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RESUMO



Introduc¢ao: O uso da internet € uma estratégia atual para atualizagdo profissional e
consulta publica. Considerando que os indices de saude brasileiros tiveram significativa
melhora nos dltimos anos, tornando as doencas genéticas mais evidentes, espera-se o

aumento da busca por informacdes utilizando este recurso.

Objetivos: Caracterizar aspectos do uso da Internet como apoio para obtengdo de
informacdes sobre doencgas genéticas no Brasil; o tipo de mensagens espontaneas
direcionadas a um site voltado para grupo de defeitos congénitos comuns
(Projeto Cranio-Face Brasil - PCFB); a forma de armazenamento de dados referentes aos
contatos efetuados nos sites; o tempo de resposta a e-mails, sifes consultados e forma de
busca utilizada por uma amostra de profissionais da saide e as demandas de uma lista

nacional de discussdo em genética clinica.

Métodos: O estudo foi descritivo. Foram analisados os e-mails espontineos dirigidos ao
PCFB. Elaboraram-se cartas explicativas e questiondrios semi-estruturados, enviadas para
38 sites nacionais e 58 internacionais, questionando aspectos organizacionais. Por meio de
uma pergunta genérica enviada a 35 sites nacionais, verificou-se o tempo médio de
resposta. Investigou-se o acesso, freqii€éncia e utilizacdo da Internet por profissionais da
saide por meio de questiondrio estruturado. Utilizando-se o sistema de contato
disponibilizado em sites sobre doengas pertencentes a Triagem Neonatal, buscou-se
informacdes sobre cuidados odontolégicos. Analisou-se qualitativamente o conteudo de

uma lista de discussdo on-line de interessados em genética clinica.

Resultados: Foram recebidas 113 mensagens espontdneas, em 28 meses, dirigidas ao
PCFB, sendo 32 de profissionais de satide. Os quais 18,75% buscavam informacdes sobre
anomalia congénita, 3,12% em fenda labiopalatal, 34,37% desejavam participar do projeto
e 6,25% realizar curso. Dos sites contatados, 10,52 % dos nacionais € 6,89% dos
internacionais responderam. O tempo médio de espera, no prazo de sete dias, foi de trés
dias. A Internet é utilizada por 100% dos profissionais da saide consultados, com acesso
diario de 70,33%; os sites de busca sdo mais utilizados, mesmo para a pesquisa cientifica.
Foi constatada a caréncia de informacgdo, tanto em sites como na literatura cientifica, de
material com abordagem odontolégica e doencas diagnosticadas pela triagem neonatal,

exceto no caso da anemia falciforme. De 2242 mensagens da lista de discussao de genética,

Resumo
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o assunto mais freqiiente foi “mensagens gerais” (20,7%), seguido de “exames em

genética” (16,8%).

Conclusoes: Verificou-se que hd utilizacdo freqiiente da internet para a busca de
informacdes sobre doencas genéticas. Existe demanda de profissionais da saide para o
incremento de conhecimento pessoal sobre anomalias craniofaciais. Baseado nesse aspecto
elaborou-se texto especifico sobre cuidados odontolégicos em fendas labiopalatais.
Embora, os servicos de contato de sites parecam ser uma boa fonte de consulta, este recurso
pode ser melhorado em rapidez. As informagdes obtidas sobre aspectos organizacionais de
sites nacionais e internacionais, nao foram suficientes para conclusao especifica. Estudos e
divulgacdo de informagdes para seguimento odontolégico das doengas pertencentes a
Triagem Neonatal poderiam ser incrementados. O grupo de discussao
GENETICACLINICA tem desenvolvido um papel importante na comunicacdo entre

profissionais diversos, principalmente médicos, que atuam em Genética Médica e Clinica.

Palavras Chaves: doencas genéticas, internet, informagao em sadde, Saude Publica, triagem

neonatal, fendas labiopalatais.
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ABSTRACT



Introduction: The use of Internet is a current strategy for professional update and public
consultation. Considering that Brazilian indices of health had had significant improvement
in last years, becoming the evidences genetic illnesses, the increase of the search for

information expects using this resource.

Objectives: To characterize aspects of the use of Internet as support for attainment of
information on genetic illnesses in Brazil, the type of directed spontaneous messages to a
site come back toward group of congenital defects common (Project Cranio-Face Brazil -
PCFB), the form of storage of referring data to the contacts effected in the sites, the time of
reply e-mails, consulted sites and form of search used for a sample of professionals of the

health and the demands of a national list of quarrel in clinical genetics.

Methods: The study was descriptive. Spontaneous e-mails directed to the PCFB had been
analyzed. Explanation letters and half-structuralized questionnaires, envoy for 38 national
sites and 58 international had been elaborated with question about organization aspects. By
means of a generic question envoy 35 national sites, verified the average time of reply. One
investigated the access, frequency and use of Internet for professionals of health by means
of structuralized questionnaire. Dental cares had been searched using the system of
available contacts in sites on illnesses to the Neonatal Screening. The content of an

argument list on-line was analyzed qualitatively of interested in genetics clinics.

Results: 113 spontaneous messages had been received, in 28 months, directed to the PCFB,
32 of health professionals, searching information on congenital anomaly 18.75%, cleft lip
3.12%, desire in participating of project 34.37% and of course 6.25%. Of the contacted
sites, 6.89% and 10.52 % national of the international had answered. The average time of
wait, in the stated period of 07 days, was of 03 days. The Internet is used for 100% of the
consulted professionals of health, with daily access of 70.33%; the sites of search are more
used, principally for the scientific research. The information lack was evidenced, as much
in sites as in scientific literature, of material with deontological boarding and illnesses
diagnosis for the neonatal screening, except in the case of the sickle cell anemia. On 2242
messages of the argument list of genetics, the most frequent subject had been "general

messages" (20.7%), followed of "examinations in genetics" (16.8%).
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Conclusions: It was verified that has frequent use of the Internet for the search of
information on genetic illnesses. Demand of professionals of health for the increment of
personal knowledge exists on craniofacial anomalies. Based in this aspect specific text was
elaborated on dental cares in cleft lip and palate. Although, the services of contact of sites
seem to be a good source of consultation, this resource can be improved in rapidity. The
information gotten on organizations aspects of national and international sifes had not been
enough for specific conclusion. Studies and spreading of information for dental care in the
pertaining illnesses to the Neonatal Screening could be developed. The argument group of
GENETICACLINICA had been developed an important participation in the
communication between diverse professionals, mainly doctors, who act in Medical and

Clinical Genetics.

Words Keys: genetic illnesses, internet, information in health, Public Health, neonatal

selection, cleft lip and (or) palate.
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INTRODUCAO



Com o crescimento do mundo da informacdo e seu importante papel na area de
saude, a Internet representa um dos mais bem sucedidos exemplos dos beneficios da
manuten¢do do investimento e do compromisso com a pesquisa € o desenvolvimento de
uma infra-estrutura para a informacdo. Comegando com as primeiras pesquisas em trocas
de pacotes, o governo, a indudstria € o meio académico tém sido parceiros na evolugdo e uso
desta tecnologia. De acordo com o Manual de Principios Eticos para sites de Medicina e
Saude, a Internet veicula informagdes, oferece servicos e vende produtos que t€m impacto

direto na sauide e na vida do cidadao (CREMESP, 2001).

7z

A histéria da Internet € complexa e envolve aspectos tecnoldgicos,
organizacionais e comunitarios. Sua influéncia atinge toda a sociedade, sem distinguir sexo,
1dade ou raca, através de campos técnicos das comunicacdes via computadores, na medida
em que usamos cada vez mais ferramentas on-line para fazer comércio eletronico, adquirir
informacdo e operar em comunidade. A Internet hoje permite uma interacdo social

realizada através de redes; € a interconectividade global.

Com o advento da Internet, tornou-se possivel o acesso rapido € menos oneroso
a um acervo de dados e informacdes os quais sdao quase que diariamente atualizados e
ampliados, facilitando a busca do conhecimento da comunidade cientifica e de toda a
populacdo (Leiner et al, 2003). Assim a divulgacdo de informacdes sobre doengas vem
sendo cada vez mais disponibilizada por paises e organizacdes internacionais, que divulgam
seus pareceres na Internet, contribuindo com a prevencdo e controle de doencgas

(Woodall, 2001).

No Brasil com o movimento da reforma sanitdria, houve a possibilidade de um
grande salto na estruturagdo do sistema de saude, contribuindo de forma fundamental para a
aprovagdo de principios e diretrizes, tais como a ampliacdo do conceito de saude, o
reconhecimento da satide como direito de todos e dever do Estado e a necessidade de
constituicdo e ampliacdo do orcamento para o setor, além da constru¢do de um Sistema

Unico de Saide (SUS).

Introdugdo
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No caso das doengas genéticas, estas ficaram mais evidentes, em vista da
melhoria de condi¢des de saude, de modo geral. Isto jd4 vem sendo percebido hd tempos e,
medidas estratégicas de incremento da atencdo a saide em doencas genéticas tém sido
paulatinamente tomadas pelo Ministério da Sadde, como implantacdo e viabilizacdo da

Triagem Neonatal, entre outras (Souza, Schwartz e Giugliani, 2002).

Considerando que, de forma geral, a formag¢do médica, e possivelmente, de
outros profissionais de satide no Brasil ndo contempla apropriadamente o diagndstico e
manejo das doengas genéticas (Porciuncula, 2004), a utilizagdo da internet para busca de

informacdes sobre doencas genética em geral, surge como uma possibilidade promissora.

As Anomalias craniofaciais (ACF) constituem um grupo de defeitos congénitos
freqiiente na populacdo mundial, com uma alta taxa de morbidade de significativo Onus
econdmico e psicosocial (Gorlin, Cohen e Levin, 1990; WHO, 2002; Cohen, 2002;
Jugessur e Murray, 2005) e etiologias heterogéneas. Dentre estas, a mais freqiiente é a
Fenda de Labio com ou sem envolvimento de Palato, acometendo cerca de um a cada 600 a

1000 recém-nascidos vivos (Mclnnes e Michaud, 2004).

Estudo realizado por grupo de pesquisa vinculado ao Projeto Cranio-Face
Brasil com o intuito de verificar e reconhecer a situagdo atual da assisténcia no Sistema
Unico de Satide, na extensdo do territério brasileiro, detectou a iniqiiidade de acesso aos
servicos de saude especializados e heterogeneidade no atendimento aos portadores de
anomalias craniofaciais, além de dificuldades dos profissionais de saide em obter
informacdes para um adequado atendimento primdrio, diagndstico e aconselhamento

genético (Monlleo, 2004).

Baseada na experi€ncia adquirida pelo mesmo grupo de pesquisa , que tem
como objetivo principal a melhoria da aten¢do a saide de portadores de ACF, foram
verificados os e-mails espontaneos direcionados ao PCFB, que evidenciaram demanda de
profissionais da drea de saide e comunidade em geral, por informacdes a respeito de
doencas genéticas, sendo em maior nimero questionamentos sobre fenda labiopalatal

(Ribeiro-Roda e Gil-da-Silva-Lopes, 2006).

Introdugdo
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Assim, a idéia inicial desta pesquisa foi desenvolver um site sobre Anomalias
Craniofaciais (ACF) para consulta publica. Entretanto, a elaboracdo de uma ferramenta

eficiente, exige o conhecimento das demandas especificas antes de construi-la.

Este estudo surgiu, portanto, da necessidade de reconhecer o funcionamento e
as peculiaridades do publico-alvo, além de estabelecer seus objetivos de curto, médio e
longo prazo, antes da constru¢do de um site visando atender o publico leigo e profissional
da saude na drea de ACF. Serd apresentado em forma de capitulos, conforme as normas,
procedimentos e orientacdes para publicacdo de dissertacOes e teses da Faculdade de

Ciéncias Médicas da Universidade Estadual de Campinas, 2005.

Introdugdo
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mm OBJETIVOS



Gerais

Especificos

Contribuir para a caracterizacdo das necessidades dos profissionais da saude

sobre diferentes aspectos das doencgas genéticas.

Colaborar para a intensificacdo e facilitacido da troca de informacdes sobre as
doencas genéticas entre os profissionais de saude e demais interessados via

web.

Caracterizar alguns aspectos do uso da internet como apoio para obtencao de

informacodes sobre doengas genéticas no Brasil, a saber:

o tipo de mensagens espontaneas direcionadas a um site voltado para grupo

de defeitos congénitos comum (Projeto Cranio-Face Brasil),
a forma de armazenamento de dados referentes aos contatos efetuados,

o tempo de resposta a e-mails disponibilizados em sites de associacdes

brasileiras de doengas especificas,

os sites consultados e forma de busca utilizada por uma amostra de

profissionais da saude,

as demandas provenientes de uma lista nacional de discussdo em genética

clinica.

Elaborar material informativo sobre aspectos odontolégicos das fendas

labiopalatais.

Objetivos
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REVISAO DA
LITERATURA



A Internet

Com o avango da comunicacio, permitiu-se a0 homem de qualquer parte do
globo terrestre compartilhar experiéncias, informagdes, valores e necessidades. A internet é
um mecanismo de disseminacdo de informacdo, e meio de colaboragdo e interagdo entre

individuos que independe da localizacao geogréfica (Leiner et al, 2003).

No campo da saide, vem crescendo o numero de sifes com banco de dados
sobre doencas, técnicas e terapias, bem como o nimero de informac¢des compartilhadas no

meio cientifico (Bireme, Pubmed, Medline, Lilacs).

Com isso, tem aumentado o nimero de associagdes, sociedades, entidades de
classe, instituicdes de ensino e pesquisa cientifica presentes no mundo digital. A literatura
descreve dificuldades da incorporacdo deste meio de informa¢do e comunicacao nos meios
académicos, por volta da década de 90, devido as dificuldades de aquisicao, instalacdo e
manutencdo; resisténcia de docentes na utilizacdo e dificuldades de compartilhar
informacdes entre os colegas e pesquisadores de outras instituicdes € com o publico em

geral (Iturri, 1998).

Hoje, favorecidas por esta tecnologia, as instituicdes de ensino e pesquisa t€m

como atividade principal o manuseio e a produ¢do de conhecimento.

Aspectos relevantes na abordagem de doencas genéticas e defeitos congénitos

As doengas genéticas e os defeitos congénitos sdo condigdes clinicas de
etiologias genéticas, cromossdmicas, ambientais ou multifatorial que podem causar injurias
a saude, em qualquer faixa etdria. O impacto da genética € visualizado principalmente em
decorréncia a reducdo de doencas transmissiveis e desnutricio (WHO, 2002;

Monll¢o, 2004; Horovitz et al, 2005; DATASUS, 2006).

Revisdo da Literatura

47



O ECLAMC (Estudo colaborativo Latino Americano de Malformagdes
Congénitas) é uma importante fonte de informacdo em epidemiologia de anomalias
congénitas no Brasil, baseada no registro voluntidrio de nascidos vivos. O registro
epidemioldgico brasileiro, de modo geral, foi favorecido a partir da introducdo do
campo 34, de  preenchimento na  declaracdio  dos  nascidos  vivos

(Marques-de-Faria et al, 2004; Nunes, 2005).

Embora nio seja obrigatério pelo ECLAMC o seu preenchimento s6 sera
possivel com o reconhecimento da importancia deste dado (Horovitz et al, 2005). As
desigualdades de acesso aos servicos de satde também podem dificultar este procedimento
(Monlleo, 2004), assim como o desconhecimento dos profissionais de saide sobre os

aspectos gerais dos defeitos congénitos.

Profissionais devem ser educados e treinados para conduzir da melhor forma
possivel o atendimento diante das condicdes disponiveis e cuidados primdrios a saide dos
afetados. Podendo assim, estarem aptos para orientar e encaminhar a médicos geneticistas
apenas individuos que necessitam de cuidados especiais no diagndstico, na investigacao e
no tratamento. Isso implica na implementagdo das abordagens e conhecimento em genética

pelos varios profissionais de saide (Porcitincula, 2004).

Diretrizes de satide internacional voltada aos problemas genéticos

As doengas genéticas e os defeitos congénitos constituem problema de satde
publica em grande parte do mundo. Sdo vérios os fatores que contribuem para a ocorréncia
e impacto das mesmas, na saide e bem estar dos individuos. Nos udltimos 40 anos, o
incremento da saude nos paises em desenvolvimento fez com que as doencas genéticas
fossem evidenciadas como principais causas de morbidade e mortalidade
(WHO/WAOPBD, 1999; March of Dimes, 2006, DATASUS, 2006). Frente a isso, a World
Health Organization (WHO), em parceria com a World Alliance of Organizations for the
Prevention of Birth Defects (WAOPBD), em janeiro de 1999, convocaram uma reunido

com o propdsito de rever a situacdo dos servicos de genética nos paises em

Revisdo da Literatura

48



desenvolvimento, juntamente com a necessidade de estabelecer metas e programas de
manuten¢do e prevencdo em todos os niveis de satde, para as condi¢cdes genéticas e 0s

defeitos ao nascimento (WHO/WAOPBD, 1999).

