrome
de Beckwith-Wiedemann. A auséncia do tubérculo genital resulta
na auséncia do clitdris. O clitéris bifido ou duplo geralmente estad
associado a anomalias uretrais. O himen imperfurado (ocorre em 3%
das meninas) deve ser diagnosticado antes da puberdade para evitar-
se a ocorréncia de hematocolpos (sangue retirado na urina).

Pode haver hiperplasia, hipoplasia, duplicacdo e transposicdo da
genitdlia externa feminina.

Regido anal e perineal

A inspecdo dessa regido deve ser realizada com atencdo para a
localizacdo e o tamanho das estruturas. O orificio anal deve ser
examinado obrigatoriamente em todos o0s recém-nascidos. A
imperfuracdo anal requer procedimento cirdrgico no periodo neonatal.
A atresia anal também pode impedir a completa saida do mecodnio,
causando problemas obstrutivos para o recém-nascido, que deve ser
encaminhado ao cirurgido precocemente.




Além disso, a regido anal pode apresentar fistulas, apéndices e pdlipos.
A regido anal pode ser ectdpica quando hd uma anormalidade da
fusdo entre o septo urorretal e a membrana cloacal. Geralmente, ha
incontinéncia fecal. O anus pode ser também posteriorizado. Nos
casos mais graves, ha persisténcia da cloaca, e a vagina e o reto
desembocam no mesmo orificio.

Coluna vertebral

Com a visualizacdo da coluna em perfil, podemos observar as curvas
fisioldgicas: lordose cervical, cifose dorsal, lordose lombar e cifose
sacra. A coluna, de frente, ndo apresenta desvio lateral. Quando
ocorre desvio para a direita ou esquerda, dizemos que ha escoliose.

Para melhor diagnostico, devemos solicitar ao paciente que se
posicione de costas para o observador com o tronco inclinado para
a frente, a pelve imoével e os joelhos estendidos. O observador deve
posicionar-se atras do paciente para diagnosticar os desvios. Correr
os dedos ao longo da coluna, palpando 0s processos espinhosos
também pode ajudar o diagnodstico de escoliose e cifose. Pode
ocorrer um processo compensatorio de uma anomalia da coluna
como uma escoliose lombar com convexidade a esquerda, resultando
em escoliose toracica com concavidade a direita.

Em criancas com menos de 5 anos de idade, essas anomalias
geralmente sdo congénitas ou decorrentes de patologias pulmonares.
A lordose lombar é fisioldgica em criancas.

As anomalias da coluna nem sempre sdo decorrentes de displasias
esqueléticas, e doencas neuromusculares, como a distrofia de
Duchenne, também podem ser a causa de anomalias da coluna.

Doencas de depdsito, como, por exemplo, mucopolissacaridoses,
também podem comprometer a coluna. Pode ocorrer uma protusdo
média nas bordas das escapulas, dando um aspecto de escdpula alada
como nos casos de distrofias musculares e displasia cleidocraniana.

As osteodistrofias causam cifose e aparente tronco curto. A lordose
lombar pode ser acentuada e ser responsavel por um desgaste
articular precoce com consequente dor na coluna ou no quadril.




A gibosidade dorsal pode ser distinguida da cifose a palpacéo e é
comum em casos de mucopolissacaridose (MPS).

Pode ocorrer fosseta sacral, que € uma depressdo em fundo cego na
regido mediana da coluna sacral e, geralmente, representa disrafismo
espinhal leve.

O seio pilonidal ¢ uma depressao semelhante a fosseta sacral que pode
ter uma secrecédo fluida ou escura, podendo ter contato com o canal
espinhal. Pode haver a presenca de nevo pigmentado ou hemangioma
ao redor. Devemos ter cuidado com infeccdo ascendente, que pode
comprometer o sistema nervoso central (SNC).

Uma massa palpavel, mdével e indolor pode representar um lipoma ou
neurofibroma.

No periodo neonatal, a presenca de uma massa sacral com contribuicdo
de varios tecidos pode ser um teratoma sacrococcigeo. Nesses casos,
devemos solicitar uma avaliacdo do cirurgido infantil.

A falha de fechamento do tubo neural pode produzir a meningocele
ou mielomeningocele, que pode ocorrer em gualguer ponto da coluna
vertebral.

A agenesia do sacro pode acontecer principalmente em filhos de
maes diabéticas.

A raquisquise espinhal € um disrafismo grave no qual hd uma auséncia
da fusdo do tubo neural com falha do desenvolvimento das estruturas,
incluindo meninges, arcos vertebrais e pele. E frequente a associacdo
com anencefalia, sendo incompativel com a vida.




Membros superiores (MMSS)

O exame do MMSS requer, além da inspecdo, a medida dos segmentos
do membro.

Para diagnostico de braquidactilia (dedos pequenos), aracnodactilia
(dedos longos) e desproporcdo palmodigital, € necessaria a medida
do dedo médio (A) e da palma da méo (B). Podemos ainda pedir ao
paciente com dedos longos, como na sindrome de Marfan, para fechar
a mado em forma de figa. Assim, podemos observar que a falange
distal do polegar pode ser visualizada mesmo com a méao fechada. A
medida do MMS ¢ realizada a partir da distadncia entre o acrémio e a
ponta do dedo médio.

As anomalias de tamanho do membro caracterizam-se como
acromélicas (comprometem a regido distal ou mao), mesomeélicas
(comprometem apenas o antebraco) e rizomélicas (comprometem
apenas a regido proximal do braco).

Nas anomalias como a acondroplasia e picnodisostose, os pacientes
tém méos pequenas; ja na sindrome de Sotos e na sindrome de
Marfan, os afetados tém mé&os grandes.




Nos casos da sindrome de Marfan, os pacientes tém membros longos,
e a envergadura é maior do que a estatura. Nos casos de displasias
esqueléticas com memlbros curtos, ocorre o inverso.

A auséncia de dedos e a presenca de dedos extranumerarios ocorrem
em doencas como a ectrodoctilia e a sindrome de Bardet-Bied! ou
Patau. Dedos extranumerdrios sao descritos como polidactilia,
podendo ser pré-axial (antes do polegar) ou pds-axial (apds o 52
dedo).

Pode haver clinodactilia do 5% dedo (encurvamento lateralizado),
sindactilia (auséncia da separacdo entre os dedos), que pode ser
parcial ou total, como na sindrome de Apert, ou camptodactilia
(encurvamento em flexdo da articulacdo interfalangeana proximal,
gue impede a extensdo ativa e passiva por reducédo do tendao).

Dedos finos podem ser encontrados em doencas neuromusculares.
Dedos em tridente sdo caracteristicos da acondroplasia. Linfedema
de dorso das maos no periodo neonatal é sugestivo de sindrome de
Turner.

