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RESUMO

Foi realizado um estudo de levantamento. para averiguar o perfil do atendimento
preventivo para retardo mental (RM) na rede de aten¢ao primaria do municipio de Maringa,
Parana. Aplicou-se um questionario a 90 medicos, compreendendo pediatras,
ginecologistas-obstetras, clinicos gerais e médicos do Programa de Satde da Familia, e a 66
enfermeiros que trabalham na rede municipal de saiide, e uma entrevista estruturada a 100
maes residentes no municipio, escolhidas aleatoriamente, a partir do cadastro de nascidos-
vivos do ano de 2003. A coleta de dados entre os profissionais de salde foi realizada no
periodo de agosto a dezembro de 2003 e a entrevista com as maes, entre junho e outubro do
mesmo ano. Os dados dos profissionais de satide foram analisados pela comparacdo das
respostas entre medicos e enfermeiros e entre as especialidades dos médicos. Para o grupo
das mées, os dados foram analisados pela comparagao do grupo que fez o pré-natal na rede
publica com o atendido na rede privada. As variveis qualitativas foram comparadas pelo
teste do qui-quadrado e as quantitativas pelo teste 7 de Student. Os resultados demonstraram
que 69,7% dos médicos e 78,8% dos enfermeiros desconhecem a prevaléncia do RM (p=
0,011); 63,3% dos médicos ¢ 65,2% dos enfermeiros ndo sabem qual é a fracdo de RM
evitavel (p= 0,764); 16,5% dos médicos e 45,6% dos enfermeiros néo tém seguranga para
orientar sobre o efeito teratog€nico do etanol (p= 0.001); 45,7% e 80,3% dos médicos,
77,2% e 96,4% dos enfermeiros nio se sentem Seguros para orientar sobre a translucéncia
nucal e sobre o teste triplo, respectivamente (p= 0,001 e p= 0,053). Comparando as
respostas dos médicos, os pediatras (71,4%) e os clinicos gerais (54,8%) demonstraram
maior inseguranga para orientar quanto aos efeitos teratogénicos do misoprostol do que os
ginecologistas obstetras (11,8%) e sobre as técnicas de diagnostico pré-natal. Entre as
maes, 65% ndo planejaram a gravidez; a maioria nio foj questionada sobre historia familial
de retardo mental (70%) ou sobre consangiiinidade (84%); a maioria desconhece
diagndstico pré-natal (83%) e aconselhamento genético (92%), e 46% desconhecem a

associagdo entre idade materna e risco aumentado de filho com sindrome de Down.
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Conclui-se que a busca de situagdes de risco, no que se refere a exposicdo a fatores
deletérios do ambiente e a antecedentes familiais relevantes, nio esta sendo feita na
pratica e que a maior parte das maes desconhece informagdes basicas sobre fatores de risco
comuns para RM. Portanto. é necessirio que sejam adotadas medidas de educagdo em
genética para que os profissionais de satde passem a reconhecer a importancia dos fatores
de risco e da historia familial na identificacdo e prevencdo do RM, incluindo a busca desse
tipo de informagdo a sua pratica rotineira; sejam desenvolvidos programas educacionais
sobre fatores de risco e meios de prevengdo dessa condi¢do, no dmbito da satde publica, de
facil compreensdo e incorporagio pela populagdo geral, bem como a disponibilizagio de
material de orientagdo para o manejo dos pacientes com problemas genéticos, incluindo

RM e/ou defeitos congénitos.

Palavras-chave: 1- retardo mental; 2- prevencao primaria; 3- satide publica; 4- genética; 5-

genética médica.
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ABSTRACT

This is a survey to verify the preventive attendance profile for mental retardation (MR) in
the primary health service in the town of Maringd, Parana. A questionnaire was applied to
90 physicians, involving pediatricians, gynecologist obstetricians, general practitioners and
family physicians, as well as to 66 nurses and a structural interview was also applied to 100
mothers who live in the city. The health professionals work for the health municipal service
and the mothers were selected at random based on the official register of born-alive
individuals in 2003. Data collection related to the health professionals was carried out from
August to December, 2003, and the interviews with the mothers from June to October of
the same year. The data of the health professionals had been analyzed by the comparison of
the answers between physicians and nurses and among the physicians’ specialties. Dates
related to mothers were analyzed through the comparison between the group assisted at the
health public system and the ones assisted at the private system. The qualitative variables
had been compared by the test of the Chi-square and the quantitative variables by the
Student’s 7 test. The findings showed that 69.7% of the physicians and 78.8% of the nurses
do not know MR prevalence (p= 0.011); 63.3% of the physicians and 65.2% of the nurses
do not know the fraction can be avoided (p= 0.764); 16.5% of the physicians and 45.6% of
the nurses are not self-confident in order to inform the patients on ethanol teratogenic effect
(p=0.001); 45.7% and 80.3% of the physicians and 77.2% and 96.4% of the nurses are not
self-confident in the sense of giving information on the nuchal translucence and about the
triple test, respectively (p= 0.001 and p= 0.053). Comparing the physicians, pediatricians
(71.4%) and the general practitioners (54.8%) showed higher unsteady behavior to guide on
the teratogenic effects of misoprostol instead of the gynecologists obstetricians (11.8%) and
about the prenatal diagnostic techniques. Considering the mothers, 65% had not planned
pregnancy. Most of them had not been questioned on either the familial MR (70%) or
consanguinity (84%) and are not aware of the prenatal diagnosis (83%) and genetic
counseling (92%); 46% do not know the association between the maternal age and the
increased risk to have a child with Down syndrome. It was concluded that the search for

risk situations, regarding the exposure to environmental deleterious factors and the relevant
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familial ancestors, in fact, has not been performed and most of mothers do not know the
basic information on the common risk factors for MR. Therefore, it is necessary that
measures on genetic education are adopted, so that the health professionals can recognize
the importance of both the risk factors and familial history for identifying and preventing
this condition and include the search for such information in their daily practice. It is also
recommended to develop educational programs on risk factors in the public health service
as well as a guidance material to help the health professionals to deal with patients who

have genetic problems, including MR and/or birth defects.

Key-words: 1- mental retardation; 2- primary prevention; 3- public health; 4- genetics; 5-

medical genetics.
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1. INTRODUCAO E JUSTIFICATIVA

O RM (RM) isolado ou associado a defeitos congénitos tem sido uma das
principais circunstancias consideradas na avaliacdo da qualidade de vida das pessoas. Para
o individuo e sua familia, representa limitacdo em diferentes graus, em todas as areas da
vida, conseqiiente & necessidade de supervisdo, suporte e protegdo permanente. Para a
coletividade, pode ser considerado problema de satde publica tendo em vista a prevaléncia
elevada e as conseqiiéncias negativas para a produtividade e as relagdes sociais, além do
aumento na demanda por servicos médicos e educacionais especializados (MACLEOD,
1993; YEARGIN-ALLSOPP et al., 1997; CURRY et al., 1997; BATTAGLIA e CAREY,
2003).

No Brasil, segundo dados do Censo Demografico 2000 (IBGE, 2000), existem em
torno de 2,8 milhdes deficientes mentais, correspondendo a 1.6% da populagdo residente no
pais, dados esses provavelmente subestimados. Na rede de ensino, estdo inseridos 566.753
Jjovens com algum tipo de deficiéncia, dos quais 62,7% sio portadores de RM (BRASIL,
2005). Na literatura internacional, dados demonstram que essa condi¢cdo compromete cerca
de 2 a 3% da populagdo dos paises desenvolvidos, podendo atin gir indices cerca de 3 vezes
maiores nos paises em desenvolvimento (DAILY et al., 2000; DURKIN, 2002).

Diante disso, esclarecer as causas e buscar alternativas para a prevengdo dessa
condigao tem sido uma preocupagio de vérios pesquisadores da area da satide (ENUMO e
KERBAUY, 1994; STEVENSON et al., 1996; CAMP et al., 1998: FELIX et al., 1998;
ASSUMPCAO IR et al., 1999; CROEN et al., 2001: CHAPMAN et al., 2002; ENUMO e
TRINDADE, 2002; ARVIO e SILLAMPAA, 2003; ANSELMI et al.. 2004).

Diversos autores tém demonstrado que é possivel reduzir em até 40% o risco de
uma crianca ser afetada por RM, por meio de medidas que promovam a satide do binémio
mae-filho. Atendimento pré-natal e perinatal adequados, aconselhamento genético e
diagnéstico pré-natal dirigido aos casais de maior risco, imunizagdo, nutricdo adequada da
mae e da crianga, uso de 4cido folico pré-concepgdo e medidas educativas para diminuir a
ingestdo de dlcool, sdo algumas das estratégias de prevenc¢do primdria tteis na reducio da

prevaléncia do RM e/ou defeitos congénitos (OPITZ, 1984: STEVENSON et al., 1996).
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Nesse contexto, pediatras, ginecologistas-obstetras, clinicos gerais e médicos do
Programa de Saide da Familia (PSF), ou ainda enfermeiros, por manterem contato mais
freqiiente com a populagéo geral, passam a ter grande responsabilidade no manejo dos
casos. Em se tratando de RM, mesmo que as causas ambientais ainda sejam relevantes na
etiologia (STEVENSON et al., 1996; YEARGIN-ALLSOPP et al., 1997), a necessidade de
diagnéstico diferencial com doengas genéticas também exige nogdes de genética (CURRY
etal, 1997, BATTAGLIA e CAREY, 2003). Entretanto, diversos estudos tém demonstrado
a falta de conhecimento sobre o tema entre médicos e enfermeiros ndo geneticistas, o que
pode contribuir para o atraso do diagnéstico e manejo adequado do paciente
(SUMMERTON e GARROD, 1997; SUCHARD et al., 1999; TERZIOGLU e DIN ¢, 2004;
BAARS etal., 2005a).

Aliado a este fato associa-se a auséncia de uma politica nacional voltada para
registro, diagndstico, tratamento e prevengdo de doencas genéticas e anomalias congénitas,
bem como para facilitar 0 acesso a servigos de genética para a populacdo em geral,
especialmente nas regides mais pobres do pais (MARQUES-DE-FARIA et al., 2004).

Contudo, mesmo para aquelas pessoas que moram nas regides com melhores
indicadores de salide (Regides Sul, Sudeste e Centro-Oeste), os servicos de genética nao
estdo amplamente disponiveis. Estudo realizado por ACOSTA e FERRAZ em 2000 (citado
por MARQUES-DE-FARIA et al., 2004), revelou que dos 64 servicos de genética
existentes no pais, 58% (37) estdo localizados na Regido Sudeste (75,7% no Estado de Sdo
Paulo), 26% (17) na Regido Sul, 11% (7) na Regido Nordeste e 5% (3) na Regiao Centro-
Oeste. Deve-se, ainda, levar em consideracdo a variedade de servicos oferecidos. Alguns
estdo capacitados para atendimento clinico, de laboratério e de pesquisa, enquanto outros sé
disponibilizam atendimento para aconselhamento genético. Os servigos mais completos
estdo localizados em hospitais universitarios de nivel tercidrio localizados nas Regides Sul
e Sudeste, mas, mesmo assim, poucos estdo equipados para realizar andlise cromossémica
de alta-resolugdo, hibridagdo in situ por fluorescéncia e testes de DNA, demonstrando a
necessidade de grandes investimentos para que o atendimento em genética esteja disponivel
com eqiiidade para toda a populagdo.

Neste contexto, a idéia desta pesquisa surgiu da necessidade de criar alternativas
que tornem o atendimento em genética acessivel a um maior nimero de pessoas e de
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desenvolver um programa de prevencédo para o RM, haja vista a sua relevancia para a saude
do individuo e da coletividade.

Porém, para propor agdes de prevencdo em saude publica ¢ necessério,
primeiramente, conhecer o ambiente e os atores que serdo alvo do programa. Sendo assim
e, tendo em vista a escassez de dados nacionais sobre programas de prevenc¢do do RM e
sobre o envolvimento dos profissionais de satde da atencdo primaria com a genética
médica, este estudo realizou a pesquisa de dados que possam subsidiar a elaboragio de um
programa comunitario para a prevengdo do RM, a ser desenvolvido na rede de atengao
primédria do municipio de Maringa, PR, e que possa ser estendido a outras cidades com

caracteristicas semelhantes.



2. OBJETIVOS

2.1. Avaliar a percepgio, o conhecimento e a atitude de profissionais de satde que atuam na
aten¢do primaria quanto aos fatores de risco genético e ambiental relacionados ao RM e as
medidas preventivas disponiveis, bem como a disposicdo destes em participarem de um

programa comunitario preventivo nesse campo.
2.2. Avaliar se os profissionais do sistema de satde oferecem informagdes as mulheres em
idade fértil quanto aos riscos genético e ambiental relacionados a0 RM e as medidas

preventivas disponiveis e o nivel de conhecimento retido por essa populagio.

2.3. Avaliar as medidas preventivas para RM e/ou defeitos congénitos, eventualmente ja

implantadas na rede de saude publica do municipio em estudo.
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3. REVISAO DA LITERATURA

3.1. RETARDO MENTAL
3.1.1. Definigio e classificacio

O RM representa importante capitulo na medicina, sendo uma das categorias mais
amplas de distirbios que assolam as populagdes dos paises desenvolvidos e em
desenvolvimento. E uma inaptiddo duradoura caracterizada por prejuizo nas habilidades
mentais e adaptativas, com etiopatogenia complexa e ainda pouco conhecida, que resulta
em grande impacto para a saude publica e para a sociedade. Nas ultimas décadas,
intervengdes na area da satde tém contribuido para a diminuig¢do da mortalidade infanti] &
com isto, os distirbios do desenvolvimento e as anomalias congénitas tém emergido como

um problema mundial de satde publica.

A redugdo da capacidade intelectual pode ser designada de diferentes formas. Os
termos RM e deficiéncia mental, em geral, tém sido usados como sinénimos. A rigor,
teriam diferentes interpretacdes. Segundo OPITZ (1984), por exemplo, o RM relaciona-se
ao atraso do desenvolvimento neuropsicomotor durante a infancia, independentemente dos
mecanismos etiolégicos, enquanto a deficiéncia mental deve significar o atraso acentuado

da fungéo mental do adulto, conseqiiente a0 RM que ocorreu na infancia.

A Associagdo Americana de Psiquiatria define RM como uma fungdo intelectual
significativamente abaixo da média, demonstrada por quociente intelectual (QI) menor ou
igual a 70 (Critério A). O rebaixamento intelectual deve vir acompanhado de limitagdes
significativas nas habilidades adaptativas em pelo menos duas das seguintes éreas:
comunicagdo, cuidados pessoais, atividades cotidianas, sociais e de vida comunitaria,
autocontrole, satde e seguranga, atividades académicas, de lazer e de trabalho (Critério B) e
ter inicio antes dos 18 anos de idade (Critério C) (AMERICAN PSYCHIATRIC
ASSOCIATION, 1994). O critério A, por sua vez, & subdividido em graus, de acordo com a

gravidade do comprometimento intelectual, resultando em 4 categorias:
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RM leve: QI entre 50-55 a 70;

RM moderado: QI entre 35-40 a 50-55:
RM grave: QI entre 20-25 a 35-40;
RM profundo: QI inferior a 20 ou 25.

Deve-se ter em conta, porém, que esses testes sdo instrumentos imperfeitos e
dificeis de serem aplicados e interpretados, principalmente em criangas menores de 5 anos
de idade. Por isso, para SHEVELL et al. (2003), os termos Retardo ou Deficiéncia Mental
deveriam ser reservados para individuos entre 5 e 18 anos; para criangas menores, é
preferivel “Atraso Global do Desenvolvimento”. Além do mais, condigdes como paralisia
cerebral e certas doengas musculares, além de privagdes emocionais e nutricionais, por
exemplo, também podem ocasionar atraso no desenvolvimento global, sem, no entanto,

comprometer, necessariamente, a capacidade intelectual da crianga.

A ORGANIZACAO MUNDIAL DE SAUDE (1997), por sua vez, define RM
como “Parada do desenvolvimento ou desenvolvimento incompleto do funcionamento
intelectual, caracterizados essencialmente por um comprometimento, durante o periodo de
desenvolvimento, das faculdades que determinam o nivel global de inteligéncia, isto €, das
funcdes cognitivas, de linguagem, da motricidade e do comportamento social”. Nesta
definicdo ndo esta contida a obrigatoriedade de determinagdo do QI, possibilitando a
utilizacdo de critérios clinicos para a classificagdo da gravidade do comprometimento, nas

categorias:

RM leve. Amplitude aproximada de QI entre 50 e 69 (em adultos, idade mental de
9 a menos de 12 anos). Provavelmente deve ocorrer dificuldade de aprendizado na escola.
Muitos adultos serdo capazes de trabalhar e de manter relacionamento social satisfatorio e

de contribuir para a sociedade.

RM moderado. Amplitude aproximada de QI entre 35 e 49 (em adultos, idade
mental de 6 a menos de 9 anos). Provavelmente deve ocorrer atraso acentuado do
desenvolvimento na infincia, mas a maioria dos pacientes aprende a desenvolver algum

grau de independéncia quanto a cuidados pessoais e adquirir comunicagdo adequada e
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habilidades académicas. Os adultos necessitardio de assisténcia de grau variado para viver e

trabalhar em comunidade.

RM grave. Amplitude de QI entre 20 e 34 (em adultos, idade mental de 3 a

menos de 6 anos). Provavelmente deve haver necessidade de assisténcia continua.

RM profundo. QI abaixo de 20 (em adultos, idade mental abaixo de 3 anos).
Devem ocorrer limitagdes graves quanto a cuidados pessoais, continéncia, comunicagio e

mobilidade.
3.1.2. Epidemiologia

O RM estd presente em cerca de 2 a 3% da populagdo geral (DAILY et al., 2000),
em aproximadamente 1% das criancas em idade escolar (YEARGIN-ALLSOPP et al.,
1997; CURRY et al., 1997) e em 0,37% da populagdo entre 20 e 64 anos (OPITZ, 1984).
CROEN et al. (2001) relataram prevaléncia de 3,6:1000 nascidos vivos no Estado da
California (Estados Unidos da América - EUA) entre 1987 e 1994,

LARSON et al. (2001), utilizando dados do registro nacional de satde, referentes
ao periodo de 1994 a 1995, demonstraram que a prevaléncia de RM na populagdo nio
institucionalizada dos EUA € de 7.8: 1000 (0,78%).

No Brasil, segundo dados do Censo Demografico 2000 (IBGE, 2000), existem em
torno de 2,8 milhdes de deficientes mentais, o que significa 1,6% da popula¢do residente no

pais, dados esses provavelmente subestimados.

Os casos de RM leve estdo em maioria, com freqiiéncia 7 a 8 vezes mais elevada
do que as formas mais graves e as criangas acometidas, muitas vezes, se apresentam ao
pediatra com queixa de atraso na fala, alteracdo do comportamento e/ou baixo rendimento

escolar (VASCONCELOS, 2004).

Os casos de RM grave constituem a minoria, estando o indice de prevaléncia entre
3 a5 por 1000, nos paises industrializados. Nos paises em desenvolvimento, a prevaléncia ¢
cerca de 2 a 3 vezes maior. Contribuem para este fato fatores ambientais, tais como a maior
incidéncia de desnutri¢do protéico-calérica, as infecgdes do sistema nervoso central e a
falta de assisténcia médica adequada durante a gestagdo e o parto. Além disso, também sdo

consideradas a caréncia de servicos de aconselhamento genetico. a alta prevaléncia de
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casamentos consangiiineos em algumas regides e a idade materna avangada, relacionada a
maior freqiiéncia de nascimento de individuos com sindrome de Down (SD) (DURKIN,

2002).
3.1.3. Etiologia

A pesquisa da etiologia do RM tem sido um desafio para a medicina. Mesmo com
o avango das técnicas de investigagdo diagndstica, a propor¢do de casos que podem ser
atribuidos a causas conhecidas gira em torno de 30 e 65% (CURRY et al, 1997;
YEARGIN-ALLSOPP et al., 1997; FELIX et al., 1998; CROEN et al., 2001; SHEVELL et
al., 2003; XU e CHEN, 2003; BATTAGLIA e CAREY, 2003).

Em geral, as causas incluem danos ou anomalias do sistema nervoso central
devido a fatores genéticos, deficiéncias nutricionais, infec¢Ges, exposicdo a toxinas
ambientais, complicag¢des perinatais e neonatais, privagdo sdcio-cultural, traumatismos ou a
combinacdo de varios fatores (De LONG, 1993; YEARGIN-ALLSOPP et al., 1997; CAMP
et al., 1998; FELIX et al., 1998; LARROQUE e KAMINSKI, 1998; RONCAGLIOLO et
al., 1998; McDERMOTT et al., 2001; DAMATO e WINNEN, 2002; ARVIO e
SILLANPAA, 2003; CALDERON-GONZALES e CALDERON-SEPULVEDA, 2003:
ANSELMI et al., 2004; SLADE e WISSOW, 2004).

Devido a variabilidade das causas e da complexidade da investigagdo, com
conseqiiente dificuldade de diagnostico, as causas do RM receberam classificagdes
variadas. Alguns autores referem-se as causas como de origem genética ou ambiental,
utilizada neste estudo; outros a classificam, conforme o periodo de ocorréncia, em pré-
natal, perinatal e pods-natal (OPITZ, 1984; YEARGIN-ALLSOPP et al, 1997;
SHONKOFF, 2002). Nos pacientes com diagndstico etiologico estabelecido, os fatores
genéticos sdo relatados com taxas que variam entre 42% e 84 % e os ambientais entre 16%
e 57,9% (FELIX et al., 1998; YEARGIN-ALLSOPP et al, 1997; STEVENSON et al.,
1996).
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3.1.3.2. Principais causas de RM

Dentre as etiologias genéticas do RM, as aberragdes cromossOmicas sdo relatadas
em 16,1% dos pacientes, em média (CURRY et al., 1997; XU E CHEN, 2003), sendo a SD
a mais freqiiente. Na amostra de STEVENSON et al. (1996), nos pacientes com RM de
ctiologia genética, 46,1% tinham anormalidades cromossémicas e desses, 63%
apresentavam trissomia do 21 (SD). Entre os individuos estudados por FELIX et al. (1998),
34,15% eram portadores de anormalidades cromossomicas, sendo 32,15% constituidos pela

SD e 1,98% por outras anomalias.

Quadro 1 - Causas de RM.

Etiologia % |
Anormalidades cromossomicas 4-28
Sindromes dismaérficas 3-7
Doengas monogénicas 3-9
Anormalidades estruturais do sistema nervoso central 7-17
Complicagdes da prematuridade 2-10
Ambiente/teratogenos 5-13
“Cultural, familial” 3-12
Sindromes provisoriamente monogénicas 1-5
Causas metabdlicas/ endécrinas I-5
Desconhecida 30-50

Fonte: CURRY et al., 1997.

A SD foi descrita pelo pediatra inglés Sir John Langdon Down em 1866, sendo a
etiologia cromossomica estabelecida em 1959 por LEJEUNE e colaboradores. A sindrome
ocorre em aproximadamente 1/600 a 1/700 nascidos-vivos, nio havendo distingdo entre
etnias, regides geograficas e niveis sécio-econdmicos. Em 95% dos pacientes, a SD
envolve trissomia do cromossomo 21. Cerca de 4% apresentam uma translocagio
robertsoniana entre o cromossomo 21q e o brago longo de um dos demais cromossomos
acrocéntricos (geralmente o 14 ou 22), e 1% tem mosaicismo, frequentemente para
populagdes celulares com um cariétipo normal ou trissomia do 21 (THOMPSON et al.,

1993; JORDE et al., 2000).

A SD em geral pode ser diagnosticada ao nascimento ou logo depois, por suas
caracteristicas dismorficas que apresentam um fenétipo distintivo. No periodo neonatal

chamam a atencdo a hipotonia, a sonoléncia e a redundancia de pele na nuca. A historia
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natural dessa condi¢do revela como manifestagdo mais importante o RM, com predominio

dos casos de grau moderado ou grave (JONES. 1997).

A associagdo entre aumento da idade materna e a trissomia &,
inquestionavelmente, um dos mais importantes fatores etioldgicos dentre as doengas
genéticas humanas. Em mulheres com menos de 25 anos, aproximadamente 2% de todas as
gravidezes reconhecidas s3o trissdbmicas, mas na idade de 36 anos esse valor atinge 10% e
aos 42 anos ultrapassa 33% (HASSOLD e CHIU, 1985', citado por HASSOLD e
SHERMAN, 2000). Essa relagdo com a idade materna ndo sofre influéncia de raca,
geografia ou fatores sdcio-econdmicos e afeta igualmente a segregagdo de todos os
cromossomos (HASSOLD e SHERMAN, 2000). Numa amostra nacional, GUSMAO et al.
(2003) estimaram em 43.,6% o percentual de ocorréncia de trissomia do 21 dependente da
idade materna, indicando correlagdo elevada (r= 0,95) entre essas duas variaveis.

O desenvolvimento de técnicas de analise citogenética associadas a recursos de
genética molecular, como os estudos que utilizam a hibridagdo iz situ por fluorescéncia
(FISH), contribuiram para a deteccdo de alteragdes antes imperceptiveis, como
microdelegdes e duplicagdes, em individuos sem dismorfismos relevantes. A sindrome de
Prader-Willi, ¢ um exemplo de uma sindrome de microdele¢do. Embora essa condi¢do
tenha sido descrita na década de 1950, foi somente em 1982, que os avangos nas técnicas de
bandamento detectaram pequena deficiéncia das bandas cromossdmicas 15ql11-ql13. No
total, cerca de 70% dos casos dessa sindrome sdo causados por microdele¢des do 15q; a
maioria dos casos restantes tem dissomia uniparental, uma condi¢do na qual um genitor

contribui com duas cdpias de um cromossomo.

Outras sindromes de microdele¢do associadas a RM, em graus varidveis sdo as
sindromes de Langer-Giedion [del(8q24)], Miller-Dieker [del(17p13,3)], Smith-Magenis
[del(17p11.2)], Williams [del(7q1)], Aniridia/tumor de Wilms [del(11p13)], Di George e
anomalia velo-cardio-facial [del(22q11)] (JORDE et al., 2000).

Também existem quase mil heredopatias de transmissdo monogénica, associadas

ou tendo como manifestagdo principal o RM (ONLINE MENDELIAN INHERITANCE IN

' HASSOLD, T; CHIU, D. Maternal age specific rates of numerical chromosome abnormalities with special
reference to trisomy. Hum Genet, 70: 11-17, 1985,
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MAN - OMIN, 2006). Dentre essas merecem destaque os erros inatos do metabolismo. Até
hoje j& foram descritos mais de quatrocentos erros inatos que. embora individualmente
raros, em conjunto contribuem com uma porcentagem substancial de morbidade e
mortalidade diretamente atribuidas a doencas genéticas. Desses, cerca de uma centena
relaciona-se a diferentes anormalidades bioquimicas que, afetando principalmente o
metabolismo de aminoacidos, acidos orgénicos, lipidios e carboidratos complexos, quase
sempre interferem no desenvolvimento do sistema nervoso central, produzindo diversas
alteracdes neurologicas e somaticas, além do RM. Porém, existem evidéncias de que muitos
casos de erros do metabolismo ndo sdo diagnosticados ou o sdo incorretamente, sendo a
principal razdo o desconhecimento dos médicos quanto aos principais sinais e sintomas

especificos relacionados a essas condigdes (SCRIVER etal., 1997).

Além dos erros inatos do metabolismo, ha um niimero significativo de sindromes
com padrao de heranga monogénico que se caracterizam pela associagdo de anormalidades
fenotipicas, mais ou menos constantes, com o RM. A maioria tem padrdo de heranca
recessivo autossomico, mas existe um numero considerdvel com padrdo de heranca
recessivo ligado a0 X e um pequeno niimero determinado de forma dominante (OMIM,
2006).

Dentre essas, o contingente de condi¢es transmitidas pelo cromossomo X merece
destaque pois, desde o século XIX foi observado que ha aproximadamente 25% de excesso
de homens entre individuos com RM institucionalizados (OPITZ, 1984). Tal predominio ¢
parcialmente explicado pelas numerosas condigBes ligadas ao X que se associam ou tém o
RM como manifestagdo principal, sendo a sindrome do X fragil (SXF) a mais comum entre
elas. A SXF ocorre em cerca de 1:4000 a 1:6000 homens e vem sendo considerada a
principal causa hereditaria ¢ a segunda fonte genética de RM, sendo superada apenas pela
SD (CRAWFORD e SHERMAN, 2004).

O termo “X fragil” se relaciona a presenca de uma regido de fragilidade, mais
sujeita a ocorréncia de quebras ou falhas, localizado na por¢ao distal do brago longo do
cromossomo X, especificamente na regido Xq27.3. Essa caracteristica pode ser verificada
no exame de caridtipo quando se utiliza meio de cultura com deficiéncia de acido folico.

Esse sitio fragil estd presente em 10% a 30% das células metafisicas de linfécitos de

53



homens afetados pela sindrome, mas sua freqiiéncia raramente excede 50% (MINGRONI-
NETTO, 1994). No sexo feminino, a expressdo citogenética é varidvel, sendo em geral,

bem menor do que entre os homens.

Um dado importante para a compreensdo dos mecanismos que envolvem a SXF
foi o reconhecimento do gene FMR-1 (Fragile-X Mental Retardation) e da proteina a ele
associada (FMRP), cuja deficiéncia funcional esta vinculada ao fendtipo anémalo. O gene
FMR-1, com 38 kb de comprimento, contém 17 éxons e produz um transcrito de mRNA
com 4,8 kb. A analise da seqiiéncia de DNA mostrou que a regido néo traduzida 5° do gene
contém uma repeticdo CGG envolvendo em média 6 a 50 pares de bases nas pessoas sem a
SXF e transmitida entre as geragdes de forma estdvel. Se o nimero de repeti¢des atinge
entre 50 e 200 pares de base, estado denominado de pré-mutagdo, os alelos se tornam
instaveis, podendo ocorrer a expansao dessa seqiiéncia durante a gametogénese. Na fase de
pré-mutagdo ndo ocorre manifestacao clinica. Quando esse nimero ultrapassa a 200, estado
denominado de mutagdo completa, ocorre o silenciamento do gene, com manifestacdes
clinicas evidentes. Os homens com a pré-mutagdo transmitem essa seqiiéncia CGG com o
nimero de repeticdes praticamente inalterado; contudo, quando transmitida por uma
mulher, a pré-mutagdo pode sofrer aumento no nimero de trincas, permanecendo ainda
como pré-mutagdo ou transformando-se numa mutagdo completa. Todas as mutagdes
completas identificadas resultaram de alelos pré-mutados ou com mutagdo completa da
geragdo anterior. Isso significa que as maes de individuos afetados sempre sdo consideradas
portadoras obrigatérias (CRAWFORD e SHERMAN, 2004).

Existe uma grande variedade de caracteristicas clinicas associadas 4 SXF. Com
relagdo a fungdo cognitiva, os homens afetados exibem RM cuja severidade € variavel, mas
predominando o grau moderado (QI 40-54). Fisicamente, destacam-se as caracteristicas
faciais, como face alongada, mandibula e orelhas proeminentes, bem como macrorquidia.
Disturbios de linguagem e de comportamento, incluindo algumas caracteristicas de
autismo, também sdo descritas. As mulheres com mutagdo completa sdo menos
comprometidas que os homens, presumivelmente devido a inativagdo do cromossomo X e
aproximadamente 30% a 50% dessas mulheres tém QI < 70 (CRAWFORD e SHERMAN,
2004).
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Esses relatos exemplificam o espectro de causas e fendtipos relacionados ao RM.
No futuro, os avangos nas técnicas de analise do DNA e proteinas poderdo permitir o
desenvolvimento de testes de triagem adequados, mas no presente a histéria clinica e

familial e o exame fisico sdo importantes instrumentos de suspeita e orienta¢do diagndstica.

A participacdo de fatores adversos do ambiente na determinagdo do RM também
tem sido objeto de diferentes pesquisas. Entre os fatores que atuam no periodo pré-natal
podem ser citados a toxemia gravidica, a exposigdo da gestante a agentes teratogénicos
como a radiagdo, a hipertermia, o alcool, a difenil-hidantoina, o metil-mercirio e diversas
outras substancias, e infecgdes como a rubéola, a toxoplasmose, a sifilis e a
citomegalovirose (STREISSGUTH et al., 1994; REICHE et al.,, 2000; SCHULER-
FACCINI et al., 2001; DINIZ e VAZ, 2002; VARELLA et al., 2003).

Entre causas que atuam no periodo peri-natal, merecem atengdo o trabalho de parto
prolongado, a anéxia, a prematuridade, o baixo peso ao nascimento, a ictericia significativa
¢ as convulsdes (MOSTER et al., 2002: VOHR et al., 2000; CARVALHO et al., 2001;
CROEN et al., 2001).

Por sua vez, as infecgdes do sistema nervoso central como meningites e
encefalites, traumatismos cranianos, desnutrigio protéico-caldrica, assisténcia inadequada a
crianga, privagdo socio-cultural sdo fatores de ocorréncia pos-natal reconhecidos por
interferirem negativamente no desenvolvimento mental (BEDFORD et al., 2001:
FERREIRA e MARTURANO, 2002; CARTER et al., 2003: ANSELMI et al., 2004;
SLADE e WISSOW, 2004).

3.1.4. Prevencio

O paciente com deficiéncia mental continua sendo um desafio para o profissional
de saide. Do ponto de vista médico, mesmo com o avango tecnoldgico, a possibilidade de
diagnéstico etioldgico ndo tem ultrapassado 65% e o envolvimento de causas genéticas e
ambientais aumenta a complexidade da investigacdo (SHEVELL et al., 2003; XU e CHEN,
2003; BATTAGLIA e CAREY, 2003). Do ponto de vista social, o individuo afetado ainda

¢ alvo de pessimismo e preconceito, despertando sentimentos de estranheza, impoténcia e
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frustragdo, tanto da populagdo geral quanto dos profissionais de saide (ENUMO e
KERBAUY, 1994; MARTINS et al., 2004).

Contudo, o potencial de prevengio dessa condi¢do aumentou muito nas altimas
décadas com o avango tecnolégico e o surgimento de novas técnicas de diagnéstico e
tratamento. Diagndstico e intervengdes precoces podem alterar o desenlace sombrio de
muitas doengas. Em algumas situagées, como fenilcetoniria, hipotireoidismo congénito,
galactosemia, infecgbes, traumas obstétricos, as medidas preventivas sdo totalmente
eficientes e disponiveis. Em outras, como anormalidades cromossémicas, doengas
mendelianas, exposi¢ao a teratégenos, o agravo pode ser reduzido substancialmente por
meio de programas educativos, aconselhamento genético e ambiental, triagem neonatal,
detec¢do de portadores, fertilizagdo assistida com doagdo de gametas, diagndstico pré-
implantacional e pré-natal e outras estratégias de prevencdo (ENUMO e KERBAUY, 1994;
STEVENSON et al., 1996; CALDERON-GONZALEZ ¢ CALDERON-SEPULVEDA,
2003).

E cléssico o trabalho de LAXOVA et al.? (citado por OPITZ, 1984) a proposito da
prevengdo do RM. Os pesquisadores concluiram que 14 a 18% dos casos podem ser
evitados das seguintes maneiras: 7% a 8% mediante o diagndstico pré-natal em mulheres de
mais de 35 anos; 7% a 10% por meio do aconselhamento genético e diagnéstico pré-natal,
apés o nascimento de uma primeira crianca afetada. Outros 20% a 22% poderiam ser
prevenidos mediante o melhoramento do atendimento pré, peri e pos-natal, ao se evitar as
infecgbes congénitas, o alcoolismo materno. o traumatismo obstétrico, os envenenamentos,

os acidentes, etc.