Outras medidas foram elaboradas pela Organizacdo Mundial de Saide (OMS),
com objetivos especificos, voltados para as ACF. Estes englobam a criacio de rede
internacional para construcdo, planejamento e desenvolvimento de protocolos para a
realizacdo de estudos colaborativos nas dreas biomédicas, epidemioldgicas e
comportamentais em ACF; a criagdo de diretério de recursos de pesquisa e criagdo de dados

de acesso publico disponivel na internet (WHO, 2002).

Para a implementacdo de servicos de genética, as estratégias defendidas pela
Organizacdo Mundial de Saude, sd@o os cuidados de saude em geral, atendendo os niveis
primdrios, secunddrios e tercidrios de sadde, em todos os segmentos da populacio

(WHO, 1999).

Assisténcia a saude no Brasil

Diante da concepcdo de que saide ndo se reduz apenas a auséncia de doenca e
sim a uma vida com qualidade, em 1988 foi criado pelo MS, o Sistema Unico de Satide
(SUS). Sua criacdo se deu devido as desigualdades socioecondmicas existentes no Brasil,
para promover a universalidade, integralidade e a equidade da atencdo em satde.
Constantes modificacdes sdo realizadas com o objetivo de incrementar suas diretrizes e

promover a descentralizacdo (Brasil, 2003).

No Brasil, devido a vasta extensao territorial e a concentracdo de atendimento a
saude nas regides Sul e Sudeste, a atencdo bdasica a saude fica debilitada, nem sempre
atendendo a demanda das necessidades regionais, promovendo o deslocamento dos

individuos para outros centros (Monlleo, 2004).
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Embasados nestes dados, em 2003 o MS elaborou documento, em pauta de
discussao, para promover uma politica de humanizac¢do de atengdo e da gestdao em saude no
SUS: HumanizaSUS, como programa de qualificacao, com o slogan, “SUS de todos e para

todos” (Brasil, 2003).

Condic¢oes Bucais e acesso a assisténcia a satide odontologica no Brasil

Embora nem sempre culturalmente lembrado como parte da saude geral, o
Ministério da Sadde no Brasil vem atuando de forma assidua na sadde bucal, especialmente
na prevencdo e no controle da doenca cédrie em criancas. Entretanto, a situacdo de
adolescentes, adultos e idosos, € relatada como as piores do mundo. Por isso, a¢des em

saude bucal voltada para cidadaos de todas as idades vém sendo tomadas (Brasil, 2006a).

Levantamentos epidemioldgicos em nivel nacional tém sido realizados desde
1986, relativos a doenga cérie, doenca periodontal e acesso aos servicos. Em 1996, este
levantamento abrangeu as capitais brasileiras relatando indices da cérie dental. Somente em
2000, o MS iniciou uma discussdo para a avaliacdo das principais doencas de manifestacoes
orais nos diferentes grupos etarios e que abrangesse todo o territério nacional. Denominado
“SB Brasil: condi¢cdes de saide bucal da populagdo brasileira”, o projeto divulgou os
resultados principais no relatério: “SB Brasil 20037, através de exame realizado em
108.921 pessoas em 250 municipios. A experiéncia de cdrie dentdria apresentada em pelo
menos um dente relatada em criancas entre 18 e 36 meses foi de aproximadamente 27%,
sendo esse indice de quase 60%, nas criancas de 5 anos. Na denticdo permanente ,
aproximadamente 70% das criancas de 12 anos e cerca de 90% dos adolescentes de

15 a 19 anos apresentam esta experiéncia.

Quanto as alteragOes gengivais, os indices apresentados foram de pouco mais

de 6% em criancgas de 5 anos , exceto na regido Norte com cerca de 10%.

O acesso ao tratamento odontolégico no Brasil sofre desigualdades regionais
marcantes. Cerca de 14% dos adolescentes brasileiros nunca foram ao dentista. Na Regido
Nordeste, esta porcentagem chega a quase 22% e na regido Sul, 6%, indices considerados

significativos em sadde publica (Brasil, 2006 a).
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Considerando a necessidade de rede especializada de servicos odontoldgicos,
regionalizacio dos servicos de satide no Sistema Unico de Saiide (SUS) e a garantia de
acesso integral as acOes de saide bucal, foi estabelecida a Portaria n° 599 GM de 23 de
marco de 2006, que define a implantacdo de Centros de Especialidades Odontolégicas
(CEOs), de Laboratérios Regionais de Prétese Dentéaria (LRPDs), o odontélogo na equipe
de saude da familia; e estabelece critérios, normas e requisitos para seu credenciamento.
Estes servicos devem incluir a execucdo de servicos especializados de odontologia no
minimo de servicos de diagnostico bucal, com énfase no diagndstico e deteccao do cancer
bucal; periodontia especializada; cirurgia oral menor dos tecidos moles e duros; endodontia

e atendimento a portadores de necessidades especiais.

Estes aspectos mostram que o Ministério da Satide no Brasil estd cada vez mais
preocupado em abranger todo o territério nacional com acdes que possam promover a

facilidade do acesso a assisténcia a saide, bem como reduzir as desigualdades regionais.

Observa-se, portanto, que existe a confluéncia de uma série de fatores
tecnoldgicos, cientificos, educacionais, politico-sociais e de satde, que justificam o uso da
internet como uma ferramenta para a reducdo destas desigualdades no que diz respeito a

saude no Brasil.
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CAS qiSTICA E
METODOS



Aspectos Eticos

O presente estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Faculdade

de Ciéncias Médicas da Universidade Estadual de Campinas, sob nimero 381/ 2002.

Os profissionais de saide envolvidos nesta pesquisa receberam informagdes
sobre o estudo e Termo de Consentimento Livre Esclarecido (apéndice 8), contendo
explicacdes sobre o objetivo, os critérios de participagdo, a importincia da contribui¢do

para este estudo. A participacao foi voluntdria.

Métodos
Amostra
A amostra final deste estudo assim foi constituida:

Contatos espontaneos realizados por meio do e-mail disponivel do Projeto

Cranio-Face Brasil ( cranface @fcm.unicamp.br), totalizando 113 mensagens, em 28 meses.

Respostas a mensagens enviadas pela pesquisadora por meio de pergunta

genérica a 35 sites nacionais.

Respostas a questiondrio estruturado sobre funcionamento e armazenagem de

informacdes de sites nacionais e internacionais, em nimero de 38 e 58, respectivamente.

Resposta a pergunta especifica formulada a 35 instituicdes em relacdo a

doencas participantes do Programa de Triagem Neonatal.

Respostas de 91 profissionais de saide que estavam presentes no XVIII

Congresso de Genética em 2006, Guaruja - Sao Paulo a um questiondrio estruturado.

Mensagens compartilhadas no Grupo de Discussio GENETICACLINICA, no

periodo de 43 meses, totalizando 2242 mensagens.

Casuistica e Métodos

55


mailto:cranface@fcm.unicamp.br

Instrumento de Coleta de Dados

1* Etapa: Andlise de e-mails espontineos, direcionados ao e-mail do Projeto
Cranio-Face Brasil, disponivel na pagina da Faculdade de Ciéncias Médicas, para verificar

os anseios e necessidades do publico que fez contato.

2* FEtapa: Para coleta de dados, foi desenvolvido, primeiramente, um
questiondrio com questdes semi-abertas ( apéndice 1 ), encaminhado a 38 sites nacionais,
alguns fornecidos pelo Instituto Canguru ( Anexo 1), para obtencdo de dados a respeito do
tempo de existéncia, armazenamento, organizacao de informacdes, controle do numero de
acessos € manutencdo do sife . Juntamente com carta explicativa com o0s objetivos,
preceitos de participacdo e importancia do estudo. Ressaltando a participacdo voluntéria e
data de validade para recebimento das respostas, num prazo maximo de 30 dias
(apéndice 2). Outra carta foi confeccionada para solicitar e-mail para encaminhamento do
formulario estruturado, em sites em que o contato era realizado apenas no préprio site

(apéndice 3).

Transcritos para o inglés, questiondrio (apéndice 4) e carta (apéndice 5), foram

encaminhados a 58 sites internacionais (apéndice 6).

3* Etapa: Para verificar o tempo de resposta fornecida pelos sites existentes, foi

elaborada pergunta genérica ( apé€ndice 7), encaminhada para 35 sites nacionais.

4* Etapa: Entrevista com questiondrio estruturado, aplicado em Congresso de
Genética, elaborado para verificar dentre os profissionais de saude, a freqiiéncia e acesso a
sites de doencgas genéticas (apéndice 9), e Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

(apéndice 8).

5* Etapa: Pergunta especifica elaborada sobre doencas que fazem parte da
Triagem Neonatal Publica Brasileira (apéndice 10), encaminhada para 35 sites, dentre eles,

entidades de classe e associagdes.

6" Etapa: Andlise do perfil da lista de discussdo: GENETICACLINICA, para
conhecer os participantes quanto a sua origem, profissdo e como conheceu a lista, bem
como a abordagem dos temas. Esta etapa foi efetuada pelo fundador e moderador do grupo,

Prof. Dr. Victor Evangelista de Faria Ferraz.
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Analise dos resultados

Os dados foram tabulados em Microsoft Excel e analisados de forma descritiva

devido o carater do estudo.

Os dados da lista de discussaio GENETICACLINICA foram analisados
qualitativamente, em seu contetido, pelo moderador do grupo, Prof. Dr. Victor Evangelista

de Faria Ferraz e apresentados de forma descritiva.
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Resumo

A alta prevaléncia das doencas genéticas e defeitos congénitos tém sido valorizados nos
ultimos anos, em vista de suas implicacdes morbidas e alta mortalidade. Entretanto, o
conhecimento de genética entre os profissionais de saide parece ser limitado. Desse modo,
a internet surge como uma op¢ao ripida de acesso ao conhecimento na darea. Este estudo
objetivou caracterizar alguns aspectos do uso da internet como apoio para obtencdo de
informacdes sobre doencas genéticas no Brasil. O estudo foi descritivo, baseado em andélise
de conteido de mensagens espontaneas, direcionadas ao Projeto Cranio-Face Brasil
(PCFB), resposta fornecida por sites nacionais e internacionais a questiondrio estruturado,
tempo de resposta a perguntas formuladas, entrevista com profissionais de saide e andlise
de lista de discussdo. Utilizaram-se para andlise, 113 mensagens espontianeas enderecadas
ao PCFB, 32 de profissionais de saude, os quais, 21,87% buscavam informagdes sobre
anomalia congénita, 40,62% desejam participar do projeto ou curso. Responderam ao
questionario, 10,52 % dos sites nacionais e 6,89% internacionais. O tempo médio de espera,
no prazo de 07 dias, foi de 03 dias. Todos os profissionais da saude consultados utilizam a
internet, sendo que 70,33% destes acessam diariamente. Sifes de busca sao mais utilizados.
Constatou-se a caréncia de informacdo, em sites de busca e na literatura cientifica on-line,
de material com abordagem odontoldgica e doencas diagnosticadas pela triagem neonatal,
exceto da anemia falciforme. De 2242 mensagens da lista de discussdao de genética, o
assunto mais freqiiente foi “mensagens gerais” (20,7%), seguido de “exames em genética”
(16,8%). Verificou-se a utilizacdo freqiiente da internet na busca de informacdes sobre

doencas genéticas.

As informacdes obtidas sobre aspectos organizacionais ndo foram suficientes
para conclusdo especifica. Estudos e divulgacio de informacdes para seguimento
odontolégico das doengas pertencentes a Triagem Neonatal poderiam ser incrementados. O
grupo de discussio GENETICACLINICA desenvolve papel importante na comunicagao

entre os diversos profissionais.

Palavras Chave: Genética, doengas genéticas, internet, triagem neonatal.
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Abstract

The high prevalence of the genetic illnesses and congenital defects has been valued in last
years, about of its morbid implications and high mortality. However, the genetics
knowledge in the health professionals seems to be limited. On this way, the Internet appears
as a fast option of access to the knowledge in the area. This study objectified to characterize
some aspects of the use of Internet as support for attainment of information on genetic
illnesses in Brazil. The study was descriptive, based in analysis of content of spontaneous
messages, directed the project CFB, answers supplied for national and international sites
with structuralized questionnaire, time of reply the formulated questions, interview with
health professionals and analysis of argument list. It was used for analysis, 113 addressed
spontaneous messages to PCFB, 32 of health professionals, which, 21.87% searched
information on congenital anomaly, 40.62% desires to participate of the project or course.
The questionnaire was answered to 10,52 % of national sites and 6.89% international. The
average time of wait, in the stated period of 07 days, was of 03 days. 100% of the consulted
professionals of health used the Internet, and 70.33% had access daily. Sifes of search are
more used. It was evidenced information lack, in sites and in scientific literature, of
material with deontology boarding and illnesses diagnosis for the neonatal screening,
except of the sickle cell anemia. On 2242 messages of the list of genetics arguments, the
most frequent subject had been "general messages" (20,7%), followed of "examinations in
genetics" (16,8%). It was verified frequent use of the Internet in the search of information
on genetic illnesses. The information gotten on organizational aspects had not been enough
for specific conclusion. Studies and spreading of information for dental pursuing of the
pertaining illnesses to the Neonatal Screening could be developed. The arguments group of
GENETICACLINICA develops important participation in the communication between the

diverse professionals.

Key Words: Genetic, genetics disease, Internet, neonatal screening.
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Introducao

O advento da Internet, em 1969, trouxe facilidades no acesso a informagdao em
nivel mundial, determinando sua rdpida incorporacdo como instrumento rotineiro. Desse
modo, ndo € dificil entender a utilidade da Internet na divulgacdo de informacdes sobre
doencas, de modo geral. Por sua vez, o entendimento das bases genéticas de doencas

humanas vem crescendo rapidamente nas ultimas décadas (OMIM, 2006).

Enquanto grupo, as doencas de etiologia genética tém alta prevaléncia na
populacdo. Entretanto, considerando condi¢des clinicas especificas, estas sdo, em geral,
consideravelmente raras (OMIM, 2006). Deste modo, tanto para profissionais da saudde,
quanto para familias interessadas, a busca por informagdes sobre doencgas genéticas na

Internet € uma estratégia freqiiente, rdpida e de baixo custo.

O Brasil € um pais de dimensdes continentais, com territério de 8,5 milhdes de
quildmetros quadrados, ocupando quase a metade (47%) da drea da América Latina, com
renda per capita de R$ 8.694,00, e populagao com cerca de 180 milhdes de brasileiros em
2004 (Brasil 2006 a), revelando significativa diversidade soécio-econOmica e cultural e
discrepancias regionais no acesso a cuidados de saide. Mesmo considerando as
caracteristicas regionais, tem havido uma crescente melhoria das condicdes higieno-
sanitdrias, dietéticas e campanhas de vacinagdo, resultando na reduc¢do da ocorréncia de
doencas infecto-parasitarias. Como conseqii€ncia, os defeitos congénitos passaram a ocupar
posicdo de destaque (Marques-de-Faria et al, 2004). Dados do Ministério da Saude revelam
que, em 2000 e em 2004, as malformacdes congénitas, deformidades e anomalias
cromossOmicas eram, respectivamente, a 3* e 2* causa de mortes no primeiro ano de vida

(DATASUS, 2006).

Este fato tem ocorrido, também, em outros paises da América Latina e Caribe,
onde a mortalidade infantil devido a anomalias congénitas alcanca a cifra de 27%,
ocupando entre o 2° e 5° lugar dentre as causas de morte na infancia (Penchaszadeh, 1993;
Thompson; Mcinnes & Willard, 1993). Evidentemente, estes nimeros ndo refletem as
doencas genéticas de manifestacdo tardia. Considerando estes e outros aspectos, a OMS
tem determinado diretrizes para o estabelecimento de programas de genética em paises em

desenvolvimento (WHO, 2002).
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No Brasil, em 1992, foi publicada a portaria MS GM/MS n°. 22 de 15/01/1992,
estabelecendo o Programa de Diagnodstico Precoce do Hipotiroidismo Congénito e
Fenilcetontiria, a qual foi normalizada no Ambito do Sistema Unico de Satide por meio da

Portaria GM/ MS 822 de 06/06/ 2001, com a institui¢do do Programa de Triagem Neonatal.

