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RESUMO - O conhecimento da etiologia das sindromes oferece uma maior proximidade as condutas adequadas na préatica
clinica, evitando exames desnecessarios e propondo melhores estratégias de prevencdo e reabilitagdo. Sabendo que as
deficiéncias possuem varios graus de severidade, se faz preciso um grupo multidisciplinar para elucidar um diagnéstico clinico
e etiolégico com abrangéncia em um atendimento adequado. Levando em consideragao a escassez de dados epidemiolégicos
sobre as doencas neuropsicomotoras e sindromes incapacitantes ndo diagnosticadas na Associacdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAE) de Mineiros - GO, a pesquisa teve como objetivo investigar clinicamente pacientes de zero a quinze anos
que apresentavam caracteristicas sindromicas de doengas genéticas ou metabolicas e/ou adquiridas no periparto. A metodologia
baseou-se em estudo documental, transversal e quantitativo realizado através do acesso de prontudrios e entrevista com os
pacientes e seus responsaveis no ano de 2018 e 2019. Desse modo, foi possivel esclarecer o diagndstico dos pacientes,
verificando uma incompatibilidade diagndstica de 8,33%. Observou-se, que 66,6% dos dados levantados foram diagnésticos
novos de pacientes que ndo possuiam uma documentacéo até entdo. Contudo, 2,7% nao foi possivel obter o diagnéstico clinico,
contendo apenas diagndstico etioldgico devido a escassez de informagdes. Além de conhecer as principais desordens que afetam
as pessoas atendidas pela APAE, a pesquisa foi de extrema importancia para propor um remanejamento destes em salas de aulas
adequadas para cada grupo, visando um atendimento multidisciplinar individualizado e especializado para melhor evolucéo do
quadro clinico dos alunos.

ABSTRACT - The knowledge of the etiology of the syndromes offers a better proximity to the appropriate conducts in the
clinical practice, avoiding unnecessary exams and proposing greater strategies of prevention and rehabilitation. Regarding this,
the deficiencies have varying degrees of severity, a multidisciplinary group is required to elucidate a clinical and a etiological
diagnosis with coverage in an adequate care. Taking into account the scarcity of epidemiological data on the neuropsychomotor
diseases and incapacitating syndromes not diagnosed in the Association of Parents and Friends of the Exceptional (APAE) of
Mineiros - Goiéas, the survey aimed to investigate clinically patients from newborn to fifteen years who presented syndromic
characteristics of genetic or metabolic diseases and / or acquired peripartum. The methodology was based on a documentary,
cross-sectional and quantitative study carried out through the access of medical records and interviews with patients and their
caregivers in the year 2018 and 2019. When it comes to discuss about the sujbect, it was possible to clarify the patients' diagnosis,
verifying a diagnostic incompatibility of 8 , 33%. It was observed that 66.6% of the data collected were new diagnoses of
patients who did not have documentation until then. However, it was not possible to obtain the clinical diagnosis, with only
etiologic diagnosis due to the lack of information. In addition to knowing the main disorders that affect the people attended by
the APAE, the research was extremely important to propose a reassignment of these in classrooms suitable for each group,
aiming at an individualized and specialized multidisciplinary care for better evolution of the clinical picture of the students.
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INTRODUCAO

A Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais
(APAE) é a maior organizacdo ndo governamental especializada
no atendimento de pacientes com Deficiéncia Intelectual e/ou
Multipla, no Brasil.® A base da APAE se iniciou no dia 11 de
dezembro de 1954 na cidade do Rio de Janeiro.? A APAE de
Mineiros, Goias, com o intuito de oferecer um maior amparo a
essa populacdo, foi fundada em 1983 e atende 216 pessoas,
atualmente.