STEVENSON et al. (1996) buscaram determinar o potencial de prevengio do RM
grave, em estudo realizado entre 2106 individuos institucionalizados do Estado de Carolina
do Sul (EUA). Inicialmente eles avaliaram cada individuo para determinar o diagnéstico
etiologico do RM, pela historia clinica, exame fisico e testes laboratoriais. Dessa forma,
conseguiram diagnosticar etiologia genética em cerca de 1/5 de todos os pacientes e em

42,1% de todos aqueles em que foi possivel estabelecer um diagnéstico causal; as causas

*LAXOVA, R.: RIDLER, M. A. C.; BOWEN-BRAVERY, M. An etiological survey of the severely mentally
retarded Hertfordshire children who were born between January 1, 1965 and December 31, 1967. Am J Med
Genet, 1: 75-86, 1977.
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ambientais foram relacionadas a 57,9% dos casos diagnosticados. Das causas genéticas, as
anormalidades cromossdmicas corresponderam a 46,1% e as doencas monogeénicas a
27,9%; dentre as causas ambientais, as infec¢des foram as mais prevalentes (42,9%).
seguido pelo trauma, incluido o perinatal, que correspondeu a 38%, ¢ a exposi¢do a agentes
quimicos (4,9%). Posteriormente, os pesquisadores determinaram a fracdo de prevengdo de
cada método disponivel, levando em consideragdo a disponibilidade do método para a
popula¢do geral e a eficiéncia preventiva deste. O resultado do produto desta fracio de
prevengdo de um determinado método, pelo numero de casos com um diagndstico
etiolégico especifico, demonstra o niimero de casos evitaveis. Dessa forma eles
determinaram que 41% dos casos com etiologia genética podem ser evitados por medidas
que incluem o aborto seletivo, o diagnéstico precoce e tratamento de doengas metabolicas,
aconselhamento genético, suplementacio com acido félico e doagdo de gametas. Dentre as
causas ambientais, eles concluiram que 45,8% podem ser evitadas por melhora do
atendimento pré-natal, estimulagio precoce, prevencao de acidentes, melhora do
atendimento neonatal, imunizagéo, diagndstico precoce e tratamento adequado de doengas
infecciosas, de hiperbilirrubinemia e educacio para preven¢do de acidentes na infancia e

uso de drogas.

No Brasil, alguns programas governamentais criados e desenvolvidos com o
objetivo de reduzir a morbi-mortalidade da populag@o tém proporcionado agdes importantes
para a preven¢do primaria do RM. O Programa Nacional de Imuniza¢ées (PNI), criado em
setembro de 1973, contribuiu para a erradicagdo da variola em 1973 e da poliomielite em
1989 e possibilitou o controle do sarampo, do tétano neonatal, das formas graves de
tuberculose, da difteria, do tétano acidental e da coqueluche. Mais recentemente, foram
implementadas medidas para o controle das infeccdes pelo Haemophilus influenzae tipo b,
da rubéola e da sindrome da rubéola congénita, da hepatite B, da influenza e das infeccdes
pneumocdcicas (BRASIL, 2003). Deve-se destacar que as altas coberturas vacinais de BCG
e a implantagdo, em 1999, da vacina contra o Haemophilus influenzae tipo b (Hib) no
esquema basico de imunizagdes para todas as criangas menores de 5 anos de idade, reduziu
substancialmente o nimero de casos de meningite bacteriana por esses agentes. Antes da
introdugdo da vacina contra o Hib, este agente ocupava o segundo lugar dentre as

meningites bacterianas e hoje, os dados apontam para uma redugdo de 95% na incidéncia
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de meningite por Hib em menores de 5 anos de idade, quando comparados os anos 1998 e

2003 (BRASIL, 2004).

Uma outra estratégia importante, que também contribui para a prevengio do RM,
€ o Programa de Humanizagao no Pré-natal e Nascimento (PHPN), instituido pela Portaria
GM/MS n°. 569, de junho de 2000. O programa foi idealizado com o objetivo de reduzir as
altas taxas de morbimortalidade materna e perinatal, melhorarem a cobertura do pré-natal, a
qualidade do acompanhamento e assisténcia ao parto, puerpério e periodo neonatal. O
programa foi estruturado para ser executado de forma articulada pelo Ministério da Saiide e
pelas Secretarias de Satde dos estados, municipios € do Distrito Federal. Tinha como
atividades, agbes de promogdo, prevengdo e assisténcia a saide de gestantes e recém-
nascidos e promovia a ampliagdo do acesso a estas agdes, o incremento da qualidade e da
capacidade instalada da assisténcia obstétrica e neonatal, bem como sua organizagdo e

regulagdo no dmbito do Sistema Unico de Saude (SUS) (BRASIL, 2000a).

Em Maringd, o PHPN foi efetivamente implantado no biénio 2002-2003, tendo
em vista a necessidade de desenvolver agdes para melhorar a assisténcia as gestantes ¢ aos
recém-nascidos, uma vez que dados referentes ao ano 2000 mostravam que 66,1% dos
partos foram financiados por convénios privados; 7,4% dos recém-nascidos tinham peso de
nascimento inferior a 2.500g e nasceram, em sua maioria, de parto cesariano. Como
conseqiiéncia, 77,5% das mortes em menores de 1 ano ocorreu até 28 dias de vida e as
afecgbes do periodo perinatal (hipoxia, sindrome da membrana hialina e asfixia)
responderam por 80%. Na ocasido, a taxa de cobertura de pré-natal nas Unidades Bésicas
de Saude era inferior a 50% (MARINGA, 2001). Com a mudanca de estratégia de aten¢do a
saude dessa populagao, dados registrados no Plano Municipal de Satide para o biénio 2004-
2005, ja demonstram que houve diminui¢fo das mortes por causas evitiveis em criancas
com idade inferior a 1 ano. Em 2001, essas causas corresponderam a 78,5% das mortes; em
2003, corresponderam a 63,8%. Dentre as causas evitaveis pelo controle adequado na
gravidez, aten¢d@o ao parto e pelas agbes de prevencdo, diagndstico e tratamento precoce, a
incidéncia caiu de 56,5% em 2001 para 48,9% em 2003 (MARINGA. 2004c¢). Isto

demonstra que, embora os resultados ainda possam ser melhorados, a qualidade da atengdo
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a gestante e ao recém-nascido é determinante para a reducdo da morbi-mortalidade do

bindbmio mae-filho.

Em se tratando de estratégias de prevencio secundéria do RM, o rastreamento de
doengas nos recém-nascidos, representa uma oportunidade ideal de detecgdo pre-
sintomatica e prevencio de doengas genéticas e mesmo ambientais (BOY, 2001;
THERRELL JR, 2001). No Brasil, a triagem neonatal nasceu no estado de Sio Paulo em
1973, com a Lei Estadual n® 3914/73* (citado por MARTON DA SILVA e LACERDA,
2003), que tornou obrigatoria a realizacdo do teste de triagem neonatal para fenilcetontiria
naquele estado. Em 1976, o doutor Benjamin José Schmidt, médico pediatra, juntamente
com outros meédicos, criaram um laboratério na Associagdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAE) de Sdo Paulo para a triagem dessa condig¢éo. Em 1986, o programa
foi implementado para a pesquisa do hipotireoidismo congénito. Neste mesmo ano, foi
constituida no ambulatério da APAE de Sio Paulo, uma equipe multidisciplinar para
atender os portadores de fenilcetontria e hipotireoidismo congénito, com tratamento

especializado (MARTON DA SILVA e LACERDA, 2003).

A partir de 1990, a Lei n® 8.069/90 que dispde sobre o Estatuto da Crianca e do
Adolescente (BRASIL, 1990a) ¢ a Portaria GM/MS n° 22/1992 (BRASIL, 1992)
estabeleceu a obrigatoriedade da triagem de fenilcetoniiria e hipotireoidismo congénito para
todo o territério nacional. Entretanto, tais exames ndo estavam disponiveis em todas as
regides e, na maioria delas, também nio havia condi¢des para confirmacio diagndstica,
avaliagdo clinica, tratamento, orientagdes aos familiares e aconselhamento genético. Diante
desse panorama, em 2001, o PNTN foi instituido no ambito do SUS pela Portaria GM/MS
n® 822/2001, com o objetivo de garantir diagnéstico precoce, tratamento e seguimento a
todos os recém-nascidos, além de ampliar o programa nacional anterior ao introduzir a
pesquisa da doenga falciforme e outras hemoglobinopatias ¢ da fibrose cistica (BRASIL,
2001d, 2002a). O programa é executado de forma articulada pelo Ministério da Satde e
pelas Secretarias de Satide dos estados, do Distrito Federal e dos municipios e, em virtude

dos diferentes niveis de organizacio das redes assistenciais existentes nos estados, da

*SAO PAULO. Lei n® 3.914 de 1973. Torna obrigatéria no Estado de Sio Paulo, a realizagdo do Teste de
Triagem Neonatal para Fenilcetondria. Sdo Paulo, 1973.
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variacdo de cobertura dos nascidos-vivos e das diversidades das caracteristicas
populacionais existentes no pais, sendo prevista a implantagio em fases. A primeira inclui a
realizacdo de exames de triagem para fenilcetondria e hipotireodismo congénito; na
segunda fase sdo agregados os testes para doencgas falciformes e outras hemoglobinopatias e

na terceira ha incorporagdo da triagem para fibrose cistica.

No estado do Parand, o servigo de referéncia em Triagem Neonatal ¢ a Fundagao
Ecuménica de Protegio ao Excepcional (FEPE), uma instituicio privada e filantrépica com
objetivos de pesquisa, prevencdo, diagnostico, educagdo, habilitacdo, reabilitacio e
integragdo das pessoas portadoras de deficiéncia (MARTON DA SILVA e LACERDA.,
2003).

A FEPE iniciou a investigagdo para fenilcetontria em 1981, como projeto piloto
em Curitiba, expandindo-se em 1987 com a pesquisa do hipotireoidismo congénito, por
meio da Lei Estadual n® 8627/87* (citado por MARTON da SILVA e LACERDA, 2003),
que tornou obrigatdria a realizagdo do teste do pezinho no estado. Atualmente, também
realiza exames para triagem da fibrose cistica, doenca falciforme e outras
hemoglobinopatias e da deficiéncia de biotinidase, atingindo todos os municipios do estado

do Parana.

A avaliagdo dos resultados alcangados pelo Programa de Triagem Neonatal (PTN)
do Estado do Parand, no periodo de 1996 a 2001, evidencia a alta efetividade das agdes
desenvolvidas (BRANDALIZE e CZERESNIA, 2004). Foram investigados dados
socioeconomicos e as habilidades motoras de 32 criangas fenilcetonuricas, com diagnéstico
e tratamento precoce. Os resultados demonstraram que o tratamento foi iniciado no
primeiro més em 71,9% dos casos de fenilcetonuria e que 93,7% das criancas avaliadas
apresentaram desenvolvimento de acordo com os parimetros de normalidade referenciados
na literatura. Outro dado importante foi a demonstragdo de correlagio significativa entre o
escore motor da crianca, a escolaridade dos pais e a precocidade do tratamento,
evidenciando a importancia do apoio aos pais na dietoterapia e a necessidade de adesdo

imediata ao programa.

“ PARANA. Lei n°. 8627 de 9 de dezembro de 1987. Torna obrigatoria a realizagdo do “Teste do Pezinho” no
Estado do Parana. Curitiba, 1987.
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No Estado de Sergipe, a avaliacio do PTN para hipotireoidismo congénito e
fenilcetonuria, no periodo de 1995 a 2003, demonstrou redugio do tempo nas etapas do
programa e aumento da cobertura. Em 1995, a percentagem de cobertura pelo PTN foi de
16,57% e a idade da crianga na data da coleta foi de 30 + 19 dias; em 2003, passou para
71,53% de cobertura e idade na data de coleta de 13 + 12 dias. Em 1995, o resultado da
triagem para hipotireoidismo congénito foi avaliado pelo médico quando a idade da crianca
era de 80 + 40 dias; no segundo semestre de 2003, essa data foi de 28 + 15 dias. Os autores
pontuam como causas da baixa cobertura, o atraso na coleta e na avaliagdo dos exames
realizados em 1995 e a dificuldade de acesso aos locais de coleta. Nessa ocasido, era
realizada somente na Capital, além do desestimulo a triagem neonatal causado pela lentido
dos resultados dos exames liberados pelo laboratério e & desorientagdo da populacio em
relagdo a necessidade da realizagao da triagem. Em 1998, o PTN sofreu reestruturagdo com
a criagdo de uma coordenagdo tnica, centralizada na Secretaria de Estado da Satde, com a
inclusdo dos servigos municipais descentralizados de coleta e envolvimento do Hospital
Universitédrio da Universidade Federal de Sergipe para os exames de triagem e diagndstico

¢ 0 acompanhamento dos casos.

Como pode ser observado, um programa de triagem neonatal implica na
necessidade da implementagdo de diversas agdes politicas que compreendem a educagido
dos profissionais de saiude e da populago para a compreensdo e a conscientiza¢do dos
problemas e o estabelecimento de centros de referéncia capacitados para realizar testes,
investiga¢io diagnéstica, tratamento e acompanhamento dos pacientes (PENCHASZADEH
e BEIGUELMAN, 1998: THERRELL JR, 2001).

Consequentemente, as responsabilidades e atividades coordenadas devem ocorrer
sem solu¢do de continuidade e sem duplicidade, sendo de fundamental importancia
estabelecer parcerias entre os componentes publicos e privados, visando o diagnéstico

rapido e efetivo e o tratamento de todos os afetados.

Nesse processo, € fundamental que o médico solicitante do teste esteja ciente dos
procedimentos de testagem e dos protocolos individuais do laboratério que efetua o teste,
pois resultados falso-positivos podem ocorrer devido a vérias causas como prematuridade,

hemotransfusio, coleta e transporte inadequados, gerando anglistias desnecessérias. Além
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disso, os pais também devem estar cientes da importancia da investigacdo, dos riscos e dos

beneficios do exame.

Também deve ser relatada, como agdo de prevengdo primaria para RM e/ou
defeitos congénitos, a norma da ANVISA que instituiu a fortificagio das farinhas de tri goe
de milho com écido folico e ferro, determinada pela RDC n°. 344 de 2002 (BRASIL,
2002¢c), considerando os beneficios para a redugio da anemia ferropriva e do risco de

patologias do tubo neural.

Pelo relatado, pode-se afirmar que muito tem sido construido no Brasil com o
objetivo de melhorar a situagdo da saide da populagdo e, em especial, das criangas.
Contudo, a auséncia de um programa nacional direcionado especificamente para a
prevengdo de doengas genéticas, associada a dificuldade de acesso da populagdo a Servigos
de genética, se constitui numa barreira importante para o diagnéstico precoce € a prevengao

do RM no nivel primario, secundario e terciario.

Em relagdo as causas ambientais, trabalhos nacionais também apontam para
alguns dados preocupantes. CAMARGO NETO et al. (2004) chamam a aten¢do para a
elevada prevaléncia de toxoplasmose, citomegalovirose, rubéola e doenga de Chagas entre
recém-nascidos brasileiros investigados para infeccoes congénitas; outros estudos
demonstram que toxoplasmose e outras infecgdes, passiveis de serem transmitidas ao feto,
ainda tém elevada prevaléncia entre gestantes (REICHE et al., 2000; VARELLA et al.,
2003). CUNHA et al. (2001) relatam prevaléncia de 4,6% de exposicdo pré-natal a cocaina
em uma amostra de recém-nascidos da Unidade de Neonatologia do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre; em um grupo de gestantes estudadas por FABBRI (2001), 9,1% apresentaram
problemas relacionados ao consumo de alcool. COSTA et al. (1998) verificaram que
somente 38% das maées por eles estudadas, referiram ter recebido informagdes sobre o uso
de drogas durante as consultas de pré-natal. GARCIAS e SCHULER-FACCINI (2004)
averiguaram, entre maes residentes em Porto Alegre (RS), crengas associadas a ocorréncia
de anormalidades congénitas, verificando que idéias errdneas sobre causas e fatores de

risco estavam presentes em todos os extratos socioecondémicos.

ENUMO e TRINDADE (2002) realizaram levantamento junto as Secretarias

Municipais e Estaduais de Saude, unidades de saude e nos atendimentos pré-natal,
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perinatal, neonatal e bergarios de hospitais publicos da Grande Vitéria, ES, no periodo de
mar¢o de 1996 a junho de 1997, para conhecer a atuacdo dos oOrgdos responsaveis pela
salide, no campo da prevengdo priméria e secundiria do RM. Os dados referentes as
Secretarias de Satde (estaduais e municipais), revelaram que a maioria das acoes de
prevencdo nao era realizada (isto ¢, 61% das agdes de prevengio primaria e 69% das agoes
de prevengdo secundaria). Os dados obtidos dos hospitais indicaram que apesar da maioria
das acGes de prevencdo (68,2%) estar sendo realizada, a analise qualitativa mostrou que
faltavam ou nao estavam disponiveis informacdes basicas para a tomada de decisSes na
area. As agdes também ocorriam especialmente no momento do parto, quando os principais
fatores de risco estavam presentes e, na maioria das vezes, sem a identificagdo prévia
destes. Nas unidades de satde, os dados demonstraram que, em média, eram realizadas
59,5% das agdes de prevengdo, indicando maior énfase na prevengdo primaria (62,2%) do

que na prevengdo secundaria (48,5%).

Na literatura nacional, também sio escassas as publicagbes sobre o assunto.
Revisio nas bases Medline, Scielo e Lilacs, com as palavras-chave preventive
program/mental retardation, mental retardation/brazilian, RM, deficiéncia mental,
deficiéncia mental/saide publica, prevencio/saude publica, preven¢do/RM, identificaram
poucos artigos voltados a discutir a prevengdo do RM (ANDRADE, 1986; ENUMO e
KERBAUY, 1994; ASSUMPCAO JUNIOR et al., 1999; ENUMO e TRINDADE, 2002).

Os dados apresentados revelam que medidas relacionadas a preven¢ao do RM
representam um campo pouco explorado. Néo existe programa nacional abrangente para a
prevencdo dessa condigdo e as agdes existentes nio contemplam todas as alternativas
disponibilizadas pela medicina. Nesse contexto, considerando o prejuizo social e
econdmico para o individuo e para o pais, e frente a pouca eficcia de agdes eminentemente
paliativas, faz-se necesséria a ado¢do de medidas preventivas mais abrangentes, em nivel

nacional.
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32. CONTRIBUICAO DOS PROFISSIONAIS DE SAUDE DA ATENCAO
PRIMARIA PARA A GENETICA MEDICA

Na década de 1990, vérios artigos foram publicados discutindo a interagéo entre a
genctica médica e a saide publica. Para OMENN (1996), o conhecimento de geneética, os
testes genéticos € a interpretagao da variagdo genética nos seres humanos podem permear
todos os campos da pesquisa, da pratica, e da educacio em saide publica.
KARANJAWALA e COLLINS (1998) alertam que o interesse da populagdo para os
beneficios advindos do conhecimento e da tecnologia gené€tica, vai exigir dos profissionais
de saude, da atengdo basica, a incorporagio desses conhecimentos a sua rotina de

atendimento.

Porém, para inserir a genética médica no contexto da medicina preventiva ¢ da
saude publica € necessario rediscutir o conceito classico de prevencdo. Para tanto, €
necessario estabelecer uma nova defini¢éo para o termo “doenga genética”. Em algumas
situagdes, como na fenilcetoniria e na anemia falciforme, o genétipo desempenha papel
preponderante para o desenvolvimento de doenca clinica; em outras situagdes, o gendtipo
determina fatores de risco para o desenvolvimento de doenga clinica, como ocorre entre
HLA-B27 e espondilite anquilosante, apolipoproteina E4 ¢ doenca de Alzheimer, certas
mutagdes BRCAI e cancer de mama, ou ainda, em mutagdes no gene da enzima 5,10-
metilenotetrahidrofolato redutase e defeitos de fechamento de tubo neural (DFTN), fenda
labial e/ou palatal e SD (MRC VITAMIN STUDY RESEARCH GROUP, 1991;
KHOURY, 1997; JAMES et al., 1999; GRILLO et al., 2002). De fato, a distingdo entre
doenca genética e ambiental tende a desaparecer quando percebemos que todas as doengas

humanas resultam da interacdo entre o genétipo e o ambiente (KHOURY, 1997).

Nesse contexto, a prevengdo primaria das doencas humanas no campo da genética
médica pode ser realizada pela prevengdo da doenca para a qual o gene em questdo
contribui, ndo devendo ser vista como a prevengdo do genétipo por si, isto €, a prevencdo

do nascimento de individuos com um determinado genétipo (KHOURY, 1997).
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A partir dessa nova concepgio de prevencdo de doencas geneticamente
determinadas, as discussdes se voltaram para a habilidade da equipe de saide em prover

servicos capacitados com base nos novos paradigmas genéticos.

A expansdo dos conhecimentos da genética médica criou uma nova demanda por
especialistas em genética médica, mas o acesso a esses profissionais ndo estd sendo
assegurando de forma igualitaria a todos os segmentos da sociedade, principalmente no
Brasil e na América Latina em geral (PENCHASZADEH e BEIGUELMAN, 1998;
MARQUES-DE-FARIA et al., 2004). Embora isso também ocorra em outras dreas da
saude, ndo diminui a relevancia do fato de que os servigos de genética ndo estdo

eqiitativamente disponiveis.

Sem duavidas, muitos fatores contribuem para a auséncia de eqiiidade no acesso
aos servicos de genética, sendo a barreira geografica um deles. Muitas cidades nao tém
profissional qualificado em genética e muitos estados tém poucos profissionais na
especialidade (PENCHASZADEH e BEIGUELMAN, 1998; MARQUES-DE-FARIA et al.,
2004; AGUIAR, 2004).

Por isso, muito se tem argumentado para a necessidade do envolvimento dos
profissionais de saide da atengdo primaria no atendimento do paciente com doencga

geneticamente determinada.

Para SIGGERS (1986), os médicos generalistas, por terem boa experiéncia em
varios campos da medicina e grupos etérios, além de trabalhar com a familia, estdo
qualificados para contribuir com os servicos de genética. HAYFLICK e EIFF (1998) vio
além dessa afirmag@o. Para tais autores, nio somente os generalistas e os profissionais da
aten¢do basica, mas todos os profissionais de salide, das diversas especialidades, necessitam
incorporar os conhecimentos de genética médica em sua rotina de atendimento. E diversos
trabalhos demonstram que os médicos, em geral, aceitam bem essa nova responsabilidade,

embora se sintam pouco capacitados nessa area.

O profissional de enfermagem, por sua vez, ja desempenha papel fundamental em
muitas acdes preventivas de doengas genéticas. Nas unidades bésicas de saude, por

exemplo, € esse profissional quem, desde o pré-natal, informa e orienta as gestantes sobre o
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“Teste do Pezinho™; na maternidade, também ¢ o principal responsavel por repassar essas
informagdes e realizar a coleta de material a ser examinado (MARTON DA SILVA e
LACERDA, 2003).

Para a Sociedade Internacional de Enfermeiras em Genética (The International
Society of Nurses in Genetics/ISONG), independente do nivel de atendimento que o
profissional realiza (basico ou avangado), ele deve ser capaz de participar da obtengdo da
historia médica, oferecer informagdo em genética e prover informagdes sobre os recursos
genéticos; participar do consentimento informado e do processo de tomada de decisdo;
participar do manejo dos pacientes com doenga genética; avaliar e monitorar o impacto,
para o paciente e sua familia, da doenga genética, dos testes e dos tratamentos realizados
(WILLIAMS, 2002).

No Brasil, o modelo vigente de atengdo a satide piblica (CARVALHO et al.,
2001), constituido pelo SUS (BRASIL, 1990b) associado a estratégia do PSF (BRASIL,
1997), apresenta condi¢des favoraveis para o envolvimento dos profissionais da aten¢do
primaria no atendimento a pessoas com doengas geneticamente determinadas. Consdiera-se
ainda que, tais profissionais, além do atendimento a demanda universal, também tém como
missdo 0 acompanhamento programatico de grupos etarios considerados prioritarios, ou de

portadores de doengas crénicas (BERTUSSI et al., 2001).

O conceito de Atengdo Primdria a Satde foi sistematizado pelo Congresso de
Alma Ata, promovido pela Organizagdo Mundial de Saide e realizado em 1978 (WHO,
1978), como o primeiro nivel de contato dos individuos, da familia e da comunidade com o
sistema nacional de saide. Procurava resolver os principais problemas de saide da
comunidade e proporcionar servigos de protecio, cura e reabilitagdo, conforme as

necessidades.

Portanto, por terem boa experiéncia em vérios campos da medicina e com vérios
grupos etarios, além de trabalhar com a familia, pode-se considerar que os profissionais de
saude que atuam na aten¢ao primdria, estdo qualificados para contribuir com os servigos de

genética.
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A partir dessa constatagio, houve a necessidade de desenvolver competéncias em

genetica para esses profissionais.

Para KARANJAWALA e COLLINS (1998), o principal papel dos profissionais
da aten¢do primaria € o de reconhecer caracteristicas que sugerem alguma doenca genética
e fatores de risco para o desencadeamento dessa condigdo. HAYFLICK e EIFF (1998), por
sua vez, pontuaram uma série de atribuigdes dos servigos de genética em nivel de atengdo
primaria. Para esses autores, o profissional podera desenvolver agdes visando: (1) a
identificacdo dos individuos que possam se beneficiar dos servicos de genética; (2) o
reconhecimento, por meio da histéria médica e do exame fisico, das caracteristicas de
condigdes genéticas comuns; (3) o monitoramento da saide de individuos com doenga
gene€tica, em conjunto com geneticistas; (4) a transmissio de informagdes bésicas sobre
genética; (5) a coordenagdo da atengdo aos pacientes com necessidade de atendimento de
genética em nivel mais complexo; (6) o encaminhamento, de maneira apropriada, dos
pacientes com necessidade de atendimento em servigos de genética, aos servigos de

especialidades.

Contudo, a falta de conhecimento em genética dos profissionais de saide tem sido
considerada por diversos pesquisadores como um impedimento a inser¢do da genética na
atengdo primaria. Muitos desses profissionais ainda nio compreendem o que, em geral, os
servigos de genética ndo fazem, ou seja, que ndo estio envolvidos com clonagem,
xenotransplantes ou terapia génica. Outros ainda pensam que terdo de se tornar fluentes em
enzimas de restrigdo, reacdes em cadeia da polimerase, anélise de ligagdo e outros
conceitos complexos de genética para poderem lidar com o paciente afetado por uma
doenca geneticamente determinada (GREENDALE e PYERITZ, 200 1).

A literatura tem mostrado que a maioria dos profissionais percebe a importancia
da contribui¢do de fatores genéticos para a etiologia de doencas e caracteristicas do
comportamento humano, porém sdo céticos em relagdo aos beneficios esperados para o
futuro imediato, assim como ndo demonstram muito interesse em atender pacientes com
doencas genéticas. Para esses, as dificuldades estio relacionadas ao maior tempo necessario
para o atendimento do paciente com histéria de doenga genética, num servigo normalmente

superlotado; a falta de conhecimento de genética médica; 4 necessidade de grande
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investimento em educagdo, sem retorno equivalente em beneficios, e mesmo ao

desinteresse pessoal (EMERY et al., 1999).

MENNIE et al. (1990) averiguaram entre médicos generalistas a atitude destes em
relagdo ao teste pré-sintomatico para doenga de Huntington. A maioria respondeu ser
favoravel ao teste preditivo, no entanto, 76% afirmaram nio ter familiaridade com o tipo de
analise envolvida no teste. Pesquisa semelhante foi desenvolvida por THOMASSEN et al.
(1993) entre médicos generalistas holandeses para investigar a atitude desses em relagéo
aos testes pre-sintomaticos para a doenga de Huntington demonstrando que, embora a
maioria dos médicos (59%) tenha respondido ter familiaridade com o teste de DNA, fato
que levou os autores a expressarem sua preocupagdo com a possibilidade dos profissionais

estarem subestimando a complexidade do aconselhamento pré-teste.

Médicos generalistas do Reino Unido, investigados por SUCHARD et al. (1999)
para determinar a percep¢do desses profissionais sobre a triagem genética para doencas
comuns, responderam nédo estar preparados para obter a histéria médica familial, construir o
heredograma e oferecer aconselhamento genético sobre o resultado dos testes realizados.
Estudo realizado por SUMMERTON e GARROOD (1997) para investigar se os médicos
utilizam a histéria médica rotineiramente como instrumento de investigagdo, também
indicou que, embora reconhegam a importancia desse instrumento para o manejo do caso,
pouco mais de 25% dos respondentes fazem questdes oportunas a respeito da histéria
médica familial ou sugerem ao paciente informar os outros membros da familia sobre

possiveis riscos.

WATSON et al. (1999), ao investigar entre médicos generalistas a atitude desses
frente aos novos avangos da genética, verificaram que a idéia de ter de gastar maior tempo
para obter a historia médica familial e no saber como esse procedimento podera refletir na
remuneracdo desencorajava a discussdo sobre o envolvimento destes com a genética
médica. Os médicos também se mostraram preocupados sobre qual seria a reagdo das
seguradoras se estas tivessem acesso aos resultados dos testes e disseram necessitar adquirir

maior conhecimento sobre genética.

HARRIS et al. (1999) avaliaram retrospectivamente casos de SD, DFTN, fibrose

cistica, talassemia major e carcinoma tardio medular da tiredide, ocorridos entre 1991 e
68



1995 no Reino Unido, e verificaram deficiéncia no atendimento relacionado ao
aconselhamento genético, a triagem, ao diagndstico pré-natal e ao manejo dos casos,
sugerindo ao General Medical Council e ao Medical Royal College a criagio de uma
politica nacional para o aperfeicoamento de médicos e enfermeiras, em nivel de graduacio

e pos-graduagdo.

GENNARELLI et al. (2005) demonstraram que o conhecimento sobre a triagem
de pacientes para o cancer colorretal ainda ¢ insuficiente entre graduandos de medicina,
residentes e médicos internistas que atendem nos 4 maiores centros médicos para pessoas
de baixa renda no Harlem, Nova York, mesmo estando relacionado 2 segunda causa mais
comum de morte por cancer nos EUA. A identificagdo de um parente em primeiro grau
com polipose adenomatosa familial e/ou cancer de colon nio polipdide hereditario tem
implicagdes diretas para o risco do desenvolvimento de cancer colorretal e para 0 manejo
do caso. Questionados sobre a idade em que é recomendado iniciar a triagem do paciente
com histéria familiar positiva para polipose adenomatosa familiar, somente um terco dos
residentes e medicos internistas e metade dos estudantes responderam corretamente. Em
relagdo ao paciente com historia familial positiva para céncer de célon ndo polipoide
hereditario (de heranca dominante autossémica e relacionada a 80% de risco de
desenvolver cancer colorretal), menos de 45% dos estudantes de medicina, residentes e

internistas foram capazes de assinalar a alternativa correta.

BAARS et al. (2005b) demonstraram que estudantes holandeses proximos ao
término do curso de medicina nido possuiam o conhecimento essencial de genética para a
pratica diaria. Da mesma forma, médicos generalistas, ginecologistas e pediatras que atuam
na atenca@o primdria e secundéria também demonstraram nivel deficiente de conhecimento

de genética e de conscientizagdo sobre testes genéticos (BAARS et al., 2005a).

Nao existem dados nacionais sobre o conhecimento dos estudantes de medicina
em genética. Quanto aos profissionais de saude, RIM et al. (2003) averiguaram a percepgao
e a conduta de oftalmologistas em relagdo a prevencdo da cegueira e concluiram que o
conhecimento pratico de grande parte dos entrevistados é precdrio e a maioria nio se sente

segura para dar informagdes e orientagdes sobre a doenca ¢ o risco de recorréncia.
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Educar os profissionais de saude passou a ser um desafio, principalmente porque a
maioria dos médicos ndo-geneticistas teve pouco contato com a genética na graduacio,
possuem conhecimento limitado do impacto das doengas geneticamente determinadas na
vida e na familia dos afetados (KIRKLIN, 2003; WATSON et al., 1999), tém pouca
disponibilidade de tempo (WATSON, et al., 1999. SUMMERTON E GARROOD, 1997) e
também sofrem a influéncia do ambiente sécio-cultural em que vivem (MARTINS et al..

2004).

O reconhecimento da necessidade de aprimoramento em genética dos
profissionais de saude levou a Associagdo Médica Americana (dmerican Medical
Association), a Associagdo Americana de Enfermagem (American Nurses Association) e o
Instituto Nacional de Pesquisa do Genoma Humano (National Human Genome Research) a
formarem, em 1996, uma organizacdo interdisciplinar (National Coalition for Health
Professional Education in Genetics/NCHPEG) devotada a educagdo em genética dos
profissionais de saude. Uma das agdes mais importantes do grupo foi a criacio de um
documento enumerando as competéncias nucleares minimas em genética para 0s
profissionais de saude de diversas 4reas, com a finalidade de integrar a genética na pratica
diaria desses profissionais de forma efetiva e responsavel (NATIONAL COALITION FOR
HEALTH PROFESSIONAL EDUCATION IN GENETICS, 2000; GUTTMACHER et al.,
2001).

Quanto & populagdo geral, algumas pesquisas voltadas a discutir o grau de
conhecimento sobre genética e fatores de risco para defeitos congénitos demonstram a
necessidade de investimento em politicas de educagdo para esse grupo. Em um estudo de
base populacional realizado por MORRIS et al. (2003), relativo a percep¢do sobre a
suscetibilidade genética para doengas induzidas pelo ambiente, demonstrou que a maioria

acredita que a genética tem papel limitado nas doengas induzidas por fatores ambientais.

HENNEMAN et al. (2004) exploraram a experiéncia, o conhecimento e as
expectativas relacionadas a genética, numa populagdo holandesa. 77% responderam nio
saber nada sobre doencas hereditarias e entre os que disseram conhecer o assunto, 85%
eram afetados ou tinham um familiar afetado por doenga genética. Do total da amostra,

60% responderam ja ter ouvido alguma coisa sobre testes genéticos, mas 26% nio foram
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capazes de citar pelo menos um teste especifico e somente uma pessoa citou o “teste do
pezinho™ como exemplo. Entre 81% e 88% dos participantes responderam corretamente
sobre fatores de risco para anomalias congénitas, como idade materna e consangiiinidade
(respectivamente), porém o indice de acerto diminuiu para 57% quando questionados sobre
o efeito preventivo do acido folico. Ao redor de 20% dos respondentes demonstraram
expectativa negativa sobre o impacto da genética sobre a sociedade; pensam, por exemplo,
que vai diminuir a aceitagdo de pessoas com doengas genéticas e que o governo nao vai

conseguir proteger a populagao das consegiéncias negativas dos testes genéticos.

LANIE et al (2004) investigaram entre individuos da populagdo americana sobre o
uso e o conceito de “genética” e “genes”, verificando que, a despeito da familiaridade com
os termos, muitos vacilaram ao tentar responder as questdes e algumas respostas refletiram

a falta de conhecimento sobre conceitos basicos de genética.

GARCIAS e SCHULER-FACCINI (2004), em estudo realizado entre mdes de
uma cidade do sul do Brasil, para identificar as supersti¢des e crencas relacionadas a
origem dos defeitos congénitos, demonstraram que 64% das mies pensam que existe
alguma conexdo entre consangiiinidade e defeitos congénitos, das quais 30,5% associam
consangiiinidade com anomalias multiplas € 17% com RM. A percentagem de mies que
reconhece a idade materna como um importante fator de risco para RM e/ou defeitos
congeénitos foi de somente 42%. Solicitadas a explicar a origem de defeitos congénitos,
mesmo mulheres com nivel social mais elevado (27% das mulheres com renda mensal
acima de 5 saldrios minimos e 41% das mulheres com renda mensal entre 3.1 e 5 salrios
minimos) demonstraram acreditar em mitos e supersti¢des, tais como uso de colares,
braceletes, atravessar cerca de arame farpado, passar embaixo de escada ou usar uma chave
atada ao corpo. Os autores enfatizam a necessidade de instruir a populagéo sobre fatores de
risco associados aos defeitos congénitos, especialmente sobre a consangiiinidade e a idade

materna.

Embora ndo haja consenso entre os pesquisadores sobre quanto a populagdo
necessita saber sobre genética para tomar decisdes informadas e participar de debates
publicos sobre testes genéticos (HENNEMAN et al., 2004), ndo resta duvida de que a falta

de compreensao de conceitos bésicos de genética pode ser um empecilho para a
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interpretagdo das informagdes dadas pelos profissionais de satide. Se nio compreendem que
0s genes estao presentes em virtualmente cada célula do corpo, como poderdo entender o
conceito de terapia génica, por exemplo? Além do mais, a eficacia do aconselhamento
genético pode ser drasticamente reduzida se os pacientes compreenderem incorretamente as
informagdes transmitidas pelo profissional de satide. Se no futuro, os médicos tiverem o
mesmo tempo hoje dispensado ao atendimento dos pacientes, como poderdo oferecer
informagdes e obter o consentimento informado dada 4 compreensdo limitada da populagédo
sobre genética? (LANIE et al., 2004). Corroborando esse raciocinio, KERSE et al. (2004) e
WINNICK et al. (2005) demonstraram que a probabilidade de adesio do paciente ao
tratamento aumenta nas situagdes em que se estabelece um bom relacionamento médico-
paciente, contribuindo para isso, a compreensio adequada das informagdes transmitidas

pelo profissional de saide.