A discussdo sobre o estabelecimento de uma politica publica de saide em
genética € relativamente recente. Em outubro de 2004 foi estabelecida a portaria n® 2380
que institui grupo de Trabalho de Genética Clinica, que tem como atribui¢c@o sistematizar
uma proposta de politica Nacional de Atencdo a Saude em Genética Clinica no ambito do
Sistema Unico de Sadde. Entretanto, medidas governamentais isoladas de apoio a
diagndsticos e tratamento ji vém sendo tomadas hd tempos. Por exemplo, exames de
cariotipo constam na Tabela Unificada de Procedimentos, Medicamentos e Insumos

Estratégicos do SUS (SUS, 2005).

O tratamento de doencas genéticas e defeitos congénitos também tem sido
contemplado. Em 1993, foram incluidos na tabela do Sistema de Informagdes Hospitalares
procedimentos de correcio de fissuras labiopalatais e implantes dentarios osseointegrados
e, em 1994, foram estabelecidas normas para credenciamento de servicos nestas dreas.
Estas iniciativas culminaram, em 1998, na criacdo da Rede de Referéncia no Tratamento de
Deformidades Craniofaciais (RRTDCF), na qual foi incluida a realizacdo de implante
coclear, em 1999, e estabelecidas normas para credenciamento de servigos
(Portaria SAS/ MS 62 de 19/04/1994; Portaria GM/ MS 1278 de 20/10/1999)
(Brasil, 2006). Mesmo nessas situagdes, o acesso ao atendimento do especialista em
Genética Clinica e a realizacdo de exames complementares especializados ainda fica a

desejar (Ramalho et al., 2003; Horovitz, et al., 2005; Monlle6 e Gil-da-Silva-Lopes, 2006).

Por outro lado, a terapéutica para algumas doengas genéticas, vem sendo
regulamentada no Sistema Unico de Sadde (SUS), tais como Fibrose Cistica
(Portaria SAS/N° 263 de 18 de julho de 2001), Osteogénese Imperfeita (Portaria GM/ MS
n° 2305 de 19 de dezembro de 2001), Doenca de Gaucher (Portaria n° 449 do dia 8 de julho
de 2002 pela Secretaria de Assisténcia a Saude), Fenilcetondria (Portaria n® 847 de 06 de
novembro de 2002), Hipotiroidismo Congénito (Portaria n® 848 de 06 de novembro de

2002) e Anemia falciforme (Portaria n°® 872 de 12 de Novembro de 2002) (Brasil, 2006).
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Recentemente, a necessidade de estruturagdo de uma politica de saide para a
inser¢do da Genética Clinica no SUS levou o Ministério da Saude a lancar, em conjunto
com o Ministério de Ciéncia e Tecnologia (CNPq) e SCTIE-DECIT o primeiro Edital
especifico para Pesquisa em Genética Clinica no Sistema Unico de Sadde

(Edital MCT/ CNPq/ MS-SCTIE-DECIT 21/2006).

Entre diversos aspectos da insercdo da genética clinica na pratica da saude no
Brasil, trés chamam a atencdo. Uma primeira barreira é a dificuldade de acesso ao
especialista em Genética Clinica, acarretada pelo pequeno numero de profissionais,
servicos de genética e laboratorios especializados, todos com distribuicdo territorial

heterogénea (Horovitz et al., 2005).

Outro ponto relevante € a falta de formacao em genética na constituicdo médica
(Porcidincula, 2004) e, muito possivelmente, em outras profissdes da sadde. Isto certamente
deve acarretar dificuldades no estabelecimento da suspeita de etiologia genética, ou mesmo,
em dar informacdes apropriadas as familias. Como demonstrou Guedes (2006), na regiao
de Brasilia (DF), que verificou falhas significativas nas informacdes genéticas fornecidas a
portadores de traco falciforme por profissionais sem o adequado preparo para realizar este

procedimento.

A crescente formacdo e divulgacdo de associacdes de doencgas genéticas e
grupos de suporte especificos, desencadeiam a necessidade de esclarecimentos e busca de
informacdes e tratamento. Foi possivel detectar, 82 entidades, sendo 55 com site disponivel
na WEB, obtidos por meio de busca aleatéria na internet, e através de contato estabelecido
com o Instituto Canguru (organizagdo, sem fins lucrativos, da Sociedade Civil de interesse
publico especializado em doencas metabdlicas hereditdrias, com fins de propagar
conhecimentos entre os profissionais de saude, e interesse em promover agdes que facilitem

o0 acesso dos pacientes a informacdo e aos tratamentos necessarios).

Por meio de iniciativas individuais, especialistas em Genética Clinica também
buscaram alternativas para troca de informagdes especificas. Por exemplo, em junho de
2002 um médico geneticista criou uma Lista de Discussdo sobre Genética Clinica —

GENETICACLINICA (http://health.eroups.yahoo.com/group/geneticaclinica). Seu intuito
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era prover um meio de comunicacdo entre pessoas com interesse na area. Esta lista, apos
quase quatro anos de existéncia, atualmente congrega 176 participantes, que mant€ém uma
discussdo proficua e uma troca de informagdes extremamente util para a pratica profissional

da genética médica e clinica no pafs.

Em 2003, o Departamento de Genética Médica da Faculdade de Ciéncias
Médicas (FCM) da Universidade Estadual de Campinas desenvolveu o Projeto Cranio-Face
Brasil, com o objetivo de melhorar a atencdo em satde para portador de anomalias
craniofaciais por meio da integracdo de diferentes centros especializados. Informacdes
sobre este Projeto, sem o intuito de divulgar assuntos de utilidade ptblica, sao hospedadas
para consulta no endereco eletronico da FCM / UNICAMP

(http://www.fcm.unicamp.br/deptos/genetica/projeto_cranio.php).

Todos estes fatos demonstram o quadro atual da situacdo da Genética Clinica
no Brasil e apontam para aumento gradativo da demanda para acesso a informagdo em
genética, quer de profissionais da satde, quer da populacdo em geral. A consulta a internet,
visando o esclarecimento de duvidas sobre doengas genéticas, surge, portanto, como uma
op¢do de minimizar as barreiras acima descritas. Podemos destacar o crescente niimero de
cursos a distancia com o desenvolvimento de cursos on-line, oferecido pelas instituicdes de

ensino e de classe disponiveis na internet.

O objetivo deste estudo foi caracterizar alguns aspectos do uso da Internet
como apoio para obtencdo de informacdes sobre doencas genéticas no Brasil: o tipo de
mensagens espontaneas direcionadas a um sife voltado para grupo de defeitos congénitos
comum (Projeto Cranio-Face Brasil), a forma de armazenamento de dados referentes aos
contatos efetuados, o tempo de resposta a e-mails disponibilizados em sifes de associacdes
brasileiras de doencas especificas, sites consultados e forma de busca utilizada por uma
amostra de profissionais da sadde, informacdes divulgadas sobre as doencas geneticamente
determinadas que fazem parte da triagem neonatal e as demandas provenientes de uma lista

nacional de discussido em genética clinica.
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Método

Por meio de busca aleatdria na Internet e associacdes fornecidas pelo Instituto
Canguru (S3o Paulo-Brasil), obteve-se um total de 35 sites nacionais sobre doencas
genéticas e defeitos congénitos. Para estes, foi encaminhada uma Unica pergunta genérica,
para determinar o tempo de recebimento de resposta: “Meu nome € Silvana, e gostaria de
conhecer melhor o trabalho de vocés conversando com alguém ja participante. Existe
alguém na regido de Campinas (S3o Paulo) que eu possa contatar? Aguardo resposta.

Obrigada”.

A fim de conhecer o sistema de armazenamento dos contatos efetuados a 38
sites nacionais, 35 dos quais acima mencionados, e 58 internacionais, encaminhou-se
questiondrio estruturado com perguntas referentes as seguintes informagdes: tempo de
existéncia, quem eram os responsdveis pela organizacdo das informacdes, nimero total e
média mensal de acessos, tipo de usudrio e informacgdo solicitada e forma de arquivo dos

contatos recebidos.

Foram analisados os contatos espontineos direcionados ao e-mail
disponibilizado no site do Projeto Cranio-face Brasil, no periodo de marco de 2004 a junho

de 2006.

Para determinagdo dos sites mais consultados por profissionais da saide e a
forma de acesso, foi elaborado e validado um instrumento de coleta de dados, utilizado
tanto em entrevistas como em respostas de proprio punho. Neste, constava perguntas sobre
profissdo, nimero de anos de formado, utilizacdo da internet na rotina profissional e sites

mais acessados.

As doencas genéticas detectadas por meio da triagem neonatal recomendada
pelo Ministério da Sadde, também foram alvo de investigacdo. Foi realizado contato por e-
mail com 35 institui¢des, tais como: Ministério da Satide, associacdes, secretarias de saudde,
conselhos regionais e institui¢des. Neste, formulou-se a seguinte pergunta: “Meu nome ¢é
Silvana, sou dentista, aluna da pés-graduagdo, nivel mestrado em saidde da crianga e do

adolescente, FCM/ UNICAMP. Gostaria de obter informagdes se hd alguma restricio ou
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cuidado especial que deva ser tomado em relacdo ao tratamento odontoldgico, para
portadores das doengas mais prevalentes como as diagnosticadas pela triagem neonatal
(Fenilcetonuria, Fibrose Cistica, Anemia Falciforme e Hipotiroidismo). Aguardo sua

resposta para que eu possa dar continuidade aos meus estudos. Atenciosamente”.

Com a finalidade de conhecer um pouco mais sobre o perfil da lista de
discussao GENETICACLINICA, foi realizado em levantamento de 174 pessoas
participantes, em julho de 2006, quanto a sua origem, profissdo e como conheceu a lista. As
mensagens encaminhadas pelos participantes entre janeiro de 2003 e julho de 2006
(2242 mensagens) foram analisadas qualitativamente, tentando definir os temas principais

que abordavam.

Todos os dados foram analisados de maneira descritiva.
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Resultados
Resposta a contato efetuado com sites nacionais

Dos 35 e-mails encaminhados com pergunta genérica para sites nacionais,
foram obtidas 16 respostas, recebidas no periodo de 07 dias. Como respostas imediatas

foram conseguidas 12/16 correspondendo ao percentual de 75%. (Grafico 1).

Grifico 1- Nimero de respostas obtidas no periodo de 07 dias, separada por dias.
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Sobre armazenamento de dados de contatos efetuados

Das consultas referentes a armazenamento de dados, 38 nacionais e 58
internacionais, foram obtidas 04 respostas nacionais (10,52%) e 04 internacionais (6,89%).
Respectivamente, o tempo médio existente na rede foi de 06 e 10 anos. O nimero de
respostas obtidas em relagdo a organizacdo das informagdes por profissionais de satde, foi
de 4/4 nacionais e 3/4 internacionais, apenas 2/4 fazem o controle do nimero de acessos,
tanto nacionais como internacionais, € a manutencdo de arquivo das mensagens sdo feitas

em 4/4 em ambos.
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Quanto aos solicitantes das informagdes nos sites nacionais e internacionais,
estes foram respectivamente: individuos doentes 3 /4 e 4/4, profissionais de saude 3 /4 e 3

/4, familiares 3 /4 e 4/4, para pesquisa 2/4 em ambos.

Na Tabela 1, encontram-se dados sobre tipo de informacgdes solicitadas a sites

nacionais e internacionais.

Tabela 1- Descri¢do dos tipos de informagdes solicitadas a sites nacionais e internacionais

INFORMACOES SITES NACIONAIS SITES INTERNACIONAIS
SOLICITADAS n° de respostas/ % n° de respostas/ n° %
n° total total
Sobre a doenca 3/4 75,00 4/4 100,00
Sobre tratamento 4/4 100,00 4/4 100,00
Contatos com outras Familias 2/4 50,00 4/4 100,00
Locais de atendimento 4/4 100,00 4/4 100,00
Trabalho voluntario 2/4 50,00 1/4 25,00

Sobre contatos espontineos ao Projeto Cranio-face Brasil

Das 113 mensagens espontaneas dirigidas ao Projeto Canio-Face Brasil e
recebidas no periodo de marco de 2004 a junho de 2006, 32 corresponderam a consultas de
profissionais de satde, dos quais 06 desejavam orientacdes sobre algum tipo de anomalia

congénita; 01 buscava orientacdes sobre fenda labiopalatal ou palatal.

Os diferentes profissionais de saiide que entraram em contato espontaneo com o

e-mail do Projeto Cranio-Face encontram-se listados no Grafico 2.
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Grafico 2- Distribui¢do dos diferentes profissionais de sadde que contataram
espontaneamente 0 PROJETO CRANIO-FACE BRASIL a partir do e-mail
disponibilizado no periodo de margo de 2004 a junho de 2006 .
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Dos profissionais de saide que fizeram contato, 11/32 (34,37%) tinham
interesse em participar do projeto e 02/32 (6,25%) desejavam fazer curso relacionado ao

assunto.

Com relacdo ao publico leigo, observou-se que 21/28 (75%) eram pais e 07/28
(4%) portadores, em busca de algum tipo de informagdo a respeito das anomalias

craniofaciais.

Sobre sites consultados por profissionais de satide

Foram consultados 91 profissionais de saide em Congresso especifico de
Genética, dos quais 67 eram do género feminino e 24 do género masculino, na faixa etdria
de 19 a 59 anos. O acesso a internet € realizada por 100% dos entrevistados. A freqii€ncia

de sua utilizacdo varia conforme a Tabela 2.
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Tabela 2- Freqii€éncia semanal de acesso a internet por profissionais de saide entrevistados.

QUANTIDADE DE DIAS PROFISSIONAIS %o
ACESSADOS NA SEMANA

1 VEZ POR SEMANA 3 3,29
2 VEZ POR SEMANA 2 2,19
3 VEZ POR SEMANA 4 4,39
4 VEZ POR SEMANA 5 5,49
5 VEZ POR SEMANA 7 7,69
6 VEZ POR SEMANA 6 6,59

TODOS OS DIAS 64 70,33

Quanto aos locais de onde estes profissionais acessam a internet encontram-se

discriminados na Tabela 3.

Tabela 3- Locais de utilizagcdo do microcomputador para acessar a internet referidos pelos

profissionais da saude entrevistados.

LOCAL DE ACESSO Numero de profissionais %

TRABALHO 8 8,79
CASA 15 16,48
OUTROS LUGARES 4 4,39
TRABALHO, CASA E OUTROS 3 3,29
TRABALHO E CASA 51 56,04
TRABALHO E OUTROS 1 1,0

CASA E OUTROS 2 2,19
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Dentre os sites mais visitados pelos entrevistados, poucos responderam

preferindo deixar em branco, mencionando apenas verbalmente a utilizagdo de sifes para

busca como o GOOGLE. Dentre as respostas o Online Mendelian Inheritance in Man

(OMIM) foi o mais citado como fonte para busca especifica na pesquisa genética.

Sobre triagem neonatal e tratamento odontoldgico

Sobre a pergunta especifica elaborada sobre as doencas pertencentes a Triagem

Neonatatal Publica Brasileira, dos 35 e-mails encaminhados via fale conosco no proprio

site ou e-mail disponibilizado, foram obtidas 23 respostas conforme dados da Tabela 4.

Tabela 4 — Respostas obtidas através de pergunta especifica a e-mails referente a doencas

diagnosticadas pela triagem neonatal.

PROCEDIMENTO EFETUADO

Numero de respostas

Encaminha para outro 6rgdo ou profissional
Solicita cadastro no site para encaminhar novamente a pergunta
Solicita enderego para envio de material

Resposta querendo saber mais sobre o estudo para fornecer dados e trocar

informagdes

Resposta fora do objetivo da pergunta (Aspectos Legais do atendimento

odontoldgico)

Disponibilizando material sobre Anemia Falciforme
Resposta automdtica

Erro de e-mail

Retorno com a mensagem que foi enviada

7

2
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Foram obtidas duas respostas referentes a tratamento odontolégico de
portadores de anemia falciforme, ambos indicando o mesmo material de apoio
disponibilizado pelo MS. A primeira resposta veio da Coordenacdo Nacional de Satde
Bucal, que enviou texto via e-mail e correio, além de informar que estava disponivel no site
do MS. Ressalta-se que, apesar de disponivel, o acesso para a informacao no site do MS,
estd situado no item Atencdo a Saude, sub-item Atencdo a Saude Bucal, ndo diretamente
relacionada, portanto, a Triagem Neonatal. Uma segunda resposta veio, inicialmente da
APROFE - Associacao Pré-falcémico, indicando profissional responsdvel para respondé-la.