No estado de Goias os exames de triagem realizados
durante o pré-natal pela Rede do Sistema Unico de Satide (SUS)
sdo realizados pelas APAEs em convénios com as Secretarias
Municipais de Salde. Esses exames séo de extrema importancia,
pois a detecgdo precoce das doencas genéticas pode minimizar
seus efeitos futuros.®

Estima-se que as doencgas genéticas atinjam cerca de
3% a 10% da populagdo e podem levar a problemas de saude
cronicos e deficiéncias com necessidade de tratamento médico,
reabilitacdo e educacéo especial ou inclusiva.*

As deficiéncias sdo decorrentes da soma de fatores
genéticos e ambientais. A terminologia deficiéncia é defendida
juridicamente como "Toda perda ou anomalia de uma estrutura
ou funcdo psicolégica, fisiolégica ou anatdbmica que gere
incapacidade para o desempenho de atividade, dentro do padréo
considerado normal para o ser humano."®.

Desse modo, para a construgdo de uma hipotese
diagndstica é preciso colher uma anamnese detalhada e realizar
minunciosamente o exame fisico. O médico em atendimento
clinico deve seguir um roteiro rigoroso que o auxiliard no
processo diagndstico.® Nessa andlise é preciso enfatizar
consideracGes da etiologia, fisiopatologia e clinica, essas
realizadas por meio da anamnese, exame fisico e exames
complementares  quando  disponiveis.  Sendo  estes,
posteriormente analisados de forma integral por especialistas da
area em que o paciente esta sendo assistido.”

E importante se ter em mente que a maioria das doencas
carecem de denominadores diagnésticos e de uma terapéutica
especifica. Nesse sentido, a falta de dados epidemioldgicos de
desordens neuropsicomotoras incapacitantes na cidade de
Mineiros — GO, fortalece o propdsito da pesquisa, que visa a
investigacdo clinica de pacientes de zero a quinze anos que
apresentam caracteristicas sindrémicas, atendidos na APAE de
Mineiros — GO.

METODOLOGIA

Foi realizado um estudo documental, transversal e
guantitativo de pacientes de 0 a 15 anos da APAE de Mineiros,
Goiaés, através do acesso de prontudrios e entrevista clinica com
0s pacientes e seus responsaveis, feitas por académicos e
médicas pediatras no ano de 2018 e 2019.

O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em

Pesquisa (CEP) - CAAE 80122617.7.0000.5428, por meio da
plataforma Brasil. Ap6s a aprovacdo, foi apresentado aos
responsaveis pela APAE de Mineiros para a autorizagdo de
acesso aos prontuarios dos pacientes que se engquadraram no
perfil da pesquisa. A autorizacdo foi firmada por meio do Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE).

Foram assistidos 107 pacientes pediatricos atendidos
pela APAE de Mineiros, com idade entre 0 a 15 anos. Os
critérios para a selecdo compreenderam individuos com
caracteristicas fenotipicas com associagdo sindrdmica. Foram
excluidos da amostragem os pacientes maiores que 15 anos e
aqueles que ndo frequentam ou ndo estdo matriculados na
instituicdo.

As informagdes acerca do quadro clinico do paciente
foram coletadas através dos prontudrios existentes na instituicao,
além de coleta de informagBes com os responsaveis. Os
responsaveis pelos pacientes selecionados foram informados
sobre o estudo e foi proposto o TCLE referente a participagao.
Os pacientes passaram por uma avalia¢do clinica com médicos
especialistas em pediatria, com o intuito de complementar dados
inexistentes no prontuério.

Foram coletados e tabulados os seguintes dados
provenientes dos prontuérios: idade, sexo, cor, peso, altura,
naturalidade, dados familiares como ser filho bioldgico ou
consanguinidade entre os pais, histérico escolar caso frequente
uma segunda institui¢do de ensino, se recebe apoio pedagdgico
e acompanhamento com outro profissional, aspectos do
desenvolvimento do paciente como dificuldades de locomocao,
postural, coordenagdo, auditiva, dic¢do ou do aprendizado. Para
complemento dos dados levantados, foram coletados também,
daqueles que possuiam, o diagndstico clinico, etioldgico e o
diferencial.