Além do nivel de conhecimento de genética, outro fator que pode intervir de
forma negativa para a inser¢éo da genética na atencio primaria, refere-se as questdes éticas.
Fatos ocorridos no passado nos levam a refletir se o avango nos conhecimentos de biologia
e na habilidade cada vez maior de obter informagio genética ndo vai ser usado novamente

com finalidade eugénica (PERNICK, 1997).

O termo “eugenia” (palavra derivada do grego que significa bem nascido) foi
sugerido por Galton, em 1885, para definir o estudo de qualidades e defeitos raciais. O
entusiasmo com a possibilidade de que a genética poderia ser utilizada para melhorar a
condi¢do humana deu origem, por exemplo, ao Eugenics Records Office em Cold Spring
Harbor (uma se¢ao do Departamento de Genética da Instituigdo Carnegie de Washington),
e a0 estabelecimento de uma cadeira de eugenia (por um legado de Galton) na University
College, em Londres. Nestas instituicdes, os cientistas nio somente coletavam dados sobre
0s tragos humanos, como, algumas vezes, forneciam informagées para as familias afetadas,
usualmente com o propésito de persuadi-las a ndo se reproduzirem (WALKER et al., 1998).
O movimento eugénico no final resultou num excesso horrendo. Em 1926, 23 dos 48
estados americanos tinham leis para esterilizar doentes mentais e mais de 6.000 pessoas
foram esterilizadas de forma involuntéria, presumivelmente (PERNICK, 1997). Na

Alemanha, a eutanasia para os portadores de “defeitos genéticos™ foi legalizada em 1939,
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levando & morte mais de 70.000 pessoas com doencas hereditarias, além do exterminio dos

Judeus e dos outros assassinatos em massa ocorridos no Holocausto (PRESSEL, 2003).

Muitos eugenistas consideravam a doenga como uma forma da natureza eliminar
um ser deficiente. CHARLES DAVENPORT?, pioneiro da eugenia na América, advertiu,
em 1915, sobre o risco de destrui¢do da raca por causa dos métodos artificiais de
preservacdo dos que a natureza tende a eliminar (citado por PERNICK, 1997). PERNICK
(1997) pondera que a histéria apresenta exemplos claros de como valores culturais que
foram integrados ao esfor¢o da medicina para definir e eliminar as doengas sdo, hoje,
considerados anatemas. Assim, pode-se dizer que o racismo e outros males relacionados ao
movimento eugénico e a salide publica no passado ocorreram nio porque esses valores
eram prevalentes entre os profissionais de saiide, mas porque tais profissionais estavam
convencidos de que sua ciéncia era puramente objetiva. O autor refuta a idéia de que o
movimento eugénico era ndo-cientifico e de que qualquer ciéncia valida e bem intencionada
esta isenta de ideal eugénico. Fatores religiosos, econdmicos e legais ndo podem ser

ignorados e todo cuidado deve ser tomado para preservar o individuo (RAMALHO e
PAIVA E SILVA, 2000).

Também ¢ importante ressaltar que 0 movimento eugénico nio ocorreu de forma
isolada e confinada a genética ¢ a uma pseudociéncia, mas fez parte da historia passada da
saude publica e da medicina em geral sendo que muito cuidado deve ser tomado para que
os erros passados ndo voltem a ocorrer (PERNICK, 1997). Em avaliagdo realizada em
Campinas (SP) entre individuos com o trago falciforme, foram detectados sinais de
discriminagéo, estigmatizagdo, rotulagdo e perda da auto-estima, demonstrando que
devemos estar alertas para os riscos da discriminagdo social que podem ocorrer como

conseqiiéncia das a¢des de programas populacionais (RAMALHO et al., 2002a).
3.3. A GENETICA MEDICA NO BRASIL

Embora existam alguns centros universitarios de exceléncia em genética médica,
poucas institui¢des académicas tém departamento de genética médica (BEIGUELMAN,

2000). O ensino de genética nos cursos de medicina, apesar de estar bem estabelecido,

> CHARLES DAVENPORT, citado em “Was the Doctor Right?” Independent, January 3. 1916, 23.
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ainda ¢ extremamente variavel em relagdo a carga horéria e ao contetido e necessita melhor

defini¢do dos objetivos direcionados para a pratica médica (PORCIUNCULA, 2004).

Da mesma forma, sdo poucas as agdes relacionadas aos defeitos congénitos, sendo
a maioria oriunda de iniciativas isoladas, algumas organizadas por grupos técnicos ou
servicos de genética preocupados com questdes pontuais; outras, resultantes de pressdes
exercidas por pacientes, demandando diagnéstico ou tratamento. Destacam-se o Estudo
Colaborativo Latino-Americano de Malformagdes Congénitas (ECLAMC), o Sistema
Nacional de Informagdo sobre Agentes Teratogénicos (SIAT), o Servigo de Informagdes

sobre Erros Inatos do Metabolismo (SIEM) (HOROVITZ et al., 2005).

No @mbito nacional, foram criados alguns programas especiais do Ministério da
Satde voltados ao tratamento da osteogénese imperfeita e da doenca de Gaucher (BRASIL,
2001c, 2002b), e a redugdo da morbi-mortalidade relacionadas a doengas genéticas e
anomalias congénitas, como o PNTN (BRASIL, 2001d, 2002a), a fortificagdo da farinha
com 4cido félico (BRASIL, 2002¢), o PNI (BRASIL, 2003) e o0 PHPN (BRASIL, 2000a),

Ja citados anteriormente.

Contudo, a maioria dos servigos de genética no pais esta localizada em hospitais
universitarios de nivel terciario, atuando de forma individual e baseada na demanda
espontanea ou derivada dos poucos profissionais de saide que sabem de sua existéncia
(PENCHASZADEH e BEIGUELMAN, 1998; HOROVITZ et al., 2005). Em Minas Gerais,
por exemplo, existem 6 unidades de genética clinica e aconselhamento genético no setor

publico, sendo 5. na capital, Belo Horizonte (AGUIAR, 2004).

A auséncia de uma politica de saiide em genética clinica, o pequeno nimero de
médicos geneticistas e a baixa remuneragio dos procedimentos de genética médica pelo
SUS, apontados por AGUIAR (2004) como os principais problemas para a instalagio de
servigos de genética em Minas Gerais, também podem ser responsabilizados por situagdo
semelhante em todo o territério nacional (MARQUES-DE-FARIA et al., 2004:
HOROVITZ et al., 2005).

Em Maringd, o Gnico servigo de genética médica disponivel esta localizado no

Laboratorio de Aconselhamento Genético e Citogenética Humana, da Universidade
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Estadual de Maringa (UEM), prestando servicos nas areas de aconselhamento genético e
citogenética (UNIVERSIDADE ESTADUAL DE MARINGA, 2005/2006). O servigo
atende pacientes, encaminhados do Hospital Universitario e da rede publica e privada,
porém o atendimento € limitado a poucas consultas mensais por falta de infra-estrutura

material e humana.
3.4. GENETICA COMUNITARIA

Diante do exposto, pode-se compreender porque, embora 15% da populagio
brasileira necessitem de algum tipo de atendimento relacionado a genética, poucos
individuos e familias recebem o atendimento genético-clinico de que necessitam

(RAMALHO, 2004).

Para HOROVITZ et al. (2005) haveria a necessidade de configurar no sistema de
saide, uma rede de atendimento para doengas genéticas como uma alternativa para atender
essa demanda reprimida. Entretanto, embora relevante, este modelo nio garante que todas
as classes sociais tenham acesso igualitario ao servigo, além de demandar tempo e recurso
consideravel para ser estruturado. Assim, é necessario pensar numa alternativa de carater
mais abrangente e de menor custo, que alcance todas as camadas da populagdo e que possa
utilizar a estrutura fisica e humana jé existente. Neste modelo se enquadra o conceito de

Genética Comunitaria.

Do ponto de vista pragmdtico, ela pode ser definida pelos efeitos preventivos,
educacionais, diagnosticos e terapéuticos dos servigos de genética sobre a comunidade. Do
ponto de vista cientifico, inclui todas as pesquisas necessarias para a implantagdo e

avaliag@o de um programa de genética que atue sobre a comunidade (RAMALHO, 2004).

Para TEN KATE (1998), as atividades de genética comunitaria também podem
ser definidas como aquelas capazes de identificar, na comunidade, todas as pessoas com
aumento de risco para a ocorréncia de doencas genéticas e que querem adquirir

conhecimento a fim de tomar decisdo consciente sobre sua satde ou seu futuro reprodutivo.

Pelo seu carater abrangente, a genética comunitdria admite uma grande
diversidade de estratégias, que podem variar desde agdes pontuais, até programas mais

elaborados. Entre as agdes que podem ser realizadas citam-se a triagem genética
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populacional, o aconselhamento genético e a educagdo para os profissionais de salide e

piblico em geral.

A triagem genética € exemplo claro de uma atividade dentro do campo da genética
comunitaria. O seu objetivo € a detecgdo sistematica e precoce ou a exclusio de doenga ou
predisposi¢do a doenga genética. Os membros de uma comunidade alvo sdo convidados a
participar da triagem; tipicamente, essas pessoas ainda ndo tiveram motivos para procurar
ajuda médica devido a sintomas, sinais ou ansiedade. Ou seja, € o sistema de saude que

toma a iniciativa,

Genética clinica, por si mesma, ndo é genética comunitaria, mas disponibilizar o
servico no ambito da atengdo primaria, tornando-o acessivel as pessoas da comunidade,
certamente o €. O mesmo se aplica a educacéo da populagdo sobre genética e ao ensino de

genética para os profissionais de saiide.

Também esta no campo da genética comunitaria o monitoramento da presenca de

doengas genéticas na populagio e a analise dos resultados dos servigos de genética.

Nesse sentido, RAMALHO e colaboradores padronizaram alguns indicadores de
viabilidade e eficiéncia que se mostraram fiteis para a avaliagdo de programas de triagem
populacional. Sdo eles: 1) o percentual de aceitagdo da triagem voluntdria; 2) o percentual
de positividade de heterozigotos; 3) o percentual de exame do conjuge; 4) o percentual de
exames dos filhos; 5) o percentual de aceitagio do aconselhamento genético e indice de
triagem, medido pelo niimero médio de pessoas examinadas na comunidade, a partir de
cada heterozigoto detectado; 6) nimero de demandas espontineas; 7) numero de
encaminhamentos por clinicos da comunidade; 8) relagdo custo/beneficio, medido pela
razao entre o total gasto no periodo e o niimero total de pessoas examinadas (TEIXEIRA e
RAMALHO, 1994; RAMALHO, 2004).

A partir do exposto, deve ficar claro que num programa comunitario de genética, é
0 geneticista comunitario que vai até a comunidade 2 procura de pessoas que podem estar

sob risco, mas que ainda nio foram identificadas ou ajudadas (TEN KATE, 1998).
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Assim, tanto programas abrangentes, como o projeto desenvolvido por
CHRISTIANSON et al. (2000) numa 4rea rural da Africa do Sul e projetos pontuais, como

o SIAT, sao admitidos dentro dessa disciplina.

No programa desenvolvido por CHRISTIANSON et al (2000), foram
implementados métodos de prevencio para doengas genéticas e defeitos congénitos,
incluindo suplementacdo de 4cido folico as mulheres que tiveram crianga com DFTN e
recomendagdes de planejamento familiar as mulheres com idade avangados, com
envolvimento de enfermeiras e médicos de servicos de satide das comunidades, treinados

para disponibilizar o atendimento a populagio.

O SIAT, criado e desenvolvido no Servico de Genética Médica do Hospital de
Clinicas de Porto Alegre e estendido para outros centros como Campinas, Rio de Janeiro,
S@o Paulo e Salvador, tem como seus principais objetivos, a prevengdo do aparecimento de
defeitos congénitos na espécie humana, decorrentes de exposi¢do ambiental. E mais, o
aprofundamento do conhecimento a respeito da teratogénese em humanos (SCHULER-

FACCINI et al., 2001; HOROVITZ et al., 2005).

Outros modelos de projetos de genética comunitaria no Brasil sdo os programas
de hemoglobinopatias, hemofilia e deficiéncia da G-6-PD, desenvolvidos desde 1998 pelo
ambulatério de Aconselhamento Genético em Hemoglobinopatias do Departamento de
Genética Médica da Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Estadual de
Campinas, com o objetivo comum de educar a comunidade (RAMALHO et al., 1999;
COMPRI et al., 2000; RAMALHO et al., 2002a,b) e 0 PNTN (BRASIL, 2001d, 2002a).

Dentre esses merece ser mencionado o programa de hemoglobinopatias de Araras,
SP, ndo somente pelos resultados alcangados, mas também por ter sido absorvido pelo
sistema piblico de saide como um programa municipal. Implantado em setembro de 1988
(TEIXEIRA et al., 1994), foi oficializado em 1994, como o Programa de Diagnéstico e
Orientagdo aos Portadores de Hemoglobinopatias Hereditarias em Araras (ARARAS,

1994).

Os exames sdo realizados em um laboratério local, mantido pela prefeitura, com

assessoria, em casos excepcionais, do laboratério do Hemocentro da Unicamp. O programa
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ndo exigiu muitas contratagdes, utilizando basicamente os recursos da rede de satide, como
enfermeiras, assistentes sociais, agentes comunitarios, médicos e outros profissionais de
saude, que receberam treinamento relativo a sua participagdo no programa. As clinicas
particulares também foram convidadas a participar, encaminhando pacientes. A primeira
avaliacdo. realizada apds 36 meses de atividades, demonstrou que 13.670 individuos tinham
sido examinados voluntariamente e o custo do programa, nesse periodo, foi de R$ 1,10 por
pessoa examinada. Ap6s 15 anos de atuagdo, praticamente todas as familias portadoras de
hemoglobinopatias residentes na comunidade ja foram cadastradas e orientadas
(RAMALHO, 2004).

O PNTN, por sua vez, que prevé o diagndstico € o tratamento, bem como o
aconselhamento genético dos pais de recém-nascidos com fenilcetontiria, hipotireoidismo
congénito, hemoglobinopatias e fibrose cistica, tem uma conotagdo populacional
importante, embora ainda necessite de uma maior participagio da comunidade e das

universidades, como referem RAMALHO et al. (2003).

Os programas desenvolvidos pelas APAEs também podem ser inseridos no
contexto da genética comunitdria. A APAE (Associagdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais) foi fundada no dia 11 de dezembro de 1954, na cidade do Rio de Janeiro, por
um grupo de pais, amigos, professores e médicos de excepcionais com o objetivo de
promogdo, inclusdo social e defesa dos direitos de cidadania da pessoa com deficiéncia
mental. Em 10 de novembro de 1962, foi fundada a Federagdo Nacional das APAEs
(FENAPAES), que, a exemplo de uma APAE, se caracteriza por ser uma sociedade civil,
filantropica, de carater cultural, assistencial e educacional com duracdo indeterminada,
congregando como filiadas as APAEs e outras entidades congéneres, tendo sede e forum

em Brasilia, DF (FENAPAEs, 2006).

Decorridos 50 anos, a FENAPAESs congrega, aproximadamente, 2000 APAEs,
presentes em municipios de todo o Brasil, mantenedoras de Escolas Especiais que
propiciam atendimento educacional a mais de 230.000 pessoas com RM. Além da fungao
de educagdo, a FENAPAEs também desenvolve agdes de prevengido com a finalidade de
redugdo da morbi-mortalidade materno-infantil. Um programa pioneiro desenvolvido pela

APAE de Campo Grande, MS, também implantado em Goids, tem como objetivo a
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preven¢do do RM e outras deficiéncias, através de triagem, diagnostico, tratamento,

orientagdo e acompanhamento da gestante e do recém-nascido (FENAPAES, 2006).

Entretanto, algumas consideragdes importantes devem ser feitas. A primeira diz
respeito a participagdo voluntdria da populagio, como estabelecem a Constituicdo da

Republica e o Codigo de Etica Médica (CONSELHO FEDERAL DE MEDICINA, 1988).

Outra se refere a necessidade de infra-estrutura adequada para a realiza¢io de
eventuais exames laboratoriais para triagem e/ou diagnéstico, para as consultas de genética
e aconselhamento genético e para a educagio dos profissionais de saude e da populagdo

geral RAMALHO, 2004).

Em relagdo as agdes de prevengdo, especialmente no que tange ao diagndstico pré-
natal, deve-se ter em mente que a legislacdo brasileira proibe o aborto, exceto quando ndo
ha outro meio de salvar a vida da gestante e quando a gravidez resulta de estupro (Cédigo
Penal, Capitulo 1, Art. 124 a 128). Além disso, existem fatores religiosos e

socioecondmicos que néo podem ser ignorados.

Em resumo, a Genética Comunitéria visa uma maior aproximagdo entre os
servicos de genética, sobretudo os universitarios e a comunidade (RAMALHO, 2004). Os
programas de genética comunitaria devem, idealmente, envolver a rede publica de satde,
principalmente as unidades basicas e as maternidades, e promover acoes de educagdo para a
comunidade a fim de favorecer a participacio consciente e voluntéria da populagdo, como

referido acima (RAMALHO, 2004).

Finalizando, os fatos demonstram a complexidade dos problemas estruturais,
educacionais e econdmicos a serem enfrentados a fim de que maior nimero de pessoas

tenha acesso ao atendimento de genética.
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4. CASUISTICA E METODO

O presente trabalho foi desenvolvido no Departamento de Genética Médica da

Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Estadual de Campinas, Sdo Paulo.

Considerando os objetivos da pesquisa, organizou-se um estudo de levantamento
para averiguar o perfil do atendimento preventivo em RM, associado ou ndo a defeitos
congénitos, realizado cidade de Maringd, Parana, mediante aplicagdo de questionario de

autopreenchimento ou entrevista feita pela pesquisadora.
4.1. LOCAL DE DESENVOLVIMENTO DA PESQUISA

A pesquisa foi realizada no Municipio de Maringa, situado no Noroeste do Estado
do Parana, a 425 km da capital do estado (Curitiba) e, num raio de 500 km, fazendo divisas
com os estados de S&o Paulo e Mato Grosso do Sul e com os paises Paraguai e Argentina.
A cidade ¢ pélo da microrregido 9, constituida por 29 Unidades Administrativas
Auténomas e 20 Distritos Administrativos. Tem pouco mais de 50 anos de existéncia, é a
terceira maior cidade do estado e 0 66° municipio mais populoso do pais. Sua populagdo ¢
de 303.550 habitantes, sendo 295.900 residentes na zona urbana e 7.650 na zona rural

(IBGE, 2000).

O indice de Desenvolvimento Humano (IDH) é de 0,794, com taxa de
crescimento populacional de 1.86%. 99% dos domicilios estdo ligados a rede de agua

encanada e luz elétrica e sdo alvos de coleta de lixo, e 70% estdo ligados 4 rede de esgoto.

O municipio conta com 245 estabelecimentos de ensino fundamental, publicos e
particulares, com uma universidade publica (Universidade Estadual de Maringd), que
oferece varios cursos na drea de saide (Medicina, Enfermagem, Odontologia, Farmécia
Bioquimica e Psicologia) e faculdades particulares com diversos cursos nessa area

(Enfermagem, Odontologia, Farmdcia, Psicologia e Fisioterapia).

O sistema publico de salide € centrado na rede basica de atengdo & sadde, com a

implantagio do PSF como estratégia eleita para a estruturagdo do modelo de atencdo a
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satude. Sdo 22 Unidades Basicas de Saude, onde atuam 197 médicos, 92 enfermeiros e 62
equipes de PSF. Para a atengdo especializada, existem duas Policlinicas (Zona Norte e Zona
Sul), que atendem as especialidades de cardiologia, gastroenterologia infantil e adulto,
ortopedia, hepatologia, neurologia, ginecologia (pré-cirargica), clinica da mulher,

reumatologia, urologia, endocrinologia infantil. infectologia (MARINGA, 2004a).

Para apoio dessas agdes, a rede conta com servigos proprios de analises clinicas,
radiologia, ultrassonografia, mamografia, endoscopia, oOrtese e prétese ambulatorial,
tratamento fora de domicilio e medicamentos especiais. Existe ainda complementaridade do
atendimento ambulatorial (consultas e exames) realizada pelo Consorcio Intermunicipal de
Saide do Setentrido Paranaense (CISAMUSEP) e servicos contratados de média e alta

complexidade.

A rede hospitalar de Maring conta com 10 institui¢des, sendo 9 hospitais gerais e

I especializado em psiquiatria. Desses, 6 sdo privados, 2 filantrépicos e 2 piblicos.
4.2. POPULACAO DE ESTUDO E CRITERIOS DE INCLUSAO E EXCLUSAO

Participaram do presente estudo 156 profissionais de saide, sendo 90 médicos e

66 enfermeiros, e 100 mies.
4.2.1. Critérios de inclusio
4.2.1.1. Profissionais de satde

1. Médico com atuagdo em uma das seguintes areas: Ginecologia e Obstetricia,

Pediatria, Clinica Geral, PSF;

N

Enfermeiro;

3. Atuar na rede de satde puiblica do municipio em estudo.
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4.2.1.2. Maes

I.- Terem filhos recém-nascidos ou lactentes de até 3 meses de idade;

2. Terem realizado o pré-natal e o parto dentro do municipio de Maring4;
4.2.2. Critérios de exclusio
4.2.2.1. Profissionais de satde

1. Desempenhar, exclusivamente, fun¢do administrativa;

2. Atuar, exclusivamente, em atendimento especializado, pronto-atendimento ou

unidades de urgéncia ou emergéncia;

3. Recusar participar da pesquisa.
4.2.2.2. Maes

I. Residir fora do municipio em estudo:

2. Recusar participar da pesquisa.
4.3. TAMANHO DA AMOSTRA
4.3.1. Profissionais de saude

Foi obtida relagdo de médicos e enfermeiros que atuam na rede de saude publica
de Maringa ¢ a relagdo das Unidades de Satde do Municipio, atualizadas em fevereiro de
2003. Dentre os 208 médicos cujos nomes constavam da lista nas especialidades de Clinica
Geral, Pediatria, Ginecologia-Obstetricia e Programa de Satde da Familia, foram excluidos

51 e dos 128 enfermeiros, foram excluidos 31, segundo os critérios de exclusio definidos.

Dos 157 médicos e 97 enfermeiros selecionados, foram contatados 128 medicos e
84 enfermeiros. Destes, 70,31% (90) dos médicos e 78,57% (66) dos enfermeiros
devolveram o questiondrio respondido. Dentre os profissionais selecionados para
participarem da pesquisa, 29 médicos e 13 enfermeiros nio foram localizados por uma das

seguintes razdes:



1. licenga satde;

!‘\J

férias;

auséncia na unidade de saide nas diversas vezes em que o local foi visitado;

L

4, demissio.
4.3.2. Maes

Participaram do estudo 100 maies, escolhidas por sorteio a partir do cadastro de

nascidos-vivos da Secretaria de Satide do Municipio de Maringa (SINASC).

Como a andlise do niimero de nascimentos ocorridos no periodo de 1999 a 2002 na
cidade (Apéndice 1) ndo demonstrou padrdo sazonal, a amostra foi selecionada

mensalmente, até atingir o nimero de entrevistas que permitiram resultados significativos.

No inicio da segunda semana de cada més, foram selecionadas 60 mulheres que
tiveram filhos no més anterior e obtido o enderego destas. A partir da terceira semana, as
mulheres foram visitadas no domicilio para serem entrevistadas. As que ndo foram

encontradas foram eliminadas e néo substituidas.

Constituiram fatores de exclusdo das mulheres selecionadas, além dos critérios
preestabelecidos, as seguintes situagdes: enderego ndo encontrado, local inexistente,
mudanga de enderego, auséncia do domicilio na hora em que foi visitado e recusa em

participar da pesquisa.
4.4. COLETA DE DADOS

As técnicas utilizadas para aplicagdo dos instrumentos foram organizadas segundo
método proposto por GIL (1999). Aos profissionais de saude foi aplicado questiondrio e as

maes, entrevista estruturada.

A coleta de dados entre os profissionais de satde foi realizada no periodo de
agosto a dezembro de 2003 e entre as mdes, entre os meses de junho e outubro do mesmo

ano.
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Os dados relativos as medidas preventivas para RM e/ou defeitos congeénitos,

implantadas na rede publica de saude. foram obtidos por entrevista ao coordenador do

Programa de Saiude da Mulher (Apéndice 2), em julho de 2004 e, por analise do Plano
Municipal de Saude 2002-2003 (MARINGA, 2001) e 2004-2005 (MARINGA, 2004a), do
Relatorio da gestdo 2001 a 2003 (MARINGA, 2004c) e do Protocolo de Atengdo Bisica
(MARINGA, 2004b).

Todo o procedimento foi realizado exclusivamente pela pesquisadora.

4.4.1. Instrumentos de coleta de dados

4.4.1.1. Profissionais de saude

Foi aplicado questionario (Apéndice 4), por autopreenchimento, contendo 26

questdes com respostas de multipla escolha, com as alternativas “sim”, “ndo” e “ndo sei” ou

“néo lembro”, abordando os seguintes topicos:

1,

identificacdo do respondente: profissdo e especialidade, género, idade, ano de
conclusdo do curso de graduagdo, especialidade, local de trabalho, se cursou
disciplina de genética na graduagdo, se I¢ artigos de genética e com que
freqiiéncia;

percepedo sobre demanda por atendimento em genética médica, prevaléncia,
etiologia e prevengdo do RM;

conhecimento de terminologia basica em genética, de agentes teratogénicos e
técnicas de diagndstico pré-natal e triagem neonatal;

atitude dos profissionais em relag@o ao atendimento preventivo em RM:

fatores que dificultam o atendimento de pacientes ou familiares com doenca
genética por profissionais ndo especializados em genética e disposicdo dos

profissionais em participarem de programa de educagio em genética médica:

espaco livre para comentarios.
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4.4.1.2. Mies

Fol aplicada entrevista estruturada (Apéndice 5), contendo 33 questdes com as

alternativas “sim”, “nd0”, “ndo lembro” ou “ndo sei”, com as seguintes informagdes:

I.

identificacdo das respondentes: local de atendimento no pré-natal, idade,

gestagOes anteriores, situagdo conjugal e escolaridade;

gestagao atual: planejamento, avaliagdo médica antes de engravidar, consultas

de pré-natal;

atitude do profissional de saide: questionamento sobre fatores de risco para

RM, orientagdo sobre alimentag¢io;

conhecimento sobre terminologia basica em genética, etiologia e prevengdo do

RM;

fontes das informagdes sobre cuidados com a saude materno-infantil.

4.4.2. Operacionalizagé@o da coleta de dados

4.4.2.1. Profissionais de saude

Os profissionais foram contatados pessoal e individualmente no local de trabalho.

Todas as unidades de saide foram visitadas nos dois turnos de trabalho. Apds a

apresentacao da pesquisadora, foi feita breve explanagdo sobre os objetivos da pesquisa e

sobre a garantia de anonimato, apds a qual o profissional era convidado a participar. Nos

casos afirmativos, era solicitada ao participante, a assinatura do Termo de consentimento

livre e esclarecido (TCLE) (Apéndice 6) e o questionario era deixado com o profissional

para ser recolhido, no préprio local, em 2 a 3 dias.

Em algumas situagoes, foi necessario deixar o questionario, acompanhado de carta

de apresentacdo (Apéndice 3), informagdes sobre a pesquisa e 0 TCLE com a enfermeira

responsavel pelo setor ou pela unidade de satde, para ser entregue ao profissional.

86



4.4.2.2. Maes

Apos a apresentacdo e identificacdo da pesquisadora, a mae recebeu informacdes
quanto a finalidade do estudo, sobre a sua liberdade de participar ou ndo do mesmo e da
garantia do anonimato. Era apresentado o TCLE, cujos dados relativos ao compromisso do
pesquisador € nome da respondente eram preenchidos e, dai, solicitada a assinatura do

mesmo. A seguir, era realizada a entrevista.

4.5. ANALISE DOS DADOS

Para criar o banco de dados e fazer a analise estatistica, foi utilizado o programa
SPSS 8.0. As variaveis qualitativas foram comparadas pelo teste do qui-quadrado e as

varidveis quantitativas pelo teste ¢ de Student, com nivel de significincia de 5%.
4.6. ASPECTOS ETICOS

O projeto foi aprovado pelo Comité Permanente de Etica em Pesquisa Envolvendo
Seres Humanos, da UEM, Parané (Anexo 1) e a sua execugdo no dmbito da rede piiblica,
foi autorizada pela Secretaria Municipal de Satide (Anexo 2).

Solicitou-se dos sujeitos que participaram do estudo, a autorizagdo prévia da

participa¢do dos mesmos em TCLE (Apéndice 6).

O questionario dirigido aos profissionais de salde e a entrevista realizada com as
maes, foram elaborados de forma a ndo identificar o respondente e as informagdes
constantes dos mesmos estavam acessiveis somente para a pesquisadora e seus

orientadores.

4.7. ESTUDO PILOTO

Os dados do estudo piloto ndo foram utilizados na versdo final do trabalho, mas
permitiram testar os instrumentos de coleta de dados e averiguar a existéncia de problemas

operacionais (Apéndice 9).
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4.7.1.Profissionais de satde

O delineamento inicial previa investigar todos os médicos das especialidades de
Pediatria, Ginecologia e Obstetricia, Clinica Geral e do Programa de Satde da Familia que
estavam exercendo atividade na cidade, além dos enfermeiros da rede de atencdo basica.
Foi obtida a listagem com o nome dos médicos inscritos na Sociedade Médica de Maringa
(31/10/2002) e dos médicos e enfermeiros que trabalham na rede de saide piblica
(24/02/2003). Do confronto dessas duas listagens, foi possivel identificar 77 médicos da
especialidade de Ginecologia e Obstetricia, 112 das areas de Clinica Geral e do Programa
de Salde da Familia e 91 pediatras. Dentre esses, 58,3% (53) dos pediatras, 35,1% (27) dos
ginecologistas-obstetras e 77,7% (87) dos clinicos gerais e médicos do PSF e 102

enfermeiros trabalham na rede municipal de satide.

Foi escolhido ao acaso, um grupo de profissionais (10 médicos e 10 enfermeiros),
aos quais foi enviado o questionario; alguns foram entregues pessoalmente a 5 médicos e |
enfermeiro; os demais, juntamente com a carta de apresentacdo e envelope selado e
enderecado para retorno, foram deixados na Secretaria de Satide para serem enviados

juntamente com o malote, que € enviado diariamente as Unidades de Saide do municipio.

O método resultou num indice de adesdo muito baixo. Dentre os 6 questionarios
distribuidos pessoalmente, 5 retornaram. Dentre os demais (entregues a 5 médicos e 9
enfermeiros), somente 3 retornaram. Isto demonstrou que seria necessario entregar e
recolher o questiondrio pessoalmente, o que ndo seria problema na rede publica, tendo em
vista o nimero pequeno de unidades de saude, abrangendo varios profissionais que
poderiam ser visitados simultaneamente. Contudo, foi necessario testar a viabilidade do
acesso aos medicos da rede particular e vérias dificuldades foram detectadas. Primeiro, o
horario de presenga do profissional no consultério é restrito a algumas horas, em geral entre
o periodo das 15 as 18 horas; consequentemente, nesse horério, 0 médico esta sempre muito
ocupado com os pacientes, ndo podendo atender a pesquisadora ou exigindo da mesma,
longa espera até que surgisse um momento para o contato com o profissional. Segundo,
mesmo conversando com o médico e tendo obtido o compromisso da resposta do
questionario no prazo de 2 dias, muitos ndo o fizeram, alegando falta de tempo ou perda do

material. Terceiro, a maioria dos médicos cadastrados na especialidade de Clinica Geral
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atuam como especialistas em alguma area, como cardiologia, endocrinologia, medicina
intensiva, nao desempenhando, portanto, a mesma tarefa que os meédicos dessa mesma

especialidade que exercem sua atividade na rede publica.

O ensaio piloto demonstrou, portanto, a necessidade de reformulagdo do método

de abordagem e envio do questionario aos profissionais.
4.7.2.Mies

Inicialmente, pretendia-se entrevistar puérperas, entre 24 e 48 h pds-parto. Estas
deveriam estar em boas condigdes de saude, ter dado a luz criangas normais, a termo, com
peso adequado para a idade gestacional, residir nas cidades abran gidas pela 15 Regional de

Saude, além de aceitarem participar da pesquisa.

O tamanho da amostra foi estimado em 1% do total de nascimentos/ano na cidade
(Apéndice 1). Desse total, 50% seriam representados por parturientes do Hospital
Universitario de Maringa (HUM), e 50% provindas dos hospitais particulares da cidade,
com a finalidade de abranger a populagdo atendida pelo SUS, particulares e por convénios

diversos.

Foram entrevistadas 41 mulheres, sendo 19 procedentes do HUM e 22 de

hospitais particulares. O ensaio mostrou que:
L. aentrevista elaborada era muito longa e complexa:

2. aselegdo da populagdo a ser entrevistada ndo estava sendo aleatoria, pois nem
todas as mulheres que tiveram filhos em Maringa, na mesma ocasizo, apresentaram a

mesma probabilidade de serem entrevistadas;

3. a abordagem das maes ainda na maternidade, também nio foi adequada pois,
mesmo sendo entrevistadas 48 horas apés o parto, a situagdo demonstrou ser
constrangedora. Ou estavam amamentando, ou com visitas, ou no horério de cuidados do
recém-nascido, muitas vezes demonstrando certa irritagdo durante a entrevista e

respondendo apressadamente.
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Como resultado, o questionario foi reestruturado, procurando manter a esséncia da
pesquisa, mas diminuindo o niimero de questdes e 0 método de selegdo da amostra, como

descrito anteriormente, foi submetido a alteragdes.
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5. RESULTADOS

Os resultados das populagdes estudadas (Profissionais de saude e Maes) serio
apresentados em separado. Os dados obtidos do estudo entre os profissionais de saide
foram agrupados nos seguintes topicos: 1) caracterizacdo da populagdo; 2) percepgio e
conhecimento sobre demanda por atendimento em genética, prevaléncia, etiologia e
prevencdo do RM; 3) conhecimento de terminologia bésica em genética, agentes
teratogénicos, técnicas de diagndstico pré-natal e triagem neonatal: 4) atitude preventiva em
RM e/ou defeitos congénitos; 5) opinido dos profissionais de saude sobre fatores que
influenciam no atendimento do paciente com uma doeng¢a geneticamente determinada na

rede de atengdo primaria a saide; 6) comentario.

Os dados obtidos da entrevistas com as maes foram agrupados em: 1) caracterizacio
da populagdo; 2) atitude dos profissionais de satide em relagdo a preveng¢do do RM e/ou
defeitos congénitos, avaliada através das mdes; 3) conhecimento das mdes sobre
terminologia basica em genética, etiologia e prevengdo do RM.

Os dados foram analisados pela comparagdo das respostas entre os dois grupos de
profissionais (Médicos e Enfermeiros) e entre as dreas de atuacio dos médicos (Pediatria,
Ginecologia e Obstetricia e Clinica Geral); os resultados da entrevista com as mies foram
analisados comparando-se as respostas do grupo que fez o pré-natal na rede publica com o

grupo atendido na rede privada.
5.1. PROFISSIONAIS DE SAUDE

A amostra foi constituida por 156 profissionais, lotados nas Unidades Bésicas de
Saude (UBS), sendo 90 médicos e 66 enfermeiros, correspondendo a 70,31% e 78,57%,
respectivamente, do total de profissionais elegiveis para o estudo. Os dados apresentados
sdo relativos somente as respostas validas, pois nem todos os participantes responderam

todas as questdes.
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5.1.1. Caracterizagio da populacdo

O género masculino correspondeu a 54,2% dos profissionais da area médica e a
7,6% dos profissionais de enfermagem. A idade variou entre 23 e 58 anos, com média de
41,3 e moda de 34 entre os médicos e 34,5 e 26, respectivamente, entre os profissionais de
enfermagem. O tempo médio de formado foi de 16,5 anos para os médicos e 9,8 anos para
os enfermeiros. 82,8% dos enfermeiros e 27% dos médicos trabalham exclusivamente nas

UBS (Tabela 1).

Tabela 1 - Caracteristicas dos profissionais de saude.