A resposta foi obtida apds este contato direto.

Nao foram obtidas respostas referentes a Fibrose Cistica, Fenilcetontria e

Hipotiroidismo Congénito.

O Grupo de Discussao GENETICACLINICA

Por meio de mensagem encaminhada a prépria lista de discussdo, seus
participantes (n=174) foram convidados a participar de um pequeno levantamento que
solicitava sua origem, profissdo e como vieram a participar do grupo. Foram recebidas 87
respostas ao levantamento (50,0%). Dos respondentes, 54 (62,1%) eram do sexo masculino
e 33 (37,9%) do feminino. A maioria dos participantes era da regido Sudeste
(n=54 — 62,1%), seguido pela regido Sul (n=24 - 27,6%), pelas regides Nordeste
(n=5 — 5,7%), Cento-Oeste (n=2 — 2,3%) e Norte (n=1 — 1,1%). Um contato foi realizado

por profissional residente em Portugal.

Quanto a profissdo exercida, a grande maioria dos participantes que
responderam era médicos (n=81 — 93,1%), sendo que 64 (73,6% do total) eram médicos
geneticistas, sete (8,0% do total) médicos residentes de programas de Genética Médica,
cinco (5,7%) pediatras nao geneticistas, dois (2,3%) oftalmologistas, dois (2,3%)
neurologistas e um oncologista (1,1%). Entre os participantes ndo médicos (n=6 — 6,9%),
dois (2,3% do total) eram biomédicos, dois (2,3%) eram dentistas, um era enfermeiro

(1,1%) e um (1,1%) era psicologo. A docéncia foi referida por 27 (31,0%) pessoas.
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A maior parte dos participantes (n=39 — 44,8%) chegou ao grupo de discussdo
por meio de indicagcdo de colegas. Outros 27 (31,0%) foram convidados pelo moderador
por e-mail. A apresentagdo pelos servicos de genética foi referida como motivo da entrada
no grupo de discussdo por seis (6,9%) pessoas. Os meios de comunica¢cdo da Sociedade
Brasileira de Genética Clinica com seus sécios foram responsaveis, por cinco (5,7%)
adesoes. A divulgacdo em eventos cientificos relacionados a genética médica foi motivo de
adesdo de quatro (4,6%) pessoas. Seis (6,9%) pessoas ndo referiram como entraram para a

lista.

Foi realizada a andlise temdtica de 2242 mensagens enviadas entre janeiro de
2003 e julho de 2006. As mensagens podiam ser classificadas em mais de um tema, o que
resultou em 2486 referéncias temdticas. As mensagens referindo-se a generalidades,
aspectos operacionais do grupo de discussdo ou a aspectos relacionais (como parabenizagdao
por nascimento de filhos, conquistas de titulos etc) foram classificadas como
MENSAGENS GERAIS e corresponderam a 20,7% das ocorréncias tematicas. O segundo
tema mais freqiiente na lista (16,8%) referia-se a EXAMES EM GENETICA, envolvendo
solicitacdes de informagdes (e suas respostas) sobre testes genéticos para determinadas
doencas. Informacdes e discussdes relacionadas a atuacdo da SOCIEDADE BRASILEIRA
DE GENETICA CLINICA (SBGC) foram responsdveis por 12,2% das referéncias
temdticas. O grupo também serviu para a aproximagdo entre os profissionais € o tema
CONTATOS, referindo-se as solicitacdes (e suas respectivas respostas) de informacdes
sobre como contatar diversos profissionais foi responsdvel por 9,8% das referéncias
tematicas. Um outro ponto forte da lista é a possibilidade de DISCUSSAO DE CASOS
CLINICOS entre seus participantes, o que respondeu por cerca de 6,9% das referéncias
temdticas. A solicitagio de ARTIGOS CIENTIFICOS e discussio de literatura foi o
6° tema mais discutido (6,2%), empatando com discussio da PRATICA PROFISSIONAL.

A Tabela 5 discrimina a analise tematica.
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Tabela 5- Distribuicdo dos temas abordados nas mensagens encaminhadas ao grupo de

discussao GENETICACLINICA, entre janeiro de 2003 e julho de 2006.

TEMAS N %
Geral 515 20,7
Solicitagdo de Exames 417 16,8
SBGC 304 12,2
Contatos 244 9,8
Discussio de Casos 172 6,9
Pratica Profissional 155 6,2
Solicitacdo de Artigos Cientificos 153 6,2
Eventos em genética 141 5,7
Residéncia Médica 99 4,0
Genética na Midia 64 2,6
Ensino em Genética 63 2.5
Projetos de Pesquisa 61 2,5
Associagdes de Doengas Genéticas 33 1,3
Politicas de Sadde Publica em Genética 32 1,3
Softwares em Genética 15 0,6
Divulgacgdo de Concursos 10 0,4
Apresentacdo de Novos Participantes 6 0,2
Educagdo continuada 2 0,1
Total 2486 100,0
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Discussao

Tendo em vista a alta prevaléncia e ao mesmo tempo, a raridade de quadros
clinicos especificos de etiologia genética e de defeitos congénitos, assim como a relativa
facilidade de acesso a sites na internet e agilidade deste recurso, € de se esperar que esta
comunicacdo seja um mecanismo bastante utilizado para relacionamento entre interessados

no assunto.

No Brasil, 19,2 % dos domicilios tém acesso a microcomputador
(Brasil, 2006c), sendo que o uso rotineiro da internet é relatado por 32 milhdes de
brasileiros. Destes, nove milhdes fazem uso de banda larga em casa (EXAME 2006).
Embora estes nimeros sejam aparentemente significativos, dados do IBGE apontam uma
populacdo total de 180 milhdes de brasileiros, apresentando um indice de analfabetismo em
2002 de 14,6 milhoes (11,8 % da populagdo de 15 anos ou mais de idade, contra 17,2% em
1992). O Pais tinha 32,1 milhdes de analfabetos funcionais e 65,7% dos estudantes com 14
anos de idade estavam defasados (Brasil, 2006b). Assim, ainda que existam informagcdes
disponiveis on—line, a sua compreensao ainda € dificil para uma parcela representativa da

populacdo.

Entretanto, diante do nimero de sites existentes sobre diferentes temas em
genética, € surpreendente a dificuldade de contato por meio do e-mail disponibilizado com
este intuito. Considerando que a intencao dos servigos de atendimento on-l/ine é a rapidez,
foi estipulado neste estudo, prazo miximo para aguardar por uma resposta de sete dias. De
todos os servicos contatados, em apenas 45,71% deles foram obtidas respostas neste

periodo, o que foi considerado aquém do desejavel.

Motivos para justificar este baixo nimero de respostas poderiam ser aventados.
Por exemplo, esta funcdo poderia ser desempenhada por voluntarios dentro das associacoes
e, portanto, sem um limite rigido de tempo para a resolu¢do de cada caso. Ou, ainda, por
falta de pessoal especializado ou treinado para tal acdo. Nestas situagdes, poder-se-ia
considerar que as associagdes, movidas por pessoas interessadas em colaborar,
necessitariam de um suporte maior do que o existente para atender a demanda on-line, quer

seja de pessoal, quer seja de infra-estrutura.
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Pode-se supor, também, que o nimero de respostas poderia ser agilizado e
mesmo aumentado caso, além de pessoal treinado, existissem respostas pré-redigidas para
as perguntas comuns. Para tanto, seria fundamental o reconhecimento do usudrio e mesmo
de seus interesses dentro do tema. Como complemento, poderia existir um banco de dados
de facil acesso ao encarregado de responder.

Infelizmente, de um total de 96 sifes nacionais e internacionais, apenas 0ito
responderam ao questiondrio enviado, referente justamente a formagao de banco de dados e
tipo de usudrios. Pode-se considerar que isto tenha acontecido por falta de interesse na
participacdo do estudo, auséncia de pessoal preparado para respondé-lo ou, ainda, falta dos
dados solicitados. Este udltimo seria um problema importante na comunicacdo com 0O
usudrio, pois possivelmente ndo seriam levados em conta os anseios do publico alvo.

Neste sentido, considerando que a existéncia média de sites relacionados ao
assunto € de seis anos entre os nacionais e 10 anos entre os internacionais, possivelmente ao
menos uma parcela dos usudrios ndo esteja devidamente contemplada em suas necessidades
de esclarecimento com as informacdes disponiveis em cada um dos sites que foram
contatados. Evidentemente, todas as suposi¢cdes acima poderiam ser redimensionadas se
fossem avaliados dados de uma quantidade maior de associagdes, o que nao foi possivel.

Por outro lado, a pequena amostra de usudrios que contataram o e-mail
disponibilizado pelo Projeto Cranio-Face Brasil demonstra quantidade representativa da
necessidade do publico alvo e profissionais de saide interessados no assunto em questao,
em uma série de questionamentos. Estes, por sua vez, contemplam a necessidade de uma
maior divulgacdo sobre conceitos bdsicos em genética, além de informagdes especificas
sobre doengas e mesmo tentativas de profissionais de saude de aprendizado na drea.

Algumas peculiaridades das doengas genéticas influenciam, ainda, o seu
reconhecimento pelos profissionais da satide. Estas ndo se limitam a um 6rgdo ou sistema,
faixa etdria, sexo ou, em alguns casos, a um unico individuo na familia. Além disso,
caracteristicas especificas, tais como penetrancia incompleta ou expressividade varidvel
nem sempre sao facilmente reconhecidos. Ressalta-se que, em muitas vezes, estas doencas
exigem seguimento de suporte e reabilitacdo. Desse modo, este grupo de doengas permeia
todas as especialidades médicas e outras profissdes da saide, envolvendo cuidados de

diferentes profissionais, os quais deveriam estar atentos para seu reconhecimento.
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Todos estes aspectos enfatizam a necessidade de que profissionais de diferentes
areas da saude devem conhecer principios de Genética Humana, o que pode ser titil ndo sé
para a caracterizacdo de uma familia sobre risco genético, como também no cuidado
rotineiro de individuos e suas familias. Este fato é corroborado, por exemplo, pelo
estabelecimento de um curriculo minimo de genética para diferentes profissdes, como
sugerido por associacOes internacionais (Greendale e Pyeritz, 2001; Guttmacher, Jenkins e

Uhlmann, 2001).

No Brasil, a Genética Clinica foi reconhecida como especialidade médica em
1983 pelo Conselho Federal de Medicina e, em 1987, a Sociedade Brasileira de Genética
Clinica (SBGC) foi admitida como especialidade médica na Associacdo Médica Brasileira
(AMB). Existem conteudos curriculares varidveis sobre genética aplicado a pritica médica
nas escolas médicas do pais (Porciincula, 2004). Assim, poucos médicos no Brasil
apresentam formacao suficiente em genética clinica, o que dificultaria o reconhecimento do
papel dos fatores genéticos neste grupo de defeitos congénitos e, ainda, da necessidade de
realizacdo de avaliagdo genético-clinica (Marques-de-Faria et al. 2004). Isto também deve

refletir a realidade de outras profissdes da satde neste pais.

Nao se pode deixar de observar que o acesso ao esclarecimento sobre etiologia
genética em determinada familia também estd relacionado ao nimero de especialistas no
pais. Para tanto, existem propostas para o numero satisfatorio de Geneticistas Clinicos para
atendimento populacional. Em 2002, Donnai sugeriu estratégias de preven¢do primdria e
secunddria para programas de triagem em genética e um modelo para um futuro servico de
genética com base na integracdo de diferentes especialistas, visto que todos os ramos de
cuidados de saude fardo uso de conhecimentos de genética em sua pratica diaria. Nesta
proposta, houve a sugestdo de que o nimero de dois geneticistas por um milhdo de
habitantes, em modelos de atencdo a sadde hierarquizada sem sobreposi¢do de fungdes,
seria insuficiente, especialmente se considerados os atendimentos de cancer familial, o que

foi corroborado pela OMS.
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No Brasil, h4 um pequeno nimero de geneticistas, servicos de genética e
laboratérios especializados, todos com distribuico territorial heterogénea, o que dificulta o
acesso da populacdo aos servicos (Horovitz, 2005). Por exemplo, os hospitais publicos
pertencentes a RRTDCF foram objeto de um estudo descritivo, que evidenciou
considerdvel demanda populacional especifica destes centros para consulta em genética
clinica, exames especializados e aconselhamento genético que, na maior parte das vezes,
nao vem sendo realizado por profissional habilitado (Monlle6 e Gil-da-Silva-Lopes, 2006).
Assim, € patente a necessidade de criagdo de uma politica de satde voltada para doencas
genéticas, a qual vem sendo estudada pelo MS desde 2004 (portaria do Ministério da

Sadde, SAS n° 587).

Das condic¢des geneticamente determinadas j4 mencionadas como contempladas
com politicas de aten¢do a saude especificas, as fendas labiopalatais e aquelas pertencentes
a triagem neonatal foram abordadas neste estudo sob diferentes aspectos. Estas udltimas
foram incluidas em vista a relevancia médica e a prevaléncia populacional. Assim, &

preocupante a dificuldade de se obter informacdes de cuidados especificos de saude.

Na situacdo em questdo, foram geradas respostas com tempo de demora de
cerca de 6 a 10 dias. Na anemia falciforme, condi¢ao clinica com prevaléncia de 0,1% a 3%
da populacdo brasileira afro-descendente (Loureiro e Rozenfeld, 2005), foram adquiridas
respostas via e-mail e correio, sobre as diretrizes para a saude bucal do portador desta
hemoglobinopatia. Estas se encontram perfeitamente contempladas na politica de aten¢do a
saide do MS e disponiveis para consulta publica no site deste 6rgdo. Para profissionais da
saude, a informacdo é facilmente localizada (Piratininga, 2000; Rosa e Magalhaes, 2002;

Brasil, 2006e; Laurence et al, 2002; Fukuda et al, 2005).

Entretanto, o acesso das informacdes a partir da triagem neonatal,

especialmente para o piblico ndo familiarizado, parece ser mais dificil.

Com relagdo as demais doencas pertencentes a Triagem Neonatal, ndo foram
obtidas respostas relativas a saide bucal podendo caracterizar falta de conhecimento nesta
area, ou falta de material disponivel sobre o assunto. Acerca do hipotiroidismo congénito,

foi encontrado na literatura em capitulo de um livro, mostrando a influéncia da glandula
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tiredide nas estruturas bucais, como o atraso da erup¢do dos dentes (Douglas e Douglas,
1998), além de tese de doutorado sobre a fenilcetonuria, que aponta resultados de indice
zero na doenga cdrie e periodontal, na denticdo decidua e permanente da populacdo
estudada, evidenciando que a imposicao de uma dieta restrita necessdria a estes individuos,
juntamente com orientacdo de higienizacdo oral s3o os responsdveis por estes indices

(Fonseca, 2001).

Considerando as implicacoes médicas da Fibrose Cistica, que inclui a
colonizacdo por agentes bacterianos, seria de se esperar que houvesse informacgdes
especificas sobre a satide bucal. Na literatura observa-se 11 artigos relacionados a doenca e
implicacdes orais. Embora os pacientes com fibrose cistica sejam considerados de alto risco
a céarie, devido ao freqliente consumo de uma dieta rica em acucar, utilizacdo de
medicamentos agucarados, aerosois e medicacdes que diminuem o fluxo salivar, pesquisas
apontam que ndo apresentam papel importante na manifestacio da doenca cérie (Jagels e
Sweeney, 1976; Nezon e Liljemark, 1980; Storhaug, 1985; Storhaug e Holst, 1987;
Maguire et al, 1996, Aps et al , 2001; Aps et al 2002, Arquitt et al, 2002; Narang et al,
2003; Costa et al, 2003, Aps e Martens, 2004)

A falta de integracdo do conhecimento cientifico entre diferentes profissdes da
saude, leva a falta de disponibilizacdo de informagdes e esclarecimentos para cuidados
basicos de satude, aqui exemplificados na satide bucal de doencas investigadas no programa
de triagem neonatal. Evidentemente, isto ocorre, atualmente, em vista da melhoria dos

indicadores de saude brasileiros (DATASUS, 2006).