RESULTADOS

Apo6s a coleta dos dados, realizou-se uma analise
estatistica com o objetivo de verificar aspectos relevantes a
pesquisa.

Foram analisados no periodo de janeiro de 2018 a maio
de 2019 107 prontuérios de criancas de zero a quinze anos da
APAE da cidade de Mineiros GO. Neles continham
informagdes clinicas disponibilizadas por diferentes tipos de
profissionais, como professores, médicos, psicologos,
fonoaudiologos e fisioterapeutas. Diante das diversas
informagdes distribuidas de forma aleatoria dentro de cada
prontudrio, foi criada uma ficha de anamnese padrdo para que as
informacdes pertinentes fossem organizadas de acordo com as
normas da semiologia. Priorizaram-se informac6es como data de
nascimento, sexo, cor da pele, indicacdo clinica para
acompanhamento na APAE, diagnostico clinico por especialista
e diagndstico etioldgico por especialista.
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Observou-se que 43% dos individuos sdo do sexo
feminino e 57% do sexo masculino. Dos 107 pacientes
analisados 24% séo naturais da cidade de Mineiros-GO e 76%
sdo de outros estados. Em relacdo a cor da pele: 26% das
criangas sdo pardas, seguido de 8,4% brancas e 3,7% negras.
61,9% dos 107 prontuarios ndo possuiam informacdes sobre a
cor do paciente (Grafico 01).

COR DAPELE
NEGRO 3,70%
8.40%
BRANCO

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 0%

Gréfico 01: Porcentagens observadas em prontuérios da APAE de Mineiros —
GO, referentes a cor da pele dos assistidos.

Os diagnosticos presentes nos prontudrios pré-
existentes foram: Deficiéncia Mdltipla (43%), Deficiéncia
Intelectual (40%), Deficiéncia de fala e audicdo (11%),
Sindrome de Down (3%) e Dislexia (3%) (Grafico 02).

DIAGNOSTICOS PRESENTES NOS
PRONTUARIOS
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Gréfico 02: Diagnosticos dos prontuarios pré-existentes

Os numeros apresentados nos prontuarios pré-
existentes em que as criangas tinham um diagndstico clinico por
um especialista na area médica foram de 10% para Autismo, 4%
Epilepsia, 3% Malformac&o Cerebral, 3% Paralisia Cerebral, 3%
Deficiéncia Miultipla, 2% Deficiéncia Intelectual, 2% Desvio
Fonético, 1% Transtorno do déficit de atencdo com
hiperatividade (TDAH). Sendo que 72% das criancas ndo
possuiam diagnostico por especialista (Grafico 03).
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Gréfico 03: Diagnosticos clinicos dos prontudrios pré-existentes dados por
especialistas.

Posteriormente, foram analisados o0s diagndsticos
etioldgicos das diferentes doengas apresentadas pelos pacientes
que possuiam um diagnostico clinico ja estabelecido por um
médico especialista. A Andxia Periparto apresentou-se em 61%
dos casos, Toxoplasmose 13%, Rubéola 13%, uso de Drogas
Ilicitas na gestacdo 7% e Meningomielocele em 6% dos casos
(Grafico 04).
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Grafico 04: Diagnosticos etiologicos dos prontudrios pré-existentes dados por
especialistas.

Pensando em encontrar uma incompatibilidade
diagndstica nos pacientes da APAE de Mineiros-GO, foi
distribuido um TCLE a todos os pais dos 107 alunos assistidos e
matriculados na APAE, tendo como intuito a promocao de uma
nova consulta para confirmacéao diagndstica e preenchimento de
dados inexistentes nos prontudrios analisados. No total, foram
obtidos 44 termos de consentimento assinados pelos
responsaveis, sendo que destes, apenas 36 criangas
compareceram a consulta.