Caracteristicas Médicos Enfermeiros Total
% (n) % (n) % (n)
Geénero
Masculino 54,2 (45) 7.6 (35) 33,6 (50)
Feminino 45,8 (38) 92,4 (61) 66.4 (99)
Total 100,0 (81) 100,0 (66) 100,0 (149)
Idade (anos)
Média 41,3 (dp 9.,65) 34,5 (dp 6,32) 38,3 (dp 8.98)
Moda 34 26 34
Tempo de formado (anos)
Rﬁgﬂf 16,5 (dp 9,27) 09.8 (dp 6,21) 13,7 (dp 8.71)
07 03 09
Local de trabalho 27,0 (24) 82.8 (53) 50,3 (77)
UBS exclusivo
UBS + outros locais 73,0 (65) 17,2 (11) 49.7 (76)

Dentre os médicos, 28,1% (25) trabalha como pediatra, 15,7% (14) como
ginecologista-obstetra, 14,6% (13) como clinico-geral, 15,7% (14) como médico do PSF;

25,8% (24) acumulam mais de uma dessas especialidades (Tabela 2).
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Tabela 2 - Distribui¢do dos médicos de acordo com a 4rea de atuacdo nas

Unidades Basicas de Satde.

Especialidades Total % (n)
Pediatra 28,1 (25)
Ginecologista-Obstetra 15,7 (14)
Clinico Geral 14,6 (13)
Médico do PSF 15.7 (14)
Pediatra e Médico do PSF 5,6 (5)
Ginecologista-Obstetra e Clinico Geral L1 (D)
Ginecologista-Obstetra e Médico do PSF 1L1(1)
Clinico Geral e Médico do PSF 10,1 (9)
Mais de duas especialidades 7,9(7)
Total 100,0 (89)

Tendo em vista a grande variedade de respostas assinaladas pelos médicos para
identificar a drea de atuagdo, houve necessidade de reclassificagdo dos mesmos para fins de

anélise estatistica. Essa reclassificacdo foi realizada da seguinte forma:

I. Os médicos do PSF foram classificados junto com os da especialidade de
Clinica Geral;

2. Quando assinaladas as alternativas “Pediatra” e “Médico do PSF”, o
profissional foi classificado como Pediatra:

Quando assinaladas as alternativas “Ginecologista-Obstetra” e “Médico do

L

PSF”, o profissional foi classificado como Ginecologista-Obstetra;
4. Se assinaladas as alternativas “Pediatra” e “Clinico Geral™, o profissional foi

classificado como Pediatra.



Esses critérios foram estabelecidos a partir das premissas de que:
a) amedicina exercida no PSF tem formag@o generalista;
b) os médicos que atuam no PSF tém especializagio em uma dessas grandes
areas;
¢) o pediatra e o ginecologista-obstetra teriam, por formagdo, maior
conhecimento de genética médica, tendo em vista que a maioria das

anomalias, de etiologia genética ou ambiental, sdo de ocorréncia congénita.

A partir dessa nova classificagdo, os médicos com formagdo em pediatria
corresponderam a 40,4% (36), os com formagdo em ginecologia-obstetricia a 19,1% (17), e

em clinica geral a 40,4% (36) (Tabela 3).

Tabela 3 - Distribui¢do dos médicos de acordo

com as especialidades.

Especialidades Total % (n)
Pediatras 40,4 (36)
Ginecologistas-Obstetras 19,1 (17)
Clinicos Gerais 40,4 (36)
Total 100,0 (89)

Ainda dentre os médicos, 87.8% tém algum tipo de especializacdo (61,1% com
residéncia médica (RM); 15,6% com alguma especializa¢do /ato sensu exclusiva, exceto
residéncia médica; 1,1% com mestrado exclusivo, sem residéncia médica; 11,4% com
residéncia médica e outra especializagdo). Entre os enfermeiros, 63,6% referiram alguma

especializagado /ato sensu e 36,4% nao tém especializagdo (Tabela 4).
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Tabela 4 - Distribuigao dos profissionais de satde de acordo com cursos de

pos-graduacgio.

Médicos Enfermeiros Total
Cursos de pos-graduacio

% (n) % (n) % (n)
Sem especializacio 122 (11) 36,4(24) 22,4 (39)
Residéncia médica exclusiva 61,1 (55) - 353(5%)
Mestrado exclusivo 1.1:¢1) - 0,6 (1)

Especializagdo lato sensu exclusiva 15,6 (14) 63,6 (42) 35,9 (56)

Residéncia e outra especializa¢do 11,4(9) - 5.8 (9)
Total 100.0 (90) 100,0 (66) 100,0 (156)
% = 82,079, p< 0,001

A maioria dos profissionais teve disciplina de genética na graduagdo, mas nao
teve qualquer treinamento em genética médica (Tabela 5). Profissionais com mais de 10
anos apos a formatura tiveram maior probabilidade de nio terem cursado a disciplina de

genética (x°= 17,237, p=0,016).

Tabela 5 - Distribuigdo dos profissionais de satide quanto a disciplina de genética

na graduagdo e treinamento em genética médica.

Medicos Enfermeiros Total

Caracteristica % (n) % (n) % () 2 (p)
Disciplina de genética
na graduagio 4.088
Sim 78,9 (71) 90,9 (60) 84,0 (131) (004,
Nao 21,1 (19) 9.1 (6) 16,0 (25) ’
Treinamento em
ge“ets"fa midice 5,6 (5) 1,5 (1) 3,8 (6) 1,681
g 94,4 (85) 98,5(65)  96,2(150)  (0,195)

Niao
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Somente 38,3% dos profissionais relataram que Iéem artigos sobre genética, sendo
esta leitura esporddica para 96,4% dos respondentes; 86,7% dos médicos léem artigos de
procedéncia cientifica, enquanto 88,2% dos enfermeiros 1éem artigos de procedéncia geral
(Tabela 6). O fato de ter cursado disciplina de genética na graduagio ndo interferiu com o

hébito de leitura (3= 0,409, p=0,523).

Tabela 6 - Distribui¢do dos profissionais de saide de acordo com o habito ¢ a

freqiiéncia de leitura de artigos de genética médica.

Médicos  Enfermeiros Total 5
Alternativas 1 (p)
% (n) % (n) % (n)

Leitura de artigos de

genética médica

Sim 42,7 (38) 323(21) 38,3(59) 1,715

Nio 53,7 (51) 67,7 (44) 61,7(95)  (0,190)
Freqiiéncia da leitura

Esporadico 94,7 (36) 100,0 (18) 96,4 (54) 0,982

Freqiiente 5,3(2) - 3632 (0322
Procedéncia dos artigos

Cientifica 86,7 (26) 11,8(2) 59,6 (28) 25,278

Geral 13,3 (4) 88,2 (15) 40,4 (19) (<0,001)

Esporadico = até 3/ano; freqiiente = 1 ou mais por més.

5.1.2. Percepgdo e conhecimento sobre demanda por atendimento em genética,

prevaléncia, etiologia e prevengdo do RM

Buscou-se medir a percepgdo dos profissionais de saude sobre os temas por meio
de questdes que solicitavam aos participantes estimar, a partir de sua experiéncia pratica, a
demanda por atendimento em genética, ndo relacionada especificamente a uma doenca
genética, a prevaléncia e a contribuigdo do genoma na etiologia do RM e a fragdo evitavel

dessa condigéo.
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Em relacdo a demanda, somente 30,0% dos profissionais referiram ndo lembrar ou
ndo ter atendido paciente com alguma doenga genética nos dltimos 12 meses: 65.3%

atenderam entre 1 e 10 pacientes, enquanto 4,6% atenderam mais de 10 pacientes, nio

havendo diferenca significativa entre os dois grupos (Tabela 7).

Tabela 7 - Pacientes com doenga genética, atendidos nos tltimos 12

meses pelos participantes da pesquisa.

Alteragiivis Meédicos Enfermeiros Total

% (n) % (n) % (n)
Zero 6,9 (6) 19,0 (12) 12,0 (18)
la5s 62,1 (54) 52,4 (33 58,0 (87)
6alo 9,2 (8) 4,8 (3) 7.34{11]
Entre 10 e 20 3,4(3) 3,2(2) 3,3(5)
Acima de 20 2,3(2) - 1,3 (2)
Nio lembra 16,1 (14) 20,6 (13) 18,0 27)
Total 100,0 (87) 100,0 (63) 100,0 (150)

%°=7,942, p= 0,159

As respostas dos médicos sobre o nimero de pacientes atendidos, demonstraram

que ndo houve diferenga entre as trés grandes areas (Tabela 8).

Tabela 8 - Pacientes com doenga genética atendidos nos tltimos 12 meses,

de acordo com a area de especializacio dos médicos.

Alternativas P?,gi?;;ia %g:tc;l;gc:: %I(:'l:la ;203:;

% (n) % (n)
f;fl‘t’);” B0 143 (5) 294(5) 294 (10) 23,3 (20)
las 60,0 (21) 70,6 (12) 58,8 (20) 61,6 (53)
6 ou mais 25,7(9) - 11,8 (4) 15,1 (13)
Total 100,0 (35) 100,0(17)  100,0 (34) 100,0 (86)

*=7,745, p=0,101
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Metade dos profissionais respondeu que estd havendo aumento na demanda por
atendimento em genética (46,8%), enquanto 21,2% relataram nao saber, sendo esse grupo

mais prevalente entre os enfermeiros (Tabela 9).

Tabela 9 - Respostas dos profissionais da saude quando
questionados se perceberam aumento na demanda

por atendimento em genética médica.

Médicos Enfermeiros Total
Alternativas
% (n) % (n) % (n)
Sim 50,0 (45) 42.4 (28) 46.8 (73)
Naio 41,1 (37) 19,7 (13) 32,1 (50)
Nio sabe 8,9 (8) 37.9 (25) 21,2 (33)
Total 100,0 (90) 100.0 (66) 100,0 (156)

%*=21,042, p < 0,001

Entre os médicos, ndo houve diferen¢a significativa quando analisadas as respostas

de acordo com as especialidades (Tabela 10).

Tabela 10 - Respostas dos médicos quando questionados se perceberam
aumento na demanda por atendimento de genética médica, de

acordo com a area de especializagio.

Pediatria  Ginecologia-  Clinica Geral Total
Alternativas % (m) Obstetricia % (n) % (n)
% (n)
Sim 63,9 (23) 52,9 (9) 36,1 (13) 50,6 (45)
Nao 27,8 (10) 47,1 (8) 50,0 (18) 40.4 (36)
Nao sabe 8,3(3) - 13,9 (5) 9,0 (8)
Total 100,0 (36) 100,0 (17) 100,0 (36) 100,0 (89)

x* = 7,702, p=0,103
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Questionados sobre qual seria a prevaléncia do RM, aproximadamente 25,0%
responderam ser de, no méaximo, 1%. Proporgio semelhante dos entrevistados respondeu
que estaria entre 2 e 3% e outros 25,0% n3o sabiam, sendo esta Gltima resposta mais

prevalente entre os enfermeiros (Tabela 11).

Tabela 11 - Estimativa dos profissionais de saGde sobre a

prevaléncia do RM na populagéo geral.

Altermabivas Meédicos Enfermeiros Total

% (n) % (n) % (n)
0- 1% 27,0 (24) 21,2 (14) 24,5 (38)
2-3% 30,3 (27) 212 (14) 26,5 (41)
4-5% 10,1 (9) 7.6 (5) 9.0 (14)
6-10% 9,0 (8) 9,1(6) 9,0 (14)
> 10% 9,0(8) 1,5 (1) 5,8(9)
Nao sabe 14,6 (13) 39,4 (26) 25,2 (39)
Total 100,0 (89) 100,0 (66)  100,0 (155)

%= 14,874, p= 0,011

Sobre a etiologia do RM, para 29,0% o genoma contribui com até 10%; para outros
23,0% a contribuigcdo estd entre 20 e 30% e ainda 25,0% disseram ndo saber, sendo este

ultimo grupo mais prevalente entre os enfermeiros (Tabela 12).

Em relagdo a percentagem do RM grave evitavel por meio de agdes preventivas,
36,5% dos profissionais de saide disse nio saber: para 20,5% dos mesmos, ¢ de 60%; para
19,2%, a percentagem que pode ser evitada ¢ de 20% e para 16,7%, 40% dessa condicio
pode ser evitada. Para 1,9%, ndo se pode evitar o RM e para 5,1% dos respondentes, todos
0s casos graves podem ser evitados, nio tendo sido observado diferenca significativa entre

os dois grupos de profissionais (Tabela 13).
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Tabela 12 - Estimativa dos profissionais de satde sobre a contribuiciao

do genoma para a etiologia do RM.

P Médicos Enfermeiros Total

% (n) % (n) % (n)
Até 10% 32,3 (29) 24,6 (16) 29,0 (45)
20 2 30% 30,0 (27) 13,8 (9) 23,2 (36)
50% 11,1 (10) 10,8 (7) 11,0 (17)
Acima 50% 8,9 (8) 13,8 (9) 11,0 (17)
Nzo sabe 17,8 (16) 36,9 (24) 25,8 (40)
Total 100,0 (90) 100,0 (65) 100,0 (155)

x°= 11,203, p= 0,024

Tabela 13 - Estimativa dos profissionais de saide sobre a

percentagem de RM evitavel.

— Médicos Enfermeiros Total

% (n) % (n) % (n)
Zero 222) 1,5(1) 1,9 (3)
20% 17,8 (16) 21,2 (14) 19,2 (30)
40% 18,9 (17) 13,6 (9) 16,7 (26)
60% 23,3 (21) 16,7 (11) 20,5 (32)
100% 4.4 (4) 6.1 (4) 51(8)
Nio sabe 33,3 (30) 40,9 (27) 36,5 (57)
Total 100,0 (90) 100,0 (66) 100,0 (156)

x*= 2,560, p= 0,764

A analise do grupo representado pelos médicos, quanto a prevengio do RM, nio

demonstrou diferenga significativa em relagdo as areas de especialidades (Tabela 14).
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Tabela 14 - Estimativa dos médicos sobre a percentagem de RM evitavel,

de acordo com a especialidade.

Ginecologia-
Pediatria Clinica Geral Total
Alternativas Obstetricia
% (n) % (n) % (n)
% (n)
Zero 2.8 (D) - 2,8 (1) 2,2 (2)
20% 22,2 (8) 17,6 (3) 139(5) 18,0(16)
40% 16,7 (6) 29.4 (5) 16,7(6) 19,1 (17)
60% 33.3(12) 17,6 (3) 16,7 (6) 23,6 (21)
100% 2,8 (1) 59(1) 5,6 (2) 4,5 (4)
N&o sabe 22,2 (8) 29,4 (5) 44,4 (16) 32,6 (29)
Total 100,0 (36) 100,0 (17) 100,0 (36) 100,0 (89)

1= 7,965 p=0,632

5.1.3. Conhecimento de terminologia basica em genética, agentes teratogénicos,

técnicas de diagndstico pré-natal e triagem neonatal

A maioria absoluta respondeu ter nocdo sobre a diferenga entre gene e

cromossomo, ndo havendo diferenca significativa entre os dois grupos (Tabela 15).

Tabela 15 - Respostas dos profissionais da satide quando questionados

se tém nogdo da diferenga entre gene e cromossomo.

Médicos Enfermeiros Total
Alternativas
% (n) % (n) % (n)
Sim 93,3 (84) 92,3 (60) 92,9 (144)
Nio 6,7 (6) 7,7 (5) PIMN BN
Total 100,0 (90) 100,0 (65) 100,0 (155)
%= 0,060, p= 0,806
BIBLIOTECA CENTRAL
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Quando analisado o grupo dos médicos por especialidade, também nio foi

demonstrada diferenca significativa entre as respostas destes (Tabela 16).

Tabela 16 - Respostas dos médicos quando questionados se tém nogdo

da diferenca entre gene e cromossomo. de acordo com a

especialidade.

Ginecologia  Clinica
Pediatria Total
Alternativas ¢ Obstetricia Geral
% (n) % (n)
% (n) % (n)
Sim 91,7 (33 88,2 (15) 97.2(35) 93,3(83)
Nao 8,3(3) 11,8 (2) 231 6.7 (6)
Total 100,0 (36) 100,0 (17) 100,0(36) 100,0(89)

1’=1,727, p=0,422

Questionados se o risco de recorréncia de uma determinada doenca de heranca

autossomica recessiva aumenta com o numero de criangas afetadas na familia, 47,7%

responderam afirmativamente, 23,5% disseram ndo saber e 28,9% responderam que nio

(Tabela 17).

Tabela 17 - Respostas dos profissionais de saude quando questionados

se o risco de recorréncia de doenga de heranga autossdmica

recessiva aumenta com o niimero de filhos afetados.

Meédicos Enfermeiros Total
Alternativas
% (n) % (n) % (n)
Sim 49,4 (44) 45,0 27) 47,7 (71)
Nao 33,7 (30) 21,7 (13) 28,9 (43)
Nio sabe 16,9 (15) 33.3(20) 23.5 (35)
Total 100,0 (89) 100,0 (60) 100,0 (149)

%= 6,092, p= 0,048
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Néo foi observada diferenca significativa quanto as respostas dos médicos de

acordo com as areas de especialidades (Tabela 18).

Tabela 18 - Respostas dos médicos quando questionados se o risco de
recorréncia de doenga de heranga autossdémica recessiva aumenta

com o nimero de filhos afetados, de acordo com a area de atuacio.

Ginecologia e

Pediatria Clinica Geral Total
Alternativas Obstetricia
% (n) % (n) % (n)
% (n)

Sim 50.0 (18) 64,7 (11) 429 (15) 50,0 (44)
Nio 30,6 (11) 23,54 40,0 (14) 33,0 (29)
Nio sabe 19.4 (7) 11,8 (2) 17,1 (6) 17,0 (15)
Total 100,0 (36) 100,0 (17) 100,0 (35) 100,0 (88)

v’=2,541, p=0,637

Em relagdo ao efeito teratogénico de determinados agentes, a maior parte
respondeu ndo ter seguranca para orientar sobre os efeitos da hidantoina e do misoprostol,
sendo estas respostas mais prevalentes entre os enfermeiros. A maioria respondeu ter
seguranga para orientar sobre os efeitos do etanol, da cocaina, diabete melito e
citomegalovirose. Nas respostas sobre cocaina e diabete melito, ndo houve diferenca entre
0s grupos, mas nas questdes sobre o etanol e citomegalovirose, as respostas negativas

foram mais prevalentes entre os enfermeiros (Tabela 19).

103



Tabela 19 - Seguranga dos profissionais de satide para orientar sobre o

efeito de alguns agentes teratogénicos.

Meédicos Enfermeiros Total
Teste
Alternativas % (n) % (n) % (n) T
Sim Niao Sim Niao Sim Nio L
51,4 48,6 24,1 759 39,7 60,3
Hidantoina 9.619 (0,002)
(37) (35) (13) (41 (50) (76)
77,4 22,6 72,1 27,9 752 24,8
Cocaina 0,522 (0,470)
65 (199 &4 (@17 (109) (36)
48,7 51,3 14,6 854 35,5 64,5
Misoprostol 14,944 (0,001)
(B37) 39 () &) (44 (80)
83,5 16,5 544 456 71,3 28,7
Etanol 13,764 (0,001)
(66) (13) (1) (26) (97) (39)
929 7.1 71,2 288 84,0 16,0
Citomegalovirose 12,281 (0,001)
(79 (6) @42 (A7 21 (23)
) 71,1 289 778 222 73,8 262
Diabete melito 0,739 (0,390)
(54) (22) (42) (12) (96) (34)

As respostas dos médicos, de acordo com a especializagio desses, ndo mostraram

Quanto a seguranga para orientar sobre indicagio e riscos de determinadas

diferengas significativas (Tabela 20).
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técnicas de diagnostico pré-natal, a maioria respondeu negativamente para teste triplo
(90,6%), biopsia de vilo corial (73,9%), cordocentese (70,5%) e investigagio da
translucéncia nucal (58,7%). Nas questdes sobre bidpsia de vilo corial e translucéncia
nucal, as respostas negativas prevaleceram entre os enfermeiros, mas, em relagdo a
cordocentese e teste triplo, ndo foi observado diferenga entre os grupos. Sobre a técnica de
amniocentese, 64,8% afirmaram ter seguranga para orientar sobre indicagdes ¢ riscos, sendo

que as respostas negativas prevaleceram entre os enfermeiros (Tabela 21).



Tabela 20 - Seguranga dos médicos para orientar sobre o efeito de alguns agentes

teratogénicos, de acordo com a especializagio.

Ginecologia e
Pediatria Clinico Geral

Obstetricia Teste
Alternativas % (n) % (n) .
% (n) X (p)
Sim Nio Sim Nio Sim Nao
40,7 593 64,3 35,7 54,8 452 2,305
Hidantoina
(I 6y (9 (3) (17) (14)  (0,316)
73.5 26,5 88.2 11,8 75,0 25,0 1,520
Cocaina )
(25) 9) (15) (2) (24) (8) (0,468)
28.6 71.4 88.2 11,8 45,2 54,8 15,332
Misoprostol
(8) (20) (15) (2) (14) (17 (<0,001)
90,6 094 92,9 07,1 71,9 28,1 5,164
Etanol

29 & (13 (1) (23) ®  (0,076)

94,1 059 94,1 05,9 90,9 09.1 0311

Citomegalovirose
(32) (2 (16) (1) (30) (3) (0.856)

733 267 688 313 70,0 300 0,133
@) ® anp & en O (0936

Diabete melito




Tabela 21 - Seguranga dos profissionais de satde para orientar sobre a indicagdo e

riscos de técnicas utilizadas para diagnéstico pré-natal.

Meédicos Enfermeiros Total
Teste
Alternativas % (n) % (n) % (n) s
x (p)
Sim Nio Sim Nio Sim Nio

738 262 51,7 483 648 352 7336
62)  (22)  (30) (28)  (92)  (50) (0.007)
Bidpsia de 380 62,0 9.1 90,9 26,1 739 14.018
vilo corial (30)  (49) (5)  (50) (35  (99) (0,001
355 645 214 786 295 705  3.078
Q7)) (49 (12 @4 (39  (93) (0,079
Translucéncia 54,3 457 228 772 415 587 13.705
nucal @449 G 13 @) (7)) @8 (0,000)
13,7 863 3,6 964 94 906 3,738
(10)  (63) 2 (53 (12) (116) (0,053)

Amniocentese

Cordocentese

Teste triplo

Entre os médicos, os ginecologistas-obstetras foram os que apresentaram a maior
percentagem de respostas positivas a este quesito; pediatras e clinicos gerais, demonstraram

nivel de conhecimento semelhante (Tabela 22).
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Tabela 22 - Seguran¢a dos médicos para orientar sobre a indicagdo e riscos de
técnicas utilizadas para diagnéstico pré-natal, de acordo com a 4rea de

especializagio.

Ginecologia-
Pediatria Clinica Geral
. Obstetricia Teste
Alternativas % (n) % (n) ;
% (n) ya ()]
Sim Nio Sim Nio Sim Niao
. 68,6 31,4 100,0 66,7 33,3 7.045
Amniocentese -
(24) (11) (16) (22) (11)  (0,030)
Biopsia de 26,7 73,3 88,2 11,8 19,4 80,6 24,609
vilo corial (8) (22) (15) 2) (6) (25) (<0,001)

31,0 69,0 81,3 18,8 13.3 86,7 21,527

@ 20 (13) 3) “4) (26) (<0,001)

Translucéncia 48.4 51,6 82,4 17,6 45,5 54,5 6,869
nucal (15) (16) (14) (3) (15) (18) (0,032)
3,6 96,4 43,8 56.3 6.9 93,1 15,786

I @7 (7 ©) (2) (27) (<0,001)

Cordocentese

Teste triplo

Em relagdo aos testes que fazem parte do PNTN, a maioria ndo sabe sc as
pesquisas da deficiéncia de 21-hidroxilase e biotinidase estio incluidas, sendo essas
respostas prevalentes entre os enfermeiros. A maioria respondeu que os testes para
fenilcetondria e hipotireoidismo fazem parte do programa. No primeiro caso, ndo houve
diferenga entre os grupos, mas no segundo caso, um grande numero de enfermeiros (35%)
respondeu ndo saber se o hipotireoidismo congénito esta incluso no programa. Sobre a
pesquisa de fibrose cistica, igual parcela respondeu afirmativamente (39,8%) ou disse ndo
saber (45,9%), sendo este Gltimo grupo mais representativo entre os enfermeiros. Da
mesma forma, sobre sindromes falciformes, igual parcela respondeu afirmativamente
(39,7%) ou disse ndo saber (40,5%), sendo esta Gltima resposta mais freqiiente entre os

enfermeiros (Tabela 23).
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Tabela 23 - Testes que fazem parte do PNTN, segundo os profissionais de satide.

Médicos % (n) Enfermeiros % (n) Total % (n)
Teste
Alternativas Nio Nio Nio 5
Sim Nio Sim Nio Sim Nio 1 (p)
Sei Sei Sei

Deficiéncia de 145 30,4 551 068 085 84,7 109 20,3 68,8 13.354

2lhidroxilase —(10) 21 38 @ ¢ G0 (4 @6 (88 ©.00D)

Delicibsoia 282 254 465 070 105 825 188 188 625 7703
biotinidase (200 (18 (33) @ (6 @) @4 (@4 @80 (000
Doengas 4.4 264 292 339 119 542 397 198 405 9393
falciformes (32) (19 @D (0 (O ((32) (G2) 26) (53) (0,009

92,0 01,1 06,9 81,8 182 877 06 117 5367

Fenilcetontria -
@D ) 6 (69 (12) (135 (1) (@18) (0,068)

547 187 267 207 086 70,7 398 143 459 55606
Fibrose cistica
@41) (14 0 12) (5 @ (53 (@19 (61) (0,001

Hipotireoidismo 90,5 01,2 08,3 65,0 350 799 0,7 194 16,359

congénito 6 (1) O (39 21) 15 (1) (28 (0,001

A analise das respostas dos médicos demonstrou o desconhecimento destes em
relagdo a0 PNTN. O unico teste que a maioria conhece é o da fenilcetontiria (p=0,223),
sendo que o da deficiéncia de 21-hidroxilase € o que todos menos conhecem (p=0,152). Os
pediatras foram os que mais responderam corretamente, mas houve um indice muito
elevado de respostas incorretas, ressaltando o desconhecimento entre todas as

especialidades (Tabela 24).
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Tabela 24 - Testes que fazem parte do PNTN, segundo os médicos.

Ginecologia- Clinica Geral %
Pediatria % (n)
Obstetricia % (n) (n) Teste
Alternativas 3,
Nio Nio Nao ¥ (p)
Sim Niao Sim Nao Sim Nao
Sei Sei Sei

Deficiéncia21- 17,9 42,9 393 154 7,7 769 10,7 28,6 60,7 6,719

hidroxilase ——05) 12 an @ o W) @ @ an O
Deficiéncia 56,7 20,0 233 7,7 923 10,7 39,3 50,0 28.829
botinidase (17 ) (1) M) () @) ay 4 <00
Doengas 70,0 30,0 357 7,1 57,1 214 32,1 464 24.818
fformes o 9 5 M) ® © © 3 €00

97,1 29 88,2 11,8 886 114 5608

Fenilcetontria = _ 3

(B34 M) (15) 2 @ @ (0223)

774 161 65 214 71 714 448 276 276 237
Fibrose cistica

24 & @ G @O g0 @13 @\ (8 (<0001

Hipotireoidismo °7:1 29 75,0 25,0 90,9 9.1 10269

congeénito (B4 (D (12) @ (30) 3) (0,036)

Entre os respondentes, 79,4% afirmaram nio possuir seguranga para obter a
histéria familial e construir o heredograma, nio havendo diferenca entre os grupos

(p=0,568) (Tabela 25).
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Tabela 25 - Seguranga dos profissionais de saude para obter a histdria

familial e construir o heredograma.

Médicos Enfermeiros Total
Alternativas
% (n) % (n) % (n)
Sim 22,2 (20) 18.5% (12) 20,6 (32)
Nio 77,8 (70) 81.5% (53) 79,4 (123)
Total 100,0 (90) 100,0% (65) 100,0 (155)

%°= 0,326, p= 0,568

Para a andlise das respostas dos médicos em relagdo ao local de trabalho, foi
considerada a situagdo de trabalho exclusivo nas UBS. ou UBS e outros locais (isto €,
hospital publico e/ou privado e/ou clinica particular). As respostas demonstraram diferenca
significativa quanto aos quesitos: estimativa da contribuigdo do genoma para a etiologia do
RM, orientagdo sobre o efeito teratogénico do misoprostol, técnicas utilizadas para
diagnostico pré-natal, teste de triagem neonatal, disciplina de genética na graduagdo. Os
médicos que trabalham concomitantemente na rede pliblica e particular foram os que mais
assinalaram as alternativas sobre a contribui¢do do genoma para a etiologia do RM, que

correspondem aos dados relatados na literatura (p=0,41) (Grafico 1).
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Percentagem de contribui¢cdo do genoma

' 'EUBS ODiversos locais

Grafico 1 - Contribuigdo do genoma para a etiologia do RM, segundo

o local de trabalho dos médicos.

Os que trabalham exclusivamente na rede publica de saide se sentem menos
seguros para orientar sobre os efeitos teratogénicos do misoprostol ¢ sobre a indicagéo e

riscos da amniocentese, da cordocentese e da translucéncia nucal (Tabela 26).

Em relagao ao PNTN, os médicos exclusivos da rede puiblica acertaram em maior
numero a questdo sobre a pesquisa de deficiéncia de biotinidase, mas estio em maior
numero entre aqueles que desconhecem se a pesquisa de fibrose cistica faz parte do

programa nacional (Tabela 27).
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Tabela 26 - Respostas dos médicos influenciadas pelo local de trabalho.

Exclusivo na

Diversos
rede publica Total
Seguranga para locais Teste
) de saiide % (n) 3
orientar sobre: Yo (n) x (p)

% (n)

Sim Nio Sim Nio Sim Nio

Efeito

250 750 56,4 436 480 52,0 5,780

teratogenico do

G) A5 @ @9 (@6 (39  (0,016)

misoprostol
_ 54,5 455 803 19,7 735 265 5,517
Amniocentese
(12) (10) @49 (12 61 (22) (0,019)
143 857 426 574 347 653 5,349
Cordocentese
(3) (18 (23 @B @6 @9 (0,021
Exame da
348 652 614 386 53,8 463 4,672
translucéncia
[ 08) (15 (35 (22 43) (37 (0,031)
nuca

Tabela 27 - Respostas dos médicos sobre o PNTN, quanto ao local de trabalho.

O teste faz parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal?

Alternativas

Rede publica Rede piiblica e Total Teste
% (n) particular % (n) % (n) % (p)

Sim Nio NS Sim Nio NS Sim Nio NS

Deficiéncia de

biotinidase

158 474 368 333 157 510 28,6 243 47,1 7,800
G O O an @& @) @0 A7) (33) (0,020)

Fibrose cistica

42,1 368 21,1 600 109 29,1 554 17,6 270 6,560
@ @ @& G © 16 @) (13) (20) (0,038)

NS: ndo sabe.



Entre os médicos que trabalham exclusivamente nas UBS, estdio em maior
percentagem os que ndo tiveram disciplina de genética na graduagdo (36%, p=0,0353)

(Gréfico 2).

Nimero de médicos

| Disciplina de genética na

Dirversos locais

i graduacao !

'ODiversos locais B UBS ;

Grafico 2 - Disciplina de genética na graduagdo, de acordo com o

local de trabalho dos médicos.

A analise das respostas dos profissionais (médicos e enfermeiros) em relagdo ao
tempo de formado demonstrou diferenca significativa para seguranca em orientar sobre a
bidpsia de vilo corial (p= 0,007) e cordocentese (p= 0,01); questionamento sobre a pesquisa
da fibrose cistica dentro do PNTN (p= 0,030); participagdo em programa de educagdo em
genética (p= 0,029); disciplina de genética na graduagdo (p=0,009); leitura de artigos de
genctica (p= 0,018) e procedéncia dos artigos (p= 0,06)

Quanto a seguranga para orientar para a bidpsia de vilo corial, maior nimero de
profissionais formados até 10 anos, relatou inseguranga, enquanto os formados entre 21 e
15 anos, foram os que mais relataram estar seguros para orientar sobre esta técnica (Tabela

28).



Tabela 28 - Seguranga para orientar sobre bidpsia de vilo corial em

relagdo ao tempo de formado dos profissionais de satde.

Seguranca para orientar sobre

Tempo de
biopsia de vilo corial % (n) Total
formado
Sim Nao

Até 5 anos 1,5(2) 16,2 (21) 16.9 (22)
6 a 10 anos 3,8 (5) 27,7(36) 31,5(@4D
11alS5 anos 4.6 (6) 9.2 (12) 13.8 (18)
16 a 20 anos 4,6 (6) 6,2 (8) 10,8 (14)
21 a25 anos 6,2 (8) 6.9 (9) 13,1 (17)
26 a 30 anos 4.6 (6) 5,4(7) 10,0 (13)
31 a35 anos 1,5 (2) 1,5(2) 3.1 (4)
Total 26,9 (35) 73,1 (95) 100,0 (130)

%’=17,616, p= 0,007

Em relagdo a cordocentese, os resultados foram semelhantes, com excecdo da
faixa de profissionais com maior seguranca, que foi entre 16 e 20 anos de formado (Grafico
3).

| B1-5 anos
. @6-10anos |

' B11-15anos

' 0016-20 anos |
. B21-25anos

15%

27%

| . B26-30 anos |
! i

| B31-35 anos |,

Grafico 3 - Seguranga para orientar sobre a cordocentese,

segundo tempo de formado dos profissionais.
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Entre os profissionais formados até 10 anos, estdo os que menos
acertaram sobre a presenca da pesquisa de fibrose cistica no PNTN (Grafico

4).

NAO SEI

Grafico 4 - Pesquisa da fibrose cistica no PNTN de acordo com o tempo de

formado dos profissionais de satde.

Os formados até 10 anos s3o os mais predispostos a participar de programa de
educacdo em genética (Grafico 5). No grupo de profissionais formados ha mais de 10 anos,
estdo em maior numero os que ndo tiveram a disciplina de genética na graduagio (p=
0,009). Entre os formados ha menos de 15 anos, estdo em maior niamero os que referiram
ndo ler artigos de genética (Grafico 6) e entre os formados ha mais de 15 anos, ha uma

tendéncia a se concentrar os que mais Iéem artigos de procedéncia cientifica (Grafico 7).

Os médicos formados até 10 anos, foram os que menos assinalaram a resposta
correta sobre a pesquisa da fibrose cistica (p= 0,033). Sobre leitura de artigos de genética,
os que menos Iéem sdo os formados entre 6 ¢ 10 anos, ¢ os que mais léem, sdo aqueles

formados entre 21 e 25 anos (p= 0,021) (Grafico 8).
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Grafico 5 - Disposi¢do dos profissionais de satide para participarem

y SIM
TALVEZ
0 25 2 ¢ NAO

05 ‘anoe 2030 3135

anos

de

programa de educagdo em genética, de acordo com o tempo

de formado.

il P NAO
i ~ . = SIM
16:20; giy.55

26-30
anos  ,0¢ AFiGS 31-35
anos

-

Grafico 6 - Habito de leitura de artigos de genética de acordo com

tempo de formado dos médicos.
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Cientificos
Populares

Grafico 7 - Procedéncia dos artigos de genética de acordo com o

tempo de formado dos profissionais de satde.

1-5 anos 6-10

anos

Grafico 8 - Habito de leitura de artigos de genética de acordo com

o tempo de formado dos médicos.
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5.1.4. Atitude preventiva em RM e/ou defeitos congénitos

A maioria (67,5%) dos profissionais de saiide respondeu que investiga e orienta as

mulheres, em consultas de pré-nupcial, sobre fatores de risco para o feto (Tabela 29).

Tabela 29 - Atitude dos profissionais de saide durante consulta de pré-nupcial.

Investigam e orientam rotineiramente sobre fatores de risco para o feto.

Alternativas Meédicos Enfermeiros Total

% (n) % (n) % (n)
Sim 70,5 (62) 63,6 (42) 67,5 (104)
Nao 6,8 (6) 15,2 (10) 10,4 (16)
Nio se aplica 22,7 (20) 21,2 (14) 22,1 (34)
Total 100,0 (88)  100,0 (66) 100,0 (154)

%= 2,820, p= 0,244

Entre os médicos, a maioria respondeu que faz orientagdo no pré-nupcial sobre
fatores de risco para o feto, sendo estas respostas mais freqiientes entre os ginecologistas-
obstetras e clinicos gerais. Entretanto, 11,8% dos ginecologistas e 8,3% dos clinicos gerais
responderam que ndo fazem este tipo de orientagdo e para 38,2% dos pediatras e 19,4% dos

clinicos esta conduta ndo se aplica a sua rotina (Tabela 30).

Tabela 30 - Atitude dos médicos durante consultas de pré-nupcial.