Devemos avaliar a assimetria do membro para diagnosticar hemi-
hipertrofias (comum em sindrome de Beckwith-Wiedemann) ou
hemiatrofias.

Pode haver excesso de prega de pele no cotovelo, caracterizando a
sindrome do pterigio, que pode ser multiplo. Cubito valgo é comum
nos casos de sindrome de Turner.

Um alargamento das articulacdes com restricdo a extensdo dos
dedos, denominado como mao em garra, pode ser visto em pacientes
acometidos por mucopolissacaridoses.

A hipermobilidade articular pode ser vista na sindrome de Ehlers-
Danlos ou Larsen, uma vez que ocorre também a luxacdo articular.
Uma contratura do punho resultante na posicdo de punho caido é
comum Nos casos de artrogripose. Ha restricdo também da articulacéo
do cotovelo. A sinostose radioulnar, comum na sindrome alcoodlica
fetal, impede a rotacdo do braco. O polegar espatulado e curto
pode ser visto nos casos de sindrome de Pfeiffer, se houver também




craniossinostose. Polegar alargado e espatulado € caracteristico
da sindrome de Rubinstein-Taybi. Polegar apendiculado pode ser
visto na sindrome de Fanconi. Nesses casos, hd impossibilidade de
realizar-se a “pin¢a”, limitando-se os movimentos com a mé&o. Polegar
retrofletido em posicdo de caroneiro com hipoplasia do primeiro
metacarpiano € caracteristico da displasia diastrofica. O polegar pode
ser ainda trifalangeano.

O 42 metacarpo curto € comum na sindrome de Turner (facilmente
detectado quando pedimos ao paciente para fechar a mdo em
posicdo de figa).

A assimetria dos dedos é comum nos casos de sindrome de Albright.
O desvio ulnar dos dedos € comum, mas ndo caracteristico de uma
sindrome. Pode haver hipoplasia da eminéncia tenar ou hipotenar
em anomalias musculares. Nos casos de brida amniodtica, pode haver
anel de constricdo ou amputacdo de dedos, m&o ou braco, além de
sindactilia.

As lesbes sdo assimétricas. A assimetria de dedos por crescimento
exagerado e localizado de um dos dedos (macrodactilia) pode
ocorrer em sindrome de Proteus. A sobreposicdo dos dedos, estando
02%2e 0 52sobreo 3 e o042 ésugestivo de trissomia de cromossomo
18. A sobreposicdo dos dedos ao polegar € sugestiva de anomalia
grave do sistema nervoso.

Algumas anomalias congénitas de dedos s&o nominadas sinfalangismo
(fusdo oOssea das falanges); monodoctilia (defeito longitudinal no
qual um uUnico dedo, geralmente o terceiro, é preservado); afalangia
(auséncia de falanges); adactilia (auséncia de dedos); agueiria ou
apodia (auséncia da mao ou do pé).

Fraturas podem ocorrer em pacientes com procnodisostose ou
osteogénese imperfeita. Os 0ssos longos podem estar encurtados
em displasias esqueléticas; arqgueados, em casos como osteogénese
imperfeita; ou com agenesia parcial ou total, como nos casos de
doenca de Greig.

Os defeitos de membros podem ser transversais, sendo o envolvimento
distal mais comum do que o proximal, o que pode resultar em




amputacdo congénita, podendo haver hipoplasia de estruturas
proximais ou longitudinais, caracterizada como hemimelia longitudinal
pré-axial, produzindo aplasia radial com comprometimento digital ou
pos-axial com comprometimento de ulna.

Uma falha de desenvolvimento das regides mesomélicas e rizomélicas
produz a facomelia, caracterizada por defeitos intercalares. As
estruturas das maos aparecem diretamente ligadas ao tronco
(sindrome de Greig).

Nos casos de amelia, hd auséncia do desenvolvimento do membro.
Ocorre na maioria dos defeitos intercalares.

Membros Inferiores (MMII)

Para melhor inspecdo dos membros inferiores, devemos observar
simetria, tamanho, posicdo de repouso, presenca de anel de constricdo,
amputacao parcial ou total.

Pode ocorrer uma distancia aumentada entre o halux e o 22 dedo do
pé, comum na sindrome de Down. O linfedema do dorso dos pés é
comum nos casos de sindrome de Turner, no periodo neonatal.

A palpacédo da patela pode revelar a auséncia dessa estrutura como
na sindrome unha-patela. A palpacdo do membro, também podemos
observar o tamanho e a consisténcia dos musculos, do tecido
subcutadneo e da pele. Nos casos de distrofia muscular de Duchenne
(DMD), em fase inicial, a panturrilha pode estar hipertrofiada, o que
chamamos de pseudo hipertrofia de panturrilha.

O comprimento do membro inferior (Ml) é determinado a partir
da medida do grande trocanter do fémur ao calcaneo. A coxa ¢é a
medida a partir da distancia entre o trocanter do fémur e o céndilo
proximal lateral da tibia. A medida da perna é a distancia entre o
condilo proximal lateral da tibia ao plano equivalente a sola do pé.
O comprimento do pé é medido pela distancia do calcaneo ao halux.

A relacdo entre o segmento superior e inferior pode ajudar na
determinacdo da baixa estatura desproporcionada. Em casos como
a sindrome de Marfan, em gue os membros s&o curtos, hd uma




diminuicdo da raz&do entre o segmento superior e inferior. Calcula-se o
segmento superior a partir da subtracdo entre as medidas da estatura
e o segmento inferior (em algumas doencas genéticas, a relacdo entre
segmento superior e inferior faz-se de maneira desproporcional,
como no caso das displasias esqueléticas). O segmento inferior, por
sua vez, € a medida da sinfise pubica ao chdo, o que corresponde ao
tamanho dos membros inferiores (MMID).

O arqueamento dos 0ssos longos pode ser lateral (geno varo) ou
medial (geno valgo). Ocorre com frequéncia em casos de osteogénese
imperfeita (Ol) e raquitismo hipofosfatémico.

Os pés podem ser tortos em flexdo plantar com desvio medial (pé
equino varo), lateral (pé equino valgo) ou em dorsiflexdo medial (pé
calcaneo varo), ou lateral (pé calcédneo valgo) com regido anterior
aduzida (metatarso varo) ou abduzida (metatarso valgo).

O halux pode ser alongado, como na sindrome de Rubinstein Taiby, ou
bifido. Pode ocorrer polidactia sindactilia, cavalgamento dos dedos e
metatarso curto.

O halux pequeno e dismorfico, com sobreposicdo do 22 pododactilo,
pode ser sugestivo Fibrodisplasia Ossificante Progressiva (FOP).