E exatamente nesta questio, a da integracdo entre profissionais relacionados 2
Genética Médica e Clinica, que o grupo de discussdo deve ser valorizado. Formado em sua
grande maioria por profissionais da satde, principalmente médicos geneticistas, nestes
quatro anos de funcionamento, o grupo foi palco de discussdes diversas, contextualizadas
no tempo, relacionadas a aspectos da genética na prética e na teoria. Ainda assim, além de
servir para discussoes de atualidades, tornou-se uma fonte importante de informagdes que
ndo se encontram disponibilizada de forma organizada no territério nacional,
principalmente sobre testes genéticos, o segundo tema mais citado. A alta concentragcdo de

participantes da regides Sul e Sudeste também segue a 16gica da distibuicao assimétrica dos
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servicos de genética no Brasil (Marques de Faria et al., 2004). A necessidade de meios que
minimizem estas desigualdades regionais fica evidente quando € analisada a prevaléncia de
temas como DISCUSSAO DE CASOS (6,9%), SOLICITACAO DE ARTIGOS
CIENTIFICOS (6,2%) ¢ EXAMES (16,8%). Em parte, a alta prevaléncia de mensagens
discutindo casos clinicos reflete uma caracteristica inerente a especialidade — que trabalha
com doengas relativamente raras e muitas vezes de diagndstico complexo. Mesmo frente as
limitagdes que as regras do grupo de discussdo impde (ndo é permitido identificacdo dos
pacientes, nem fotografias), o tema € bastante prevalente, e um espago exclusivo, e mais

adequado, para estas discussoes seria util.

A presenca de temas relativos a Sociedade Brasileira de Genética Clinica é
reflexo da estruturacd@o inicial do grupo de discussdo. O moderador e fundador do grupo
tem forte vinculo com a institui¢do, e 0s convites iniciais para participacdo foram feitos
através dos enderecos eletronicos da mala direta da SBGC. Assim, o grupo acabou também
por ser utilizado como um instrumento de comunicag¢do com os sécios, que discutem temas
relacionados a atuacdo da Sociedade e dos eventos que ela promove, como o Congresso

Brasileiro de Genética Clinica.

Conclusoes

Os servicos de contato de sifes de doengas genéticas parecem ser uma boa fonte

de consulta, embora exista demora considerada em respostas a contatos efetuados.

Verificou-se que ha demanda tanto da comunidade cientifica quanto leiga com
interesse na drea de anomalias craniofaciais. Entretanto, este recurso pode ser melhorado
em sua rapidez a partir de respostas padronizadas, com base na andlise dos dados
armazenados de consultas anteriores a este tipo de servigo. Portanto, ¢ fundamental a

preocupacao com a formagdo desta base de dados.

Considerando as caracteristicas da populagdo brasileira observa-se a
necessidade de que as informagdes sejam escritas de maneira simples e na lingua corrente

do pais, o portugués.

Capitulos
83



O grupo de discussio GENETICACLINICA tem desenvolvido um papel
importante na comunicacao entre profissionais de diversas dreas da saude, principalmente
médicos, que direta ou indiretamente atuam na drea da Genética Médica e Clinica. Parte
desta importincia estd exatamente em cobrir determinadas necessidades dos profissionais
que poderiam ser atendidas com a distribui¢do mais equanime de recursos € mesmo com o
desenvolvimento de outros instrumentos mais especificos como, por exemplo, um banco de

dados sobre testes genéticos no Brasil e um férum para discussao de casos clinicos.
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Resumo

Fendas labiopalatais afetam cerca de um a cada 1.000 recém-nascidos vivos, acarretando
considerdvel impacto social, psicologico, médico e odontoldgico. Para o acompanhamento
dos portadores desta anomalia congénita, € necessaria uma equipe multiprofissional. Nesta,
a func¢ao do cirurgido dentista € importante ao longo de toda a vida, visto que os problemas
odontoldgicos da crianca portadora determinam interven¢do precoce e continua para
minimizar suas conseqiiéncias. O adequado acompanhamento do individuo com fenda
labiopalatal na atencdo bdsica favorecerd a abordagem do especialista. Considerando as
peculiaridades deste defeito congénito, este artigo de revisdo trata de suas principais
caracteristicas odontolégicas. A abordagem dos tépicos visa o esclarecimento de
profissionais de saude ndo-especializados no assunto, fornecendo orientagdes para cuidados

basicos.

PALAVRAS-CHAVE: Fenda labial, Fenda palatina, Prevencdo, Sadde bucal, Sadde
publica.
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Abstract

Cleft lip / palate affects around 1: 1000 newborns in the entire world and determines a
considerable impact in social, psychological, medical and odontological areas. The follow-
up of the individual affected by this congenital defect should be performed by a
multiprofessional team, in which the odontologist is important in all cycle of life. This
congenital defect, on general, determines early and continuous odontological intervention,
reducing the clinical consequences. An appropriated primary care for cleft individuals
would beneficiated the specialized team. Considering the peculiarities of this condition, we
present a review of the main odontological manifestations of this congenital defect. This
article intends to emphasize important aspects for non-specialized health professionals

working on primary care.

KEY WORDS: Cleft lip; Cleft palate; Prevention; Oral Health; Public health.
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Introducao

Os defeitos congénitos sdo anormalidades anatOdmicas ou estruturais presentes
ao nascimento que acometem de 3 a 5 % dos recém-nascidos vivos . A redugio de fatores
ambientais relacionados a mortalidade infantil tem evidenciado, em diferentes paises em
desenvolvimento, o impacto destes defeitos na saide pablica * > *. De modo geral, estes
acarretam maior morbidade e mortalidade em decorréncia de causas primdrias ou
complicagdes de saude, o que levou a Organizacdo Mundial de Saude (OMS) recomendar o
planejamento da prevencdo e da assisténcia ao portador e sua familia em paises em

desenvolvimento ©.

Diferentes causas podem ser implicadas na génese de defeitos congénitos:
genéticas (g€nicas e cromossOmicas), ambientais (teratogénicas) ou multifatoriais,
envolvendo fatores genéticos (poligénicos) e ambientais, e ainda, aquelas ndo identificadas.
Todos estes mecanismos estdo relacionados a eventos embriondrios que podem levar a
descontinuidade na formagdo das estruturas primdrias de ldbio, palato ou ambos,

. . . . (6,7
determinando o surgimento das fendas orofaciais ¢ ),

As formas mais comuns de fendas orofaciais sdo as fendas labiopalatais, que
acometem cerca de 1 em 500 a 1000 recém-nascidos no mundo, com diferencgas étnicas e

geograficas 7.

O comprometimento das estruturas orofaciais nos portadores de fendas
labiopalatais acarreta problemas anatdmico-funcionais varidveis. De modo geral, ocorrem
dificuldades para mamar, respirar e engolir, o que pode acarretar aspiracdo € maiores
problemas de sadde, tais como baixo ganho ponderal, otites e pneumonias"'?. Além disso,
ha interferéncia nos dois principais meios de comunicacao: a fala e a expressdo facial, as
quais estdo diretamente envolvidas com a denticdio. Esta ultima apresenta-se

freqiientemente atipica ©'".

A complexidade das fendas labiopalatais determina tratamento
multiprofissional, especializado e de longo prazo, com conseqiiente Onus financeiro, para a

familia e o Estado. Além disso, considerando a significativa prevaléncia mundial, torna-se
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clara a relevancia deste grupo de defeitos congénitos para a saide publica e seu
planejamento. Independente da area de atuacao e nivel de assisténcia, qualquer membro da
equipe de atendimento deveria estar preparado para fornecer atencdo adequada a crianca
com fenda, fazendo as orienta¢des e encaminhamentos necessarios. No caso do Brasil, isto
é bastante significativo, considerando a implantacdo do Sistema Unico de Sadde (SUS) e
suas atribuigdes, na década de 1990 (2 Entretanto, dados sobre a prevaléncia brasileira

deste defeito congénito ainda nio sio exatamente estabelecidos.

Em 1999, foi incluido, um campo para registro de defeitos congénitos na
Declaracio de Nascido Vivo brasileira ‘. Embora esse seja o primeiro instrumento oficial e
obrigatorio para registro de base populacional de defeitos congénitos no pais, sua utilizagao
nao tem sido uniforme. Especificamente sobre as fendas labiopalatais, demonstrou-se,

. - . . . 1
recentemente, sua subnotificacio neste instrumento no Rio de Janeiro !?.

O Estudo Colaborativo Latino americano de Malformacdes Congénitas
(ECLAMC), registro epidemiolégico voluntirio de base hospitalar e gestdo nao
governamental €, no momento, a principal fonte de informacdes sobre prevaléncia de
defeitos congénitos 1 De acordo com este registro, a prevaléncia de fissuras orofaciais no
Brasil varia entre 11,89/10.000 a 3,09/10.000 nascimentos, dependendo da regido
geogrifica e do tipo de fenda considerada '?. Resultados semelhantes foram relatados em
diferentes cidades brasileiras: 1,54 afetados por mil em escolares da cidade de Bauru (SP),
0,88 por mil nascidos vivos no municipio de Porto Alegre (RS) e 0,47 por mil nas

maternidades de Sao Paulo (SP), Rio de Janeiro (RJ) e Santa Catarina (SC) 13

Deste modo, pode-se inferir que a prevaléncia de individuos com fendas de
labio e (ou) palato no Brasil seja similar a de outros paises, assim como a necessidade de
desenvolver ac¢Oes para viabilizar atendimento de boa qualidade em diferentes niveis de

atencdo a saudde.

A estratégia de saide reconhecida internacionalmente € a de atendimento por
equipe multidisciplinar. Em 2000, a OMS referendou as diretrizes estabelecidas pelo
Eurocleft, grupo europeu de profissionais de satde atuantes que, desde 1996, vem

desenvolvendo propostas de melhoria da atencdo aos portadores de fendas labiopalatais.
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Esta equipe envolve profissionais com conhecimentos especificos e especialidades diversas,
sendo formada por: pediatras, enfermeiras, cirurgides plasticos, odontopediatras,
otorrinolaringologistas, geneticistas, fonoaudidlogos, ortodontista, cirurgidao

buco-maxilo-facial, assistente social e psic6logo; os quais devem estar em plena

comunicacdo e cooperagao ©.12,16,17.18)

Este tipo de atendimento tem como objetivo principal promover o tratamento e

a manutencdo, de acordo com cada caso, assegurando qualidade e continuidade de

C A e . 1. . . 5.17
assisténcia integral, especializada e consistente ao paciente ©'”.

Apesar de iniciativas governamentais brasileiras desde 1993, observa-se

desigualdade de acesso a tratamento nas diferentes regides do pafs % '

(16)

, a investigacao

diagnéstica e aconselhamento genético ' e, mesmo, a cuidados pediatricos rotineiros.

Por exemplo, avaliando 25 portadores de fendas de ldbio e (ou) palato em
consulta para diagndstico em hospital ndo especializado do sudeste brasileiro,
evidenciou-se que em 72 % dos casos, as familias receberam orientagdes na maternidade
quanto as possibilidades e instrumentos para facilitar a alimentagdo do recém-nascido. O
seguimento quanto ao ganho de peso ndo foi apropriado, sendo que houve atraso nos
procedimentos cirdrgicos em decorréncia de baixo peso em 66,7% dos casos . Estes
autores reforcaram a importancia da instituicdo de uma politica de aten¢do a saide em nivel
primdrio para portadores de fendas de labio e (ou) palato, incluindo treinamento dos
profissionais da sadde atuantes na rede bdsica de saide e a formacdo de equipes

multiprofissionais especializadas.

Resultados preliminares deste mesmo grupo de pesquisa evidenciaram que, de
25 portadores de fenda de 1abio e (ou) palato, nove apresentavam desnutri¢do cronica e,

.~ 20
uma, desnutri¢io pregressa *°.

Estes dados reforcam a necessidade de atengdo as peculiaridades do portador
deste defeito congénito dentro do atendimento pedidtrico rotineiro, preferencialmente

integrado a uma equipe especializada.
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Apesar do atendimento odontolégico basico para o portador de fenda de labio e
(ou) palato nao diferir, em sua esséncia, daquele prestado aos demais individuos, existem
algumas caracteristicas especiais. Com base no desenvolvimento oral, ha a necessidade de
se prover e fornecer atendimento odontolégico nos aspectos preventivo e curativo, como

parte integrante do processo de reabilitacdo 7.

Independente da extensdo ou caracteristica estrutural da fenda, o
acompanhamento odontoldgico especifico deve ser continuo, desde o nascimento até a
maturidade do individuo afetado, finalizando com a normalizacdo da oclusdo dentdria @
Entretanto, alguns aspectos particulares, se conhecidos, podem ser abordados em
atendimentos nao especializados, e mesmo em consultas pediatricas rotineiras. Neste artigo,

serdo abordadas caracteristicas da saide bucal dos portadores de fendas labiais e (ou)

palatais, assim como sugestdes de cuidados orais.

CONSIDERA COES GERAIS SOBRE AS FENDAS DE LABIO E (OU) PALATO

Alteragdes emocionais, quer da familia, quer no individuo afetado, estdo
relacionados a fendas labiopalatais. Quando os pais vivenciam o nascimento de uma
crianca com defeito facial, o impacto emocional pode interferir na relacdo entre pais e
filhos. O estabelecimento desta relacdo familiar € primordial e deve contar com a ajuda e
orientagdo profissional, para auxiliar no desenvolvimento infantil, com a constru¢do de
vinculos afetivos favordveis para o progresso da crianga em todos os aspectos, emocionais,
sociais e aprendizagem. Por sua vez, portadores de fendas labiopalatais apresentam baixa

auto-estima, timidez e inseguranca que interferem no contato social destes individuos
(22,23, 24)

Até o momento, as fissuras orofaciais podem estar presentes em mais de 300
condi¢Oes geneticamente determinadas. Destas, aproximadamente metade dos casos com
anomalias congénitas multiplas € devido a condicdes causadas por alteracdes monogénicas
@320 A investigacdo de aspectos genéticos deste grupo de defeitos congénitos e possiveis

relagdes com fatores ambientais t€ém representado um campo vasto de interesse cientifico
(7,27, 28)
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Em associacdo com as fendas labiopalatais, podem ocorrer variados outros
defeitos congénitos, especialmente os que acometem a regido craniofacial, o sistema
nervoso central, os olhos, o esqueleto e o coragdo; outras anormalidades, como deficiéncia
mental, microcefalia, baixa estatura e distarbios enddcrinos, como a deficiéncia de

hormoOnio de crescimento, também estdo descritas @7, 29

. Outro aspecto que deve ser
mencionado € a forma dentdria, especialmente os dentes cOnicos, presentes em diversas

displasias ectodérmicas.

Tendo em vista as diferentes etiologias possiveis para as fendas de 14bio e (ou)
palato, a defini¢do diagndstica deve ser feita por meio de avaliacdes genético-clinica, o que
poderd determinar o aconselhamento genético adequado a familia. Contudo, tanto a

. D DT L1 s ~ . (16
investigacio, quanto o aconselhamento genético nio sdo de acesso facil & populacio ¢ ),

Independentemente da etiologia, a patogénese relaciona-se a interrupcdo no
desenvolvimento e (ou) falha na fusdo das saliéncias faciais e dos processos palatinos
envolvidos ¥ ** *Y. Desse modo, torna-se importante alguns comentérios a respeito da

embriogénese labiopalatal.
Embriogénese

Por volta da 4* a 12* semana gestacional acontece o desenvolvimento da face.
Neste periodo, devido a grande complexidade da formagdo das estruturas orais, podem
suceder as fendas provenientes de uma interrup¢do no desenvolvimento e (ou) falha na

~ Al s . . . . 2
fusdo das saliéncias faciais e processos palatinos envolvidos ©2)

Os processos craniofaciais que originam o palato primdrio e o palato secundario
sao derivados de proliferacdes mesenquimais e epitelias que dao origem as proeminéncias

.. . . . . . . 6, 18, 31, 33, 34
faciais: nasais mediais, nasais laterais e maxilares. ( )

. Quando ocorre o
desenvolvimento e fusdo dos processos nasal medial e lateral, abaixo da fosseta nasal em
desenvolvimento, resulta no palato primério. Este por sua vez, forma o teto da por¢ao
anterior da cavidade oral primitiva, participando com a separagdo inicial entre as cavidades

oral e nasal. Somente por volta da sétima e oitava semana de gestacdo que o palato
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secunddrio se desenvolve, decorrente de uma fusdo medial das cristas palatinas,

~ . 9,32,33,34,35
completando a separacio das cavidades oral e nasal ¢ ),

O léabio superior, maxila anterior e dentes incisivos superiores sdo derivados do
desenvolvimento do palato primdario. A falha na fusdo entre os processos nasal e maxilar

. 1.t 3
ocorrendo em um ou nos dois lados, resulta na fenda de Labio (32,33,34,35)

Odontogénese

A odontogénese € o processo que inicia a formacdo dos dentes a partir da
lamina dentdria, proveniente do ectoderma e mesoderma da cavidade bucal primitiva. Do
ectoderma, origina-se o 6rgdo do esmalte, que modela todo o dente e forma o esmalte. Do
mesoderma, deriva a papila dentdria, que mais tarde se diferencia em polpa dentdria e
elabora dentina, e o saco dentdrio, que forma o cemento e o ligamento periodontal. Os

dentes deciduos tém sua formagdo entre a 7° e a 10* semanas de vida intra-uterina
(32, 33, 34, 35)

Dentinogénese

A dentinogénese € o processo de diferenciacdo dos tecidos dentdrios. Ocorre
por volta do 4° més de vida intra-uterina, na 15* semana, para os dentes deciduos. Alguns
distirbios de desenvolvimento podem ocorrer a medida que acontece a iniciacdo da lamina
dentdria, como as anomalias de nimero (anodontias e dentes supranumerarios). Na fase da
morfodiferenciagdo, podem ocorrer anomalias de forma como a germinacdo, a fusdo, a
micro e macrodontia e o dens in dente, ou seja, a invagina¢cdo do esmalte e dentina ao longo

do comprimento da raiz ©* %%,

CLASSIFICACAO

As fendas orofaciais podem ser compreendidas em fendas tipicas como sendo

as de l4bio, fendas de l4bio e palato, fenda de palato e fendas atipicas ou raras que incluem

. . , 1
as fendas medianas, transversais e obliquas (18,36)
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Virias classificagdes t€m sido utilizadas, baseadas nos elementos morfolégicos
atingidos do processo frontonasal ©D_ No Brasil, a classificagdo mais utilizada € a proposta
por Spina et al.1972, que utiliza como referéncia o forame incisivo € os aspectos

etiolégicos, por ser simples e objetiva (Tabela 1).