Investigam e orientam rotineiramente sobre fatores de risco para o feto.

Ginecologistas-  Clinicos
Pediatras Total
Alternativas Obstetras Gerais
% (n) % (n)
% (n) % (n)
Sim 58,8 (20) 88,2 (15) 72,2 (26) 70,1 (61)
Nio 2,9(1) 11,8 (2) 8,3 (3) 6,9 (6)
Nio se aplica 38,2 (13) - 19,4 (7) 23,0 (20)
Total 100,0 (88) 100,0 (17) 100,0 (36) 100,0(87)

x*=10,443, p= 0,034

118



A maioria também investiga a existéncia de familiares com RM e/ou anomalia
congénita, ou ainda morte neonatal de causa indefinida (60,1%) e fatores de risco materno
(84,4%), embora parcela significativa tenha respondido que néo faz ou que nao se aplica a
sua rotina, ndo tendo sido observado diferenca entre os grupos. A maioria também
respondeu que orienta sobre risco do efeito do alcool sobre o feto (85,1%), sobre ingestio
de alimentos ricos em acido félico (65,6%) e sobre os testes de triagem neonatal (72,4%),
sendo observada diferenca entre as respostas de médicos e enfermeiros. Em relagdo a
orientagdo do efeito teratogénico do alcool, 14,9% disseram que ndo fazem ou ndo se aplica
a sua pratica rotineira, sendo este grupo mais prevalente entre os médicos (p=0,047).Sobre
a parcela que ndo orienta sobre alimentos ricos em écido folico (34,4%), a maior parte dos
médicos (25,6%) disse ndo fazer porque ndo se aplica a sua rotina, contra 10,8% dos
enfermeiros (p=0,004). Uma parcela significativa dos enfermeiros (18,5%) disse nio fazer
orientagdo sobre os testes de triagem neonatal ou que isto nio se aplica a sua rotina
(15,4%). Entre os médicos, 3,4% disseram que ndo orientam e 19,5% que ndo se aplica a
sua rotina (p=0,009). Sobre a prescrigéo de 4cido folico para a futura gestante, 47,1% dos
médicos responderam afirmativamente e 52,9% disseram que ndo o fazem (16,1%) ou nio

se aplica a sua rotina (36,8%) (Tabela 31).

Ao serem analisadas as respostas dos médicos de acordo com a especialidade
demonstram que, embora a maioria tenha respondido que investiga fatores de risco familial
para RM, 17,7% dos ginecologistas-obstetras e 52,8% dos clinicos gerais ndo o fazem e, da
mesma forma, 12,5% dos ginecologistas e 55,5% dos clinicos ndo prescrevem acido félico

para as futuras gestantes (Tabela 32).
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Tabela 31 - Atitude dos profissionais de satide durante consultas rotineiras a mulheres em

idade reprodutiva.

Médicos % (n) Enfermeiros % (n) Total % (n)
Alternativas >M Nio Nido Sim Nio Nio Sim Nio Nio ’{este
se se se  x (p)
aplica aplica aplica
Investigam
f?;f;“de 784 23 193 924 15 61 844 19 136 5850
' 3 2
matemopara 09 @ (U7 6D (1) @) (130) () @) (0.054)
o feto
Investigam
fatores de
risco = _ -
- 580 182 239 63,1 154 21,5 60,1 17,0 22,9 0,424
familial para

RMeou ~ GD (16 @) @) (10) (14) (92) (26) (35) (0,809)

defeito
congénito

Qrientam

sobre o 80,7 23 170 909 45 45 851 32 11,7 6,105

efeito 3 ”
teratogénico /D @ (5 (60 @) ) (3) (5 (18) (0,047

do alcool

Orientam

sobre a

ingestdode 66,3 8,1 256 64.6 246 108 656 152 19,2 10,842
alimentos G7y (M @22 @2 e (7 99) (23) (29) (0,004)
ricos em

acido folico

Prescrevem
acido folico 47,1 16,1 36,8 286 31,7 39,7 393 22,7 380 7,230
paraafutura (41) (14) ((32) (I 8) (200 (25 (59 (G4 (57 (0,027)

gestante

Orientam

sobre o 770 34 195 662 185 154 724 99 178 9465
Teste do 67) () A7) @&3) (12) (10) (110) (15) (27) (0,009)
Pezinho
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Tabela 32 - Atitude dos médicos durante consultas rotineiras a mulheres em idade reprodutiva.

: Ginecologistas- Clinicos Gerais
. (1) 0
Pediatras % (n) Obstetras % (n) % (n) Total % (n) Tes
Alternativas Nio Nio Nio Nio 2 ok
Sim Nao se Sim Nio se Sim Nio se Sim Nio se X (p)
aplica aplica aplica aplica
Investigam
woresde 647 29 324 1000 806 28 167 782 23 195 8699
> :
materno para 22) () dn @a»n 29) (1) (6) (68 () 17 (0,070)
o feto
Investigam
fatores de
lif::]‘i’“alpara 559 14,7 294 824 118 59 472 250 278 57,5 184 241 6953
RM e/ou (19 5 10 (149 @ @O a»n © 10 (G0 (16) (21) (0,138)
defeito
congeénito
Orientam
SO 647 29 324 1000 861 28 111 805 23 172 10705
o)
teratogénico 22) (1) an @a”n Gh (M @& @70 2) 15 (0,030)
do alcool
Orientam
sobre a
ingestiode 45,5 6,1 48,5 100,0 ) ) 68,6 143 17,1 659 82 259 20,224
alimentos (15 2 @ge) @17 (24) (5 ©6) (66 () (22) (<0,001)
ricos em
acido folico
Prescrevem
a:'r‘;"ag"““’ 204 118 588 87,5 12,5 444 222 333 465 163 372  19.665
?uwras (10) 4 (200 (14 (2 (16) (8) (12) (40) (14) (32) (0,001)
_gestantes
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5.1.5. Opinido dos profissionais de satde sobre fatores que influenciam no atendimento do

paciente com uma doenga geneticamente determinada na rede de atencdo primaria a saude.

2

A maior parte dos profissionais afirmou que caréncia de conhecimento em genética
dificuldade para investigagdo laboratorial e dificuldade para encaminhamento a servigo
especializado em genética sdo fatores que impedem ou limitam o atendimento de pacientes e/ou
familiares com doenca de etiologia genética. Na primeira situagdo (caréncia de conhecimento),
foi observada diferenca significativa entre os grupos. O tempo gasto para o atendimento em
genética foi considerado como fator desfavoravel para 48,0% dos profissionais, com maior

prevaléncia dessa alternativa entre os médicos (Tabela 33).

Tabela 33 - Fatores que dificultam ou impedem o atendimento de pacientes e/ou

familiares com doenga genética pelo profissional de saude nao-geneticista.

Médicos % (n) Enfermeiros % (n) Total % (n) Teste

Alternativas 5
Sim Nio Sim Nio Sim Nao ¥ (p)
Desconhecimento
) 78,2 21.8 96,9 3,1 86,1 13,9 10,786
de genética _
. (68) (19 (62) (2) (130) (21) (0,001)
médica
Dificuldade para
i ) 93,2 6.8 90,5 95 92,1 7,9 0,367
a investigacdo
(82) (6) (57) (6) (139) (12) (0,544)
laboratorial
Tempo gasto para 63,6 36,4 25,8 74,2 48,0 52,0 20,855
a consulta (56) (32) (16) 46) (72) (78) (0,001)
Dificuldade para
encaminhamento 92,2 7.8 96,9 3,1 942 58 10,525
a especialista em (83) 3) (63) (2) (146) (9 (0,217

genética




A maioria considerou a educagdo em genética para profissionais de saide, a
elaboragdo de manual de orientagdo abordando a conduta no manejo de pacientes com RM
e/ou defeitos congenitos, a presenca de geneticista clinico na rede piblica de saiide para
orientar a estruturagdo de programas de prevengdo, bem como o ensino de genética clinica
na graduagdo dos cursos da salide, como fatores favordveis ao sucesso de programas
comunitarios de prevengdo do RM, ndo havendo diferenga significativa entre os grupos.
Entretanto, sobre a educacdo em genética para a populagdo em geral, somente 53,3%
pensam ser uma estratégia favoravel; os demais, ndo consideram, ou ndo sabem se essa
estratégia contribui para programa comunitario preventivo, ndo existindo diferenca entre os

grupos (Tabela 34).



Tabela 34 - Fatores que podem favorecer o exito de programas comunitarios de prevencdo

do RM.

Alternativas

Médicos % (n)

Enfermeiros % (n)

Total % (n)

Sim

Nio

Nio
Sei

Sim

Nio

Nio
Sei

Sim

Nio

-~

Sei

Teste
2’ (p)

Educagdo
em genética
para os
profissionais
de saude

94.4
(84)

2,2
()

3,4
3)

1000
(65)

96,8

(149)

1,3
)

1,9
3)

3,774
(0,152)

Educagio
em genética
para a
populagao
em geral

50,6
(44)

24,1
1)

25,3

(22)

56,9
(37)

215
(14)

21,5
(14

53,3
81)

23,0
(35)

23,7
(36)

0,611
0,737)

Manual de
orientagdo
do manejo
de pacientes
com RM

98,9
(89)

Q)]

96,9
(63)

1,3
(1

98,1
(152)

0,6
(1)

1,3
@

1,453
(0,484)

Geneticista
clinico na
rede de
satde
publica

86,5
(77

4,5
4)

9,0
(8)

90,9
(60)

3,0
(2)

6,1
(4)

88.4
(137)

3.9
(6)

17
(12)

0,712
(0,700)

Genética
clinica na
graduagdo
dos cursos
da drea de
saude

94,4
(85)

3.3
&)

2

92,4
(61)

3,8
(6)

2,6
“)

0,259
(0,879)
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A maioria dos profissionais respondeu que participaria de programa de educagdo

em genética, ndo havendo diferenca entre os grupos (Tabela 35).

Tabela 35 - Disposi¢ao dos profissionais de satide para

participar de programa de educagio em

genética.
Médicos Enfermeiros Total
Alternativas
% (n) % (n) %o (n)
Sim 80,0 (72) 86,2 (56) 82,6 (128)
Nio 10,0 (9) 6,2 (4) 8.4 (13)
Talvez 10,0 (9) 7,7 (5) 9,0 (14)
Total 100,0 (90) 100,0 (65) 100,0 (155)

x"= 1,061, p= 0,588
5.1.6. Comentarios

Treze dos profissionais de salde que participaram da pesquisa redigiram
comentarios sobre o tema, transcritos abaixo:

“Preciso urgente de maiores orientagdes ligadas a area de genética, obrigado” (Ndo
registrou a especialidade, formado ha 29 anos).

“Acho interessante a sua pesquisa. Desconhego se ja foi feito este trabalho antes.
Preciso urgente adquirir conhecimentos sobre genética médica, principalmente na minha
area, no atendimento a mulher em idade reprodutiva, para possivel triagem e
encaminhamento” (Ginecologista-Obstetra e Clinico Geral, formado ha 21 anos).

“Considero como uma drea médica de dificil compreensdo, mas que ganha cada vez
mais importancia. Assim, torna-se necessaria reciclagem continua, mais informacdo, um
centro de referéncia para dividas, discussdes e encaminhamentos™ (Pediatra, formado ha 7
anos).

“Gostaria de tomar conhecimento do resultado da pesquisa” (Pediatra, formado ha
21 anos).

“Em relagdo ao RM creio que se deva dar maior aten¢fio a0 momento do parto, pois

em cidades de pequeno porte raramente o pediatra estd presente e é grande o nimero de
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recém-nascidos que nascem com asfixia importante, como eu mesmo constatei” (Pediatra e
Médico do Programa de Savide da Familia, formado ha 8 anos).

“E importante a capacitagdo profissional em doenga genética; o problema maior é o
tempo e a liberacdo do profissional do seu trabalho para participar de algum curso de
capacitagdo para tal” (Pediatra, Clinico Geral e Médico do Programa de Savide da Familia,
formado ha 19 anos).

“Seria importante um protocolo de orientagdo sobre questdes genéticas. Considero o
assunto extremamente importante” (Ginecologista-Obstetra, Clinico Geral e Meédico do
Programa de Sauide da Familia, formado ha 29 anos).

“Achei muito importante a reciclagem, treinamento dos profissionais na 4rea de
genética, porque nunca foi realizado trabalho semelhante e na 4rea preventiva é
fundamental que tenhamos o minimo conhecimento sobre a mesma; parabéns pela
iniciativa” (Pediatra e Médico do Programa de Saiide da F amilia. formado ha 32 anos).

“Pesquisa vista de grande importancia para esbogo do profissional de satide na rede
piblica. Sabemos do déficit do profissional em genética clinica. Fica a sugestio de curso de
capacitagdo para melhorar a qualidade do atendimento. Grato” (Pediatra, Ginecologista-
Obstetra, Clinica Geral e Médico do Programa de Saiide da Familia, Jormado ha 7 anos).

“Gostaria de participar de algum curso sobre genética clinica, para ter uma maior
idéia desta especialidade médica e aprender a aplicar na prética do dia a dia na unidade
basica de saide” (Clinico Geral e Médico do Programa de Saide da Familia, formado hé
15 anos).

“Se uma mulher casou tardiamente e so tera seu primeiro filho, idosa, sera ético
tentar diminuir a probabilidade de ela ter filhos para diminuir o nimero de trissomias da
populagdo?Inumeras vezes estd mulher é bem sucedida e piorariamos o pool genético da
populagdo geral, “permitindo™ a desmiolada de 14 anos os filhos e aconselhando a ndo a
idosa competente?” (Ginecologista-Obstetra, Jormado ha 9 anos).

“Microcefalia, anencefalia, baixo peso, retardo motor em criangas de maes viciadas
em drogas.” (Pediatra, formado ha 14 anos).

“Se existir servigo de referéncia em genética: divulgar. Se ndo existe: criar um

servigo.” (Pediatra e Médico do Programa de Savide da F. amilia, formado ha 20 anos).



5.2. MAES
5.2.1. Caracterizagdo da populacio

A amostra foi constituida por 100 mulheres com idade entre 16 ¢ 41 anos, sendo
que as mulheres com 35 anos ou mais corresponderam a 13,0% do total. O namero de
consultas de pré-natal variou entre um e 14 e o nimero de gestagdes entre zero ¢ oito

(Tabela 36).

Tabela 36 - Caracteristicas das maes, quanto 4 idade, ao niimero de gestagdes

e as consultas de pré-natal.

Caracteristicas Unidade  Consultorio

Teste
Basica de Particular ou Total )
1
Saidde de Convénio @
Idade
Minima 16 18 16
4016
Maxima 41 40 41
(<0,001)
Média 24,36 29,23 26,41
Desvio padrao 6,06 5.89 6,43
Numero de
gestagdes
Minima 0 0 0 1,589
Maxima 8 4 8 (0,115)
Média 1,17 0,78 1,01
Desvio padrao 1,36 0,9249 1.21
Numero de
consultas de pré-
natal
3,671
Minima 1 5 l
(<0,001)
Maxima 14 13 14
Meédia 7,09 8.57 7,71
Desvio padrao 2,16 1,74 2,11
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A percentagem de 58% foi atendida nas UBS, sendo que neste grupo
prevaleceram as mulheres com até o primeiro grau de escolaridade; no grupo atendido em
clinicas particulares ou conveniadas, 54,8% estudou até o segundo grau e 35,7% tém nivel

universitario ou superior (Tabela 37).

Tabela 37 - Caracteristicas das maes, quanto a escolaridade.

Unidade Consultorio
Basica de Particular ou Total Teste
Escolaridade .
Saude de Convénio % (n) % (p)
% (n) % (n)
Até 1° grau 41,4 (24) 9,5(4) 28,0 (28)
o 55,2 (32) 54.8(23) 55,0 (55) Al
grau J3, 24, 22,0 (5
(<0,00D)
3° grau ou superior 3,4(2) 35,7 (15) 17,0 (17)
Total 100,0 (58) 100,0 (42) 100,0 (100)

A percentagem de 90,0% relatou ter companheiro fixo, 65,0% nio planejou a
gravidez e somente 20,0% se submeteu a avaliagio médica antes de engravidar, sendo este

grupo mais prevalente entre as mulheres que foram atendidas em clinicas particulares ou

conveniadas (Tabela 38).

128



Tabela 38 - Caracteristicas das maes quanto a situacio conjugal, ao planejamento da

gravidez e a avalia¢do médica pré-concepgio.

) Consultorio
Unidade Basica

Caracteristicas de Saude Particular ou de Laiel e
Convénio % (m) x* (p)
% (n)
% (n)

Situagio conjugal
Companheiro fixo 86.2 (50) 95,2 (40) 90,0 (90) 2,208
Companheiro 13.8 (8) 4.8 (2) 10,0 (10) (0,137)
ocasional
Total 100,0 (58) 100,0 (42) 100,0 (100)
Planejamento da
Gravidez

12,431
Sim 20,7% (12) 54.8% (23) 35,0 (35) (<0,001)
Nao 79,3% (46) 45,2% (19) 65,0 (65)
Total 100,0% (58) 100,0% (42) 100.0 (100)
Avalia¢do médica
pré-concepgao

18,976
Sim 5.2¢(3) 40,5 (17) 20,0 (20) (<0,001)
Nzo 94,8 (55) 59.5.(25) 80,0 (80)
Total 100,0 (58) 100,0 (42) 100,0 (100)




5.2.2. Atitude dos profissionais de saude em relagéo a prevencdo do RM e/ou defeitos

congeénitos, avaliada através das maes

A maior parte relatou que, durante as consultas de pré-natal, ndo foi questionada
sobre a presenca de pessoas com RM na familia, sobre criangas com anomalias graves ou
sobre possivel consangiiinidade entre o casal; entretanto, a 62,0% foi perguntado sobre o
consumo de bebida alcodlica. Nio foi demonstrada diferenca significativa entre as
respostas das mies atendidas na rede publica e as atendidas na rede particular ou
conveniada, exceto em relagdo ao ultimo quesito. O fator diferencial foi o maior nimero de
maes na rede particular que responderam nio lembrar se foram ou nio questionadas sobre a

ingestdo de alcool (Tabela 39).

Tabela 39 - Respostas das maes quando questionadas se o profissional de satide perguntou
sobre fatores de risco para RM e/ou defeitos congénitos, de acordo com o local

das consultas.

Unidade Basica Clinica Particular Total
Fatoresderises de Saude % ou de Convénio % (n) Teste
(n) % (n)

investigados

% (p)

Sim Nio NL Sim Nio NL Sim Nio NL

Familiar com 276 655 69 11,9 762 11,9 21,0 70,0 9,0 3,928

4 16) G8) @ ) (G2 ) @) 70) © ©140
Cria{l@a com 24,1 70,7 52 16,7 762 7,1 21,0 730 6,0 (906
defeito :

(14 @) G O G2 B @ (73 (6 (0636)

congeénito grave

Consangijinidade 10,3 8?,9 1,? 21,4 78.6 15,0 84,0 1,0 2,973
Dl © 6 m O 63 a5 ey @ 029
Consurmode 62,1 379 619 286 95 620 340 40 45
alcool durante - . 01046
gestacdo (36) (22) (26) (12) (4 (62) (34) (4) (0,040

NL: Néo lembra.
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Receberam orientacdo alimentar 85,7% das mulheres atendidas em consultério

particular ou de convénio, contra 55,2% das atendidas nas unidades de satde (Tabela 40).

Tabela 40 - Percentagem das mdes que receberam orientacio

alimentar no pré-natal, de acordo com o local das

consultas.
Unidade Consultério

o — Bisica de Particular ou Total

Satde de Convénio % (n)

% (n) % (n)
Sim §5.2(32) 85,7 (36) 68.0 (68)
Nao 43,1 (25) 14,3 (6) 31.0(31)
Nao lembra 1,7 (1) - 1,0 (1)
Total 100,0 (58) 100,0 (42) 100,00 (100)

¥°=10,592, p=0,005

Na rede publica de saide, médicos e enfermeiras foram importantes na
transmissdo de informagGes sobre os cuidados na gestagao, sendo que, na rede particular,

predominaram os médicos (Tabela 41).

Tabela 41 - Participa¢do do profissional de saiide como agente transmissor

de informagdes sobre saude, durante o pré-natal.

Consultorio
Unidade Basica
Particular ou Total
Profissional de saude de Saunde
de Convénio % (n)
% (n)
% (n)

Meédico 41,5 (22) 90,2 (37) 62,8 (59)
Enfermeiro 18,9 (10) - 10,6 (10)
Médico e enfermeiro 39,6 (21) 9,8 (4) 26,6 (25)
Total 100,0 (53) 100,0 (41) 100,0 (94)

x> =24,237, p<0,001
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A percentagem de 78% das mies relatou ter tido acesso a outras fontes de

informagdes sobre cuidados na gestacdo, além das fornecidas durante as consultas de pré-
natal (Tabela 42).

Tabela 42 - Percentagem das mies que tiveram outras fontes de
informagdes, além dos profissionais de saide, de

acordo com o local do pré-natal.

Consultorio
Unidade Basica

Particular ou Total
Alternativas de Saide

de Convénio % (n)

% (n)
% (n)

Sim 70,7 (41) 88.1 (37) 78,0 (78)
Nio 29.3(17) 11,9 (5) 22,0 22)
Total 100,0 (58) 100,0 (42) 100,0 (100)

x> =4,301, p=0,038

Observa-se que as mies que tiveram nos profissionais de saide a tnica fonte de

informagao, tém menor grau de escolaridade (Tabela 43).

Tabela 43 - Percentagem das mies que tiveram outras fontes de
informagdes além dos profissionais de saude, de

acordo com a escolaridade.

Escolaridade

. 3° grau ou
Alternativas  jo grau 2° grau g
superior Total
% (n) % (n)
% (n)
Sim 20,5(16) 60,3 (47)  19,2(15) 78,0 (78)
Nao 54,5 (12) 36,4 (8) 9.1(2) 22,0 (22)
Total 28,0(28) 550(55) 17,0(17) 100,0 (100)

%> 9,917, p= 0,007



Dentre as diferentes fontes de informagdes, leitura foi relatada por 41,0%,
televisdo por 28,2%, radio por 2,6% e conversas com pessoas diversas por 28,2%. A leitura
predominou entre as mulheres com nivel de instrugdo universitario ou superior, enquanto

televis@o e radio predominaram entre as que tém até o primeiro grau (Tabela 44).

Tabela 44 - Origem das diferentes fontes de informagGes, em relagdo a

escolaridade das maes.

Escolaridade

Fonte de 3° grau ou
_ 1° grau 2° grau Total
informagao superior

% (n) % (n) % (n)

% (n)

Leitura 12,5 (2) 42,5 (20) 66,7 (10) 41,0 (32)
Televisao 50,0 (8) 25.5(12) 13,3 (2) 28,2 (22)
Radio 12,5 (2) - - 2,6 (2)
Conversa 25,0 (4) 31,9 (15) 20,0 (3) 28.2 (22)
Total 100,0 (16) 100,0 (47) 100,0 (15)  100,0 (78)

x> = 17,990, p=0,006.

5.2.3. Conhecimento das maes sobre terminologia basica em genética, etiologia e

prevengao do R M

Uma percentagem de 66,0% disse saber o significado de doenga hereditaria, mas a
maioria desconhece o significado de diagnéstico genético pré-natal e de aconselhamento
genético, sendo as respostas negativas predominantes entre as mulheres atendidas nas UBS

(Tabela 45).



Tabela 45 - Conhecimento das mées sobre terminologia béasica em genética médica.

Consultorio
Unidade Basica

Particular ou Total
de Saide Teste
Alternativas de Convénio % (n) )
% (n) X (p)
% (n)
Sim Nio Sim Nio Sim Nio

Doenca 50,0 50,0 88.1 11,9 66,0 34 15,754
hereditaria (29) (29) (37) (5) (66) (34) (<0,001)

Diagnostico
8.6 91.4 28,6 71,4 17,0 83,0 6,872

genético pré-
(5) (53) (12) (30) (17) (83)  (0,009)

natal
Aconselhamento 3.4 96.6 14.3 85,7 8.0 92.0 3,887
genético 2 (56) (6) (36) (8) (92) (0,049)

A maior parte acredita que as situagbes em que ocorre consangiiinidade entre o
casal ou ingestdo de bebida alcodlica pela gestante, podem estar associadas a risco mais
elevado para ter filhos com RM, ndo existindo diferenga significativa entre o fato de a
mulher ter sido atendida na rede publica ou em clinica particular. Sobre as demais situagées
apresentadas, a maioria desconhece a relagdo entre a deficiéncia de 4cido folico e a
ocorréncia de DFTN e ndo associa toxoplasmose a RM, assim como desconhece o0 modo de
transmissdo dessa infecg¢do. Sobre a idade materna, 20,0% ndo acreditam que mulheres
acima dos 35 anos tenham risco aumentado para filhos com SD e 26,0% referiram

desconhecer essa associacdo (Tabela 46).
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Tabela 46 - Percepgdo das maes sobre fatores de risco elevado para RM e/ou defeitos
congenitos.

Unidades Clinicas Total
Basicas de Particulares ou % (n)
Teste
Alternativas Saiide % (n)  de Convénio %
(n) ()

Sim Nao NS Sim Niao NS Sim Nio NS

parental @n M @ 6 1 B 6 ® @ 0210
Deficidiiciade 199 84,5 33,3 66,7 23,0 770 4366
acido folico 9) (49) (14) (28) (23) (77) (0,037)
Consumo de o . . "

86,2 13,8 833 7,1 95 850 30 120 4537
alcool na - 0.103)

9 'y ]

GESARED (50) @ (G5 3 @ 85 (3 (12

58,6 86 32,8 66,7 333 620 50 33,0 3877
Rubéola -

G4 ) (19 (28) (14) (62) (5) (33) (0,144

224 69 707 2806 7,1 643 250 7.0 68,0 0,518
Toxoplasmose

(13) @ @n 12 3 @7 @5 7 (68 (0,772)

ldade materna 39,7 259 345 738 119 143 540 200 260 11457

acimade35anos (23) (15) (20) (Bl) (5) (6) (54) (20) (26) (0,003)

NS= néo sei

Ao serem questionadas sobre medidas preventivas para rubéola e toxoplasmose,
numero elevado de maes respondeu desconhecer o método de prevengdo para rubéola e o

modo de transmissdo da toxoplasmose (Tabela 47).
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Tabela 47 - Conhecimento das maes sobre prevencdo de rubéola e toxoplasmose.

Clinicas
Unidades Basicas
Particulares ou Total
de Saide Teste
Alternativas de Convénio % (n) 3
% (n) X (p)
% (n)
Sim Nio Sim Nio Sim Niao
Sabe como prevenir 36,2 63,8 64,3 357 48,0 520 7,695
infecgdo por rubéola? 21) B37) @27 (I15) (48 (52)  (0,006)
Sabe como se
) 172 82,8 357 64,3 25.0 75,0 4,433
adquire
(10) (48) (15) (27) (25) (75) (0,035)
toxoplasmose?

A maioria absoluta ja ouviu falar sobre o teste do pezinho e sabe que a realizacio

deste € obrigatoria; entretanto, somente 58,0% responderam adequadamente sobre a época

€m que o teste deve ser realizado (Tabela 48). Sobre o objetivo do teste, para 79,0% ¢é para

saber se a crianca tem RM e 20,0% disse ndo conhecer o motivo, ndo existindo diferenca

significativa entre ter sido atendida nas UBS ou em clinicas particulares ou conveniadas

(Tabela 49).

Tabela 48 - Conhecimento das maes sobre a época adequada para a realizagdo do “Teste do

Pezinho™.
. - Consultério
. Unidade !Sas:ca Particular ou Total
Alternativas de Saude e
o de Convénio % (n)
Yo (n) % (n)
48 horas apés o nascimento 56,9 (33) 59,5 (25) 58,0 (58)
Outra resposta 41,4 (24) 35,7 (15) 39,0 (39)
Nao sabe 1,7 (1) 4,8 (2) 3,0(3)
Total 100,0 (58) 100,0 (42) 100,0 (100)

7 =0,979, p= 0,613



Tabela 49 - Respostas das mées sobre 0 motivo para realizacdo do “Teste do Pezinho”.

5 5 g Consultorio
: Unidate ’Baswa Particular ou Total
Alternativas de Saude iy &
% (n) de Convénio Yo (n)
% (n)

Saber se a crianga tem RM 74,1 (43) 85,7 (36) 79,0 (79)
Outra resposta 1,7 (1) - 1.0 (1)
Nao sabe 24,1 (14) 14,3 (6) 20,0 (20)
Total 100.0 (58) 100,0 (42) 100,0 (100)




6. DISCUSSAO

Este € o primeiro estudo averiguando a percepedo, o conhecimento e a atitude
para prevencdo do RM por parte de profissionais de satde da atencdo primaria e de maes
realizado em nosso pais. Outros estudos com método semelhante abordaram populacio
diferente ou tiveram outros objetivos especificos. O estudo realizado por RIM et al. (2003)
em Campinas, investigou a percep¢io de oftalmologistas sobre genética e prevencdo da
cegueira. ENUMO e TRINDADE (2002) também investigaram a preven¢do do RM, mas o
objetivo foi fazer levantamento das agoes que estavam sendo realizadas no 4mbito da saide
publica da Grande Vitéria (ES). RIBEIRO (1994) realizou trabalho semelhante, porém
dirigido, especificamente, & pesquisa do conhecimento e atitudes dos pediatras sobre a SD.
Na pesquisa realizada por GARCIAS e SCHULER-FACCIN] (2004), o objetivo foi

averiguar as crengas das maes associadas aos fatores de risco para defeitos congénitos.

A discussdo dos resultados sera feita considerando-se os seguintes topicos: 1)
caracterizagdo das populacdes estudadas; 2) percepgao e conhecimento dos profissionais de
satde sobre demanda por atendimento em genética, prevaléncia e prevencdo do RM; 3)
conhecimento dos profissionais de satde sobre terminologia basica em genética, agentes
teratogénicos, diagndstico pré-natal e triagem neonatal; 4) atitude preventiva para RM e/ou
defeitos congeénitos; 5) conhecimento das mies sobre terminologia basica em genética e
fatores de risco para RM e 6) opinido dos profissionais de saude sobre fatores que
influenciam no atendimento do paciente com uma doenga geneticamente determinada na

rede de atengdo primaria a saude.

O indice de retorno dos questionarios foi de 70,31% entre os médicos e de 78,5%
entre os enfermeiros, podendo ser considerado bom. Trabalhos semelhantes realizados no
Reino Unido, com o envio dos questionarios por correspondéncia, relataram indice de
retorno entre 64% e 94% (BOULTON et al, 1996; FIRTH e LINDENBAUM. 1992;
SUCHARD et al., 1999). Contudo, dados nacionais mostram resultados mais modestos. Na
pesquisa realizada por RIM et al (2003), em Campinas, em que os questionarios dirigidos
aos medicos foram enviados por correspondéncia, o retorno foi de somente 36%. Em

pesquisa realizada entre egressos da Faculdade de Medicina de Sio José do Rio Preto (SP),
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entre 1200 questionarios enviados pelo correio, 302 retornaram (25,16%) (SOUZA e
CRUZ, 2002). Para a avaliacdo de egressos da Faculdade de Medicina da Universidade
Estadual de Londrina (PR) (SAKAI e CORDON] JUNIOR, 2004), foram enviados 1004
pelo correio, tendo retornado 299, o que representa 29,8%. Assim, credita-se 0 maior indice
obtido na presente pesquisa ao fato dos questionarios terem sido entregues pessoalmente a

cada entrevistado.
6.1.CARACTERIZACAO DAS POPULACOES ESTUDADAS
6.1.1.Profissionais de satde

O modelo assistencial no municipio de Maring4, PR, é centrado na rede basica de
atenc¢do a saude, sendo o PSF a porta de entrada do paciente no sistema de atendimento.
Atualmente, a cidade conta com 62 equipes de PSF, distribuidas em § grandes regides
(Regional Pinheiros, Regional Quebec, Regional Iguagu, Regional Tuiuti e Regional Zona
Sul). A implantagdo do PSF no municipio ocorreu em junho de 2000. Na ocasiao, a rede
basica era estruturada nas especialidades, contando com enfermeiros em tempo integral,
ginecologistas, pediatras e clinicos gerais, nos dois turnos. A implantagdo do PSF,
constituido inicialmente de 57 equipes colocadas a trabalhar nessa estrutura, gerou
duplicidade de modelo assistencial. Essa situagdo foi sendo gradualmente corrigida e a
partir de 2004 o PSF vem sendo consolidado no municipio como modelo assistencial

(MARINGA, 2001, 2004a, 2004c).

Provavelmente, est4 relacionada a este fato histérico, a percentagem relativamente
elevada (25,84%) de médicos que relataram exercer mais de uma atividade na rede basica,
como pode ser observado na Tabela 2. Na época em que foi feita a pesquisa, nenhum dos

participantes apresentava especializagio na area de Satde da Fami lia.

Os profissionais de enfermagem trabalham quase que exclusivamente na rede
publica (82,8%), enquanto que a maioria (73%) dos médicos divide suas atividades entre a
rede publica e a privada. Este fato se mostrou um diferencial nas op¢des de resposta dos
médicos em algumas questdes. Os médicos que atendem nas areas publica e privada foram
0s que mais assinalaram as alternativas que correspondem aos dados relatados na literatura

sobre a contribuicdo do genoma para a etiologia do RM (p= 0,41). Também foram os que
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em maior nimero responderam que estio Seguros para orientar sobre o efeito teratogénico
do misoprostol e sobre amniocentese, cordocentese e translucéncia nucal (Tabela 26). O
grupo de médicos que trabalha exclusivamente nas UBS & composto por 22,2% de pediatras
e 48% de clinicos e, entre esses, maior niimero de profissionais referiu que ndo havia
cursado a disciplina de genética na graduagdo (p= 0,35). Entretanto, essa nio deve ser a
razao da diferenga entre os grupos, pois néo foi demonstrada diferenca significativa entre os
grupos quanto a disciplina de genética. A causa mais provavel deve estar relacionada com o
peso das respostas dos ginecologistas-obstetras, que estdo ausentes no grupo exclusivo das

UBS.

Tal fato pode ser comprovado quando se analisam as respostas comparando os
médicos por especialidades (Pediatria, Ginecologia-Obstetricia ou Clinica Geral). Os
ginecologistas relataram maior seguranca para orientar sobre o efeito teratogénico do
misoprostol (Tabela 20), sobre as técnicas de diagnéstico pré-natal (Tabela 22) e
demonstraram maior atitude preventiva (Tabela 32) que os demais. Os pediatras, por sua
vez, foram os que mais arriscaram em responder sobre os testes do PNTN (Tabela 24), nao
significando, necessariamente, que tenham respondido corretamente. Os enfermeiros, por
sua vez, foram as que mais assinalaram a alternativa “nio sei” para todas as questdes

apresentadas.

Os médicos estdo formados em média a mais tempo do que os enfermeiros e, a
maioria tem curso de especializagio (Tabelas | e 4). A anélise das respostas dos
profissionais de saude em relagdo ao tempo de formado demonstrou que os profissionais
com até 10 anos de formados tém menor seguranca para orientar sobre bidpsia de vilo
corial e cordocentese. Também foram os que menos assinalaram a alternativa correta sobre
a presenca da fibrose cistica no PNTN, embora sejam os mais dispostos a participar de
programa de educagdo em genética. Quando somente as respostas dos médicos foram
analisadas em relacdo a essa variavel, foi demonstrada diferenca significativa apenas para a
questdo sobre a fibrose cistica (p= 0.033). Esses resultados possivelmente estejam

relacionados com as habilidades especificas de cada grupo de profissional.

A maioria (84%) dos profissionais cursou a disciplina de genética na graduacdo,

sendo o percentual maior entre os enfermeiros (Tabela 5). Os profissionais que nio
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cursaram genética na graduacio se concentraram entre os formados ha mais de 10 anos
(p=0,016). Somente 5 médicos e 1 enfermeiro relataram treinamento em genética médica.
Estes fatos sdo compativeis com a histéria da inclusdo da genética na area médica, que
ganhou impulso apés a criagdo do primeiro curso de residéncia médica em genética, na
Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto — USP, em 1976 (PORCIUNCULA, 2004).
Contudo, a inclusio da disciplina no curriculo do curso de medicina sofreu resisténcia por
parte das escolas médicas (BEIGUELMAN, 2000) e ainda hoje cerca de 9% das
institui¢des nio tém a disciplina, estando o contetido inserido em disciplinas correlatas

(PORCIUNCULA, 2004).