Os pés podem ser grandes, como na sindrome de Sotos, ou pequenos,
como na sindrome de Prader-Willi. Calcdneo predominante e pés em
“mata borrdo” ou planos ocorrem com frequéncia na sindrome de
Edwards.

A luxacédo articular pode acontecer com limitacdo dos movimentos. A
manobra de Ortolani € necessaria para o diagnostico de luxacdo do
quadril em todos os recém-nascidos.

A focomelia também pode ocorrer em membros inferiores. As
estruturas dos pés podem aparecer diretamente ligadas ao tronco,
como na sindrome de Greig.

Nos casos de amelia, ha a auséncia do desenvolvimento dos membros.
Ocorre na maioria dos defeitos intercalares.




As anomalias articulares também ocorrem em membros inferiores.
Pode haver hiperextensdo articular na sindrome de Ehlers-Danlos,
contraturas na artrogripose distal e luxacdes na sindrome de Larsen.

Em alguns casos, observamos anomalias na posicdo da prega plantar,
que pode ser longitudinal como na trissomia do cromossomo 8, sinal
caracteristico da sindrome.

Sistema nervoso (SN)

Diversas alteracdes genéticas etsdo associadas ao comprometimento
do sistema nervoso. As anomalias funcionais podem ser observadas
no exame fisico.

O nivel de alerta do paciente deve ser respeitado para realizacdo do
exame neuroldgico. Por isso, devemos levar em conta na avaliagéo o
estdgio de sono e a vigilia do paciente.

O exame neuroldgico inclui a avaliacdo do tdnus, a movimentacéo, a
forca muscular, a postura de membros e os reflexos.

O tonus muscular é testado na crianca peguena pincando-se o musculo
entre o polegar e o indicador, para avaliar sua firmeza, ou observando-
se a resposta muscular quando o membro € movimentado.

Na crianca maior ou no adulto, essa resposta é avaliada fazendo-
se com que o paciente realize a funcdo ativa contra a resisténcia
provocada pela mdo do examinador e observando-se as posturas
espontaneas.

O quadro clinico da crianca hipotdnica com fasciculacdo da lingua é
caracteristico da atrofia muscular espinhal tipo I. A crianca hipotbnica
de pé, com as pernas estendidas, além de hiperextensdo dos joelhos,
apresenta lordose.

A hipertonia de musculos flexores é normal em criancas de até
4 meses. A hipotonia € mais comum em doencas genéticas que
acometem o recém-nascido e produz anomalias de posturas e falta
de resisténcia aos movimentos passivos dos membros.




A fragueza do musculo elevado da palpebra superior produz ptose
palpebral, e afraqueza dos musculos faciais levaa uma facies miopatica
pela pobreza de expressdes faciais. Além disso, a assimetria de
movimentos faciais pode sugerir uma anomalia neuroldgica, como
ocorre na sindrome de Moebius, em que ha paralisia do 72 nervo par
craniano ao nervo facial, que pode ser uni ou bilateral.

A atrofia muscular é determinada pela observacdo da diminuicdo
da massa muscular, comparando-se com o membro contralateral.
Ela estd presente em casos de comprometimento articular, como
artrogriposes, lesdo do sistema nervoso e miopatias denominadas
hereditarias.

No exame neuroldgico, é de grande importancia na avaliacdo das
habilidades e das respostas que o paciente apresente os estimulos.

No lactente, o atraso motor podera ser sugerido quando houver
a presenca de dois ou mais dos seguintes sinais:

1. Atitude assimétrica persistente apds o 32 més.

2. Falta de lalacdo apods o 32 més.

3. Persisténcia do sinal de olhos de boneca apds o 42 més.
4. Marcha reflexa persistente ao final do 42 més.

5. Apoio plantar reflexo apds o 62 més.

6. Persisténcia de Moro completo apds 4 meses e incompleto
apos 6 meses.

7. Falta dos reflexos de Landau | e Il a partir de 4 meses e meio.

8. Falta do sustento completo da cabeca a partir de 4 meses
e meio.




10.

1.

12.

13.

14.

15.

Predominio do tono flexor do recém-nascido aos 6 meses.

Auséncia da pressao palmar voluntaria a partir do 52 més.
Manutencdo da flexdo dos dedos das maos a partir do 42 més.
Coordenacao apendicular insuficiente a partir do 72 més.
N&o sentar com apoio até o fim do 62 més.

N&o seguimento do estimulo luminoso a partir de 5 meses
e meio.

Criancas com atraso motor importante, mas com
socializacdo e linguagem adequada sugerem patologias
neuromusculares. Desenvolvimento motor adequado com
atraso de linguagem sugere um deficit auditivo (deficit
auditivo profundo pode ser testado fazendo-se barulho,
como, por exemplo, o bater de palmas fortes em localizacao
fora do alcance de visdo do paciente. Esperamos que se vire
para procurar o estimulo sonoro, caso escute).

ATENCAO

Perda de aquisicdo de desenvolvimento
. sugere doenca neurodegeneratival




A coordenacdo deve ser testada em criancas por meio de brincadeiras
(ver Caderneta da Crianca). Peca para a crianca fazer a brincadeira
do morto-vivo. A crianca com distrofia muscular de Duchenne (DMD)
terd dificuldade para levantar-se do chdo e ird escalar o proprio corpo
com as maos. Se a crianca tem mais de 3 anos e precisa apoiar-se
nas quatro extremidades para sair do chao, suspeita-se de ataxia ou
diminuicdo da forca na cintura pélvica.

Se o paciente segue ordens, faca o teste dedo-nariz (o paciente deve
estender o braco e tocar a ponta do nariz com o dedo indicador)
com os dois bracos, apds a demonstracdo do observador. Peca ao
paciente para repetir o movimento com os olhos fechados. Até os 6
anos, a coordenacdo ndo estd completamente desenvolvida, e, se a
crianca trouxer seu dedo até cerca 5 cm da ponta do nariz, o teste
é considerado normal. A coordenacdo estd presente em ataxias e
sindrome de Cockayne (CS).

Os reflexos tendinosos profundos sdo obtidos em recém-nascidos e
lactantes golpeando-se o biceps, o triceps, a rotula e o tenddo de
Aquiles, em suas insercdes, com a extremidade do dedo. O martelo sé
deve ser usado em crianc¢as maiores e adultos.

A diminuicdo dos reflexos profundos ocorre em distrofias musculares.
A auséncia do reflexo de Moro em recém-nascidos indica grave lesdo
do sistema nervoso. A posicdo de opistotono também sugere les&o
de sistema nervoso e ocorre em casos de erro inato do metabolismo.