Tabela 1- Classificacdo das Fendas Labiopalatais de acordo com a posicio

(Spina et al 1972)

ESTRUTURA Pré-forame incisivo Pré-forame incisivo Po6s-forame incisivo Transforame
ANATOMICA Mediana incisivo
COMPROMETIDA

Completa  Incompleta Completa  Incompleta Completa  Incompleta

U B U B U B

D E D E D E
Labio I I R S * * * % %
Alvéolo * ko ok * * * % *
Palato duro * * ok *
Palato mole % * * ok *

Legenda: U= Unilateral , B= Bilateral, D= Direita e E=Esquerda

Além das formas propostas na Classificacdo de Spina, podem ocorrer ainda as

formas de:

Fenda submucosa como uma variante da fenda de palato, caracterizada por

uvula bifida, didstase da musculatura velar e chanfradura na borda posterior do palato

duro ©.

Somam-se as acima citadas, as fendas raras da face: fendas medianas do 1dbio

superior e do l4bio inferior, fendas obliquas (orbitofaciais), transversais (buco-auriculares),

. - . . (32,38
macrostomia, fendas de labio inferior, mandibula e nariz ( ),
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ASPECTOS ODONTOLOGICOS QUE ENVOLVEM OS PORTADORES DE
FENDAS LABIOPALATAIS

Além dos cuidados odontoldgicos rotineiros, no atendimento de portadores de
fendas de ldbio e (ou) palato sdao necessdrios alguns cuidados especiais para a regiao

malformada ©

). Esta pode envolver a localizacdo de estruturas dentdrias, alterando a
localizag@o ou o estabelecimento de denti¢cdo normal. Assim, é necessdrio o seguimento do
crescimento e do desenvolvimento das denti¢cdes deciduas e permanentes, para que possa

. P . . A . Z4° 21
haver um bom planejamento para as possiveis terapias ortodonticas e protéticas. “".

Aspectos educativos e cuidados iniciais de higienizacio

A higienizacdo € o aspecto odontoldgico mais relevante na atengdo bdsica de
saude. Os primeiros cuidados odontolégicos iniciam-se ainda na maternidade, com a
orientacdo dos pais sobre a higienizacdo apropriada da regido da fenda. Esta, a parte interna
do ldbio e as narinas deverdo ser limpas com hastes flexiveis ou pano tipo fralda,
embebidos em soro fisiolégico ou dgua filtrada, sempre apés as mamadas ou refeicdes .
A regidao do outro lado da fenda e toda cavidade oral, também deverdo ser limpas,
utilizando uma gaze embebida na mesma solugdo, massageando as mucosas orais
propiciando o estabelecimento de uma flora bucal saudédvel e ajuda no processo de erupgao

dos dentes @' 404D

. Os pais sdo os responsdveis pela manuten¢do da higiene bucal e,
portanto, devem ser orientados da correta maneira de realizar a limpeza e (ou) escovagao.
Estes cuidados devem ser redobrados na crianga com fenda, considerando que o depésito de

restos organicos é maior @

Em 2005, Al-Mahadni et al., apontaram que a preocupagdo dos genitores com
diferentes aspectos da reabilitacdo da fenda, tais como a realizagdo de cirurgias, nutri¢do,
saude mental e desenvolvimento da fala, pode, por vezes, desviar a atencdo da familia em

~ . . g . - L, . (42
relacdo aos cuidados cotidianos, como a necessidade da escovacdo dentdria “?.

O acompanhamento do estabelecimento da denticdo decidua propicia a
introducdo de medidas preventivas e terapias relacionadas a fenda @ Na denticao mista,

onde se da a perda e troca de dentes deciduos pelos dentes permanentes, os procedimentos
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odontolégicos estdo mais envolvidos. A denticdo permanente envolve maiores cuidados,
pois as necessidades de uso de aparelhos ortodonticos e protéticos dificultam a

.. - . L. . . (43.44.4
higienizacdo, favorecendo o aparecimento de céries e doencas periodontais > ** 3,

Caries

A carie € uma doenga bacteriana multifatorial, resultado da interagdo de
diferentes fatores " *V. A associacdo da microbiota, dieta, hospedeiro @he tempo “D torna
o ambiente propicio para o estabelecimento da doenca. Sua transmissibilidade foi

observada por estudos realizados em hamsters com a transferéncia de microorganismos

. . . o~ . 21
bucais de animais infectados para ndo infectados "

Embora a prevaléncia da cdrie tenha diminuido, esta doenga ainda nao foi

43)

extinta Em 2003, o Ministério da Saude, concluiu um estudo epidemioldgico,

abrangendo 250 cidades de todas regides do Brasil, revelando uma média de 2,8 dentes
atingidos pela doenca, na idade de 12 anos, aumentando para 6,2 na idade entre 15 e 19
anos “®. Em individuos com fenda a prevaléncia de cdrie é apontada, como sendo, maior

. 9,42,47,48
do que em néo portadores ¢ ),

Estudo realizado no Norte da Jordania, com portadores de fenda de ldbio e

palato unilateral e bilateral mostra a prevaléncia de cdrie significativamente maior na

(42)

populacdo estudada com fendas do que na populagdo sem fenda . Este e outros

resultados sugerem a necessidade de tratamento preventivo e curativo diferenciado para

este grupo de pacientes (42,47, 49)

Estudos apontam que a alta prevaléncia de céries pode ser atribuida a ma

1 (44, 47) 21)

higiene ora , a falta de conhecimento, falta de habilidades motoras e pouca

motivacao dada a estes portadores de fenda em relacao ao assunto “2),

Com o objetivo de ampliar o acesso ao tratamento odontoldgico, disseminar os
principios bdsicos de higiene e cuidados com a boca e promover acdes educativas e
preventivas em saude bucal; foi lancado, em marco de 2004, pelo Ministério da Satide do
Brasil o Projeto Brasil Sorridente. A fluoretacdo da dgua de abastecimento publico é uma

das medidas idealizadas pelo projeto. A adicao de fldor a 4gua € um método barato e eficaz
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no combate as cdries, que pode reduzir em até 50% o risco de céries em criangas. Hoje,

(50)

45% das cidades brasileiras contam com este servigo Entretanto, esta medida

preventiva ndo dispensa a correta higienizacao bucal.
Doencas Periodontais

A doenga periodontal pode se manifestar tanto na idade pedidtrica como na
idade adulta ©". Esta pode se apresentar por meio de alteracOes gengivais pelo processo

inflamatorio (gengivites), processos degenerativos (periodontites) e vdarias condigdes

ligadas a alteracdes de ordem sistémica “" 31

2D

, na dependéncia de fatores especificos

intrinsecos e extrinsecos

(43, 52)
b

Deformidades da fenda e cicatriz cirdrgica dificultam a higienizacao 0

que predispde a retengdo de placa bacteriana resultando em problemas gengivais na crianca

(43, 44) (43, 45)

e no adulto . Conseqiiéncia semelhante ocorre em decorréncia do uso de
aparelhos ortoddnticos e protéticos, contribuindo para as inflamacdes da mucosa oral .
Entretanto, vérios estudos apontam que as inflamacdes gengivais estdo diretamente
relacionadas a ma higienizacio e pacientes com fendas de labio, palato, e alvéolo dentério

tem alta incidéncia de formacdo de placa e cdlculo dental > 3, 43)

Cronologia de erupcao

Estudos relacionados a erup¢do dentdria do individuo com fenda vém sendo

realizados para determinar a cronologia de erup¢do de dentes deciduos e permanentes em
‘s <o (52,53) qx . P

vérias populacdes . Sdo apresentados variados fatores etiologicos que causam atraso

na erupc¢ao dos dentes relacionados a fenda, tais como, procedimentos de reparo cirtrgico,

(52

cicatrizes, menor contato oclusal do lado da fenda ', perda de osso alveolar, perda de

. N 4 e 52,53
espaco na maxila devido a fenda, fatores genéticos, nutricionais, sexo e raga ©> >

Doencas sistémicas também podem influenciar no desenvolvimento e formacao
dos dentes causando um atraso na erup¢do. Estudos relacionados a fenda de 14abio e palato
unilateral completa, observada em criangas ndo associadas a quadros de anomalias
multiplas, revelam atraso para a denticdo decidua em ambos os sexos, em relagdo aos seus

homodlogos do lado sem fenda. Por ordem de freqiiéncia, este achado ocorre nos incisivos
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laterais superiores seguido dos caninos superiores, incisivos laterais inferiores e, apenas nos
meninos, do canino inferior. Para a denticdo permanente na maxila do lado afetado pela
fenda, observa-se atraso do 2° pré-molar, incisivo lateral e canino adjacente em relacdo aos
seus homodlogos. Ressalta-se, contudo, que a comparacdo de dados relacionados a
cronologia odontolégica em diferentes tipos de fendas fica prejudicada, em vista dos

arquivos odontoldgicos existentes ndo possuirem dados separados por tipos de fendas @3,

Anomalias de nimero

A auséncia dentdria, ou hipodontia, ¢ uma manifestacio freqiiente na denticdo
humana, caracterizada pela auséncia de desenvolvimento de um ou mais dentes e acomete,
principalmente, os dentes permanentes. As perdas mais comuns sdao dos terceiros molares

(20%), segundo pré-molar (3,4%), e incisivo lateral superior (2,2%) (11,58

Este tipo de anomalia de desenvolvimento também € comum em criangas com
fenda labiopalatal, geralmente na denticdo permanente. A presenca de dentes
supranumerarios também € descrita e costuma ocorrer na denti¢do decidua, muito embora
as anomalias de numero possam ocorrer em ambas. Uma explicacdo proposta para a
presenca de hipodontia e dentes supranumerdrios nos portadores de fendas labiopalatais
seria de que, durante a gé€nese dentdria, poderia haver formag¢dao de massa mesenquimal
mais do que suficiente para formacdo dos dentes deciduos, e escassa para a denti¢ao

permanente G,

As anormalidades do desenvolvimento dentdrio acima descrito fazem parte das
causas de ma-oclusdo na denti¢do humana. Algumas variacdes do normal, que podem estar
exacerbadas nos individuos com fendas labiopalatais, tais como auséncia dentdria e dente
extranumerdrio, a perda dentdria, a rotagdo, formas de dentes diferentes do padrao normal,
posicionamento inadequado dos segmentos Osseos da mandibula e maxila; causam
manifestacdes inadequadas da funcdo maxilo-mandibular e também resultam em

mé-oclusio ©,
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Protocolos de Atendimento Odontologico

Considerando a prevaléncia da fenda de ldbio e (ou) palato e as alteragdes
anatomicas e funcionais que elas causam, todo profissional de sadde deveria estar

preparado para prover orientacdes ao portador deste defeito congénito.

Por outro lado, o tratamento odontolégico especializado, faz parte de um
processo multiprofissional de reabilitacdo, que implica em assisténcia de alto custo
financeiro. Neste contexto, a proposta da American Cleft Palate Craniofacial Association
sugere a inclusdo do monitoramento do crescimento e desenvolvimento craniofacial, a
manutencdo da sadde oral, considerando a integridade dos dentes e dos tecidos
periodontais, relacionamento correto da mandibula e oclusdo dentéria, para que se possa

atingir os padrdes de estética e fungdes dentro da normalidade 7.

Conclusoes

Tendo em vista a alta prevaléncia e morbidade associada a fendas labiopalatais,
estas devem ser reconhecidas como de importancia para a saude publica. Assim, o0s
profissionais de saide, em qualquer nivel de atencdo, devem estar atentos a diferentes

aspectos.

Primeiramente, os fatores emocionais que envolvem o nascimento de um
portador de qualquer defeito congénito devem ser valorizados. No caso especifico de
fendas labiopalatais, estes podem comprometer, ndo s6 o vinculo familiar, mas, ainda,
dificuldades na alimentacdo no seio materno. Esta sofre prejuizo, ainda, em decorréncias de
fatores anatomicos e funcionais. Assim, as orientagdes neonatais devem ser pautadas nao
apenas nos conhecimentos deste processo saude-doenga, mas também, na sensibilidade do

profissional diante de cada situagdo em particular.

Outro aspecto relevante € a diversidade etiologica deste defeito congénito, que
implica em avaliagdo genético-clinica e aconselhamento genético dos genitores.

Profissionais ndo especialistas, entretanto, podem cooperar no processo diagndstico
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atentando para a associa¢do com outros defeitos congénitos e desvios da morfogénese, aqui

incluindo anomalias de forma dentéaria.

As alteracdes na formacgdo labiopalatal envolvem toda a cavidade bucal,
determinando diversos problemas odontolégicos, tais como anomalias de nimero, forma e
implanta¢do dentdria, alteracdes na erupcdo dentéria e, conseqiiente a todos estes fatores,
ma-oclusdo. Todos estes aspectos, incluindo a propria fenda, acarretam dificuldades de
higienizacdo, com conseqiiente predisposicdo a caries e doencgas periodontais, o que

interfere no tratamento odontolégico especializado.

Portanto, como medida geral, a atencdo dos profissionais de saide em
atendimento primdrio, deve ser voltada para a correta higienizacdo da cavidade bucal.
Embora isto faca parte do conceito geral de educagdo em saude, a dificuldade de acesso a
cavidade oral acarretada pela fenda labiopalatal torna este processo mais dificil e
trabalhoso, sendo, muitas vezes, negligenciado em meio a tantas outras dificuldades da

familia no cuidado do individuo afetado.

Por sua vez, o atendimento odontolégico especializado, dentro de equipe
multiprofissional, serd mais facilmente executado, incluindo confec¢des de proteses
dentdrias e correcdo ortodontica, se houver o respaldo do profissional da saide na atengao

basica.
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DISCUSSAO GERAL



Tendo em vista o acesso facil e agilidade do uso dos recursos que a internet
dispde nos dias atuais, como uma importante ferramenta para atualizagdo e consulta; sites
de doengas genéticas e defeitos congénitos sdo mecanismos bastante utilizados para a

comunicacdo e relacionamento entre interessados no assunto.

A acessibilidade tornou-se tao freqiiente, que cresce cada vez mais o nimero de
residéncias com o uso rotineiro dos microcomputadores conectados na internet. Apesar
destes numeros crescerem significativamente a cada ano, e existirem informacoes
disponiveis on—line, a sua compreensao ainda € dificil para uma parcela representativa da
populacdo, pois temos uma proporcao elevada de brasileiros analfabetos e semi-analfabetos.

(Brasil, 2006Db).

Diferentes temas em genética estdao disponiveis no grande nimero de sites, € ha
uma demanda tanto de profissionais de saide, cuja formacdo em genética parece ser
limitada, como da populacdo em geral na busca por estas informacdes. A dificuldade do
estabelecimento de contato por meio de e-mail disponibilizado com este intuito €&
surpreendente. O que pode ser averiguado pelo tempo de resposta dado e até mesmo pela

auséncia delas, procedimento este considerado ndo desejavel.

Para que houvesse maior presteza nas respostas, observa-se a necessidade de
um servigo que contenha pessoal capacitado ou treinado para as mesmas, funcio esta que
poderia ser desempenhada até mesmo por voluntdrios dentro das associagdes, além de uma
apropriada manutencdo dos registros. Havendo pessoas interessadas em colaborar, suporte

maior seria dado para atender a demanda on-line.