Diante desta analise clinica, observou-se um total de
16,6% dos alunos consultados com Deficiéncia Intelectual,
36,11% com Deficiéncia Multipla, 30,55% com Autismo, 5,55%
com TDAH, 2,7% com Sindrome de Dandy Walker, 2,7%
Sindrome de Asperger, 2,7% Klinefelter e 2,7% permaneceram
sem diagnéstico devido a escassez de dados esclarecidos na
consulta clinica feita pelas médicas pediatras do corpo docente
da Faculdade Morgana Potrich (FAMP) (Gréafico 05).
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DIAGNOSTICO CLINICO APOS CONSULTA POR
ESPECIALISTA
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Gréfico 05: Diagnésticos clinicos estabelecidos ap6s consulta por especialistas
doentes e académicos de medicina da FAMP.

Em relagdo a incompatibilidade diagndstica das
criangas analisadas, levantou-se dados estatisticos por meio das
informagdes colhidas nos prontuérios oferecidos inicialmente
pela APAE, juntamente com informagfes registradas nos
prontuarios obtidos através das consultas realizadas por
especialistas docentes e académicos de medicina da FAMP.
Encontrou-se uma estatistica de 8,5% de incompatibilidade
diagndstica, 22,2% de diagndsticos corretos, 66,6% de novos
diagndsticos dados a pacientes que ndo possuiam uma
documentacdo prévia e 2,7% continuaram sem diagnostico, por
ndo possuirem informagdes suficientes para o esclarecimento do
quadro clinico (Grafico 06).

RESULTADOS APOS DADOS CONTRASTADOS
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Grafico 06: Resultados obtidos através do cruzamento de dados dos prontuarios
pré-existentes com resultados da consulta por especialistas docentes e
académicos da FAMP.

Dentro dos 36 pacientes pediatricos atendidos, 8,33%
apresentavam pais com algum grau de consanguinidade.

DISCUSSAO

De acordo com o Censo de 2010 realizado pelo Instituto
Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) em “Caracteristicas
Gerais da Populagdo, Religido e Pessoas com Deficiéncia”, o
Brasil apresentou, nesse mesmo ano, uma populacdo de
45.606.048 milhdes de brasileiros com deficiéncia, ou seja,

23,9% da populagdo total tem algum tipo de deficiéncia — visual,
auditiva, motora e intelectual. Destes, 25.800.681 (56,5%) s&o
mulheres; e 19.805.367 (43,5%) sdo homens.® Diferente do que
foi observado na APAE de Mineiros-GO, onde a prevaléncia dos
sexos foi inversa, apresentando mais homens acometidos por
alguma doenca neuropsicomotora (57%) em relacdo as mulheres
(43%).

Conforme o Censo Demografico de 2010, a deficiéncia
motora aparece como a segunda com maior nimero de relatos
pela populacdo, cerca de 13,2 milhfes de pessoas acusaram ter
algum déficit motor, o que equivale a 7% da populagdo
brasileira.® Enquanto na APAE de Mineiros-GO é a mais
incidente, apresentando 43% dos casos. A deficiéncia motora
severa é relatada por mais de 4 milhdes de brasileiros. Destes,
mais de 730 mil alegaram ndo conseguir se locomover com as
préprias pernas ou subir escadas de modo algum e mais de 3
milhdes informaram ter grande dificuldade de locomogéo.®

No Brasil, em 2010, estimava-se cerca de 500 mil
pessoas com autismo®, sindrome que se enquadra como uma
deficiéncia mental ou intelectual, que de acordo com o Censo
Demogréfico, 2010, deficiéncias estas que foram declaradas por
mais de 2,5 milhGes de brasileiros. De acordo com a analise
realizada na APAE de Mineiros-GO 0s nlmeros de novos
diagndsticos de autismo foram relevantes, apresentando um
aumento de aproximadamente 21% da coleta de dados dos
prontuarios pré-existentes para a consulta com médico
especialista realizada.