Entretanto, o fato de ter cursado a disciplina de genética na graduacdo nio
influenciou favoravelmente nas respostas, como sera exposto no decorrer da discussdo da
pesquisa, tampouco no habito de leitura de artigos de genética médica (p= 0,523). Somente
42,7% dos médicos e 32,3% das enfermeiras responderam que Iéem artigos sobre genética
€, para a maioria, a leitura ¢é esporadica (Tabela 6). Como agravante 13,3% dos médicos e
88,2% das enfermeiras responderam que os artigos procedem da imprensa popular. Para
muitos profissionais de saude, noticias veiculadas em jornais, televisdo, radio e filmes
podem significar uma forma de atualizacio sobre os dltimos avangos da tecnologia.
Também € nessa midia que questdes ¢ticas em geral sdo veiculadas e discutidas. Contudo,
tal fato deve ser visto com cautela. Num grupo de estudos sobre educagio em genetica,
coordenado por KIRKLIN (2003), os integrantes se surpreenderam ao verificar qudo habeis
podem ser os jornalistas para persuadir o individuo a concordar com questdes defendidas
por eles, mas combatidas por outros membros da propria imprensa, demonstrando a

importancia de desenvolver a capacidade de leitura critica.
6.1.2 Mies

O grau de escolaridade ¢ um elemento essencial a ser considerado na abordagem
da populagdo quanto as praticas de promogio, protecao e recuperacgdo da satde. Algumas
condigdes de atengdo a satide sdo infl uenciadas pelo nivel de escolaridade dos responsaveis
pela condugio da familia, particularmente as voltadas a satde das criangas (CHAPMAN et
al., 2002; ANSELMI et al., 2004).



Dados do Censo 2000 (IBGE. 2000) demonstraram que existe uma imensa
desigualdade entre as regides brasileiras no tocante a0 acesso e a permanéncia da populacido
nas instituicoes de ensino. Nenhum estado brasileiro enquadra-se nos niveis ideais de
instrucdo internacionalmente aceitaveis, estando mais proximos destes o Distrito Federal ¢

alguns estados das regioes Sul e Sudeste (BRASIL. 2004).

No Parana. o percentual de pessoas analfabetas de 15 anos ou mais de idade ¢ de
9.03 e com até 4 anos de estudo (analfabetas funcionais) é de 23%. No Brasil. os melhores
resultados sdo do Distrito Federal. com 5.39% de analfabetos e 13.99% de analfabetos
funcionais e os piores sdo do Estado de Alagoas. com 31.91% e 49.53%. respectivamente

(BRASIL, 2004).

Na presente pesquisa. o percentual de analfabetismo funcional foi de 28%.
demonstrando a necessidade de investimento na educacdo formal da populacio. uma vez
que o baixo nivel de escolaridade representa condicao desfavoravel para a participagio
mais efetiva da comunidade na condugio e na avaliacio de politicas publicas de saude e de

educacdo (BRASIL, 2004).

A satde reprodutiva é um outro tema relevante. tanto para o delincamento de
politicas populacionais quanto para o desenvolvimento socioecondmico. Em 2000. 50.8%
da populacac brasileira eram constituidos por mulheres ¢ cerca de 43 milhdes delas
estavam em idade reprodutiva (entre 15 e 44 anos) (IBGE. 2000). No pais. como um todo, a
taxa de fecundidade total sofreu queda consideravel. com reducio de 57% entre os anos de
1970 e 2000. Algumas regides. como a Sudeste, a Centro-Oeste e a Sul. alcan¢aram em
2000. com a média de 2.1 filhos por mulher. niveis proximos ao da reposicdo populacional
(BRASIL. 2004). Contudo. nas mesmas regides esta ocorrendo aumento no ndmero de
recém-nascidos de maes da faixa etaria de 35 anos ou mais. sendo o maior percentual
observado na regido Sul. Em 1995, essa populacio correspondia a 9.77% dos nascidos-
vivos: em 1997. passou para 9.97%: em 2000. para 11.07% e em 2003. para 11,67%
(DATASUS. 2005).

Na populagdo estudada nesta pesquisa. o nimero de recém-nascidos no grupo de
maes com idade igual ou superior a 33 anos correspondeu a 13.0%. O planejamento da

gravidez foi relatado por 34.8% das mies atendidas na rede privada e por somente 20.7%
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das mulheres atendidas nas UBS. Entre as mulheres da rede privada. o percentual de
avaliagdo pré-concepcdo foi de 40.3% e entre as mulheres atendidas nas UBS. o percentual
foi de somente 5.2% (Tabela 38). Para as mulheres com mais de 12 anos de escolaridade. a
leitura foi uma importante fonte de informacio durante a gestacdo. enquanto para as que
tem menos de 8 anos de estudo. predominou a televisio (Tabela 44). Os dados demonstram
a necessidade de desenvolver acdes programaticas e pesquisa sobre o tema. a fim de
melhorar a capacidade de planejamento reprodutivo das mulheres. principalmente entre

aquelas de menor nivel econémico e cultural.

Aumentar a consciéncia popular sobre a existéncia de um agravo que pode ser
prevenido por meio de programas educativos ¢ uma medida de estratégia para a promocao
da saude: porém. ¢ preciso conhecer essa populacdo alvo e suas preferéncias. a fim de
serem tracadas estratégias de comunicagdo que se identifiquem com os sujeitos que se quer

transformar. como referem ANDRADE ¢ COELHO. (1997).

6.2. PERCEPCAQO E CONHECIMENTO DOS PROFISSIONAIS DE SAUDE SOBRE
DEMANDA POR ATENDIMENTO EM GENETICA, PREVALENCIA E PREVENCAO
DO RM

Embora individualmente raras em sua maioria. quando consideradas em conjunto
as doengas genéticas representam importante causa de morbidade e mortalidade. Calcula-se
que, cerca de 5/1000 criangas morram no primeiro ano de vida por condicdes de causa
genética. Estudos realizados nos paises mais desenvolvidos tém indicado que pelo menos
50% das internagdes e 30% das mortes em enfermarias pediatricas estdo relacionadas a
doencas de causa ou predisposigdo genética (McCANDLESS et al.. 2004: STEVENSON e
CAREY. 2004). No Brasil. com a melhora dos indicadores de satude as condicdes
geneticamente determinadas também tém se destacado. De acordo com dados do Ministério
da Saiude (DATASUS, 2005) tém ocorrido em todo o territério nacional cerca de 7000
internacdes mensais e 9.000 O6bitos anuais somente por anomalias congénitas e
anormalidades cromossomicas. Em Maringd, a malformacio congénita ¢ a segunda causa

de obito entre criancas com menos de | ano de idade (MARINGA. 2004a).

Apesar desses nimeros e do avanco alcangado pela Genética Humana e Médica.

um numero significativo dos profissionais (53.3%). respondeu que ndo percebeu aumento
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na demanda ou que ndo sabe responder sobre a questao (Tabela 9). E importante ressaltar
que 12% dos profissionais foram categéricos em afirmar que ndo atenderam e 18%
disseram ndo lembrar se atenderam pacientes com doencas genéticas nos tltimos 12 meses.
enquanto 58% atenderam entre | e 3 pacientes (Tabela 7). Cabe refletir se a resposta desse
grupo de profissionais nao estaria relacionada ao ndo reconhecimento do problema pelo
medico assistente. Este fato ¢ corroborado pela afirmagdo da maioria dos respondentes
(79.4%) de que ndo possuem seguranca para obter a historia familial e desenhar o

heredograma (Tabela 23).

BURKE et al. (2002) argumentam que muitas doencas deixam de ser
diagnosticadas por ndo serem lembradas e por isso ¢ necessario conhecer a prevaléncia
dessas doencas na populagdo. Contudo. ndo ¢ o suficiente. Incluir as doencas genéticas no
diagnostico diferencial também envolve estar alerta para os padrdes de sinais ¢ sintomas
que sugerem doenc¢a de etiologia genética, sendo a histdoria familial o indicador mais

importante para a suspeita da etiologia genética.

Para KHOURY (2003), a histéria familial é um poderoso instrumento para a
detec¢do, ndo somente de doencas monogénicas. mas também de genes mutantes e fatores
ambientais “camuflados™ na familia e do produto resultante da interacio desses dois
fatores. Entretanto. diversas pesquisas revelam que os médicos nio-geneticistas relatam nio
possuir habilidade para obter a histdria de forma adequada, ndo utilizando esse instrumento
de forma rotineira, embora reconhegam sua importancia (SUMMERTON e GARROD.
1997; WATSON et al.. 1999: RIM et al.. 2003). Para SUMMERTON e GARROD (1997),
a historia médica familial estd sendo desvalorizada frente & tecnologia moderna e sera
dificil convencer os meédicos a despender mais tempo com a finalidade de registrar a

histéria médica de forma adequada.

ATHAYDE e GIL (2005) investigando as possibilidades de uso do genograma
pelos médicos das equipes do PSF em Londrina, PR, verificaram que. embora reconhecam
a importancia deste instrumento para a identificagio de varias situacdes de risco na familia.
ndo o utilizam na sua rotina de trabalho. O genograma ¢ um instrumento de abordagem
familiar capaz de identificar e retratar a estrutura familiar. Assemelha-se ao heredograma

na sua constru¢ao. permitindo a identificagdo dos varios individuos, das diferentes geracdes



que pertencem a familia e da relacdo social e médica existente entre eles. Portanto, um dos
desafios para a introdugdo da genética na area basica devera ser persuadir os profissionais
da satde a utilizar a historia familiar como o instrumento chave para a investigagdo de

doencas genéticas.

Sobre a prevaléncia do RM, foi solicitado aos profissionais de saude que fizessem
uma estimativa, a partir da sua propria experiéncia, da magnitude dessa fracdo na
populacdo geral. Somente 26,5% assinalaram a estimativa que representa os valores
esperados pela evidéncia epidemioldgica (isto €, entre 2 e 3%) (Tabela 11). Para a
contribui¢do do genoma na etiologia do RM (Tabela 12), somente 34,2% assinalaram
alternativas que se associam com dados da literatura (FELIX et al., 1998; YEARGIN-
ALLSOPP et al., 1997; STEVENSON et al., 1996). Sobre a estimativa da fracdo do RM
que pode ser prevenida (Tabela 13), para 33,.5% deve estar entre 20 e 40%, mas 36,5%
disseram ndo saber. Se for considerado que as respostas corretas foram embasadas no
conhecimento tedrico dos profissionais de saide sobre o tema, conclui-se que pelo menos
67% deles ndo tém conhecimento suficiente sobre essas questdes. Este fato pode ser
relevante para o resultado de agdes preventivas. Compreender a importdncia da agdo
programada e visualizar a extensdo do resultado € fundamental para o sucesso da
prevengdo, como referido por ENUMO e TRINDADE (2002).

Do exposto, pode-se presumir que os profissionais de saiide que participaram
desta pesquisa ndo identificam as doengas genéticas ¢ o RM, como relevantes para sua
pratica diaria, possivelmente por ndo conhecer a prevaléncia e também as técnicas que
auxiliam na identificacdo de sinais e sintomas, bem como de fatores de risco relacionados a

essas condigdes.

Contudo, pelo comentario de alguns profissionais verifica-se que percebem o tema

proposto como relevante e a necessidade de capacitagdo na area de genética:

“Acho interessante a sua pesquisa. Desconheco se ja foi feito este trabalho antes.
Preciso urgente adquirir conhecimentos sobre genética médica, principalmente na minha
area, no atendimento a mulher em idade reprodutiva, para possivel triagem e

encaminhamento” (Ginecologista-Obstetra e Clinico Geral, formado ha 21 anos).
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“Considero como uma area médica de dificil compreensio, mas que ganha cada vez
mais importancia. Assim, torna-se necessaria reciclagem continua, mais informacdo, um
centro de referéncia para duvidas, discussoes e encaminhamentos” (Pediatra, formado ha 7
anos).

“Preciso urgente de maiores orientagdes ligadas a area de genética. Obrigado™ (Ndo
registrou a especialidade, formado ha 29 anos).

“E importante a capacita¢do profissional em doenga genética; o problema maior ¢ o
tempo e a liberagdo do profissional do seu trabalho para participar de algum curso de
capacitagdo para tal” (Pediatra, Clinico Geral e Médico do Programa de Saiide da Familia,
Jformado ha 19 anos).

“Seria importante um protocolo de orientagdo sobre questdes genéticas. Considero o
assunto extremamente importante” (Ginecologista-Obstetra, Clinico Geral e Médico do
Programa de Saude da Familia, formado ha 29 anos).

“Achei muito importante a reciclagem, treinamento dos profissionais na area de
genética, porque nunca foi realizado trabalho semelhante e na area preventiva é
fundamental que tenhamos o minimo conhecimento sobre a mesma; parabéns pela
iniciativa” (Pediatra e Médico do Programa de Saide da Familia, formado hd 32 anos).

“Pesquisa vista de grande importancia para esbogo do profissional de satude na rede
publica. Sabemos do déficit do profissional em genética clinica. Fica a sugestdo de curso de
capacitagdo para melhorar a qualidade do atendimento. Grato™ (Pediatra, Ginecologista-
Obstetra, Clinica Geral e Médico do Programa de Saude da Familia, formado ha 7 anos).

“Gostaria de participar de algum curso sobre genética clinica, para ter uma maior
idéia desta especialidade médica e aprender a aplicar na pratica do dia a dia na unidade
basica de satde” (Clinico Geral e Médico do Programa de Sauide da Familia, formado hd

15 anos).

Um dos médicos, inclusive, demonstrou preocupagdo sobre o aspecto ético da
abordagem preventiva do RM, com a seguinte frase: “Se uma mulher casou tardiamente e
so tera seu primeiro filho, quando estiver idosa, serd ético tentar diminuir a probabilidade
de ela ter filhos para diminuir o nimero de trissomias na populagao? (...)”. Isto demonstra a
necessidade de discutir amplamente, com os profissionais de saide, os conceitos basicos

sobre aconselhamento genético. E preciso deixar claro que o aconselhamento genético tem
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objetivos mais amplos do que a discussdo de ocorréncia ou de recorréncia de uma doencga
genética em uma familia e que o seu maior objetivo é o de possibilitar a individuos ou
familias a tomada de decisdes conscientes e equilibradas a respeito da procriagdo. Também
deve ficar claro que, ao contrario de outros procedimentos médicos, o aconselhamento
genético tem carater ndo-diretivo e que seus principios devem ser norteados pela ética, pela
confianga e sigilo e acima de tudo, pelo respeito a participagdo voluntaria, a cren¢a
religiosa e a legislagdo nacional (WALKER, 1998; RAMALHO e PAIVA E SILVA, 2000:
RAMALHO et al., 2002).

6.3. CONHECIMENTO DOS PROFISSIONAIS DE SAUDE SOBRE
TERMINOLOGIA BASICA EM GENETICA, AGENTES TERATOGENICOS,
DIAGNOSTICO PRE-NATAL E TRIAGEM NEONATAL

As questdes introduzidas para averiguar se os participantes tinham nogao sobre
terminologia basica de genética demonstraram que a maioria (92.9%) acredita que sabe a
diferenga entre gene e cromossomo, porém, quando questionados sobre o modo de
transmissao de uma caracteristica de heranca autossémica recessiva, somente 28,9%
responderam corretamente (Tabelas 15 e 17). Em inquérito realizado por RIM et al. (2003)
entre oftalmologistas, a maioria também respondeu que conhece heranga mendeliana e
heranga multifatorial (85% e 63%, respectivamente); contudo, ndo foram introduzidos

outros questionamentos que pudessem comprovar essa afirmagao.

Vale ressaltar que a analise dessas questdes ndo permite afirmar o grau de
conhecimento dos participantes sobre conceitos basicos em genética, pois, perguntar
simplesmente se a pessoa tem familiaridade com determinado termo, pode ndo ser
suficiente, como referiram LANIE et al. (2004). Embora o estudo desses pesquisadores
tenha sido realizado com a populagao geral, foi possivel demonstrar que a despeito dos
participantes referirem familiaridade com alguns termos basicos de genética, muitos

vacilaram ao tentar explicar o assunto, refletindo a falta de conhecimento sobre o tema.

Conseqiientemente, ¢ necessario desenvolver pesquisas aplicando método
investigatorio mais adequado para avaliar a extensdo do conhecimento dos profissionais de

salide sobre conhecimentos basicos de genética.
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Em relagdo a prevengdo do RM, percentagem consideravel dos participantes
referiu ndo ter conhecimento suficiente para orientar sobre os efeitos teratogénicos da
cocaina (24,8%), do etanol (28,7%) da citomegalovirose (16%) e diabete melito (26,2%)
sendo que a maioria desconhece a agdo teratogénica da hidantoina (60,3%) e do
misoprostol (64,5%) (Tabela 19). Em relagdo a hidantoina. misoprostol, etanol e
citomegalovirose, o desconhecimento foi significativamente maior entre os enfermeiros.
Dentre todos esses teratogenos, merece destaque o fato de que maior niimero de
enfermeiros respondeu ter seguranga para orientar quanto aos efeitos da cocaina ( 72.1%) do
que do etanol (54,4%), droga esta de consumo elevado pela populagdo, como referem
diversos autores (MOREIRA et al., 1996; GALDUROZ et al., 2003; COSTA et al., 2004:
SOLDERA et al., 2004) e de efeito teratogénico bem estabelecido (STREISSGUTH et al.,
1994; PERES e SPRITZER, 2001). Ainda em relagdo ao alcool, PINHEIRO et al. (2005),
verificaram ser elevado o consumo dessa substancia entre gestantes, principalmente entre as
mulheres com problemas emocionais, demonstrando a importancia da detec¢io precoce

desses problemas.

O nimero de profissionais que desconhece os efeitos da hidantoina e do
misoprostol também € elevado. O uso do misoprostol esta controlado por determinagdo da
ANVISA (BRASIL, 2000b), mas € possivel a obtengdo por meio irregular para uso como
abortifaciente. A hidantoina, droga eficaz contra todos os tipos de convulses parciais e
tonico-clonicas, embora de uso restrito durante a gestagdo, em algumas situagdes nio pode
ser substituida. Assim sendo, se o profissional desconhece o efeito teratogénico dessas
substancias, ndo sera capaz de identificar e associar as anomalias do feto ou do recém-
nascido ao uso da droga ou mesmo orientar as mulheres que planejam engravidar, sobre os

riscos para o feto.

[nvestigar diversos fatores de risco (pela historia médica e exames laboratoriais,
quando indicados), entre eles o uso de drogas, infec¢des e diabetes, faz parte do protocolo
de atendimento a gestante, dentro do PHPN. Assim, o resultado das respostas pode estar
indicando situagdo semelhante a descrita por ENUMO ¢ TRINDADE (2002) sobre o
desconhecimento da fundamentagéo teorica das agdes preventivas realizadas no ambito da

atencdo primaria.
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O panorama € similar ao conhecimento dos profissionais de satde sobre
diagnostico pré-natal (Tabela 21). A maioria ndo se sente segura para orientar sobre as
indicagOes e os riscos das técnicas, exceto em relagdo a amniocentese, sendo a inseguranga
menor entre os médicos e elevada entre os profissionais da enfermagem. E relevante o
numero de profissionais que relatou inseguranga para orientar sobre o teste triplo e a
translucéncia nucal (90,6% e 58,7%, respectivamente), testes que tém sido usados
frequentemente para o rastreamento de trissomias, por terem boa sensibilidade e baixo
custo, além de ndo serem invasivos (BRIZOT et al., 1997a.b: ACACIO et al., 2001;
BRIZOT et al., 2001). A relevancia deste desconhecimento reside no fato de que a maior
parte do aconselhamento genético relacionado ao diagnostico pré-natal é conduzido,
inevitavelmente por obstetras e médicos envolvidos na aten¢do basica, ficando para os
geneticistas os casos mais complexos (HARPER, 2000). Portanto, ¢ fundamental que os
profissionais de salide que cuidam da mulher em idade fértil tenham conhecimento das
indicagdes e riscos das diversas técnicas desse procedimento, para que possam orienta-las

quanto a necessidade e a €época correta para a realizagdo do exame.

Para investigar o conhecimento dos profissionais de saide sobre o PNTN, foi
solicitado aos participantes que assinalassem, numa relagdo de doencas quais faziam parte
do mesmo (Tabela 23). A resposta correta corresponderia a doengas falciformes,
fenilcetonuria, fibrose cistica e hipotireoidismo congénito. O resultado demonstra um
desconhecimento geral sobre o tema pois, mesmo considerando somente a fenilcetoniria e
o hipotireoidismo congénito, que fazem parte do calendédrio nacional de triagem neonatal
desde 1992, uma percentagem consideravel de médicos e enfermeiras ndo soube responder

adequadamente.

O éxito de programas de triagem neonatal depende das a¢des de parceria entre 0s
componentes publico e privado, as quais devem ocorrer sem solu¢do de continuidade e sem
duplicidade. Conseqiientemente, ¢ fundamental que o médico solicitante esteja ciente dos
procedimentos de testagem, o que parece ndo estar ocorrendo entre os profissionais de
saide do municipio. Portanto, torna-se necessario que sejam implementadas agdes
educativas para os profissionais de saude e para a populagdo geral, visando & compreensio

e a conscientizagdo da importancia de triagem neonatal.
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Levar a genética para o campo da atencio primaria é, sem davida, uma alternativa
para beneficiar maior nimero de pessoas, haja vista que somente a minoria de pacientes
com doengas genéticas € assistida por geneticistas médicos, em especial na América Latina
(PENCHASZADEH e BEIGUELMAN, 1998). Contudo. a participagdo da genética na
pratica médica e no sistema de atengdo 4 salde exige habilidades, atitudes e conhecimentos
da maioria dos profissionais de saude para lidar de maneira adequada e ética com os
pacientes, e a falta de conhecimento tem sido um impedimento (SUCHARD et al., 1999;
WATSON et al., 1999; RIM et al., 2003). Resultados de estudos recentes desenvolvidos
entre estudantes do Gltimo ano de medicina (BAARS et al. 2005b) e entre ginecologistas,
pediatras e clinicos gerais holandeses (BARRS et al., 2005a), também comprovam a falta
de conhecimento sobre contetido minimo em genética, considerado essencial para a prética

diaria dos médicos.

Dentre os participantes desta pesquisa, este fato ¢ refor¢ado pelos comentérios de
alguns: “Preciso urgente de maiores orientagbes ligadas a drea de genética” (21 anos, ndo
registrou a especialidade). “(...) Preciso urgente adquirir conhecimentos sobre genética

médica (...) " (Ginecologista-Obstetra, formado ha 21 anos).

Diante dessas deficiéncias, varias instituicdes e entidades tém discutido
alternativas e competéncias para habilitar os profissionais de saide em genética médica e
incentivar a introdugdo dessa disciplina no curriculo dos cursos da area de saude, em
especial os de medicina e enfermagem (SIGGERS, 1986; BAIRD, 1989; HAYFLICK e
EIFF, 1998; SKIRTON et al., 1998; NCHPEG, 2000; WILLIAMS, 2002; BURKE et al.,
2002; KIRKLIN, 2003).

No Brasil, a vinculagéo da disciplina de genética aos departamentos de biologia,
na maioria das instituigbes de ensino superior pode ter contribuido para a resisténcia da
comunidade médica a genética (BEIGUELMAN, 2000). Muitas institui¢des académicas
ndo incluiram a disciplina de genética médica na graduagio do curso de medicina e na
maioria das escolas em que a matéria € ofertada, isto ocorre ao redor do 6° semestre, sem
vinculagdo do conteido tedrico com a prética clinica (BEIGUELMAN, 2000;
PORCIUNCULA, 2004). Este fato pode estar relacionado com a perpetuagdo, entre os

profissionais da area de saiide, da idéia de que as doencas genéticas sdo raras e o
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profissional para atender o paciente deve ter fluéncia em engenharia genética, analise de
ligagdo, enzimas de restricdo, além da dificuldade de compreensdo de conceitos como
heterogeneidade genética, pleiotropia e expressividade variavel (GREENDALE e
PYERITZ, 2001). Este aspecto ¢ exemplificado no comentdrio de um dos participantes:
“Considero como uma drea médica de dificil compreensdo (...)” (Pediatra, formado ha 7

anos).

Portanto, os dados estdo apontando para a necessidade de maior aten¢do a
educagdo em genética para os profissionais de saide. Como refere PORCIUNCULA
(2004), € imperativo que as Sociedades de Genética no Brasil assumam a elaboragio de um
programa minimo de genética médica e clinica, com a finalidade de preparar
adequadamente os profissionais de saide para a incorporagdo desse conteido na atengio

primaria.
6.4. ATITUDE PREVENTIVA EM RM E/OU DEFEITOS CONGENITOS

O potencial de preven¢do do RM aumentou muito nas ltimas décadas com o
avango tecnologico e o surgimento de novas técnicas de diagndstico e tratamento.
Entretanto, em 1967, LAXOVA et al.' (citado por OPITZ, 1984) ja haviam demonstrado
que pelo menos 20% dos casos de RM poderiam ser evitados mediante o melhoramento do
atendimento pré, peri e pds-natal, por meio de a¢des de prevengéo das infecgdes congénitas,

do alcoolismo materno e do traumatismo obstétrico, entre outras.

Contudo, trabalhos nacionais relatam dados preocupantes relacionados a
prevencdo das causas ambientais de deficiéncias, incluindo o RM. CAMARGO NETO et
al. (2004), chamam a atengdo para a elevada prevaléncia de toxoplasmose,
citomegalovirose, rubéola e doenga de Chagas em recém-nascidos brasileiros investigados
para infecgdes congénitas. Outros estudos demonstram que, a toxoplasmose e outras
infeccbes possiveis de serem transmitidas ao feto ainda tém elevada prevaléncia entre
gestantes. Na amostra estudada por REICHE et al (2000), 1,8% das gestantes apresentavam

infecgdo atual e em amostra de Porto Alegre, a positividade de IgG e IgM foi detectada em

"LAXOVA, R.; RILDER, M. A. C.; BOWEN-BRAVERY, M. An etiological survey of the severely mentally
retarded Hertfordshire children who were born between January 1, 1965 and December 31, 1967. Am J Med
Genet, 1: 75-86, 1977.
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2,4% das gestantes (VARELLA et al., 2003). Contudo, como nesta infec¢do o maior risco
para o feto reside na ocorréncia da primo-infec¢do durante a gestacdo, sdo as mulheres
suscetivels que necessitam de maior atengdo para cuidados preventivos sendo que diversos
estudos relatam que o percentual de gestantes suscetiveis & primo infecg¢do esta entre 25,1%
e 55,6% (SPALDING et al., 2005; REICHE et al., 2000; VARELLA et al., 2003;
PEREIRA et al., 2001; SOCCOL et al., 2003).

Em relagdo aos agentes quimicos, CUNHA et al. (2001) relatam a prevaléncia de
4,6% para exposi¢do pré-natal a cocaina em amostra de recém-nascidos de uma
maternidade no sul do pais; FABBRI (2001) e PINHEIRO et al. (2005) demonstraram que

o envolvimento de gestantes com alcool € da ordem de 9,1%.

Nesse sentido, educar a populagdo, em especial as mulheres em idade fértil e as
gestantes, sobre tais fatores de risco ambiental é muito importante. Entretanto, COSTA et
al. (1998) verificaram que na populagdo por eles estudada somente 38% das maes relataram

ter recebido informagdes sobre o uso de drogas durante as consultas de pré-natal.

Em Maringa, faz parte do protocolo de atencdo a saide da crianca e da mulher a
busca ativa de situagdes de risco nas diversas faixas etdrias, inclusive durante a gestacdo.
Como resultado dessas ag¢des, tem ocorrido redugdo acentuada do coeficiente de
mortalidade infantil que, de 37,54/1000 em 1980, passou para 12,72/1000 em 2000.
Igualmente relevante foi a queda do percentual de evasdo das gestantes de 44,09% em 1998
para 1,96% em 2002. Embora ndo exista um projeto especificamente voltado para a
prevengdo do RM e/ou defeitos congénitos, existem agdes que procuram identificar fatores
de risco associados a essas condigdes. Na primeira consulta de pré-natal, a gestante deve ser
investigada, pela historia clinica e pelo exame fisico e/ou laboratorial para diversos fatores
de risco, como idade, escolaridade, ocupagdo, uso de drogas, historia pregressa de dobito
perinatal, recém-nascido prematuro ou malformado, abortamento habitual, doencas
cronicas e infecciosas. Considerou-se, portanto, averiguar se essas agdes de prevengao estdo
sendo desenvolvidas na realidade local, por meio do questionamento direto aos

profissionais e, indiretamente, avaliando os cuidados recebidos pelas maes durante o pré-

natal.



Os profissionais de satiide responderam em sua maioria (67,5%) que investigam
fatores de risco materno e familial para RM no pré-nupcial (Tabela 29) e fazem orientagdes
sobre o efeito teratogénico do élcool, a necessidade da ingestdo de alimentos ricos em acido

folico e importancia da realizagdo do “Teste do Pezinho” (Tabela 31).

Contudo, levando em conta tais aspectos, a freqiiéncia das respostas variou entre
os diferentes profissionais. Uma percentagem elevada de pediatras, clinicos gerais e
enfermeiras, respondeu que ndo realiza os procedimentos porque consideram que ndo se
aplicam a sua rotina (Tabela 32). Pode-se compreender que os pediatras, por terem
atividade voltada especificamente a crianca, nio se envolvam com estas orientagoes.
Porém, muitos dos clinicos gerais e enfermeiras também atendem gestantes e, portanto, ndo
s¢ esperava que considerassem ndo fazer parte de sua rotina a orientagdo as gestantes sobre
situagdes de risco. Entre os proprios ginecologistas-obstetras, 17% disseram nio investigar

fatores familiais para RM e 12,5% ndo prescrevem 4cido folico para as futuras gestantes.

AALFS et al. (2003) alertam sobre a importancia da conscientizagdo do médico da
atengdo primdria para a identificagdo precoce de fatores de risco para doencas genéticas.
Em estudo realizado entre gestantes encaminhadas para consulta de aconselhamento
genético, verificaram que em 41% dos casos a iniciativa da consulta partiu da prépria
gestante e somente 31% das mulheres foram encaminhadas pelos seus médicos. Ao
questionarem tais médicos sobre a razdo do encaminhamento tardio, uma vez que a maioria
dos casos era relacionada a causas de ocorréncia anterior a gestacdo, 71% deles

responderam que desconheciam os fatores de risco na familia da paciente.

Encaminhar a mulher para aconselhamento genético durante a gestagdo nio ¢ a
melhor alternativa. Pode ser tarde para realizar o diagnéstico pré-natal, as medidas
preventivas ficam restritas e deixa de existir a opgdo de reproducio. Além disso, decisdes
devem ser tomadas em curto periodo de tempo. Portanto, é muito importante que o
profissional de satide, que atende a mulher em idade reprodutiva esteja alerta para os riscos
de ocorréncia de defeitos congénitos e/ou doengas genéticas, a fim de que estas possam ser

encaminhadas para aconselhamento genético e diagndstico pré-natal em tempo habil.

Uma revisdo sistematica da literatura nacional, a partir de levantamento de artigos

indexados no Medline e Lilacs, com as palavras-chave “avaliacio de programas de
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prevengdo” e “prevengdo e salide publica”, possibilitou a identificacio de poucos trabalhos
que tiveram por objetivo avaliar o resultado de programas preventivos em deficiéncia
mental no territorio nacional (ENUMO e TRINDADE, 2002; BRANDALIZE e
CZERSNIA, 2004; RAMALHO et al.. 2004; SANTOS et al., 2005). Como essas pesquisas
foram desenvolvidas com métodos e objetivos diferentes dos do presente trabalho, a

comparagdo dos resultados, de forma geral, ficou prejudicada.

Porém, alguns dados da pesquisa de ENUMO e TRINDADE (2002) sobre o
levantamento de agdes preventivas para deficiéncia mental nos hospitais e unidades de
saide da Grande Vitoria, ES, possibilitam comparacdo. Nas dreas de Assisténcia a Mulher e
a Crianga, embora fossem desenvolvidas agdes para prevengdo da desnutrigdo da crianga e
da gestante, tratamento de infec¢des, vacinag¢do universal, atendimento minimo de 4
consultas de pré-natal, agOes especificas para a prevengdo do RM, ndo eram realizadas,
como também ocorre em Maringa. Entre as agdes que poderiam fazer parte da rotina das
Secretarias de Saide, as autoras citam o fornecimento de métodos de controle de natalidade
para grupos de riscos para RM, levantamento de indicadores de risco, como histéria
pregressa de doengas metabdlicas hereditdrias. aberracdes cromossdmicas e paralisia
cerebral, além de diagnostico pré-natal para gestantes idosas ou de risco para DFTN e
detecgdo precoce ¢ triagem populacional para identificar criangas com risco para RM. Elas
também concluem que , apesar dos dados quantitativos terem indicado que a maioria das
agOes de preven¢do primaria (68.2%) era realizada, a andlise qualitativa mostrou que
faltavam, ou ndo estavam disponiveis, informagdes basicas para a tomada de decisdes na
area, como os dados estatisticos de mortalidade materna e perinatal. As autoras acreditam
que este fato influenciou negativamente no envolvimento do profissional de saide com o
programa de prevengdo. Acrescenta-se que as agdes preventivas ocorriam especialmente no
momento do parto, quando os principais fatores de risco ja estavam presentes € na maioria
das vezes sem a identificacdo prévia destes, semelhante ao relatado por AALFS et al.

(2005).

No ambito da satde publica de Maringd, pode estar ocorrendo situacdo
semelhante, uma vez que a avaliagio de agdes a partir das mies (Tabela 39) demonstrou
que a percentagem das mulheres que foram interrogadas durante o pré-natal sobre familiar

com RM, crian¢a com defeito congénito grave e consangiiinidade parental foi pequena,

155



variando entre 15% e 21%, ndo havendo diferenga significativa entre as que foram
atendidas na rede publica e as atendidas na rede particular. Uma percentagem de 31% nao
recebeu orientacdo alimentar (Tabela 40) e 34% ndo foram interrogadas sobre uso de élcool
na gestacdo (Tabela 39), neste caso sendo mais prevalente no grupo das atendidas na rede

publica, mesmo tendo protocolo orientando para a realizag¢io dessas acdes.

Os fatos demonstram que mesmo havendo preocupagdo preventiva por parte dos
agentes administradores do sistema de satde, as medidas estabelecidas pelos protocolos nio
estdo sendo traduzidas plenamente na pratica. Presume-se assim que outros fatores além da
elaboragdo de protocolos e disponibilizagdo de material técnico devem influenciar esse
resultado. Isto torna necessdria a investigagdo entre os profissionais de satide sobre a forma
com que as agdes estdo sendo realizadas e quais fatores podem estar influenciando tais
atividades, uma vez que esta havendo divergéncia entre o que foi referido pelos

profissionais e pelas maes.

6.5. CONHECIMENTO DAS MAES SOBRE TERMINOLOGIA BASICA EM
GENETICA E FATORES DE RISCO PARA RM

Para 41,4% das maes que fizeram o pré-natal nas UBS, o médico foi o unico
profissional que transmitiu a elas alguma informagdo sobre a gravidez. Na rede privada,
esse profissional foi a fonte de informagao para 90,2% das maes. Para 18,9% das que foram
atendidas nas UBS, as enfermeiras foram a fonte de informagdo enquanto para 39,6%
destas, o profissional de enfermagem dividiu esta fungdo com os médicos (Tabela 41). Fato
importante a ser considerado ¢ que para 29,3% das maes das UBS e 11,9% das maes da
rede privada, o profissional de satide foi a tnica fonte de informacgio sobre cuidados com a
saude (Tabela 42). COSTA et al. (1998) relatam dados semelhantes. Na populagio
entrevistada, somente 37% das gestantes obtiveram informagdo sobre os riscos para o
recém-nascido a partir de outras fontes, como programas de televisdo, escola ou outros
meios de comunicagdo, reforgando a importancia do profissional de saide como educador

em saude.

Ao serem analisados os dados relacionados ao conhecimento das méies sobre
fatores de risco e prevengdo da deficiéncia mental verificou-se que embora a maioria (66%)

tenha relatado que sabe o que significa doenga hereditaria, 83% desconhecem o que seja
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diagnostico pré-natal e 92% nunca tinham ouvido falar de aconselhamento genético, sendo
que no grupo de mdes atendidas na rede particular, o nivel de desconhecimento foi menor
(Tabela 45). Nesse grupo estdo mulheres com maior nivel de escolaridade e maior habito de
leitura, fatores esses relacionados ao maior nivel de conhecimento em satde como relatado

em outros estudos (HENNEMAN et al., 2004; GARCIAS e SCHULER-FACCINI, 2004).