A convulsdo, o nistagmo, a disfagia, a hiperatividade, o disturbio do
comportamento, os movimentos estereotipados e repetitivos e a
deficiéncia do aprendizado representam anomalias do sistema nervoso
e sdo comuns a varias sindromes. Disfuncdes autondmicas com diarreia e
constipacdo sdo comuns em pacientes com mucopolissacaridose (MPS).

Os padrdes de comportamento podem ser observados em alguns
Ccasos, como, por exemplo, no autismo (TEA) na sindrome do X Fragil
e as risadas “inapropriadas” na sindrome de Angelman. O choro e a
voz também podem ser caracteristicos, como o miado de gato na
sindrome Cri-du-Chat, o choro rouco no hipotireoidismo congénito e
na sindrome de Moebius (SM), a voz anasalada nas anomalias palatinas
e as malformacdes de laringe nos casos de cutis-laxa, picnodisostose

e osteogénese imperfeita.




Teste de nervos cranianos

| par (olfatério): dificil para criancas peguenas. Cheirar de olhos
fechados.

Il par (Optico): resposta a estimulo luminoso. O recém-nascido
consegue seguir objeto com o olhar. Paciente maior: ler ou identificar
figuras. Peca ao paciente que fixe a visdo no seu nariz e teste os campos
visuais aproximando objetos ou seus dedos em movimento. Peca-lhe
para avisar quando o objeto estiver visivel. Repita o movimento a
partir de varios pontos.

Il par (oculomotor): reacdo do tamanho das pupilas.

I, IV e VI pares (oculomotor , troclear e abducente): responsaveis
pela movimentacdo ocular. Deve-se observar cuidadosamente a
posicdo dos olhos, os movimentos oculares espontaneos e o reflexo
dos olhos de boneca. Examine a movimentacdo extraocular em
pacientes maiores.

V par (trigénio): sensibilidade facial com um objeto pontiagudo (resulta
em careta). A forca dos masseteres e pterigdideos € observada na
succdo. No paciente maior, que deve estar de olhos fechados, passe
algoddo em sua face e peca-lhe que indique, com a ponta do dedo,
onde vocé passou o algoddo. A funcdo motora é testada ao pedir-se
ao paciente para abrir a boca contra uma resisténcia, que sera sua
mao segurando a mandibula dele. Peca ao paciente para fechar a
boca com forca e palpe os masseteres, a fim de verificar a capacidade
de contratura e simetria dele.

VIl par (facial): com a face em repouso, observe a simetria das fissuras
palpebrais e a posicdo da comissura labial. Peca ao paciente adulto
para fechar os olhos com forca e observe a capacidade de fechar os
olhos e a simetria do movimento. Peca-lhe para assobiar, mostrar os
dentes, sorrir, franzir a testa e fazer careta e observe a simetria dos
movimentos.

VIl par (auditivo): produza barulho subito e aguarde resposta do
paciente, como movimento, choro, etc. Para maiores, dé uma ordem
em voz baixa, fora do alcance dos olhos dele, e espere reacéo.




V, VI, IX, X e Xll pares (trigémeo, facial, glosso, faringeo, vago e
hipoglosso): a boa succdo necessita da integralidade da funcéo V, VII
e XII.

A degluticdo do IX e X, a funcdo da lingua do XllI: o reflexo de vomito
depende do IX e X (glossofaringeo e vago). Quando alterado, o
paciente tem engasgos frequentes. Pode ser avaliado com um
abaixador de lingua. Observe a contracdo do palato mole com os
movimentos da Uvula e dos musculos faringeos posteriores. Peca
ao paciente para dizer “Ah” e observe a movimentacdo do palato
mole que pode estar paralisado. Nesse caso, a voz serd anasalada, a
degluticdo de fluidos prejudicada, levando a regurgitacao.

Xl par (espinhal): contracéo do esternocleidomastoideo.

Xl par (hipoglosso): avaliar tamanho e simetria da lingua, sua atividade
em repouso e em movimento. O movimento pode ser estimulado
durante a succdo com o dedo do examinador.

Para pacientes cooperativos, peca gque caminhem na ponta dos pés,
depois nos calcanhares. Peca que estendam os bracos a sua frente
com a palma da mao para cima e os dedos abertos e observe se ha
movimentos involuntarios.

A forca muscular pode ser testada do sentido proximal para o distal,
individualizando os musculos em busca de simetria dos dois lados.

O sinal de Babinski pode ser estudado deslizando-se o dedo ou a
unha da borda externa do pé até a raiz dos pododactilos. Deverad
haver flex&do, podendo haver extensdo variavel.

A marcha também deve ser observada. Uma marcha instavel, de
base alargada e variante, é caracteristica de disfuncéo cerebral. Ha
também uma incapacidade do paciente em andar em linha reta na
marcha dedo-calcanhar. Pode haver tremor nas méaos, disturbios de
mobilidade ocular e incapacidade de execucdo dos movimentos de
deslizamento do calcéneo sobre a tibia.

Um exame sensorial completo é dificil em criancas. Para realizar
isso, devemos testar temperaturas diferentes, com o paciente com
os olhos fechados, fazer cosquinhas com clipe aberto ou algodéo,
dando sempre um intervalo entre os estimulos, respeitando-se a

bilateralidade e simetria.




Ficha de exame fisico

Exame Fisico

Biometria /dados antropométricos

Estatura: Envergadura: Peso: PC:

DAP: DICI: DICE: PT:

Comprimento da mao:
Comprimento do dedo médio:
Segmento superior:

Segmento inferior:

FC: Oximetro:

PA (MSD: MSE:  MMIl: )

( ) Tipico
( ) Atipico Tipo:

( ) NDN*

( ) Assimetria facial

( ) Face achatada ( ) Face ovalada ( ) Face triangular
( ) Hemagioma plano de glabela

*nada digno de nota




Pele e anexos

( ) NDN* ( ) Nevos pigmentados ( ) Neurofibromas
( ) Hemagiomas

) Nodulos subcutaneos ( ) Telangiectasias
) Manchas café com leite

) Nodulos subcutaneos () Manchas hipocrémicas

(
(
(
( ) Hipocrémicas

( ) Sardas axilares ( ) Xantomas ( ) Aumento de elasticidade
da pele

( ) Estrias ( ) Acnes ( ) Lesdes bolhosas

( ) Lesdes vesiculosas( ) Lesdes quantificantes

( ) Queiloides( ) Eczemas ( ) Fotossensibilidade

( ) Lipodistrifia ( ) Turgor anormal ( ) Edema

*nada digno de nota

( ) NDN* ( ) Areas de aplasia do couro cabeludo
( ) Alopecia parcial () Alopecia total

( ) Excesso de redemoinhos no couro cabeludo
( ) Hirsutismo
( ) Hipotricose

( ) Cabelos finos e quebradicos

*nada digno de nota




( ) NDN* Maos: ( ) Hipoplasia ( ) Agenesia ( ) Displasia

Pés: () Hipoplasia ( ) Agenesia ( ) Displasia
( ) Hiperconvexas ( ) Longas ( ) Estreitas