A consanguinidade entre genitores é um fato difundido
em todas as classes sociais da sociedade moderna, mas isso ndo
deve necessariamente significar que trard possiveis anomalias
futuras.® A probabilidade mundial de risco para herdeiros de
pais aparentados de apresentarem uma deficiéncia de qualquer
tipo é de 13%, em relacdo com o risco de 4% da populacdo
geral.*! Diante da imprecisdo em considerar a consanguinidade
como um elemento desencadeador de anomalias e pelo motivo
do ndmero de criancas com pais aparentados ser pequeno
(8,3%), a consanguinidade ndo serviu como parédmetro de
analise, bem como fator para diagnostico diferencial.

De acordo com o IBGE a deficiéncia visual acomete
mais de 6,5 milhdes de brasileiros com dificuldade severa,
destes 6 milhGes afirmaram que possuem dificuldade de
enxergar e aproximadamente 500 mil informaram serem cegas.®
Cerca de 9,7 milhdes declaram ter deficiéncia auditiva. Sendo
que a deficiéncia auditiva severa foi relatada por
aproximadamente 2,1 milhdes de entrevistados. Destas, 344,2
mil sdo surdas e 1,7 milhfes de pessoas apresentam grande
dificuldade auditiva.® No contexto da deficiéncia auditiva e de
fala, a prevaléncia da APAE de Mineiros-GO também
apresentou indices maiores quando comparados ao indice
nacional.

Uma vez que muitos diagndsticos dos alunos
matriculados na APAE de Mineiros-GO sao feitos por diferentes
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profissionais, sendo grande parte deles ndo atuantes na area da
salide, o processo de capacitagdo da crianca na APAE fica
prejudicado e acaba ndo sendo desenvolvido na sua maxima
efetividade, devido a uma possivel incompatibilidade
diagndstica.

Quanto mais se conhece a etiologia das sindromes mais
préximo do adequado sdo as condutas na pratica clinica, evitam-
se exames desnecessarios e propdem-se melhores estratégias de
prevencdo e reabilitagdo. Como as deficiéncias possuem varios
graus e sistemas é necessario um grupo multidisciplinar para
firmar um diagnoéstico clinico e etiologico com alcance do
atendimento adequado pela rede de satde.*?

Para a construcdo de uma hipdtese diagnostica €
necessario colher uma anamnese detalhada juntamente com o
exame fisico. A maioria das doengas carecem de denominadores
diagnodsticos e de uma terapéutica especifica.’®

Nesse sentido, a escassez de dados epidemioldgicos
sobre as doengas neuropsicomotoras e sindromes incapacitantes
ndo diagnosticadas na cidade de Mineiros — GO, fortalece o
objetivo da pesquisa para a investigacgdo clinica de pacientes de
zero a quinze anos que apresentavam caracteristicas sindrémicas
de doengas genéticas ou metabdlicas e/ou adquiridas no
periparto, atendidos na APAE de Mineiros.

CONCLUSAO
A partir do exposto, foi possivel elucidar o diagndstico
dos pacientes acompanhados, observando uma

incompatibilidade diagnostica de 8,33%. Além de conhecer as
principais doengas que afetam as pessoas atendidas pela APAE
da cidade de Mineiros-GO, 66,6% dos dados levantados foram
de novos diagnésticos de pacientes que ndo possuiam uma
documentacdo até entdo. Contudo, dos 72,3% dos pacientes
assistidos que ndo possuiam diagndstico prévio, somente 2,7%
permaneceram sem diagndstico clinico, contendo apenas
diagnostico etioldgico devido a escassez de informagdes.

A pesquisa foi importante para conhecer o perfil clinico
dos alunos da APAE de Mineiros — GO e propor um
remanejamento destes em salas de aulas adequadas para cada
grupo, visando um atendimento multidisciplinar individualizado
e especializado e melhor evolugéo do quadro clinico.

Observou-se ainda, a importancia e o beneficio da
promoc¢do da salde a populacdo assistida pela APAE, assim
como da conscientizagdo sobre a relevancia do diagndstico
clinico especifico no prognéstico desses pacientes.
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