A maioria das maes respondeu corretamente sobre o risco da consangiiinidade, da
ingestdo do etanol e da rubéola para 0 RM (Tabela 46): entretanto, 77% nao conhecem a
associagdo entre deficiéncia de acido folico e defeitos de fechamento do tubo neural, 68%
ndo reconhecem a toxoplasmose como fator de risco para RM e, 75% desconhecem o modo
de transmissdo dessa infecgdo (Tabela 47). Outro dado importante é que 20% das mulheres
entrevistadas responderam que ndo acreditam que a idade materna esteja relacionada com o
risco aumentado para filho com SD e 26% nido souberam responder a questdo. Entre as
maes atenc das na rede particular, o percentual das que ndo associam idade materna ao
risco de SD ou que ndo souberam responder sobre a questdo foi menor, embora relevante

(11,9% e 14,3%, respectivamente; p=0,003).

Sobre o “Teste do Pezinho”, 42% ndo souberam responder quanto a época
adequada em que deve ser realizado e 20% ndo sabem o porqué da realizagdo dos testes de

triagem neonatal (Tabela 48).

Outros relatos semelhantes sdo encontrados na literatura, demonstrando falta de
informagdo da populagdo geral sobre genética e fatores de risco para defeitos congénitos.
Entre um grupo de holandeses, a maioria assinalou resposta correta as questdes relativas
aos fatores de risco para anomalias congénitas, tais como consangiiinidade (88%) e idade
materna (81%); porém, se mostraram despreocupados em relagdo ao uso do 4cido félico
para a prevengdo dos DFTN (HENNEMAN et al., 2004). Para um grupo de mées da cidade
de Pelotas (RS), a idade materna também néo foi considerada como fator de risco para 51%
das participantes, percentual muito préximo ao demonstrado neste trabalho (GARCIAS e

SCHULER-FACCINI, 2004).

De um modo geral, o conhecimento sobre fatores de risco e preven¢do de RM
e/ou defeitos congénitos pelas mées entrevistadas foi baixo. 46% das maes desconhecem ou

desconsideram a idade materna como fator de risco para SD; somam-se a este grupo as que
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desconhecem o risco de embriopatia causada pela toxoplasmose e o desconhecimento
generalizado sobre a existéncia de métodos para diagnostico pré-natal e aconselhamento
genético, apesar da grande divulgagdo na midia, principalmente televisiva, dos avangos da
medicina. Qutro fato importante € a falta de informacdo sobre a associagdo entre a
deficiéncia de acido folico e os DFTN, mesmo entre as mulheres com maior tempo de
estudo. Apesar de a legislacdo brasileira ter determinado a agregacdo dessa vitamina as
farinhas, nas mulheres suscetiveis (que ja tém historia de DFTN) a quantidade de acido
folico disponivel nos alimentos ndo € suficiente, sendo necessaria suplementacgio adicional
(GRILLO e DA SILVA, 2003). Contudo, apesar da comprovagdo cientifica do efeito da
administragdo de acido folico na redugdo da incidéncia de DFTN (MRC VITAMIN
STUDY RESEARCH GROUP, 1991; BERRY et al., 1999), 12,5% dos ginecologistas-
obstetras e 22,2% dos clinicos (Tabela 32) relataram que ndo prescrevem acido folico para
as futuras gestantes. Portanto, se as mdes ndo conhecem as situagdes de risco, como
poderdo questionar os profissionais de saude sobre medidas preventivas e ainda, como irdo
compreender as explicagdes dos profissionais sobre os cuidados necessarios para uma

gestacdo saudavel?

Seria interessante desenvolver um estudo retrospectivo para averiguar entre
mulheres que tiveram filhos apos os 35 anos de idade e entre as que tiveram filhos com
DFTN, da rede publica e privada, qual tem sido o comportamento preventivo adotado pelos
médicos e por elas em relagdo aos fatores de risco, a fim de melhorar os cuidados
preventivos, dirigidos a essa populagdo, como fizeram HARRIS et al. (1999) e AALFS et
al. (2003).

Os dados da pesquisa também permitem presumir que se as mulheres
compareceram a namero adequado de consultas de pré-natal (Tabela 36), este fato ndo foi
suficiente para que adquirissem nogdes basicas de prevengdo da saide do bebé. COSTA et
al. (1998) também encontraram evidéncias de que o comparecimento das mulheres as
consultas de pré-natal ndo foi suficiente para a incorporagdo de atitude preventiva nessa
populagdo e ainda, somente 38% informaram ter recebido orientagdo no pre-natal sobre o

uso de drogas.
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Para WINNICK et al. (2005), um dos fatores facilitadores da adesio ao tratamento
€ 0 compromisso estabelecido entre o médico e/ou equipe de salde e o paciente e/ou sua
familia. Investigagio realizada por KERSE et al. (2004) demonstrou que quanto maior o
nivel de interagéo entre o paciente e a equipe de saiide, maior a adesdo ao tratamento. E )
principal fator apontado pelos autores como interveniente nessa relagdo € a capacidade de
compreensdo das informagdes transmitidas pelo profissional de satide. URDANETA et al.
(2002) verificaram que as barreiras de comunicagio entre a equipe de saude e o paciente, o
nivel sécio-econdmico e as diferencas culturais da populagdo interferiram negativamente na

avaliagdo da populagao sobre a utilizagdo do servigo de genética.

Na@o restam duvidas de que um nivel adequado de conhecimento é essencial para
tomar decisdes corretas sobre a propria saude; portanto, faz-se necessirio considerar o
planejamento de praticas educativas em saude, incluindo conceitos bésicos de genética e
aconselhamento genético, com a finalidade de potencializar outras acOes preventivas que ja

estejam em andamento.

6.6. OPINIAO DOS PROFISSIONAIS DE SAUDE SOBRE FATORES QUE
INFLUENCIAM NO ATENDIMENTO DO PACIENTE COM UMA DOENCA
GENETICAMENTE DETERMINADA NA REDE DE ATENCAO PRIMARIA A
SAUDE

O campo de atuagdo da genética estd se expandindo rapidamente, além das
doengas menos freqiientes, cromossdmicas ou de heranca monogénica, para as doengas
comuns, criando demanda crescente n3o s6 na drea de genética clinica, mas na pratica
médica em geral (SCHEUNER et al., 2004; HENNEMAN et al., 2004; STEVENSON e
CAREY, 2004; McCANDLESS et al., 2004). Porém, o nimero insuficiente de individuos
capacitados especificamente para o exercicio dessa especialidade e a concentragido desses
nas grandes cidades e centros universitarios tem limitado o atendimento dos pacientes
(PENCHASZADEH e BEIGUELMAN, 1998; MARQUES-DE-FARIA et al., 2004).
Conseqiientemente, sdo pediatras, ginecologistas-obstetras, clinicos gerais e médicos do
PSF, ou ainda enfermeiros, os profissionais de satde que, em geral, mantém o contato
inicial com esses pacientes ou seus familiares ¢ devem dar o encaminhamento adequado ao

caso. Mesmo que o paciente seja atendido por servigo especializado em genética médica,
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ele necessitara acompanhamento profissional prolongado e podera ter intercorréncias
médicas que necessitardo ser resolvidas em nivel de atencdo primaria (KHOURY, 1997;
GUTTMACHER et al., 2001), e a participagdo consciente dos profissionais de saiude pode

ser decisiva para o sucesso de a¢des preventivas.

Neste aspecto, foi questionado aos profissionais de satde que fatores eles
consideravam limitantes para o atendimento de pacientes com doengas genéticas na atengio
primaria, sendo que a maioria assinalou o desconhecimento de genética médica, a
complexidade das consultas, exigindo maior gasto de tempo com o paciente, e as
dificuldades para investigar e encaminhar os pacientes aos centros de referéncia em
genética (Tabela 33). Para os médicos, o desconhecimento de genética foi considerado
menos relevante do que para os enfermeiros (p=0,001). Por outro lado, 0 maior tempo
necessario para a consulta, ao contrario, foi considerado menos relevante para a

enfermagem do que para os médicos (p=0,001).

Uma investigacdo realizada entre enfermeiras que trabalham em hospitais
universitarios em Ankara, Turquia, demonstrou que estas véem a possibilidade de inser¢io
dos profissionais de enfermagem na area de genética por meio da execugdo de varias agdes,
como obter a histdria familial, educar o paciente e sua familia sobre a doenga, informar
sobre o procedimento de testes genéticos e prover suporte psicologico. Nesse estudo, uma
percentagem elevada das enfermeiras considerou que construir o heredograma, discutir o
custo dos testes, obter o consentimento informado e executar os testes, sdo agdes que nao
devem ser assumidas por tais profissionais. Relataram conhecimento deficiente em genética
e necessidade de educacdo nessa area, mas ndo fizeram referéncia ao tempo a ser

despendido no atendimento ao paciente (TERZIOGLU e DINC, 2004).

Na pesquisa realizada por SUCHARD et al. (1999), entre médicos generalistas do
Reino Unido, somente 29% dos participantes relataram estar suficientemente preparados
para obter a historia familial e desenhar o heredograma e outros 15% responderam estar
preparados para informar os pacientes sobre o resultado de testes genéticos. A maioria
reconheceu a necessidade de capacitacdo em genética, mas apontou como barreira o
método convencional de treinamento, considerado de efetividade limitada. Numero

consideravel de profissionais também afirmou que, mesmo capacitados, ndo estavam muito

160



dispostos a realizar consultas de aconselhamento genético ou fazer o levantamento da

historia familial, sendo o maior empecilho o tempo necessario para tais procedimentos.

Os profissionais entrevistados por WATSON et al. (1999) também relataram falta
de conhecimento em genética e, consequentemente, necessidade de aprimoramento de suas
habilidades, mas também referiram que uma das principais dificuldades para a inser¢do da
genética na ateng¢do primdria € o maior tempo que sera gasto nas consultas e o fato de
desconhecerem como este novo procedimento podera reverter em beneficios para os

profissionais.

Meédicos do PSF que trabalham no municipio de Londrina, PR, relataram que a
falta de tempo destinado as consultas, o elevado nimero de consultas, as condigdes
inadequadas de trabalho, as dificuldades burocraticas e a falta de informatizagdo, sdo
situagdes corriqueiras que impedem uma maior dedicagdo ao atendimento do paciente e da

familia (ATHAYDE e GIL, 2005).

Os fatos expostos permitem presumir que as dificuldades relatadas pelos
profissionais de satde da rede puiblica de saude de Maringa sdo similares as relatadas entre
profissionais de diversas localidades, inclusive de culturas diferentes. Muito
provavelmente, estas estdo relacionadas com a dificuldade do homem em lidar com o
crescimento vertiginoso do conhecimento, em especial na 4rea médica, criando a
necessidade de mais tempo de dedicagio ao estudo, mas a0 mesmo tempo exigindo maior

tempo de trabalho para o mesmo ganho financeiro, sendo menor.

Sobre as solugdes sugeridas (Tabela 34), os participantes assinalaram a
necessidade de politicas de educagdo em genética médica, ndo s para os profissionais
como também para os graduandos de todos os cursos da 4rea de saide. Também
demonstraram interesse na disponibilizagdo de manual de orientagio e manejo dos
pacientes e na divulgagdo dos centros de referéncia em genética. Além disso. consideraram
ser vantajosa a presenca de geneticista clinico na rede de satde publica, para auxiliar no
planejamento de medidas preventivas. A necessidade da inser¢io da genética clinica no
SUS também foi sugerida por ENUMO e TRINDADE (2002), além de ser uma das
reivindicagbes da Sociedade Brasileira de Genética Clinica (MARQUES-DE-FARIA et al.,
2004).
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AGUIAR (2004) considera que, a auséncia de politica de saide em genética
clinica, a falta de conhecimento de genética e o niimero insuficiente de geneticistas clinicos
e de unidades de genética, acrescido ao reembolso insuficiente por parte do SUS para os
testes de genética, sdo os problemas que estdo dificultando o acesso e a oferta de servigos

dessa area no estado de Minas Gerais.

Com relagdo ao Brasil, MARQUES-DE-FARIA et al. (2004) e HOROVITZ et al.
(2005) reforcam a opinido de AGUIAR (2004), considerando que a subutilizagio dos
servigos de genética pela populagdo tem sua origem no modelo de assisténcia a satde. Os
servigos de genética na América Latina em sua maioria foram criados isolados, geralmente
ligados a institutos de Biologia e desvinculados de programas gerais de assisténcia médica,
resultando na utilizagdo fortuita dos servigos. Somente poucos profissionais que sabem da
existéncia de um determinado servigo € que acabam referindo o paciente, sendo procedente
a queixa dos profissionais de saide sobre a dificuldade de encaminhamento. Para esses
autores, € necessario configurar no sistema de saude uma rede para o atendimento em
genética. Nesse aspecto, a inser¢do do geneticista clinico no SUS pode ser um dos meios

para estender a populacdo, de maneira equanime, os conhecimentos de genética.

Alguns comentarios dos participantes exemplificam as respostas acima e

corroboram a disposicdo destes em participar de um programa de educagdo em genética:

“(...) Torna-se necessario reciclagem continua, mais informagdo, um centro de

referéncia para duvidas, discussao e encaminhamentos " (Pediatra, formado ha 7 anos).

“E importante a capacitagdo profissional em doenga genética; o problema maior
€ o tempo e a liberagdo do profissional do seu trabalho para participar de algum curso de

capacita¢do para tal” (Pediatra, Clinico Geral e Médico do PSF, formado ha 19 anos).

“Seria importante um protocolo de orientagdo sobre questdes genéticas. (...)"

(Ginecologista-Obstetra, Clinico Geral e Médico do PSF).

“Se existir servi¢os de referéncia em genética, divulgar” (Pediatra e Médico do

PSF, formado ha 20 anos).

MARQUES-DE-FARIA et al. (2004) consideram que a educagdo em genética dos

profissionais de saide em geral e dos assistentes sociais ¢ um pré-requisito para o sucesso
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de estratégias de genética na atengdo primaria. Porém, prover educacdo aos profissionais de
saiide, ndo significa, necessariamente, envolvimento futuro desse profissional com a
genética. Entre os médicos averiguados por BOULTON et al. ( 1996) sobre o envolvimento
dos mesmos em programa comunitario para triagem de fibrose cistica, 40% responderam
ter dividas se gostariam de oferecer esse servigo aos seus pacientes e 15% afirmaram nio
desejar participar. Entre os médicos indagados por SUCHARD et al. (1999) quanto ao
envolvimento com triagem genética para doengas comuns, 36% ndo estavam dispostos a
participar, mesmo ap6s receberem treinamento adequado. Em estudo desenvolvido por
ATHAYDE e GIL (2005) com médicos que trabalham no PSF na cidade de Londrina, PR,
foi demonstrado que esses ndo estdo realizando de maneira correta a abordagem familiar,
mesmo tendo sido capacitados para esta atividade. Para os pesquisadores, agdes de
capacitagdo dos profissionais devem estar associadas a mecanismos estratégicos de gestdo

para que possam resultar em reorientacdo das praticas profissionais.

A partir da premissa de que a adesdo do paciente as orientagdes médicas esta
relacionada, entre outras variaveis, com a compreensio das informagdes passadas pelo
profissional (KERSE et al., 2004; WINNICK et al., 2005), foi questionado aos participantes
sobre a percepgdo destes para a importancia da educagdo em genética da populagéo geral no
resultado de acdes preventivas de doengas genéticas. Um nimero elevado de médicos
(49,4%) e de enfermeiros (43%) ndo sabe ou ndo acredita que esta estratégia contribua
favoravelmente para o éxito da prevengdo (Tabela 34). Embora nio exista pesquisa
averiguando o nivel de conhecimento da populagio residente em Maringa, sobre doengas
comuns, na pratica cotidiana se observa o pouco resultado das campanhas educativas.
Mesmo em se tratando de paises desenvolvidos, o resultado de campanhas educativas para
a populagdo nao parece ter bons resultados. Por exemplo, PETRELLA ¢ CAMPBELL
(2005) averiguando entre homens e mulheres canadenses, com mais de 40 anos, o
conhecimento € o grau de conscientizagdo sobre a hipertensdo arterial e os riscos de
complicagdes sistémicas, demonstraram que a maioria ndo estava ciente da associagdo entre
esta condigdo e doenga cardiaca (80%), ataque cardiaco (66%), doenca renal (98%), lesdo
vascular (95%) ou morte prematura (74%). TRANI et al. (20053), verificaram em um grupo
de estudantes italianos, entre 14 e 20 anos, que somente 14,2% sabiam que as doengas

sexualmente transmissiveis podem ser transmitidas durante o intercurso sexual com
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parceiros HIV positivos, a despeito das sucessivas campanhas educativas sobre o tema.
Portanto, em se tratando de tema mais complexo, o resultado também nd3o devera ser

diferente.

Contudo, como ja discutido anteriormente, o grau de educacdo do paciente, tanto
no ambito da educag¢do académica formal quanto da educa¢do em saude, favorecem a
relacdo médico-paciente, a compreensdo das informacGes passadas pelo profissional, a
ades@o as medidas preventivas e a tomada de decisdo consciente sobre a opg¢do reprodutiva
(MORRIS et al., 2003; HENNEMAN et al., 2004; LANIE et al., 2004; WINNICK et al.,
2005). Um exemplo €é o resultado do programa de prevengdo de toxoplasmose,
desenvolvido em Bruxelas, entre 1983 a 1990, que resultou na reducdo de 63% na

soroconversdo no grupo de mulheres suscetiveis a esta infeccdo (FOULON, 1992).

Conseqgiientemente, € necessario investir em programas de educa¢do em salde
também para a populagdo geral, incluindo a educag@o em genética (WALPOLE et al., 1997;
COSTA et al., 1998; GRILLO E DA SILVA, 2003; GARCIAS ¢ SCHULER-FACCINI,
2004). Porém, somente a disponibilizagdo de material informativo, mesmo utilizando
diferentes meios de comunica¢do, ndo parece ser suficiente para levar as pessoas a
incorporarem o significado da mensagem que se quer transmitir, como demonstrado por

WALPOLE et al. (1997) e DINIZ et al. (2005).

Num projeto educacional realizado numa regido urbana de Perth (Australia), entre
1992 e 1993, com a finalidade de promover informagdes sobre doengas hereditarias para
profissionais de saude e populagdo geral, foram disponibilizadas informagdes em cartazes,
panfletos, folhetos, cartas, artigos em jornais, antincios em programas de radio e seminarios
profissionais (WALPOLE et al., 1997). Contudo, apesar da ampla divulgagdo, o resultado
foi insatisfatorio, demonstrando pouca mudang¢a no conhecimento da comunidade sobre o
tema. Para os autores, uma possivel causa pode ter sido o curto espaco de tempo de

realizacdo do programa e a complexidade do tema envolvido.

DINIZ et al. (2005), desenvolveram um projeto com o objetivo de verificar como
pessoas com diferentes niveis de escolaridade compreendem a distingdo entre trago e
anemia falciforme por meio da leitura de folheto explicativo. Os dados revelaram que a

linguagem biomédica utilizada no folheto dificultou a compreensdo do texto e que as
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informagdes sobre probabilidade reprodutiva foram pouco compreensiveis, mesmo entre

pessoas com o 3° grau.

Dos fatos apresentados fica claro que para desenvolver projeto educativo em
genética para a populagdo geral ¢ fundamental conhecer as caracteristicas dessa populagzo
quanto ao tema de interesse, o nivel de escolaridade e os meios de comunicagio preferidos

e disponiveis.
6.7.LIMITACOES DA PESQUISA

Este estudo tem algumas limitagdes. Primeiro, a selegdo dos profissionais foi feita
por conveniéncia, admitindo que estes possam de alguma forma, representar o universo de
estudo. Portanto, os resultados obtidos podem ndo corresponder 4 opinido dos demais

medicos e enfermeiros que trabalham na rede de satide de Maringa.

Em segundo lugar, o questionério, como técnica, apresenta algumas limitagdes,
tais como: (a) impede o auxilio ao informante quando este nio entende corretamente as
instrugdes ou perguntas; (b) impede o conhecimento das circunstancias em que foi
respondido; (¢) proporciona resultados bastantes criticos em relagéo & objetividade, pois os
itens podem ter significado diferente para cada sujeito pesquisado; e, (d) impede o

aprofundamento da investigagdo pela limitagdo do niimero de questdes.
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7.  CONCLUSAO

Buscando compreender a percepgdo dos profissionais de satide sobre os fatores de
risco genético e ambiental para RM, foi possivel demonstrar a partir dos comentarios
espontdneos de alguns médicos, que estes percebem o tema como relevante para a
qualidade da satde do individuo, embora essa percep¢do de valor nio esteja sendo

traduzida plenamente na prética diaria.

Os profissionais também reconhecem a deficiéncia de conhecimento na area de
genética e a necessidade de educagdo na mesma, deixando claro a dificuldade que tém para
0 manejo dos pacientes com doenga genética, fato este que pode estar contribuindo para a
atitude pouco adequada observada com relagdo a prevencio.

Verificando o conhecimento dos profissionais sobre o tema demonstrou-se que
mais da metade dos participantes desconhece os valores corretos da prevaléncia, da fragdo
evitavel e da contribuigao das causas genéticas para a etiologia do RM. A maioria também
ndo tem seguranga em obter a historia familial e desenhar o heredograma e em orientar
sobre os fatores de risco comuns para RM e, ainda, sobre o diagnéstico pré-natal.

Avaliando a atitude dos médicos e enfermeiros sobre preven¢io do RM pelo
questionamento direto aos profissionais e, indiretamente, pela visio das mies, observou-se
que a busca de situagdes de risco, tanto no que se refere a exposicio a fatores deletérios do
ambiente, quanto a antecedentes familiais relevantes, ndo esta sendo feita na pratica.

A avaliagdo do conhecimento das maes sobre prevencdo do RM, demonstrou que
a maioria das participantes ndo sabe o significado de diagnéstico pré-natal e de
aconselhamento genético, desconhece a associa¢io entre deficiéncia de acido folico e
DFTN, nao reconhece a toxoplasmose como causa de RM e nio conhece as indicagdes para
a realizagdo do “Teste do Pezinho”. Também ¢ elevada a freqiiéncia de mides que
desconhece a associagdo da idade materna com risco aumentado para filho com SD.

Investigando os fatores negativos para o atendimento do paciente com doenca
genética na atencdo primdria, a maioria dos profissionais considerou relevante o

desconhecimento de genética médica, o maior tempo necessario para a consulta e a
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dificuldade para a investiga¢do diagndstica e o encaminhamento dos pacientes aos centros
de referéncia em genética.

Quanto as ac¢des que podem ser realizadas para mudar essa situagio, a maioria dos
profissionais de saude considera necessario que a educagdo em genética se estenda além da
graduagdo, que seja disponibilizado manual de orientacdo e manejo dos pacientes, que
sejam divulgados os centros de referéncia em genética e seja inserido na rede publica um
geneticista clinico para auxiliar no planejamento e desenvolvimento de programas
preventivos comunitarios.

Concluindo, os resultados demonstram a necessidade de que sejam adotadas
medidas de educagdo em genética, em especial para os profissionais de satide, mas também
para a populagao geral.

Aos alunos da area da saide € importante que na graduacdo sejam aplicadas
estratégias de ensino-aprendizagem que promovam ndo somente a aquisi¢do tedrica de
principios basicos de genética, mas principalmente que possibilitem desenvolver habilidade
para utilizar os instrumentos da genética. Aos profissionais em atividade, devem ser
promovidas praticas de educagdo continuada que permitam o aprimoramento do
profissional, mantendo-o atualizado, ndo somente quanto aos avangos no campo da
genética, mas também em relagdo ao manejo do paciente.

Quanto a populagdo geral, também é necessario conhecer previamente o universo
de representagdes dos individuos, assim como o assunto de interesse do grupo a softrer a
intervencdo, para que as informagdes transmitidas resultem em préticas educativas

relevantes e transformadoras.

Assim, frente a tais conclusdes, julgamos oportuno apresentar o seguinte projeto a
ser desenvolvido sob coordenagido de docentes da Universidade Estadual de Maringa,
especializados na area de Genética Clinica e Citogenética Humana, envolvendo os
Departamentos de Medicina e de Biologia Celular e Genética, e os profissionais da aten¢io

priméria da rede basica de saide do municipio.

Os objetivos devem ser amplos, buscando solugbes praticas para que a0 mesmo
tempo em que se desenvolvam agdes preventivas na comunidade, também sejam
promovidas a¢gdes educativas entre os alunos de Medicina e de outras areas da saide, bem

como entre os profissionais de satide em atividade, sendo assim enumerados:
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1- Prevencdo do RM;

2- Inserc¢do dos alunos de Medicina no servico de genética;

3- Educacdo em genética dos profissionais de satide da rede basica;
4- Educagdo em genética da populagdo geral.

As agdes a serem executadas devem ser orientadas no sentido de promover o
envolvimento dos alunos e dos profissionais de satide diretamente no atendimento e manejo
dos pacientes. Com isso pretende-se criar a oportunidade para que o médico assistente e os
alunos e residentes ao se envolverem com o atendimento, se sintam estimulados para o
estudo da genética e, a0 mesmo tempo, adquiriram habilidade para o manejo de pacientes
com doengas ou condigdes geneticamente determinadas. Outro objetivo € facilitar a
educagdo e a atualizagdo em genética dos profissionais, partindo da necessidade e

disponibilidade do grupo.

Em relagdo a prevengdo. deve-se buscar o diagnéstico precoce de atraso do
desenvolvimento, possibilitando a intervengdo terapéutica adequada, visando diminuir ou

evitar as seqiielas quando possivel.
Para tanto, propde-se a criagdo de:

I- um ambulatério de genética para atender pacientes com atraso global do
desenvolvimento na faixa etaria de lactente a pré-escolar, encaminhados pelos

médicos da rede basica de salide;

2- um espago para discussdo com os profissionais de satide das unidades basicas,
de casos de individuos com doenga genética ou com fator de risco para

desenvolver doenga genética;

3- um programa educacional dirigido as mulheres em idade fértil, para

orientacdo sobre fatores de risco para RM e/ou defeitos congénitos.
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Detalhamento das agdes.

]1-

O ambulatério devera ser coordenado inicialmente por geneticista clinico,
podendo participar alunos de Medicina que ja tenham cursado a disciplina de
genética basica, além de residentes em geral. Os pacientes encaminhados
serdo submetidos a avaliacdo clinica, apds a qual sera elaborado um roteiro de
investigacdo diagnodstica e de intervengdo terapéutica. A seguir, o paciente
sera re-encaminhado para o pediatra, que serd responsavel por dar
continuidade ao atendimento e manter contato com o ambulatério de genética
para discussdo do caso. O ambulatério mantera contato periddico com o

paciente para acompanhar a evolugdo da investigagdo e terapia proposta.

No espago criado para discussdo de casos, deverdo ser agendadas reunides
individuais com as equipes de satde, para discutir casos ou artigos cientificos,

selecionados por eles, ou ainda temas do interesse desses profissionais.

Para o programa de educagdo da populagédo, serdo utilizadas reunides da

comunidade, para transmitir informagdes gerais sobre o tema.

Avaliagéo do projeto.

O projeto devera ser avaliado, quanto a sua efetividade e viabilidade, ao final de

24 meses de atividade. Para tanto, deverdo ser padronizados alguns indicadores.

Finalizando, este projeto representa uma tentativa de encontrar um modelo que

facilite a educagdo em genética, ndo somente para os alunos de cursos da drea de saude e

respectivos profissionais de saude, mas também para a populagio geral.
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9..PARECER DO COMITE PERMANENTE DE ETICA EM PESQUISA
ENVOLVENDO SERES HUMANOS DA UNIVERSIDADE ESTADUAL DE

MARINGA.
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9.2. PARECER DA SECRETARIA MUNICIPAL DE SAUDE DE MARINGA .

o MU NIQ}D’O

ESTADO DO PARANA

Oficio n ° 0200/2002 - SAUDE.

Maringa, 25 de fevereiro de 2002

Prezada Senhora, - S

Em atencdo a Vossa correspondéncia de 21/02/2002, informamos que
autorizamos a entrevista junto aos médicos e enfermeiras desta Secretaria como parte do
doutoramento em Genética Médica, conforme solicitado por Vossa Senhoria

Sem mais, colocamo-nos a disposigio de Vossa Senhoria para o que for

necessario.

Atenciosamente,

PAULO R

OBERTO DONADIO
Secretario de Saiide

llustrissima Senhora

ANA MARIA S. MACHADO DE MORAES

Servigo de Aconselhamento Genetico e Citogenética Humana
Universidade Estadual de Maninga
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10.2.ACOES PREVENTIVAS DO PROTOCOLO DE ATENCAO PRIMARIA DO
MUNICIPIO DE MARINGA

As agdes de prevencdo implantadas no municipio, dizem respeito ao PHPNN, aos
programas de controle do cancer de mama e de colo uterino e de planejamento familiar e de
atencdo a crianca e ao adolescente (MARINGA., 2004b).

De acordo com o Protocolo da Atencdo Basica (MARINGA, 2004b), a assisténcia
pré-natal € de responsabilidade do PSF de cada unidade de atendimento, com supervisio do

ginecologista-obstetra de UBS da Regido.

O ndmero minimo ideal de consultas de pré-natal é 6, por isso a captagdo da
gestante para a primeira consulta e solicitagdo de exames deve ser o mais precoce possivel,
tendo como data limite 0 4° més da gestagdo. Na primeira consulta, devem ser solicitados
0s seguintes exames: hemograma completo; tipagem ABO/Rh; glicemia de jejum; VDRL;
sorologia para toxoplasmose IgG e IgM; sorologia para rubéola IgG e IgM: HbsAg; HIV;
parcial de urina; parasitoldgico de fezes; preventivo do cancer do colo e, a critério médico,
poderdo ser solicitados outros exames.

Nessa consulta também € determinado o risco gestacional para a programagao do
acompanhamento mais adequado de cada caso. As gestantes de risco elevado sio

encaminhadas aos ambulatérios do Hospital Universitario e da Santa Casa.
Sao considerados fatores de risco relativo a gravidez:

idade inferior a 17 anos e superior a 35 anos;

- ocupagdo que demande esforgo fisico, carga horaria de trabalho elevada,
exposi¢do a agentes quimicos ou bioldgicos;

- situagdo conjugal ou familiar desfavoravel;

- baixa escolaridade;

- altura inferior a 1,45 m e peso abaixo de 45 kg ou acima de 75 kg;

- dependéncia de drogas;

- primipara ou grande multipara;

- ganho ponderal inadequado;

- epilepsia ou crises convulsivas controladas.
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Sao fatores de risco absoluto:

- Histéria pregressa de Obito perinatal, recém-nascido com crescimento

retardado, pré-termo ou malformado;
- Abortamento habitual, acima de 3 episddios seguidos;
- Cirurgia ginecologica;
- Sindromes hemorragicas;
- Sindromes hipertensivas;
- Desvio do crescimento uterino ou do volume do liquido amnidtico na

gestacdo atual;

- Gemelaridade;

- Trabalho de parto prematuro;

- Pos-datismo;

- Doenga hipertensiva especifica da gravidez;

- Amniorrex prematura;

- Hemorragias;

- Isoimunizagao;

- Doengas cronicas maternas (cardiopatia, pneumopatias, nefropatias,
endocrinopatias, hemopatias, hipertensdo arterial);

- Doengas infecciosas (toxoplasmose, rubéola, hepatite, citomegalovirose,

etc.)
- Doengas auto-imunes;
- Ginecopatias do Utero e da vagina.

Nao existe referéncia sobre o uso de acido folico de rotina antes da concepgio,
mesmo para as mulheres com historia pregressa de filho com DFTN, ou do uso

sistematizado de vitaminas.

O programa de atengdo as criangas e adolescentes tem por objetivo a detecgdo

precoce de desvios do crescimento e do desenvolvimento, imunizagio universal, prevengio
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de doencas sexualmente transmissiveis, preven¢do de gravidez precoce, prevencao da saude

mental e da satide do escolar.

Nao existe, no ambito da Secretaria de Saude, qualquer a¢do de controle ou

supervisao relacionada ao PNTN.
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10.3. CARTA DE APRESENTACAO ENDERECADA AOS PROFISSIONAIS DE
SAUDE

Maringa, de 2003.

Prezado Profissional da Area da Saude,

Sou médica pediatra e geneticista clinica, trabalho no Departamento de Medicina
da Universidade Estadual de Maringa e estou desenvolvendo pesquisa com a finalidade de
claborar, em nossa cidade, um programa de genética comunitaria para prevengdo de
retardo mental. Gostaria de poder convida-lo (a) pessoalmente a participar dessa pesquisa,
respondendo o questionario em anexo; mas, como devido ao esquema de trabalho dessa
unidade de saide optei por deixar o questionario com a enfermeira responsavel pelo setor e
esta ira repassa-lo ao senhor (a). A participagdo é voluntaria, mas sua contribuigdo €
fundamental para nés. Assim, conto com sua participagio.

Quanto ao questiondrio, este tem por objetivo avaliar a percepgio, o conhecimento e
a atitude de profissionais da saide que atuam na rede de atencdo primadria e secundaria,
piblica e privada, quanto aos fatores de risco genético e ambiental relacionados ao retardo
mental e as medidas preventivas disponiveis, bem como a disposi¢do do profissional em

participar de um programa comunitério preventivo nesse campo.

E importante realgar que o respondente ndo sera identificado; portanto, ndo coloque
0 seu nome e nao se identifique de qualquer outra maneira ao preencher o questionario. O
Termo de Consentimento em anexo faz parte do protocolo de pesquisa, sendo uma
exigéncia do CONEP. Por favor, preencha-o e guarde uma copia consigo. Apds, devolva
estes 2 mesma enfermeira que os entregou ao senhor (a), pois eu irei recolhe-los em dois

dias, diretamente com esta.
Pela sua colaboragdo, agradego antecipadamente.

Profa. Msc Ana Maria S. Machado de Moraes
CRM 8647 - PR
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10.4. QUESTIONARIO APLICADO AOS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Questionario “Profissionais da Area de Savide

Ao responder as questdes tenha por base seu conhecimento previamente adquirido;
sua pratica cotidiana. Assinale a alternativa (SIM, NAO ou NAO SEI) que realmente

representa sua percepeio, seu conhecimento ou sua atitude em relagio ao tema do estudo

(retardo mental).

1. Esta havendo aumento na demanda por|SIM [1]
atendimento em genética clinica? (considere o seu|_ -

tempo de atuacdo na profissao) N?O [2]

NAO SEI 13 1

2. Qual deve ser a prevaléncia do retardo mental na | 0-1% 1

populagio em geral? (conmsidere sua experiéncia|2-3% [2]

profissional) 4-5% [3]

6-10% [4]

>10% [5]

NAO SEI [6]

3. Qual deve ser a contribuigio das causas genéticas | Em torno de 10% L

para a etiologia do retardo mental? Entre 20 a 30% [2]

Em torno de 50% [3]

Acima de 50% [4]

NAO SEI [5]

4. Qual a percentagem de retardo mental grave ou | Zero [1]

profundo que pode ser evitado através de medidas | 20% [2]

preventivas? 40% [3]

60% [4]

100% [5]

NAO SEI [6]

[S=]
o
L



5. O Sr. (Sra.) tem nocio sobre a diferenca entre gene e SIM [ 1 ]—|
? -
cromossomo’ NAO [2]
6. Em uma doenca de heranca autossdmica recessiva o risco | SIM [1]
de recorrenc:a':aumenta com o numero de criangas NAO (2]
afetadas na familia? )
NAO SEI [ 3]

7. Dentre os agentes citados abaixo, sobre quais o Sr. (Sra.) tem seguran¢a para
fazer orientagdes sobre seus efeitos teratogénicos? (Para cada item, assinale SIM
ou NAO)

8) Hidantofna .ouwunussasone: SIML 1 ] NAO[2 ]
b) GOCHINE s e SIM[ ] NAO[ ]
¢) Misoprostol ..................... SIM[ ] NAO[ ]
d) Etanol ...........coecuevnenn..... SIM [ ] NAO [ ]
e) Citomegalovirus ............. SIM [ ] NAO[ ]
f) Diabetes mellitus ............ SIM [ ] NAO[ ]

8. Dentre as técnicas de diagnostico pré-natal citadas abaixo, sobre quais o Sr.
(Sra.) tem seguranga para fazer orientacdes sobre a indicacio e o risco da
mesma? (Para cada item, assinale SIM ou NAO)

B ATIOCEIIBEE v vaissmiiitss S et anes SIM[ 1] NAO[ 2 ]
b) Bidpsia de vilo corial ..........o.............. SIM[ ] NAO[ ]
¢) Cordocentese ...........ccocoeeeresrerivmmmrice. SIM[ ] NAO[ ]
d) Translucéncia nucal ...........oocoovvnoo . SIM[ ] NAO[ ]
e) Teste triplo ................... SIM[ ] NAO[ ]

9. Quais as doengas que fazem parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal
no Brasil, criado pela portaria GM/MS n° 822/GM de 6/6/2001?

a) Deficiéncia da 21-hidroxilase SIM[1] NAO [21 NAO SEI [3]
b) Deficiéncia da biotinidase . ..SIM[ ] NAO [ ] NAOSEI[ ]

¢) Doengas Falciformes ............ SIM[ ] NAO[] NAOSEIJ ]
d) Fenilcetonuria....................... SIM[ ] NAO[ ] NAOSEI[ ]
e) Fibrose cistica............ccccec..... SIM[ ] NAO[] NAO SEI[ ]
f) Hipotireoidismo................... SIM[ ] NAO[ ] NAO SEI[ ]
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10. O Sr. (Sra.) se sente seguro para obter a historia

familial e desenhar o heredograma?