( ) Pequenas ( ) Estrias transversas

*nada digno de nota
( ) NDN* ( ) Microcefalia ( ) Macrocefalia ( ) Braguicefalia

( ) Escafocefalia ( ) Plagiocefalia ( ) Trigonocefalia

( ) Hidrocefalia ( ) Turricefalia ( ) Fontanelas
amplas

( ) Occipital plano ( ) Occipital proeminente
) Abaulamento frontal ( ) Cranio em trevo
) Fechamento das fontanelas ( ) Precoce
) Tardio

) Craniotabes

) Encefalocele

NN N N N

) Cavalgamento dsseo




( ) NDN ( ) Anotia () Assimetria QO Criptotia

( ) Poliotia ( ) Sinotia
( ) Implantacédo baixa ( ) Posteriorizada
( ) “Em abano”

( ) Microtia ( ) Macrotia ( ) Apéndices
curriculares

( ) Fistulas ( ) Conduto auditivo externo ausente
( ) Atrésico ( ) Auséncia de pavilhao auricular

( ) Sulcos lineares ( )D ()E

( ) Fossetas ()D ()E

( )Loboausente ()D ()E

( ) Aderido (H)D ()HE

( ) Bifido ()D ()E

*nada digno de nota

( )NDN () Assimetria ( ) Sinofrismo ( ) Sobrancelhas
finas e arqueadas

( ) Blefarofimose ( ) Telecanto ( ) HHipertelorismo

( ) Hipotelorismo ( ) Fendas palpebrais obliguas para cima




( ) Fendas palpebrais obliquas para baixo

( ) Prega epicantica externa ()D ()H)E

( ) Prega epicantica interna ()D ()E
( ) Anolftalmia ()D ()E
( ) Ciclopia

( ) Sinoftalmia

( ) Criptofitalmia

( ) Microfitalmia (H)D ()E
( ) Escoftalmia

( ) Orbitas Fundas

( ) Buftalmia

( ) Ptose palpebral ()D ()HE
( ) Dermoides epibulbares

( ) Coloboma de iris

( ) Esclerdtica

( ) Aniridia

( ) Esclerotica azulada

( ) Iris estrelada

( ) “Manchas” na iris

( ) Heterocromia de iris

( ) Capacidade da cornea




( ) NDN
profunda

( ) Catarata

(

(
(

(
(

( ) Glaucoma
( ) Nistagmo horizontal

( ) Nistagmo vertical

( ) Estrabismo divergente ()D
( ) Estrabismo convergente ()D
( ) Entropio ()D
( ) Ectropio ()H)D

*nada digno de nota

) Arrinia ( ) Polirrenia

()E
()E
(DE
()E

( ) Prega nasolabial

) Ausente ( ) Nariz em sela ( ) Proeminente

YPequeno ( ) Bulboso
) Largo ( ) Estreito
) Cobncavo

) Convexo

) Ponta nasal achatada
) Hipoplasia

) Ponta nasal bifida

) Ponta nasal estreita

( ) Achatado

() Perfil

( ) Reto




( ) Ponta nasal larga

( ) Asa do nariz estreita ( ) Asa do nariz larga

( ) Narinas peguenas ( ) Antevertidas
( ) Assimétricas

( ) Estritas ( ) Largas ( ) Proeminentes
( ) Septo largo ( ) Estrito ( ) Desviado
( ) Pequeno ( ) Curto

*nada digno de nota

Boca

( )NDN () Macrostomia ( ) Micristomia ( ) Fossetas em
|dbio inferior

( ) Comissuras bucais desviadas para baixo
( ) Labio leporino ( ) Cicatriz de labio leporino

( ) Labios volumosos ( ) Labios finos ( ) Boca tipo
“carpa”

( ) Fenda palatina Tipo: ( )D ()E

( ) Total

( ) Palato alto ( ) Palato ogival  ( ) Macroglossia
( ) Microglossia

( ) Lingua fendida

Tipo: ( ) Profusa ( ) Supranumeraria ( ) Escrotal

¢ ) Uvula bifida




) Gengiva hipertrofiada  ( ) Superior

) Inferior

) Glossoptose

) Freio lingual ( ) Curto
) Multiplos

) Tremor de lingua

(

(

(

(

(

(

( ) Voz anasalada

( ) Fosseta em labio ( ) Superior
( ) Inferior

( ) Disturbio de fala
( ) Méaculas

( ) Harmatomas

( ) Hipermobilidade

*nada digno de nota

Exame perioral

( ) NDN () Hipoplasico
( ) Hipoplasia malar ( ) Hipoplasia maxilar
( ) Filtro nasal ( )Curto () Longo
( ) Microgmatismo
( ) Retrogmatismo
( ) Prognatismo

( ) Fissura De Face

*nada digno de nota




Exame dental superficial

( ) NDN ( ) Incisivo central Unico
( ) Taurodontia ( ) Hipodontia  ( ) Hiperdontia

( ) Macrodontia ( ) Microdontia ( ) Dentes
cuneiformes

( ) Diastema ( ) Hipoplasia de esmalte

( ) Alteracdo da dentina ( ) Erupcdo ( ) Precose
( ) Tardia

( ) Ma-ocluséo

Para exame completo encaminhar ao profissional em saude bucal
com capacitacdo em doencas raras

*nada digno de nota

( ) NDN ) Fistulas ( ) Cistos
) Pescoco () Curto

) Longo

(

(

(

( ) Hipoplasia tireoide
( ) Hiperplasia tireoide

( ) Torcicolo congénito

( ) Implantacdo cabelos ( ) Baixa
() Alta

( ) Hemangioma plano na nuca

*nada digno de nota




Regiao toracica

( )NDN () Torax ( ) Estrito

( ) Curto

( ) Longo

( ) Em sino

¢ ) Em barril

( ) Assimétrico
) Esterno curto

) Peito escavado

) Peito carinado

) Defeitos costais

) Distancia intermamilar aumentada

NN N N N

) Mamilos

) Hipoplasicos

(
( ) Supranumerarios
( ) Ausente D
( ) Ausente E
( ) Pterigio axilar
( ) Ombros ) Largos
) Estreitos
) Rodados internamente

) Hipoplasicas

(

(

(

( ) Deslocados
( ) Claviculas (
(

) Altas

*nada digno de nota




( ) NDN

( ) NDN

Exame cardio-pulonar

( ) Anormal

( ) Descrever ausculta cardiopulmonar alterado

(
(
(

(

Abdominal

) Plano ( ) Globoso ( ) Flacido ( ) Escavado
) Hérnia umbilical ( ) Epigastrico ( ) Inguinal D