Pode-se supor, também, que o nimero de respostas poderia ser agilizado e
mesmo aumentado, com a existéncia de respostas pré-redigidas para as perguntas comuns.
Sendo para isso fundamental o reconhecimento do usudrio, e de seus interesses dentro do
tema. O que poderia ser complementado com a existéncia de um banco de dados de facil

acesso ao encarregado de responder.
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O baixo nimero de respostas para este estudo pode ter ocorrido, por falta de
interesse na participacdo do mesmo, auséncia de pessoal preparado para respondé-lo, ou
ainda, falta dos dados solicitados. Este ultimo é um problema importante na comunicagao

com o usudrio, pois possivelmente nao seriam levados em conta os anseios do publico alvo.

Evidentemente, todas as suposicdes acima poderiam ser redimensionadas se
fossem avaliados dados de uma quantidade maior de sites envolvidos no estudo, o que nao

foi possivel.

A pequena amostra de usudrios que contataram espontaneamente o e-mail
disponibilizado pelo PCFB demonstra representativamente a necessidade do publico alvo e

profissionais de satide com interesse no assunto, por meio dos questionamentos realizados.

Foram aventados a necessidade de uma maior divulgagcdo sobre conceitos
basicos em genética e informacdes especificas sobre doengas, alem da busca de

profissionais de satde desejando aprendizado na drea.

Peculiaridades das doengas genéticas, como a nao limitagdo de um 6rgdo ou
sistema, faixa etdria, sexo, podendo em alguns casos afetar mais de um individuo na
familia, dificultam o seu reconhecimento pelos profissionais da saide. Desse modo, as
doencas genéticas permeiam todas as especialidades médicas e outras profissdes da saude,
envolvendo cuidados multiprofissionais, os quais deveriam estar atentos para seu
reconhecimento. Isso demonstra a necessidade do conhecimento dos principios de Genética

Humana por profissionais de diferentes dreas da saude.

Das condigdes geneticamente determinadas contempladas com politicas de
atencdo a saude especificas, as fendas labiopalatais e as pertencentes a triagem neonatal
foram abordadas neste estudo. No caso destas ultimas foram incluidas em vista a relevancia
médica e a prevaléncia na populacio. E preocupante a dificuldade de se obter informacdes

de cuidados especificos de satude e a falta de material cientifico sobre o assunto.

Nao foram obtidas respostas relativas a sadde bucal e as doencas mais
prevalentes pertencentes ao grupo das doengas diagnosticadas pela triagem neonatal, exceto

da doencga falciforme, podendo caracterizar falta de conhecimento nesta drea ou falta de

Discussdo Geral

116



material disponivel sobre o assunto. Isto pode ter ocorrido devido a falta de integracdo do
conhecimento cientifico entre diferentes profissdes da saude, levando a pouca
disponibilizacdo de informagdes e esclarecimentos para cuidados bdsicos de saude, aqui
exemplificados na saide bucal de doengas investigadas no programa de triagem neonatal.
Essa questdo complementa a necessidade de integracdo observada entre profissionais de

saude relacionados a Genética Médica e Clinica, pertencentes ao grupo de discussao.

As FLP devido a sua alta prevaléncia, envolvimento de fatores emocionais,
sociais e anatomo-fisioldgicos, possui um grande nimero de estudos disponibilizados na
internet. As alteracdes que envolvem a cavidade bucal nas fendas labiopalatais determinam
diversos problemas odontoldgicos, tais como anomalias de nimero, forma e implantagao
dentdria, alteracOes na erupcdo dentéria e, conseqiiente a todos estes fatores, ma-oclusdo.
Estes aspectos dificultam a higienizagdo, e predispde ao aparecimento da doenga cérie e
periodontal. Sugerindo que a atencdo dos profissionais de saide em atendimento primario
deva ser voltada para a correta higienizacdo da cavidade bucal. Embora isto faga parte do
conceito geral de educagdo em saude, a dificuldade de acesso a cavidade oral nestes casos,
torna-se dificil e trabalhoso, sendo, muitas vezes, negligenciado em meio a tantas outras

dificuldades da familia no cuidado do individuo afetado.

Do ponto de vista odontolégico, o material elaborado visou contribuir na
dissemina¢do do conhecimento para os profissionais de saide sobre fendas labiopalatais e
deverd ser utilizado no PCFB, e futuramente, este contetido serd disponibilizado para a
populacdo em geral, em linguagem mais acessivel. Isto é fundamental, considerando as
caracteristicas da populagcdo brasileira observa-se a necessidade de que as informacdes

sejam escritas de maneira simples e na lingua corrente do pais, o portugués.

Enfim este estudo pode mostrar diversas facetas do uso da internet como apoio

a informacdo em genética e mostrar possibilidade para seu incremento.
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mEn CONCLUSOES GERAIS



Por meio deste estudo, pode-se concluir que:

Existe demanda da comunidade cientifica e leiga interessadas na area de

anomalias craniofaciais.

Sobre a forma de armazenamento de dados foram obtidas poucas respostas o
que ndao permitem uma conclusdo. Das respostas obtidas, observou-se que os dados sao
armazenados, entretanto ndo fica claro o uso destes para o incremento do acesso as

informacoes.

O servico de contato disponibilizado em sites de associagdes brasileiras de

doencas especificas ndo foi 4gil ou eficiente na amostra estudada.

Os profissionais de satde utilizam rotineiramente a internet para busca de

doencas genéticas, sendo que as principais ferramentas de busca ndo sdo sites cientificos.

O grupo de discuss@ao GENETICACLINICA ¢ uma importante ferramenta na
comunicacdo entre profissionais de diversas dreas e sugere, de imediato, a necessidade de

criacdo de uma rede de prestagcdo de servigos laboratoriais.

O material informativo sobre aspectos odontolégicos de fendas labiopalatais

elaborado contribuird para disseminagao do conhecimento cientifico sobre o assunto.
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ANEXO



ANEXO 1

LISTA DAS INSTITUICOES FORNECIDAS PELO INSTITUTO CANGURU.

Associacdo Baiana de Portadores de Doengas

Falciformes
Associag@o Brasil Huntington - ABH

Associacdo Brasileira de Assisténcia a

Mucoviscidose ABRAM
Associacdo Brasileira de Ataxias Hereditarias

Associacdo Brasileira de Distrofia Muscular -

ABDIM

Associagdo Brasileira de Esclerose Lateral

Amiotréfica

Associacdo Brasileira de Esclerose Multipla -

ABEM
Associagdo Brasileira de Gaucher
Associacdo Brasileira de Leucodistrofia - ABL

Associacdo Brasileira de Linfoma e Leucemia -

ABRALE
Associagdo Brasileira de Talassemia - Abrasta
Associagao Brasileira dos Doentes de Wilson

Associacdo Brasileira Esclerose Lateral

Amiotrofica

Associagdo Brasileira Pacientes Portadores

Doenga Fabry

Associacdo Brasileira Portadores da Sindrome

da Talidomida

Associagao Brasileira Sindrome de Rett - ASR

BA (71) 3388-8747 http://www.abadfal.org.br

SP (11)4412-2199 http://www.abh.org.br/

PR (41) 224-0897 http://www.abram.org.br

SP (12) 3632-8167

SP (11) 3814-8562 www.abdim.org.br
SP
SP

(11) 5587-6050 www.tudosobreela.com.br

RJ

(11) 5579-2668 http://www.tudosobreela.com.br/

MG (31) 3388-4202 http://netpage.em.com.br/ablmg

SP (11) 3149-5190 http://www.abrale.org.br

SP (11) 3149-5190 http://www.abrasta.org.br/

SP (11) 6943-4368 www.doencadewilson.org

SP

SP (19) 3224-4210 www.fabry.org.br

SP
mida

SP (11) 5083-0292 www.abrete.com.br

(11) 5579-2668 http://www.tudosobreela.com.br/home/

(11) 5562-4922 http://members.tripod.com/~abpstalido
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Associacdo Brasileira Sindrome de Williams - SP (11) 6291-2957 www.swbrasil.org.br
SWBrasil

Associacdo Brasileira Transplantados Figado- SP (11) 3051-6825 www.transpatica.org.br

Doencas Hepétic

Associacio Cearense de Doencas Genéticas CE

ACDG

Associacdo Centro dos Hemofilicos do Estado SP (11) 5573-0648 http://sites.uol.com.br/chesp

de Sao Paulo

Associacdo de Anemia Falciforme do Estado de SP (11) 6957-6783

SP
Associacdo de Diabetes Juvenil - ADJ SP (11) 3675-3266 www.adj.org.br
Associacdo de Neurofibromatose SP (11) 3872-5016 www.nf.org.br/

Associag@o dos Celiacos do Brasil - ACELBRA SP (11) 5579-5834 www.acelbra.org.br

Associagdo dos Falcémicos e Talassémicos do  RJ (21) 3671-9506 www.intermega.com.br/afarj.com.br

Rio de Janeiro
Associacao dos Hemofilicos do Rio de Janeiro RJ (21) 2203-0742 www.ahrj.org.br/

Associacdo dos Portadores de Distirbios de SP (13) 3222-3251

Movimento e nesc

Associacdo Gaucha Assisténcia Mucoviscidose RS (51) 3333-2196

Associacdo Gatcha de Anemia Falciforme RS
Associagdo Gatcha de Distrofia Muscular RS (51) 3286-6486
AGADIM

Associagdo Gatdcha de Mucopolissacaridose RS (51) 9181-5017

Associa¢ao Hemofilicos e Pessoas Doengas

Hemorragicas

Associacdo Marfan Brasil SP (11) 3887-9168 www.marfan.com.br/
Associa¢do Mineira de Assisténcia a MG (31) 3222-8656

Mucoviscidose

Associa¢do Mineira dos Portadores e Amigos de MG (31) 3493-7645

Gaucher
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Associacdo Mineira Paren.Port. Epidermélise

Bolhosa AMPAPEB

Associa¢do Moebius do Brasil - AMOB SP
Associacdo Nacional da Sindrome de Prader SC
Willi

Associacdo Nacional de Assisténcia ao

Diabético

Associacdo Pais Amigos Fenilcetondricos ES

Espirito Santo

MG (31) 3344-8975 http://paginas.terra.com.br/saude/ampap

eb

(11) 3936-7957 www .hitnet.com.br/moebius

http://geocities.yahoo.com.br/prader_wi

1li_br/Associacao.html

www.anad.org.br

(27) 3362-2627

Associagdo Pais e Amigos Fenilcetondricos MG MG (31) 3486-8131

Associacdo Pais e Amigos Portadores SP

Fenilcetonuria de SP

Associacdo Pais, Amigos PR

Fenilcetondricos,Homocistindricos

Associacdo Paulista Assisténcia a Hipertensdao SP

Associacdo Paulista de Assisténcia a SP

Mucoviscidose APAM

Associagao Paulista de Portadores da Doencga de SP

Gaucher

Associacdo Paulista Port. Fam. SP
Mucopolissacaridoses

Associacdo Pré-Falcémicos - APROFE SP
Associacdo ProBrasil SP

Associacdo Rubinstein-Taybi Syndrome - ARTs SP

Associag¢do Sindrome de Angelman - ASA SP

Associagao Tertio Millennio SP

Associacdo Viva e Deixe Viver SP

Associacdo X- Frégil do Brasil - AXFRA SP

Assocociacgdo Brasileira Osteogenesis SP

Imperfecta - ABOI

(19) 3871-7324

(41) 3362-5455

(11) 3812-6637

(11) 3262-5472 www.apam-fc.org.br

(11) 3167-1988 www.appdgaucher.org.br

(11) 6441-2464 www.apmps.org.br

www.aprofe.hpg.ig.com.br/
(11) 5926-2667
(11) 4153-3211 www.artsbrasil.org.br/
(11) 5572-8271 http://asabr.siteplanet.com.br
(11) 3063-9144
(11) 3081-6343 www.vivaedeixeviver.org.br
(11) 3501-1621 www.xfragil.org.br/

(11) 3849-3541 www.aboi.org.br/
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Casa Apoio Crianga com Cancer Gota de Amor SP

Centro Comunitario Nossa Senhora do Carmo

da Aclimacao

Centro de Pesquisas Avangadas Acdes

Integradas de Sadde
Centro de Reestruturagdo para a Vida - Cervi
Centro de Voluntariado de Sdo Paulo

Centro dos Hemofilicos do Estado de SP -
CHESP

Fundag¢@o Antonio Antonieta Cintra Gordinho
Fundag¢ao Dorina Nowill para Cegos
Fundagao Icla da Silva

Grupo Brasil Apoio Surdocego e ao Miiltiplo

Def. Sensorial

Grupo de Apoio ao Adolescente e Crianga com

Cancer - GRAACC

Grupo de Apoio aos Pacientes com Hunter
Grupo de Apoio as Mulheres Turner - GAMT
Grupo Gatcho de Apoio & Neurofibromatose

Hemangioma

Instituto Brasileiro Defesa Direitos Portadores
Deficiéncia

Instituto Canguru

Instituto Gabi

Instituto Girassol

Instituto Paradigma

Instituto Satde Direito de Todos - ISAD

Niucleo de Aconselhamento e Pesquisa Cri Du

Chat

Sp

Sp

Sp

Sp

Sp

SP

SP

RS

SP

RS

Sp

Sp

SP

SP

SP

(11) 5844-1652

(11) 3277-9508

http://www.cpais.org.br/

(11) 3822-2001
(11) 3266-5477 http://www.voluntariado.org.br/

(11) 5573-0648 http://sites.uol.com.br/chesp

(11) 3107-9779 www.faacg.hpg.com.br
(11) 5087-0997
http://www.icla.org

(11) 5579-5438 www.grupobrasil.org.br

(11) 5080-8560 http://www.graac.org.br

(51) 3228-7257

(11) 5083-8343 www.gamtbrasil.org

(11) 3291-1389 http://andrea_domingues.sites.uol.com.
br/

http://www.ibdd.org.br/

(11) 3208-0437 www.institutocanguru.org.br
(11) 5564-7709 http://www.institutogabi.org.br
(11) 5087-9438

(11) 5049-0075 http://www.institutoparadigma.org.br

MG (31) 9118-1643

SP

(11) 4227-5601 http://www.portalcriduchat.com.br
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Pela Vida- Nuc. de apioi a pesq. cient. em LDMSP (18) 232-3040 www.pelavida.org.br

Retina Sdo Paulo SP (11) 6976-7648 www.retinasp.org.br
Sociedade Brasileira de Diabetes http://www.diabetes.org.br
Sociedade Brasileira de Mucopolissacaridoses - 0800 5102030 http://www.mpsbrasil.org.br
MPS

Sociedade de Assisténcia a Fibrose Cistica SP (19) 3233-7215 http://www.abram.org.br
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APENDICE 1

QUESTIONARIO ESTRUTURADO ANEXADO AOS E-MAILS NACIONAIS

A,
“a¥
uNICAMB UNIVERSIDADE ESTADUAL DE CAMPINAS

FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS
PROJETO: “VIABILIDADE DE UM SITE NA WEB PARA A COMUNICACAO
ENTRE PROFISSIONAIS DE SAUDE NA AREA DE ANOMALIAS

CRANIOFACIAIS E CARACTERIZACAO DE PERFIL DO USUARIO”

RESPONSAVEIS: Prof. Dra. Vera Licia Gil da Silva Lopes

Silvana Ribeiro Roda

e-mail para contato e envio da resposta : cranface @fcm.unicamp.br
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FORMULARIO DE COLETA DE DADOS

Informacoes de sites existentes

Nome da institui¢ao:

Endereco eletronico do site:

Responsavel pelas

informacoes:

Cidade e Estado da

Coordenacdo do site:

Deseja que o nome desta

instituicao seja:

Divulgado Nao divulgado

As informacdes solicitadas referem-se as consultas espontaneas a este site

(aquelas realizadas por meio de contatos via e-mail, ‘“fale com” ou similar).