) Inguinal E

) Diastase de musculos retos abdominais
) Onfalocele

) Gastrosquise

) Hepatomegalia

) Esplenomegalia

) Hipoplasia muscular

) Tumores palpaveis

) Artéria umbilical Unica

) Hérnia diafragmatica




Feminina: ( ) Ndn ( ) Hiperplasia de grandes labios

( ) Hipoplasia de grandes labios ( ) clitoromegalia
) Auséncia de clitoris
) Clitoris duplo
) Himem imperfurado
) Despigmentacdo dos grandes labios
) Puberdade ( ) Precoce ( ) Tardia
) Auséncia ou escassez de pelos pubianos

) Hiperplasia de genitalia

(
(
(
(
(
(
(
( ) Hipoplasia de genitalia
( ) Sinéquia
Masculina: ¢ ) NDN ( ) Criptorquidiea bilateral
( ) Criptorquidiea D
( ) Criptorquidiea E
( ) Anorquidea ()D ()HE
( ) Pénis curvo ( ) Micropénis ( ) Macropénis
( ) Hérnia ( ) Hidrocele ( ) Hipospadia
( ) Epispadia
Auséncia ou escassez de pele pelos pubianos
( ) Puberdade ( ) Precoce ( ) Tardia
( ) Escroto em cachecol
( ) Atrofia ( ) Cloaca () Bexiga
(

)Transposicdo penoescrotal




Ambigua

( ) Hipertrofia de clitoris
( ) Falus pouco desenvolvido

( ) Outras descricdes detalhadas

Regido anal

( )NDN () Incontinéncia fecal

( ) Fistulas ¢ ) Anus ( ) Imperfurado ( ) Poste-
riorizado

( ) Pdlipos ( ) Atresia anal

Coluna cervical, toracica, lombar

( )NDN () Tronco curto () Gibosidade
( ) Escapulas aladas ( ) Apéndice pré-sacral
( ) Favea coccigea

( ) Cifose

( ) Lordose

( ) Esclerose

( ) Escoliose

(

) Mielomelingocele ( ) Meningocele ( ) Fosseta pré-
sacral

( ) Seio pilonidal ( ) Teratoma sacrococcigeo
( ) Raquisquise

( ) Agenesia de sacro




Exame de membro superior

( ) NDN
( ) Maos ( ) Pequenas ( ) Grandes

( ) Cubito valgo

( ) Polidactia ( ) Pos axial D ( ) Pos axial E
( ) Hipoplasia de metacarpo

( ) Braguidactilia

( ) Aracnodactilia

( ) Clinodactilia

( ) Sindactilia ( ) Parcia ( ) Total

( ) Ectrodactilia

( ) Hipoplasia da falange média do 52 dedo

() 22 e 52 dedos sobre o 32 e 42

( ) Prega palmar Unica ()D ()HE

( ) Dedos finos

( ) Displasia ( ) Rizomélica ( ) Acromélica
( ) Mesomélica

( ) Dedos em tridente
) Focomelia

) Amelia

) Restricdo articular

) Fraturas

) Adactalia ( ) Hipofalangia  ( ) Afalangia

NN N N N

) Maos em garra




) Hipertensao articular radio ulnar

) Luxacao

) Sinostose

) Polegar caroneiro

) Polegar espatulado

) Polegar bifido

) Sobreposicdo de dedos

Y AN N N AN NN

) Anéis de constricdo

Exame de membros inferiores

( )ndn () Hemihipertrofia( )D ( )E
( ) Hemiadrofia ()D ()E
( ) Coxa ( ) Valga( ) Vara
( ) Pés grandes ( ) Pés pequenos

( ) Halus ( ) Bifido ( ) Alargado ( ) Distancia
aumentada entre halux e 22 dedo

( ) Sobreposicdo de dedos ( ) Polidactia pré-axial D
( ) Polidactia pré-axial E ( ) Polidactia pds-axial D

( ) Polidactia pos-axial E ( ) Polidactia pré-axial D

( ) Polidactia pré-axial E
(
(
(

) Braguidactilia ( ) Pés em “mata borrdo”
) Aracnodactilia ( ) Geno valgo

) Clinodactilia ( ) Geno varo
( ) Sindactilia ( ) Total ( ) Parcial

( ) Auséncia de patela




( ) Anéis de constricdo ( ) Luxacao

( ) Metatarso curto ( ) Restricdo articular

( ) Pé torto congénito ( ) D ( ) E ( ) Hiperextensédo
articular

( ) Pé plano ( ) Luxacdo de quadril
( ) Pregas verticais nas pontas dos pés

( ) Calcaneo proeminente

( ) Apodia ( ) Focomelia
( ) Amelia ( ) Adactilia
( ) Afalangia ( ) Oligofalangia

( ) Normotrofica
( ) Hipotrofica

( ) Hipertrofica
( ) Hipotodnica

( ) Hipertdnica
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Neuroldgico

Marcha: ( ) Normal ( ) Alterada
Descrever

Atitude: () Normal ( ) Alterada
Descrever

Forca muscular: ( ) Normal ( ) Paresias ( ) Plegias
Tonus muscular: () Simétrico ( ) Assimétrico

Equilibrio: ¢ ) Normal ( ) Alterada
Descrever

Coordenacdo motora: ( ) Normal ( ) Alterada
Descrever

Movimentos involuntarios: ( ) Ausente ( ) Presente
Descrever

Tremores: ( ) Ausente ( ) Presente
Descrever

Reflexos: ( ) Ausente ( ) Normais ( ) Exacerbados
( ) Diminuidos

Nervos cranianos: ( ) Normais ( ) Alterados
Descrever

Linguagem: ( ) Normal ( ) Alterada
Descrever

Visdo: ( ) Normal ( ) Alterada
Descrever

Sensibilidade superficial: ( ) Normal ( ) Alterada
Descrever
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Teste neuroldgico rapido

e Campos visiveis

* Acuidade visual

* Movimentos oculares

* Reacdo pupilar a luz

* Levantar os ombros

*  Protrusdo da lingua

°* Manter os bracos estendidos e supinados
* Teste do dedo- nariz

* Marcha dedo- calcaneo

* Reflexo plantar

Exames

Cariotipo: ( ) Nao ( ) Normal ( ) Alterado

Raio x: ( ) Nao ( ) Normal ( ) Alterado
Ultrassom de abdomem: ( ) Ndo ( ) Normal ( ) Alterado
Tomografia de cranio: ( )N&o ( ) Normal ( ) Alterado

Ressbnancia nuclear magnética do cranio:
( )Nao ( ) Normal ( ) Alterado

CGH Array (Comparative Genome Hybridization):
( )Ndo ( ) Normal ( ) Alterado

Exoma completo ( )Nado ( )Normal ( ) Alterado
Exames para erros inatos do metabolismo

( )Nado ( )Normal ( ) Alterado
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Em caso de alteragcao descrever:
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ISTERIO DA SAUDI

Chegando a grupos diagnésticos

As doencas raras podem apresentar alteracdes diferentes em
cromossomos inteiros (cromossdmica), em um gene (Mmonogénica)
ou em diversos genes (poligénica, também chamada de multifatorial
ou complexa). Essa divisdo, muitas vezes, € mais didatica e mistura-se
na pratica clinica a medida que a descoberta das bases moleculares
das doencas avanca.

Nos distirbios cromossémicos, o defeito ndo se deve a um Unico
erro na seguéncia genética, mas a um excesso ou a uma deficiéncia de
genes localizados em cromossomos inteiros ou em seus segmentos.
Os disturbios cromossémicos sdo comuns, afetando cerca de 7 a
cada 1.000 nascidos vivos, sendo responsaveis por cerca de metade
de todos os abortos espontdneos que ocorrem no primeiro trimestre
de gravidez.

Os distirbios monogénicos sdo causados por mutacdes patogénicas
em genes individuais. A mutacdo pode estar presente em ambos os
cromossomos de um par (um de origem paterna e outro de origem
materna) ou em apenas um cromossomo do par (combinado com
uma copia normal do gene na outra cdpia cromossdmica). Disturbios
monogénicos frequentemente causam doencas que seguem um dos
padrdes de heranca classicos em familias (autossémico recessivo,
autossdmico dominante ou ligado ao X). Em alguns casos, a mutacdo
ocorre no genoma mitocondrial, e ndo no nuclear. De qualquer maneira,
a causa € um erro critico na informacdo genética transportada por
um unico gene. Distdrbios monogénicos, tais como a fibrose cistica,
a anemia falciforme e a sindrome de Marfan, geralmente apresentam
padrdes de hereditariedade evidentes e caracteristicos. A maioria
desses transtornos é rara, com uma frequéncia que pode ser de até
1 em 500 a 1.000 individuos, mas, em geral, muito menos. Ainda que
sejam individualmente raros, os disturbios monogénicos como um
todo s&o responsaveis por uma proporcao significativa de doencas e
mortes. No geral, a incidéncia de distUrbios monogénicos graves na
populacdo pediatrica foi estimada como sendo de aproximadamente 1
a cada 300 nascidos vivos. Ao longo de uma vida inteira, a prevaléncia
de disturbios monogénicos é de 1em 50.
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As doengas poligénicas (multifatoriais
com heranca complexa) sdo
responsaveis pela maioria
das doencas em que ha um
componente genético, conforme
demonstrado por um maior risco

de uma doenca em gémeos
idénticos ou parentes proximos

de individuos afetados em
comparagdo com a populacdo

em geral e ainda quando a
histéria familiar ndo se enquadra

nos padrdes de heranca
caracteristicos observados nos
transtornos de um uUnico gene.
As doencas multifatoriais incluem
malformacdes congénitas, como a
doenca de Hirschsprung, as fendas labial
e palatina e as cardiopatias congénitas,
assim como muitas doencas comuns da
vida adulta, como a doenca de Alzheimer,
o diabetes e a doenca arterial coronariana.
Em muitas dessas condicdes, ndo parece
haver um erro UuUnico na informacado
genética. Em vez disso, a doenca resulta
do impacto combinado de formas
variantes em muitos genes diferentes,
de modo gue cada variante pode causar,
proteger ou predispor um defeito grave,
frequentemente em conjunto com fatores
ambientais ou desencadeado por eles.
As estimativas do impacto de doencas
multifatoriais variam de 5% na populacdo
pediatrica a mais de 60% na populacdo em
geral.
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ISTERIO DA SAUDI

Exames

Conheca os principais exames especificos
que um paciente com doencga rara pode
necessitar realizar:

e Cariétipo Banda G: exame com a “fotografia” dos
cromossomos que contém o DNA humano, que é composto,
no ser humano, por 46 cromossomaos.

* CGH Array (Comparative Genome Hybridization): tipo de
“varredura” gendmica para identificar eventuais alteracdes
submicroscopicas ndo equilibradas que a resolucdo do
caridtipo ndo consegue alcancar.

* Exoma completo: analisa as regides codificadoras (éxons)
do genoma humano com o objetivo de identificar variantes
gue possam contribuir para o diagndstico preciso de doencas
genéticas raras, incluindo o cancer.

Outros exames com indicacdes mais precisas:

*  MLPA (Multiplex Ligation Dependent - Probe Amplification);

*  FISH (Fluorescent in situ hybridization).
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Anotacoes

Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informa¢oes consideradas confidenciais.
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Exames

Preenchimento por médico especialista em Genética Médica.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.

* Exames de sangue
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Exames

Preenchimento por médico especialista em Genética Médica!
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.

* Exames para erros inatos do metabolismo
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Exames

Preenchimento por médico especialista em Genética Médica.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.

* Imagens (raios-X, US, RNM, tomografias, etc.)
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Exames

Preenchimento por médico especialista em Genética Médica!
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.

* Avaliag¢do oftalmolégica
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Exames

Preenchimento por médico especialista em Genética Médica.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.

* CGH Array
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Exames

Preenchimento por médico especialista em Genética Médica!
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.

° Exoma
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Exames

Preenchimento por médico especialista em Genética Médica.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.

* Outros exames
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Vacinas

(ver na Caderneta da Crian¢a e no Cartao de Vacinas do Ad

132



Tratamentos

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizag¢ao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.
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21 22

23 24 25 26 27 28

DEEEEOO®| EOHDDOOE

leleleleleleie) EUEREREdEdEdeyeye)

48 49 50 51 53 54 55 32
LEGENDA
* - Mancha branca ativa Ca - Lesé&o cavitada ativa
(0] - Mancha branca inativa Ci - Les&o cavitada inativa
A - Ausente E - Extraido
Ae - Abrasdo/erosdo H - Higido
Am - Amalgama M - Restauracéo metalica

33 34 35 36 37 38

PF - Protese fixa
RE - Restauracéo estética

SP - Selamento provisdério
T - Traumatismo
X - Extracéo indicada

Presenca de gengivite/periodontite (O NAO O SIM  pata / /

Plano de tratamento (por consulta):

Tratamento realizado (para o cirurgido dentista)

Data Dente Procedimentos realizados Ass. CD

Necessidade de encaminhamento para referéncia (para o cirurgido dentista)

Especialidade Tratamento necessario Encaminhamento

S
Y/ —
S/ —
S/

Retorno Plano cuidado

S/
Y/
S/
S/




Consulta odontoldgica

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.