Desde quando o site esta na rede:

As informagdes deste site foram

organizadas por:

Profissionais de sadade

Pais

Outros

N3ao temos este registro

Numero total de acessos:

N3ao temos este registro

Numero total de acessos mensais:

De pais

De profissionais de satide

Outros

O site ndo tem controle de quem o acessa

Nao temos este registro
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Tipo de informagdo solicitada:

Sobre a doenca

Sobre tratamento

Contatos com outras familias

Sobre locais de atendimento

Oferecimento para trabalho voluntério

Individuo com a doenca solicitando informacgao

Profissionais de saude solicitando informacao

Familiar solicitando informacao

Solicitacdo de informagdo para pesquisa

Outro. Qual :

Nao temos este registro

Nao Sim
Em papel Por quanto tempo:
As mensagens de contato sao Em CD Por quanto tempo:
arquivadas:
Disquete Por quanto tempo:
Computador Por quanto tempo:
Apéndices

141




APENDICE 2

CARTA ENVIADA VIA E-MAIL AS INSTITUICOES COM QUESTIONARIO

ESTRUTURADO ANEXADO.
Az,
Y
uNICAMB UNIVERSIDADE ESTADUAL DE CAMPINAS

FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS

Prezado (a) Senhor (a),

Meu nome € Silvana Ribeiro Roda, e recebi informacdes sobre este site através da
Sr®. Soraia do Instituto Canguru. Sou dentista e estou cursando pds-graduacao na Faculdade
de Ciéncias Médicas da UNICAMP, sob a orientagdo da Prof. Dra. Vera Lucia Gil da Silva
Lopes.

Meu projeto esta relacionado a viabilidade de um site para consulta de profissionais de
saide e leigos sobre anomalias craniofaciais (Registro no Comité de Etica em
Pesquisa- FCM-UNICAMP no. 381-2002). Para embasar a minha discussdo, estou
buscando informagdes sobre as consultas que sao feitas em sites ja existentes.

Assim, gostaria de solicitar a colaboracao desta instituicao para obter alguns dados listados
em anexo.

Ressalto que a resposta a este e-mail € voluntéria e os dados serdo utilizados na redagdo de
meu trabalho. Por isso, desejando participar solicito a gentileza do envio da resposta pelo e-

mail cranface@fcm.unicamp.br até dia 05 de dezembro de 2005 . Ao término deste

estudo, comprometo-me a fornecer suas conclusdes, mediante solicitacao.
Agradeco a atencdo dispensada, a0 mesmo tempo em que me coloco a disposi¢do para

esclarecimentos , pelo e-mail cranface @fcm.unicamp.br, ou pelo telefone (19)37888907.

Cordialmente,

Silvana Ribeiro Roda

Pesquisadora
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APENDICE 3

CARTA ENVIADA VIA SITE, ATRAVES DO “CONTATO” OU “FALE
CONOSCO” DAS INSTITUICOES SOLICITANDO E-MAIL PARA ENVIO DO
QUESTIONARIO ESTRUTURADO.

Az,
Y
uNICAMB UNIVERSIDADE ESTADUAL DE CAMPINAS

FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS
Prezado (a) Senhor (a),

Meu nome € Silvana Ribeiro Roda, e recebi informagdes sobre este site através da Soraia
do Instituto Canguru. Sou dentista e estou cursando pds-graduacdo na Faculdade de
Ciéncias Médicas da UNICAMP, sob a orientacdo da Prof. Dra. Vera Lucia Gil da Silva
Lopes.

Meu projeto esta relacionado a viabilidade de um site para consulta de profissionais de
saide e leigos sobre anomalias craniofaciais (Registro no Comité de Etica em Pesquisa-
FCM-UNICAMP no. 381-2002). Para embasar a minha discussdao, estou buscando
informacgdes sobre as consultas que sdo feitas em sites ja existentes.

Assim, gostaria de solicitar a colaborac@o desta instituicdo para obter alguns dados listados
em questiondrio que estarei enviando através de um e-mail.

Ressalto que a resposta a este e-mail € voluntéria e os dados serdo utilizados na redagdo de
meu trabalho. Por isso, desejando participar solicito a gentileza do envio de e-mail, para o
qual possa encaminhar o questiondrio. As respostas deverdo ser colhidas até dia 05 de
dezembro de 2005. Ao término deste estudo, comprometo-me a fornecer suas conclusoes,
mediante solicitagdo.

Agradeco a atencdo dispensada, a0 mesmo tempo em que me coloco a disposi¢do para

esclarecimentos, pelo e-mail cranface @fcm.unicamp.br , ou pelo telefone (19)37888907.

Cordialmente,

Silvana Ribeiro Roda

Pesquisadora
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APENDICE 4

QUESTIONARIO ESTRUTURADO ANEXADO AOS E-MAILS (VERSAO INGLES)

N
“a¥

UrMICAarAE

UNIVERSIDADE ESTADUAL DE CAMPINAS
FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS

Coordenador: Vera Lucia Gil da Silva Lopes, MD, PhD

Answers to: cranface @fcm.unicamp.br

Name of the association:

Web site

Informations given by :

City and State of the

coordination of this association

The name of this institution

should be :

Revealed Not revealed

Considering the spontaneous contacts to the site, by e-mail, please answer.

This site is available since:

The informations of this site were

organized by:

Health professionals

Parents

Others

We do not have this information

Total number of consults:

We do not have this information
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Total number of consults-month:

From Parents

From Health Professionals

Others

We do not control about it

We do not have this information

Informations about:

Disease

Treatment

Contact to other families

Local for treatment

Volunteers work offer

Affected individual asking about the disease

Health professional asking about the disease

A related person asking about the disease

Informations for — by research

Others. What?

We do not have this information

No Yes
Printed How long?
Are the e-mails filed ? CD How long?
Disk driver How long?
Hard disk How long?
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APENDICE 5

CARTA ENVIADA VIA E-MAIL AS INSTITUICOES INTERNA CIONAIS COM
QUESTIONARIO ESTRUTURADO ANEXADO.

A,

a¥

LIS UNIVERSIDADE ESTADUAL DE CAMPINAS
FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS

Dear Sir,

I am Associated Professor of Department of Medical Genetics at State
University of Campinas (Sdo Paulo, Brazil). My team and I are particularly involved on
divulgation of genetics diseases for health professionals. We are working on a web site,
which is not common in our country for these conditions. So, we are collecting experiences
from different associations and countries in order to use them as a model.

We would be delightful to have the participation of your association, answering
some questions here in attached.

Please, if it is possible, return the answer until 28th, February.

Thanks a lot for your cooperation and we will be in touch when we finish our
web site.

Sincerely regards,

Vera Lucia Gil da Silva Lopes

Departament of Medical Genetics

State University of Campinas- Brazil

cranface @fcm.unicamp.br
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APENDICE 6

LISTA DAS INSTITUICOES INTERNACIONAIS

Aniridia Network- Supporting people with aniridia and their
Familiais

Information Birth Defects Information Systems

The National fragile X foundation

International Clearinghouse for Birth Defects

Centers for Disease Control and Prevention

March of Dimes

European organisation for rare disease

The Association of genetc Support of Australasia INC
Australian Huntington's Disease Association

Children's Craniofacial Association

The National Information and advice Centre for Metabolic
disease

Cornelia de Lange Syndrome Association

Cri Du Chat Support Group of Austrélia Inc

FACES-The National Craniofacial Association

Metabolic Dietary Disorders Association

Genetic health Services Victoria

Canadian Directory of Genetcs Support Groups

Acoustic Neuroma association of Canada

Canadian Organization for rare disease

Center for sma handicapgroupper

Federacion Espanola de enfermedades raras

UNIQUE-rare chromosome disorders support group
SOFT-Support Organizaton for trisomy 18, 13 and Related
Disorders

Angelman Syndrome Foundation, inc

Als- Society of Ontario

Genetic Interest Group

Australian Spina Bifida & Hydrocefalus Association

The New Zeland Organisation for rare Disorders

http://aniridia.org/directory/organisations/gen

etic

http://ibis-birthdefects.org/

http://www fragilex.org/
http://www.icbd.org/

http://www.cdc.gov/
http://www.marchofdimes.com/

http://www.eurordis.org/

http://www.agsa-geneticsupport.org.au/

http://www.ahdansw.asn.au/welcome.html

http://www.ccakids.com/

http://www.climb.org.uk/
http://www.cdlsaus.org/
http://www.criduchat.asn.au/
http://www.faces-cranio.org/
http://www.mdda-australia.org/

http://www.genetichealthvic.net.au/

http://www.lhsc.on.ca/programs/medgenet/a

sup

http://www.anac.ca/en/
http://www.aicardisyndrome.org/
http://www.cord.ca/
http://www.csh.dk/

http://www.enfermedades-

raras.org/es/default.htm

http://www.rarechromo.org/html/history.htm

http://www.trisomy.org/

http://www.angelman.org/angel/
http://www.alsont.ca/

http://www.gig.org.uk/

http://www.asbha.org.au/Contacts.htm

http://www.nzord.org.nz/
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http://www.genetichealthvic.net.au/
http://www.lhsc.on.ca/programs/medgenet/a_sup
http://www.lhsc.on.ca/programs/medgenet/a_sup
http://www.cord.ca/
http://www.csh.dk/
http://www.enfermedades-raras.org/es/default.htm
http://www.enfermedades-raras.org/es/default.htm
http://www.rarechromo.org/html/history.htm
http://www.angelman.org/angel/
http://www.gig.org.uk/
http://www.nzord.org.nz/

NORD-National Organization for Rare disorders
Genetic Alliance

Chromosome Deletion Outreach, Inc

MUMS National Parent to Parent Network

Contact a Family- for Families with disabled children
CMTA- Charcot-Marie-Tooth Association

MDA- Muscular Dystrophy Association

Cleft Palate Foundation

American Cleft palate craniofacial Association

Birth Defects Research for children,inc

The Carter Centers for Brain research
CLASS-Children’s Liver Association for Support Ser
CHIN- Congenital heart Information Network

The Federation for Childrenwith Special Needs

vices

The National Instituteon Deafness and others comunications

disorders
the Pull-thru Network

Craniofacial Foundation of Arizona

Craniosynostosis And Positional Plagiocephaly Support,

Inc
Crouzon support Network
Pierre Robbin Network

Foundaion for faces of children

Friendly Faces
Cleft Lip and Palate Research
National Dissemination Center for Children

Disabilities

Transforming faces Worlwide

Smiles

BWSN- Beckwith Wiedemann Network Support
CHARGE Syndrome Foundation

National Down Syndrome Society

National Down Syndrome Congress

National Association for Down Syndrome
Down's Syndrome Association

Amyotrophic lateral sclerosis Association

with

http://www.rarediseases.org/

http://www.geneticalliance.org/

http://www.chromodisorder.org/

http://www.netnet.net/mums/

http://www.cafamily.org.uk/

http://www.charcot-marie-tooth.org/
http://www.mdausa.org/disease/cmt.cfm
http://www.cleftline.org/
http://www.acpa-cpf.org/
http://www.apert-international.org/
http://www birthdefects.org/about.htm
http://www.stanford.edu/group/hpe/
http://www.classkids.org/
http://tchin.org/about/index.htm

http://www.fcsn.org/

http://www.nidcd.nih.gov/
http://www.pullthrough.org/

http://www.azcranio.com/

http://www.cappskids.org/
http://www.crouzon.org/
http://www.pierrerobin.org/
http://www.facesofchildren.org/
http://www friendlyfaces.org/

http://www.widesmiles.org/

http://www.nichcy.org/

http://www .transformingfaces.org/
http://www.cleft.org/
http://www.beckwith-wiedemann.org/
http://www.chargesyndrome.org/
http://www.ndss.org/
http://www.ndsccenter.org/
http://www.nads.org/
http://www.dsa-uk.com/

http://www.alsa.org/
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Hydrocephalus association

Hellenic Craniofacial Center
Goldenhar Syndrome Support Network
Anencephaly Support Foundation
Stikler Syndrome Outreach-Oregon

Oregon Chapter National Marfan Foundation

http://www.hydroassoc.org/
http://www.craniofacial.org/
http://www.goldenharsyndrome.org/
http://www.asthelp.com/asf/home
http://oregonsticklers.homestead.com/

http://oregonchapternmf.homestead.com/
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APENDICE 7

PERGUNTA GENERICA ENCAMINHADA PARA VERIFICAR O TEMPO DE
RESPOSTA

Meu nome € Silvana, e gostaria de conhecer melhor o trabalho de vocés
conversando com alguém ja participante.

Existe alguém na regido de Campinas (Sao Paulo) que eu possa contatar?

Aguardo resposta.

Obrigada.

Silvana
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APENDICE 8

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE ESCLARECIDO PARA UTILIZACAO DE
QUESTIONARIO ESTRUTURADO A PROFISSIONAIS DE SAUDE.

N
¥

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE ESCLARECIDO

Titulo do projeto: VIABILIDADE DE UM SITE NA WEB PARA A COMUNICACAO
ENTRE PROFISSIONAIS DE SAUDE NA AREA DE ANOMALIAS CRANIO-FACIAIS E
CARACTERIZACAO DE PERFIL DO USUARIO.

Tendo em vista a alta prevaléncia de doengas genéticas e defeitos congénitos, este estudo visa a
troca de informagdes entre profissionais envolvidos no atendimento dos portadores e o desenvolvimento de
estudos colaborativos.

A presente pesquisa ndo oferece qualquer tipo de risco aos participantes, visto que se trata de
uma aplicacio de questiondrio previamente elaborado, conforme preceitua o Cédigo de Etica, o questiondrio
nio serd identificado.

As respostas serdo fornecidas por meio de entrevista realizada pela pesquisadora, preenchendo
um questiondrio.

Para tanto, solicitamos a sua colaboragdo respondendo este questiondrio. Aos que ndo desejam
responder, solicitamos apenas assinalar o item “ndo desejo responder o questiondrio”, a fim de ndo
comprometer os resultados do estudo.

Informamos que os individuos que aceitarem responder este questiondrio, estardo fornecendo
subsidios para um melhor delineamento do tema proposto, permitindo a proposi¢do para gerar modificagdes e
melhorias a comunidade cientifica.

Reforcamos que a participagdo é voluntaria e existindo duvidas, favor contatar as responsaveis
pelo estudo, cirurgid-dentista Silvana Ribeiro Roda e Prof.a Dr.a Vera Licia Gil da Silva Lopes, as quais

estardo disponiveis para eventuais dividas pelo telefone (19) 37888904, e-mail cranface @fcm.unicamp.br.

Este projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Faculdade de Ciéncias Médicas

da Unicamp, (parecer n° 381/2002).

Bl s e
] Aceito participar deste projeto.
] Nao aceito participar deste projeto.

Data ...../ocodeccs e

Assinatura
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APENDICE 9

QUESTIONARIO ESTRUTURADO A PROFISSIONAIS DE SAUDE QUANTO AO
ACESSO A SITES DE DOENCAS GENETICAS

QUESTIONARIO ESTRUTURADO
ACESSO A SITES DE DOENCAS GENETICAS

GENERO: Masculino Feminino
IDADE:
PROFISSAO:
ESCOLARIDADE:
GRADUACAO: Completa Incompleta
POS-GRADUACAO: Aperfeicoamento Especializacio
Residéncia Mestrado
Doutorado Pés-doutorado
TEMPO DE FORMADO:
ACESSA A INTERNET: Sim Nio
QUAL A FREQUENCIA QUE ACESSA A INTERNET:
1 vez por semana 2 vezes por semana 3 vezes por semana
4 vezes por seman 5 vezes por semana 6 vezes por semana

Todos os dias

LOCAL DE ACESSO: Trabalho Casa Outros
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ACESSA SITES RELACIONADOS A Sim Nio
DOENCAS GENETICAS:

QUAL A FINALIDADE DO ACESSO:

Pesquisa Questionamento

Curiosidade Outros

JA FEZ QUESTIONAMENTO ATRAVES DE E-MAIL PARA SITES DE DOENCAS
GENETICAS:

Sim Nao

SE SIM, RECEBEU A RESPOSTA A CONTENTO:

Sim Nao

QUAIS OS SITES SOBRE DOENCAS GENETICAS QUE COSTUMA ACESSAR:

Apéndices
160




APENDICE 10

E-MAIL ENCAMINHADO PARA QUESTIONAMENTO SOBRE RESTRICAO OU
CUIDADOS ESPECIAIS NO TRATAMENTO ODONTOLOGICO DE
PORTADORES DAS DOENCAS DIAGNOSTICADAS PELA TRIAGEM
NEONATAL.

Meu nome € Silvana, sou dentista, aluna da pds-graduacao, nivel mestrado em
saude da crianga e do adolescente, FCM/UNICAMP. Gostaria de obter informagdes se ha
alguma restri¢do ou cuidado especial que deva ser tomado em relac@o ao tratamento
odontoldgico, para portadores das doengas mais prevalentes como as diagnosticadas pela
triagem neonatal (Fenilcetonuria., Fibrose Cistica, Anemia Falciforme e Hipotiroidismo).

Aguardo sua resposta para que eu possa dar continuidade aos meus estudos.

Atenciosamente.

Silvana
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