135




ISTERIO DA SAUDI

Consulta nutricional

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Consulta nutricional

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizag¢ao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Neurologista

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Neurologista

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizag¢ao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Pediatra

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.
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Pediatra

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.
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Clinico geral

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Clinico geral

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.
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Ortopedista

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Ortopedista

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizag¢ao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Obstetra

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Obstetra

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizag¢ao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Psicélogo

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.
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Psicdélogo

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.
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Fonoaudiodlogo

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Fonoaudidlogo

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.
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Dentista

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Dentista

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizag¢ao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Fisioterapeuta

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Fisioterapeuta

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizag¢ao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Na&o inserir informagoes consideradas confidenciais.
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Terapeuta ocupacional

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.
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Terapeuta ocupacional

Resumo dos tratamentos realizados ou em realizagao.
Inserir dados que considere relevante para o cuidado.
Nao inserir informagdes consideradas confidenciais.
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As doencas raras sado caracterizadas por
diversos sinais e sintomas, 0s gquais variam
ndo somente de doenca para doenca, mas
também de pessoa para pessoa.

No Brasil, seguimos atualmente a definicao
de doencarara de acordo com a Organizacao
Mundial de Saude (OMS): “Doenca que afeta
até 65 pessoas em cada 100 mil individuos”.
Na Unido Europeia, por exemplo, estima-
se que aproximadamente 24 a 36 milhdes
de pessoas tém doencas raras. No Brasil,
ha estimados 13 milhdes de pessoas com
doencas raras.

O conceito de doencas raras, N0 NOSSO pals,
estd sendo revisto.

Devido a ampla variedade de sinais e sintomas, devemos encaminhar todo
e qualquer paciente com uma ou mais das caracteristicas abaixo para um
servico de triagem em doengas raras:

Atraso do desenvolvimento neuropsicomotor
ADNPM (exemplos: ndo sustentar a cabeca, ndo sentar sem apoio nem
andar nas idades compativeis com os marcos do desenvolvimento).

Hipotonia
Exemplo: bebé muito molinho, que ainda ndo sustenta o pescoco apods os
3 meses de idade.

Coma
Ou estado geral muito debilitado sem causa e ndo responsividade a
tratamentos.
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Ictericia

Coloracéo amarelada permanente na pele, olhos e ou mucosas nao
responsivos a banhos de sol e luz.

Acidose/alcalose metabélica
Displasia 6ssea

Displasia € o nome dado para o desenvolvimento celular fora do normal,
gue pode gerar a ma-formacdo de um tecido ou 6érgdo de qualguer
parte do corpo humano. Existem diversos tipos de displasias, que
mudam de acordo com a regido afetada do corpo. As displasias dsseas
sdo anomalias no desenvolvimento de algum ¢rgéo que podem causar
deformidades em um ou mais 0ssos do corpo. S&o diversos os tipos de
displasias que podem afetar os 0ssos nos mais variados lugares.

Convulsdes

Disturbios que se caracterizam pela contratura muscular involuntaria
de todo o corpo ou de parte dele provocada por aumento excessivo
da atividade elétrica em determinadas areas cerebrais, na auséncia de
febre. Aqui, devemos ressaltar que nem toda convuls&o apresenta-se de
forma classica, podendo haver crises que se manifestam de forma sutil,
por meio do piscar de olhos, do balancar ritmico da cabeca, de tremores
involuntarios, entre outros exemplos.

Hipoglicemia
Taxas de glicose no sangue abaixo do padrdo.
Cardiopatias

Abrangem todas as doencas que podem acometer o coracao, algumas
sendo denominadas ou fazendo parte de doencas raras (exemplo:
cardiopatias principalmente do tipo conotruncal na S. de DiGeorge).

Hepatoesplenomegalia

Aumento de alguns 6rgados, como figado e baco - em doengas raras,
pode ser resultado de acumulo de substancias nas células.
Regressao neurolégica

Assim chamada quando a crianca atinge os marcos do desenvolvimento
e 0s perde com o tempo em vez de manté-los (exemplo: uma crianca
que andou e parou de andar).
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Dismorfia

Alteracdo na forma de um dérgdo ou membro, formacdo deficiente ou
alteracdo da forma de um dérgéo ou aparelho.

Acidente Vascular Cerebral (AVC)
Sem causas justificadas.

Vomitos sem causa aparente
Baixa estatura sem causas relatadas

Deficiéncia intelectual, limitagoes nas habilidades cognitivas gerais

Exemplo: S. do X Fragil pode causar perdas nas habilidades intelectuais
gerais).

Faléncia Ovariana Precoce (FOP) em mulheres
Trombose venosa

Alterag¢oes visuais precoces
Exemplo: catarata ou alto grau de miopia na infancia).

Desequilibrios de marcha
Contraturas em articulagoes

Apneia
Disturbio do sono que afeta a respiracdo de uma pessoa, fazendo com
que ela pare de respirar uma ou mais vezes ao longo de uma Unica noite
de sono).

Taquipneia
Respiracdo acelerada causada por uma grande diversidade de condicdes
de saude, inclusive doengas raras).

Recusa alimentar

Esses sdo sinais de alerta comuns nas doencgas raras e serdo sempre
revistos e ampliados nas edicdes deste manual.




Anexos

Conheca as Diretrizes para o Cuidado
com as Pessoas com Doenc¢as Raras na Rede de
Atenc¢ao a Saude.

Diretrizes_Atencao-DoencasRaras.pdf (conitec.gov.br)

Protocolos Clinicos e
Diretrizes Terapéuticas (PCDT)

Os Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDTs)
incluem as tecnologias mais apropriadas para o diagnostico e o
tratamento de uma determinada doenca ou condicdo.

As tecnologias indicadas ndo sdo apenas recomendadas, mas
efetivamente disponibilizadas e integralmente cobertas pelo SUS
para todos os que delas necessitem.

Os protocolos trazem informacdes detalhadas sobre
como se proceder no diagndstico, no tratamento, no controle e
no acompanhamento dos pacientes. S&do bases técnico-cientificas
consolidadas e internacionalmente adotadas. Trazem informacodes
qgue vao da caracterizacdo da doenca e dos critérios de inclusdo
ou exclusdo de pacientes no respectivo protocolo, passando pelo
tratamento indicado (inclusive os medicamentos a serem prescritos
e suas formas de administracdo e tempo de uso), até os beneficios
esperados e o acompanhamento dos doentes.
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Protocolos e diretrizes (conitec.gov.br)
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Estamos entregando a vocé,
paciente com doenca rara, esta caderneta
idealizada com todo o carinho.

Este material sera permanentemente
renovado e editado.

Sua voz e participacao para constante

melhora deste material serao fundamentais.
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