SIM [1]

11.

Quais das medidas abaixo fazem parte de sua
rotina no atendimento 2 mulher em idade
reprodutiva? Nas situacées que ndo fazem parte da
rotina de sua especialidade, assinale “Ndo se
aplica’.

NAO [2]
SIM NAO | Nio se
aplica

1 2 3

a)

Investigacdo e orientagdo pré-nupcial de fatores de
risco (doencas infecciosas, uso de drogas, doengas
hereditarias, consangiiinidade, idade materna).

b)

Levantamento, através da historia familial, da
existéncia de pessoas com retardo mental, anomalias
congénitas (cardiopatia, anomalias esqueléticas,
anomalias renais entre outras), ou de morte neonatal
ou no primeiro ano de vida de causa indefinida.

Investigacdo de fatores de risco materno (diabetes,
hipertensdo, doengas cardiovasculares, infecciosas,
idade materna, uso de drogas licitas e ilicitas, aborto
de repeti¢do, consangiiinidade do casal).

d)

Orientacdo sobre os riscos para o feto quando da
ingestdo de bebidas alcodlicas pela gestante, ou
futura gestante.

€)

Orientagdo para a ingestdo de alimentos ricos em
acido félico.

Prescrigdo de acido folico para a futura gestante.

g

Orientagdo sobre a importancia de realizar o Teste
de Triagem Neonatal no recém-nascido.

12. As alternativas abaixo representam dificuldade para o
Sr. (Sra.) no atendimento ao paciente e familiares com
doenca genética? (Para cada item assinale SIM ou NAO)

a)
b)

©)
d)

Caréncia de conhecimento sobre doengas genéticas.
Dificuldade para a investigacéo laboratorial.

Grande tempo gasto para o atendimento do paciente.

SIM[1] NAO[2]
SIM[ ] NAOJ[ ]
SIM[ ] NAOJ[ ]

Dificuldade para encaminhar a especialista em genética SIM[ ] NAO[ ]

médica.




13. Dentre as medidas abaixo, quais o Sr. (Sra.) julga que terdo efeito positivo
dentro de um programa comunitario de prevencio do retardo mental?

a) Educagdo em genética para profissionais da area da saude.
SIM[1] NAO[2] NAOSEI[3 ]

b) Educagdo em genética para a populacio.
SIM[ 1] NAO[2] NAOSEI[ 3 ]

¢) Manual de orientagdo sobre roteiro diagndstico e medidas preventivas de doengas
genéticas e ambientais, relacionadas a retardo mental, para os profissionais da satde.

SIM[1 ] NAO[2 ] NAOSEI[ 3]

d) Presenca de geneticista clinico na rede publica de satde, para orientar programas de
prevencao

SIM[1] NAO[2] NAOSEI[3 ]
e) Ensino de genética clinica para os cursos da satide na graduacdo.

SIM[1] NAO[2] NAOSEI[3 ]

14. O Sr. (Sra.) participaria de um programa de educagio | SIM [1]
em genética para profissionais da saiude? NAO [2]
TALVEZ [3]

As questdes a seguir visam conhecer um pouco sobre os profissionais que atuam
na atengdo primaria e secundaria em nosso municipio.

No item 15 pode ser assinalada mais de uma alternativa dentro das especialidades
médicas.

15. Profissdo: Médico[ ] Pediatra[ | Ginecologista-Obstetra [ ]
Clinico geral [ ] Saide da Familia[ ]

Enfermeiro [ ]

16. Género: Masculino [ 1] Feminino [ 2 ] 17. Idade:

18. Ano de conclusao do curso de graduacio:



19. Especializacao:
Sem especializagao [ 0 ]

Residéncia médica [ 1]

Mestrado [2]
Doutorado [3 ]
Outra [ 4] Especificar

20. Desempenha sua atividade em: (pode ser assinalada mais de uma alternativa)
Consultério particular [ 1 ] Unidade pablica de satde [ 2 ]
Hospital particular [ 3 ] Hospital publico [ 4 ]
21. Teve disciplina de genética na graduagio? SIM[ 1 ] NAO
22. Ja participou de treinamento em genética médica? SIM[ 1 ] NAO
23. Lé artigos relacionados a genética médica? SIM[ 1 ] NAO
Se a resposta a questdo 23 for NAO, passe para a questdo 26.
24. Freqiiéncia: esporadicamente (até 3/ano) [ 1 ]
freqiientemente (> 1/més) [ 2]
25. Procedéncia dos artigos: (assinalar a principal)
publicagdes cientificas [1 ]
publicacdes ordindrias [2 ] (jornal, magazines)

26. Pacientes com doenca genética atendidos pelo Sr. (Sra.) nos tltimos 12 meses:

zero[ 1 ] la5[2 ] 6al0[3] >10[4] >20[5] Nidolembro[ 6 ]

Espago livre para comentarios.
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10.5. ENTREVISTA APLICADA AS MAES

Entrevista estruturada com as mies.

Identificacio
1. Forma de atendimento no pré-natal: (1) SUS  (2) Convénio (3) Particular
2. Idade: anos

3. Gestagdes anteriores:

4. Situagdo conjugal: companheiro fixo (1) sem companheiro fixo (2)
5. Escolaridade:

Analfabeto (0)

Primeiro grau incompleto (1)

Primeiro grau completo (2)

Segundo grau incompleto (3)

Segundo grau completo (4)

Terceiro grau incompleto (5)

Terceiro grau completo (6)

Pés-graduagdo (7)

Gestacao atual
6. Planejada? Sim (1) Nio (2)
7. Avaliagdo médica antes de engravidar? Sim (1) Nao (2)

8. Numero de consultas de pré-natal:

9. As consultas de pré-natal foram realizadas em:

Clinica particular ou conveniada (1) Unidade Publica de Saide (2)

10. O profissional perguntou se havia, na familia do casal, alguma pessoa com retardo

mental? Sim (1) Néo (2) Néo lembro (3)

11. O profissional perguntou se havia, na familia do casal, histéria de nascimento de

crianga com algum tipo de defeito grave?
Sim (1) Nao (2) Nao lembro (3)
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12. O profissional perguntou se havia algum grau de parentesco entre o casal ?
Sim (1) Nao (2) Nao lembro (3)
13. O profissional perguntou se a gestante tinha o habito de consumir bebida alcodlica?
Sim (1) Nio (2) Nao lembro (3)
14. O profissional orientou sobre tipos de alimentos que deveriam ser ingeridos durante a
gravidez?
Sim (1) Nio (2) Nio lembro (3)
15. Quais foram esses alimentos?
a) nao orientou (0)
b) nao lembra (1)
c) orientou um tipo de alimento em especial (2)
d) fez orientagdes gerais, sem indicar um tipo especifico de alimento (3)
16. As informagdes sobre os cuidados durante a gravidez foram passadas pelo:
Médico (1)  Enfermeiro (2) Ambos (3)
17. Teve alguma outra fonte de informagdes?
Sim (1) Nao (2)
18. Qual a principal?
Leitura (1) TV (2) Radio (3) Conversa com outras pessoas (4)

Conhecimento da etiologia e prevengio do retardo mental

19. Sabe o que significa Doenca hereditaria? Sim (1) Nio (2)
20. Sabe o que significa Diagndstico Genético Pré-natal? Sim (1) Nao (2)
21. Sabe o que significa Aconselhamento Genético? Sim (1) Nio (2)

22. Na sua opinido, a unido entre parentes muito préximos pode gerar filhos com retardo
mental? Sim (1) Nao (2) Nao sei (3)

23. Na sua opinido, o uso de bebida alcodlica pela gestante pode resultar em retardo mental
para a crianga? Sim (1) Nio (2) Nao sei (3)

24. Na sua opiniao, quando a mae tem deficiéncia de acido félico a crianga pode ser gerada
com defeitos na coluna vertebral?  Sim (1) Nio (2) Nao sei (3)

25. Na sua opinido, quando a mae tem rubéola durante a gravidez a crianca podera ter

retardo mental? Sim (1) Naio (2) Nao sei (3)
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26. Conhece alguma forma de se evitar a rubéola ?
Sim (1) Nao (2)
27. Na sua opinido, quando a mae tem toxoplasmose durante a gravidez a crian¢a podera ter
retardo mental? Sim (1) Nao (2) Nao sei (3)
28. Sabe como a toxoplasmose pode ser adquirida?
Sim (1) Nio (2)
29. Na sua opinido, mulheres mais velhas (com mais de 35 anos) tém maior risco de terem
filhos com sindrome de Down (mongolismo) do que as mais jovens?
Sim (1) Nio (2) Nao sei (3)
30. Ja ouviu falar do Teste do Pezinho? Sim (1) Nio (2)
31. Quando deve ser realizado?
48 horas apos o nascimento (1)
outra resposta (2)
ndo sei (3)
32. Para que € feito?
Principalmente para saber se a crianga pode ter uma doenga que se ndo tratada leva
a retardo mental (1)
Principalmente para saber se a crianca tem anemia (2)
Principalmente para saber se a crianga tem sindrome de Down (3)
Nao sei (4)
33. Este teste € obrigatdério? Sim (1) Nao (2) Nio sei (3)



10.6. TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO PARA
PARTICIPACAO NO ESTUDO ‘“Perfil do atendimento preventivo em retardo
mental na rede de atencao primaria e secundaria em saude do Municipio de
Maringa, Parana, com a finalidade de estruturagao de um programa de genética

comunitaria”.
Justificativa, objetivo e procedimento.

O retardo mental € a categoria mais ampla de disturbios que assolam as populagoes
dos paises desenvolvidos e em desenvolvimento. No Brasil, segundo dados do IBGE,
existem em torno de 2,8 milhdes de deficientes mentais. Considerando a elevada
prevaléncia do retardo mental e as conseqiiéncias negativas no ambito pessoal, familial,
social e econdmico e que € possivel estabelecer agbes comunitarias preventivas para
pessoas em risco de terem filhos com retardo mental, argumento sobre a importdncia da
criagdo de um Programa de Genética Comunitdria para prevengdo do Retardo Mental.

O presente projeto pretende avaliar a percepgdo, o conhecimento e a atitude dos
profissionais de sailde que atuam na ateng¢@o primaria e secundaria em Maringd, assim
como o conhecimento das mulheres em idade fértil, sobre fatores de risco genéticos e
ambientais e de medidas preventivas relacionadas ao retardo mental, associado ou nfo a
defeitos congénitos, com a finalidade de diagnosticar o perfil do atendimento preventivo
nesse campo, que esta sendo realizado nesta cidade, e desenhar um programa em genética
comunitaria que possa ser aplicado & comunidade alvo e estendido a outras comunidades
semelhantes.

Desconforto e risco.

N2o havera identificagdo do entrevistado ou coleta de material. O tempo planejado
para responder o questiondrio € de cerca de 30 minutos.

Beneficio esperado.

Desenhar um programa que possa ser aplicado a comunidade alvo e estendido a
outras comunidades semelhantes.

Liberdade de recusar ou retirar o consentimento.

O respondente tem a liberdade de participar, recusar ou retirar 0 consentimento
sem qualquer problema e o pesquisador garante segredo sobre as informagdes prestadas no

estudo.
Formas de ressarcimento e indenizacio.

A participagdo ¢ voluntaria, ndo havendo pagamento para as pessoas que
participarem neste estudo.
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Eu, ANA MARIA SILVEIRA MACHADO DE MORAES, responsavel pela
pesquisa, declaro que prestei todas as informacdes ao participante e
comprometo-me a conduzir todas as atividades deste estudo de acordo com
as normas da Resolucdo 196/96 CNS e complementares.

Maringa, de de 2003.

Ana Maria S. Machado de Moraes. CRM 8647-PR

Eu,
RG » declaro que fui informado (a) da finalidade deste

estudo e do procedimento a ser realizado, que recebi uma cépia de igual teor e que
concordei VOLUNTARIAMENTE em participar do mesmo.

Maringa, de de

Assinatura;

Testemunha:

Enderego: Unidade de Aconselhamento Genético e Citogenética Humana, UEM, bloco H 67, sala 13.
Fone: 263-6017. Maringa, Parana.

E-mail: amsmmoraes@uem.br
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10..7. TRABALHOS APRESENTADOS EM CONGRESSOS NA FORMA DE PAINEL

10.7.1. MORAES, A. M. S. M.; MARQUES-DE-FARIA, A. P.; MAGNA, L. A. Fatores de
risco genético e ambiental para deficiéncia mental. Percep¢io dos profissionais de satide e

de mulheres em idade reprodutiva. In: CONGRESSO BRASILEIRO DE GENETICA, 50,
2004, Costao do Santinho. Anais ... [CD-ROOM] SBG, 2004.
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"E’ R do 50° Congresso Brasileiro de Genética * 7 a 10 de setembro de 2004
€ 7% Costao do Santinho * Floriandpolis + Santa Catarina * Brasil
L) www.sbg.org br - ISEN 85-89109-04-6

Moraes, AMSM'": Magna, LAY Marques-Faria, AP'
Departamento de Genética Médica, Faculdade de Ciéncias Médicas, Universidade Estadual de Campinas (UNICAMP), SP
"Departamento de Medicina, Universidade Estadual de Maring4 (UEM), PR

A avaliacio do individuo com deficiéncia mental faz parte do dia a dia do geneucista clinico sendo um dos
seus principais paradigmas. Embora em uma parcela significativa dos pacientes a etiologia seja desconhecida,
dificultande o estabelecimento de estratégias preventivas, muito se tem avancado nessa drea. A prevengio de
eritroblastose fetal, hipotireoidismo congénito, fenilceroniiria e rubéola congénira, entre outras, bem como a
administragio de dcido félico antes da concepgio e a orientagio quanto 20s riscos do alcoolismo materno, tém
contribuido de forma relevante para a prevengio da deficiéncia mental. Sob esse aspecto, a detecgio de uma
crianga ou familia com risco para a ocorréncia dessa manifestacio, resultando no encaminhamento precoce
a0 especialista, pode ser fundamental para o sucesso preventivo. Frente a isso, o objetivo desta pesquisa foi
avaliar se os profissionais do sistema de satide estio atearos a situagbes de risco relacionadas a rerardo mental, se
oferecem informagdes sobre fatores de risco e medidas preventivas disponiveis as mutheres em idade reproduciva,
¢ ainda quanro 2o nivel de conhecimento das mesmas em relacdo a0 rema. A amostra inclui 100 mulheres
residentes em Maringd, PR, que responderam a encrevista estruturada, aplicada entre 60 2 120 dias apés o
parto, durante o ano de 2003. Observou-se que a maior parte ndo foi questionada durante o peé-natal sobre a
presenca de pessoas com deficiéncia menral na familia (709), sobre criangas com anomalias graves (73%) ou
sobre possivel consangiiinidade entre o casal (8495); 77% desconhecem os efeitos da deficiéncia de dcido félico
sobre o fechamento do tubo neural, 52% referiram desconhecer como evitar infecgdio por rubéola, 75% ndo
associam toxoplasmose ao retardo mental, seado que outros 75% desconhecem como ocorre a transmissio dessa
infecgio. Concluiu-se que a busca de situagdes de risco, tanto no que se refere 2 exposi¢do a fatores deletérios
do ambienre, quanto a antecedentes familiais relevantes, ndo estd sendo feica na pritica, e ainda que a maior
parte da populagio desconhece informagbes bisicas sobre doengas infecciosas freqiientemente associadas i
deficiéncia mental, demonstrando a necessidade de que sejam adotadas medidas para que os profissionais de
saide passem a reconhecer 2 importincia dos fatores de risco e da histéria familial na identificagio e prevencio
da deficiéncia mental e incluam a busca desse tipo de informagdo 3 sua pritica rotineira. Considerando ainda a
importdncia do impacto da redugio dessa manifestacio no dmbito da satide ptblica, que sejam desenvolvidos
programas educacionais de ficil compreensio e incorporacio pela populagio em geral.

Apoio Financeiro: CAPES
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10.7.2.MARQUES-DE-FARIA, A. P.; MORAES, A. M. S. M.; MAGNA, L. A. Genetics
and environmental risk factors in mental retardation: knowledge, perceptions and attitudes
of health professionals. In: ANNUAL MEETING OF THE AMERICAN SOCIETY OF

HUMAN GENETICS, 54, Toronto. Abstracts, Toronto: ASHG, 2004. p. 285.
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10.7.3. MORAES, A. M. S. M.; MARQUES-DE-FARIA, A. P.; MAGNA, L. A.
Fatores de risco genético e ambiental para retardo mental: conhecimento,
percepgdo e atitudes dos profissionais de saide e de mulheres em idade
reprodutiva. In: CONGRESSO BRASILEIRO DE GENETICA CLINICA, 17,
Curitiba. Anais ... [CD-ROOM] SBGC, 2005
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‘ Fatores de nsco genético e ambiental para retardo
mental. conhecimento, percepcdo e atitudes dos
profissionais da saude Machado, AMS1, Magna,
LA2, Margques-de-Faria, AP2 1 Departamento de
Medicina, Universidade Estadual de Marnngsa
(UEM),PR 2 Departamento de Genética Medica,
Faculdade de Ciéncias Medicas, Universidade
Estadual de Campinas {UNICAMP), SP
amsmmoraes@uem.br Os avangos em pesquisa na
drea de genética tém mostrado que fatores
genéticos contnbuem nao apenas para a ocorréncia
de condigdes raras, mas ttem  participacao
significatva  em  doencas  comuns. Como
consequéncia, a demanda por servicos de genética
clinica tem aumentado consideravelmente na dltima
decada Por outro lado, o numero de individuos
treinados para o exercicio da genetica clinica e a
concentragaoc desses nas grandes cidades, tem
limitado o atendimento dos pacientes. Isto reforga a
necessidade de programas que visem o manejo e a
prevencdo de doengas genéticas e defeitos
congénitos, especialmente no nivel de atengao a
saude de baixa complexidade Objetivo’ avenguar a
percepgao, conhecimento e  atitudes dos
profissionais da rede publica de saude sobre o
impacto da deficiéncia mental na populacdo em
geral e os fatores relacionados, a fim de contribuir
Para a elaboracdo de programas de prevengao
nessa area Casuistica e método a pesquisa foi
realizada durante ¢ ano de 2003 entre médicos e
enfermeiros que atendem nas unidades basicas de
saude (UBS) do municipio de Maringa, PR, utilizando
como Instrumento de coleta questionario contendo
26 questdes com respostas de multipla escolha. As
variaveis qualitativas foram Comparadas pelo teste
do qui-quadrado e as varaveis quantitativas pelo
teste t de Student, com nivel de significancia de 5%
Conclusao: os profissionais da saude demonstraram
pouco conhecimento sobre a prevaléncia e meios de
prevencdo da deficiéncia mental; reconhecem que
desconhecimento em genética médica ¢ um dos
fatores limitantes para o atendimento a pacientes
€om queixas de doenga genética e que a adogdo de
medidas educativas e a presenca de especialista em
genetica na rede publica poderiam contribuir para
Que programas preventivos pessam ser executados
COm sucesso
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Prevencio da deficiéncia mental: conhecimento e percep¢ao dos profissionais de
saude.
Prevention of mental retardation: knowledge and perception of the health

professionals.

Resumo

Objetivo. Averiguar o perfil do atendimento preventivo em deficiéncia mental (DM) na
rede bdsica de saude publica do municipio de Maringa, PR. Casuistica e método. Amostra
composta por 90 médicos-(as) das areas de Ginecologia e Obstetricia, Pediatria, Clinica
Geral, Programa de Satde da Familia e 66 enfermeiros-(as). Aplicado questionario, por
auto-preenchimento, com respostas de miiltipla escolha, entre agosto e dezembro de 2003.
As varidveis qualitativas foram comparadas pelo teste do qui-quadrado, com nivel de
significancia de 5%. Resultados. Sio apresentados dados parciais relacionados a percepgio
€ ao conhecimento de profissionais de saide sobre DM. 75% nio foram capazes de
assinalar a alternativa correta sobre a prevaléncia; 25% nio sabem qual a contribui¢do do
genoma para a etiologia; 37% nado sabem se existe prevencio para a DM; 28% nio se
sentem  seguros para orientar sobre o efeito teratogénico do etanol; 35% referiram
inseguranga para orientar sobre amniocentese. Conclusio. Os dados demonstraram que os
participantes tém baixa percepcdo da relevancia da DM para a morbidade da populagio e
necessitam maiores informagdes sobre os aspectos genéticos e ambientais relacionados a
essa condigao.

Palavras-chave: deficiéncia mental; prevengao; satide publica.

Abstract

Objective. To evaluate the profile of the preventive attendance of mental deficiency (MD)
regarding the basic public health in Maringa, PR. Participants and method. A sample
embracing 90 male and female doctors from different areas, that is, Gynecology and
Obstetrics, Pediatrics, General Clinic, and Family Health Program, as well as 66 male and
female nurses. A self-filling questionnaire with multiple choice answers was applied to the
subjects from August to December, 2003. The qualitative variables were compared by
using the qui-square test at a 5% significance level. Results. Partial data related to both the
perception and knowledge of the health professionals on MD are shown. 75% of them were
not able to choose the right alternative on prevalence; 25% do not know how the genome
contributes to the etiology; 37% do not know if there is prevention for the MD; 28% are not
confident to give orientation on the teratogenic effect of ethanol; 35% showed insecurity to
orientate the patients on amniocenteses. Conclusion. The data showed that the participants
have an unsatisfactory perception of the MD relevance for the morbidity of the population
and they need more information on the genetic and environmental aspects related to this
condition.

Key words: mental deficiency; prevention; public health.
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Introducio

A deficiéncia mental (DM) afeta entre 2 e 3% da populagao geral e 1% das
criangas em idade escolar'. No Brasil, 1,6% da populagio apresenta essa condi¢do’, valor
provavelmente subestimado, mas suficiente para ser considerada como problema de saiude
publica®.

O objetivo da pesquisa foi tragar o perfil do atendimento preventivo em DM na
rede basica de saude do municipio de Maringd, PR. Neste artigo sao apresentados e
discutidos dados parciais relacionados a percepgdo e ao conhecimento de profissionais de
saude sobre o tema.
Casuistica e método

Trabalho desenvolvido entre médicos e enfermeiros que atuam nas Unidades
Basicas de Satide de Maringa, PR. Estudo observacional, descritivo e transversal, realizado
entre agosto € dezembro de 2003.

A amostra foi composta por 90 médicos-(as) e 66 enfermeiros-(as). Foram eleitos
para a pesquisa médicos-(as) com atuagdo em uma ou mais das seguintes &reas:
Ginecologia e Obstetricia, Pediatria, Clinica Geral, Programa de Saide da Familia, bem
como enfermeiros-(as), que atuam na rede de saude publica do municipio em estudo. Foram
excluidos os profissionais em fun¢do administrativa, atuando em ambulatérios de
especialidades e os que se recusaram a participar da pesquisa.

Foi aplicado questionario, por auto-preenchimento, contendo 26 questdes com
respostas de multipla escolha, com as alternativas “sim”, “ndo” e “ndo sei” ou “ndo
lembro”, segundo método proposto por Gil®.

Os profissionais de satide (PS) foram contatados pessoalmente e individualmente no
local de trabalho. Aceitando participar, era solicitado a assinatura do Termo de
Consentimento e entregue o questiondrio para ser recolhido ap6s 2 ou 3 dias.

O projeto foi aprovado pelo Comité Permanente de Etica em Pesquisa Envolvendo
Seres Humanos, da Universidade Estadual de Maringa, e sua execu¢@o no ambito da rede
publica, autorizada pela Secretaria Municipal de Saude.

Para criar o banco de dados e fazer a andlise estatistica foi utilizado o programa
SPSS 8.0. As varidveis qualitativas foram comparadas pelo teste do qui-quadrado, com

nivel de significancia de 5%.
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Resultados

Os PS participantes e algumas caracteristicas estdao descritas nas Tabelas 1 e 2.
Para 25% a prevaléncia da DM estaria entre 2 e 3%: para outros 25%, abaixo de 1% e
outros 25% referiram ndo saber, sendo esta tultima resposta mais freqiiente entre os
enfermeiros (0°= 14,874, p= 0,011). O genoma contribui com até 10% das causas, para
29% dos respondentes; para 34%, a contribui¢do estd entre 20 e 50% e ainda 25% disseram
ndo saber, sendo este {ltimo grupo mais prevalente entre os enfermeiros (0% =1 1,203, p=
0,024). 36.5% dos respondentes ndo sabem se a DM pode ser prevenida; para 1,9% o
disturbio nao pode ser evitado e 5,1% consideraram que todos os casos podem ser evitados,
ndo sendo observada diferenga significativa entre os médicos-(as) e enfermeiros-(as) (y’=
2,560, p=0,764).

A Tabela 3 mostra a percentagem dos PS que se sentem inseguros para orientar
sobre o efeito teratogénico de alguns agentes. A Tabela 4 apresenta a percentagem dos PS
que referiram inseguranga para orientar sobre a indicagdo e os riscos das técnicas utilizadas
para o diagnostico pré-natal e a Tabela 5, a percentagem dos que responderam desconhecer
os testes que fazem parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)®,

O tempo de formado dos PS influenciou somente na seguranga para orientar sobre
a biopsia de vilo corial. Os profissionais graduados ha mais de 15 anos demonstraram
maior seguranga que os demais (x2= 17,657, p=0,014).

A comparagdo das respostas dos médicos demonstrou diferenca significativa
somente em relagdo as técnicas de diagndstico pré-natal. Como esperado, os ginecologistas
referiram maior seguranga que os demais para orientar sobre amniocentese (x*= 7,045, p=
0,030), bidpsia de vilo corial (x2= 24,609, p< 0,001), cordocentese (xz= 21,527, p< 0,001),
translucéncia nucal (x*= 6,869, p= 0,032) e teste triplo (1= 15,786, p< 0,001).

Discussao

O potencial de prevengdo da DM aumentou muito nas ultimas décadas’®’ e, ho
Brasil, a implantagdo de programas preventivos é beneficiada pelo modelo de atengio a
saide publica vigente'®!".

Em Maringd, ndo existe programa voltado a prevencdo da DM e (ou) defeitos
congénitos, mas existem acdes que fazem parte do protocolo de assisténcia a gestante e ao

recém-nascido que procuram identificar fatores de risco associados a essa condi¢io'*",
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Mesmo assim, 75% dos PS ndo foram capazes de assinalar a alternativa correta
sobre a prevaléncia da DM e somente 11% responderam corretamente sobre a contribui¢do
do genoma para a etiologia dessa condi¢do. Para 2%, a DM ndo pode ser evitada e 37%
responderam ndo saber se existe prevengdo, desconhecimento esse refletido na percentagem
consideravel de médicos e enfermeiros que responderam ndo saber se os testes para
fenilcetontiria e hipotireoidismo estdo incluidos no PNTN (8% e 18.2%; 9.5% e 35%,
respectivamente), apesar destes fazerem parte oficialmente da triagem neonatal desde 1992.

Numero relativamente elevado referiu inseguranga para orientar sobre os efeitos
teratogénicos de drogas e doencas de prevaléncia elevada, como o alcool, a

14,15 LT . :
"°. A maioria, também, se sente insegura para

citomegalovirose e o diabetes mellitus
orientar sobre as indicagbes e os riscos das técnicas de diagndstico pré-natal, exceto em
relacdo a amniocentese.

Nio foi objetivo da pesquisa a avaliagdo aprofundada do conhecimento dos PS, mas
os dados obtidos demonstram que os participantes tém baixa percep¢do da relevancia da
DM para a morbidade da populagdo e necessitam maiores informagdes sobre os aspectos
genéticos e ambientais relacionados a essa condigao.

Ainda que inexistam na literatura nacional estudos semelhantes, impedindo a

16,17

generalizagdo e comparagdo dos dados, algumas pesquisas tém demonstrado a falta de

conhecimento dos profissionais de satide sobre assuntos que envolvem conhecimentos de
genética. Mesmo que as causas ambientais ainda sejam relevantes na etiologia da DM*"*%, a
necessidade de diagndstico diferencial com doengas genéticas exige, dos PS,
conhecimentos basicos nessa area da medicina.

Isto se justifica pelo fato de que muitas criancas com atraso global do
desenvolvimento ou DM tém o diagndstico e a terapia retardados pela dificuldade de

18,19 G : :
B2 A situagdo ¢ mais evidente nos casos de

encaminhamento a centros especializados
inaptidao leve ou moderada (QI entre 70 e 35). Embora de prevaléncia elevada, pois atinge
entre 2 ¢ 3% da populagédo, o problema geralmente s6 é percebido entre os 7 € 10 anos,
quando se observa que a crianga ndo consegue desenvolver as habilidades proprias da idade
e acompanhar o contetido escolar’”?'.

Pediatras, ginecologistas-obstetras, clinicos gerais € médicos do Programa de Saude

da Familia, ou ainda enfermeiros, por manterem contato mais freqiiente e precoce com
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esses pacientes, passam a ter uma grande responsabilidade no manejo do caso. Estando bem
preparados para identificar os fatores de risco, conduzir eficientemente a investigagdo
inicial e fazer o encaminhamento correto para os especialistas, poderdo se constituir em um
poderoso instrumento de prevencio da deficiéncia mental.

Promover agdes de prevengio da DM em nivel de baixa complexidade ¢é
necessario e possivel, entretanto é preciso investir em pesquisas de avaliagio do
conhecimento e da atitude preventiva dos PS*, e dos proprios usuarios™, a fim de conhecer
as deficiéncias e necessidades dessas populages, possibilitando que OS recursos possam ser

concentrados em programas exeqiiiveis e com maior probabilidade de éxito.
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Tabela 1. Profissionais de saude participantes da

pesquisa.
Numero (%)
Médicos 90 (37.7)
Pediatras 36 (40,0)
Ginecologistas-obstetras 17 (18.9)
Clinicos-gerais 37 (41,1)
Enfermeiros 66 (42,3)
Total 156 (100,0)




Tabela 2. Caracteristicas dos profissionais de satde.

Género Masculino
Média da idade (anos)

Tempo de formado
(Média em anos)
Trabalham
exclusivamente na rede
publica

Tiveram disciplina de
genética na graduagao

Tiveram treinamento em
genética médica

Léem temas de genética
médica

Raramente

Procedéncia
cientifica

Profissionais

da area
médica (n)

54,2 % (45)
41,3 (dp 9.65)

16,5 (dp 9,27)

27,0 % (24)

78,9 % (71)

5.6 % (5)

42,7 % (38)

94,7% (36)

86,7 % (26)

Profissionais da
area de
enfermagem (n)

7.6 % (5)

34,5 (dp 6.32)

09.8 (dp 6.21)

82,8 % (53)

90,9 % 60)

1,5% (1)

32,3 % (21)

100,0% (21)

11,8 % (02)

Total (n)

33,6 % (50)
38,3 (dp 8,98)

13,7 (dp 8,71)

50,3 % (77)
[x’=77.891, p<
0,001]

84,0 % (131)
[x’=4.08, p=
0,043]

3,8 % (6)
[= 1,681, p=
0,195]

38,3 % (54)
[y*= 1,715, p=
0,190]

96,4% (57)
[37= 0,982, p=
0,322]

59,6 % (28)
[x*= 25,278, p<
0,001]




Tabela 3. Percentagem dos profissionais de satde que referiram inseguranga para

orientar sobre o efeito teratogénico de al guns agentes.

. Médicos Enfermeiros Total Teste
Alternativas .

% (n) % (n) % (n) X (p)
Hidantoina 48,6 (35) 75,9 (41) 60,3 (76) 9,619 (0,002)
Cocaina 22,6 (19) 27,9 (17) 24.8 (36) 0,522 (0,470)
Misoprostol 51,3 (39) 854 (41) 64,5 (80) 14,944 (0,001)
Etanol 16,5 (13) 45,6 (26) 28,7 (39) 13,764 (0,001)
Citomegalovirose 7,1 (06) 28,8 (17) 16,0 (23) 12,281 (0,001)
Diabetes mellitus 28,9 (22) 22.2 (12) 26,2 (34) 0,739 (0,390)

Tabela 4. Percentagem dos profissionais de satide que se sentem inseguros para

orientar sobre a indicagdo e os riscos das técnicas utilizadas para diagndstico pré-

natal.
. Médicos Enfermeiros Total Teste
Alternativas 5
% (m) %o (n) %o (n) X (p)
Amniocentese 26,2 (22) 48,3 (28) 352.450) 7,336 (0,007)

Biopsia de vilo
. 62,0 (49) 90,9 (50) 73,9 (99) 14,018 (0,001)
coria

Cordocentese 64,5 (49) 78,6 (44) 70,5 (93) 3,078 (0,079)

Translucéncia
: 45.7 (37) 77,2 (44) 58,7 (81) 13,705 (0,001)
nuca

Teste triplo 86,3 (63) 96,4 (53) 90,6 (116) 3,738 (0,053)




Tabela 5. Percentagem dos profissionais de saide que desconhecem os testes que

fazem parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal.

Meédicos Enfermeiros Total Teste
Testes
% (n) % (n) %@ %P
Doencas
29,2 (21) 54,2 (32) 40,5 (53) 9,393 (0,009)
falciformes
Fenilcetonuria 6,9 (6) 18,2 (12) 11,7 (18) 5,367 (0,068)
Fibrose cistica 26,7 (20) 70,7 (41) 459 (61) 25,606 (0,001)
Hipotireoidismo 8,3 (7) 35,0 (21) 19,4 (28) 16,359 (0,001)
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Mothers’ knowledge about risk factors and prevention of mental retardation.

Abstract

Literature reports have shown that the general population, and specially the mothers, does
not have a suitable knowledge level of risk factors and prevention of mental retardation and
(or) birth defects. So, a research was carried out, among mothers living in Maringa, state of
Parana, Brazil, to verify their knowledge of the subject. An observational, descriptive and
transverse study was accomplished, between June and October 2003, when it was applied a
structured interview with 100 mothers randomly drafted from the birth registers occurred
between May and September, 2003, in Maringa. The qualitative variables were compared
by the Chi-square test and the quantitative ones by the Student’s ¢ test, at the 5%
significance level. The results have shown that most of the mothers do not know the
meaning of prenatal diagnosis (83%) and genetic counseling (92%); 77% are unaware of
the association between folic acid deficiency and neural tube defects; 75% do not recognize
toxoplasmosis as a cause of mental retardation and 46% underestimate the association of
mother’s age with the high risk for Down syndrome. In summary, the results confirm what
have been shown in other studies and they also suggest the necessity of further research in
this field, specially to determine the population’s suitable knowledge level for informed
decision making about their health as well as to establish a systematic investigation to
verify the risk factors prevalence, in order to orientate preventive actions toward the causes
of greater impact in such abnormalities reduction.

Key words: mental retardation; primary prevention; risk factors of mental retardation.

Resumo

Relatos da literatura tém demonstrado que a populagdo geral e, em especial as mies, nio
t€ém nivel adequado de conhecimento sobre fatores de risco e prevengio do retardo mental e
(ou) defeitos congénitos. Nesse sentido, foi realizada pesquisa para averiguar o
conhecimento de maes residentes em Maringd, estado do Parana, Brasil, sobre o tema. Foi
realizado estudo observacional, descritivo e transversal, entre junho e outubro de 2003,
tendo sido aplicada entrevista estruturada a 100 maes, escolhidas por sorteio, a partir de
cadastro de nascimentos ocorridos entre maio e setembro de 2003 em Maringa. As
varidveis qualitativas foram comparadas pelo teste do qui-quadrado e as quantitativas pelo
teste 7 de Student, com nivel de significancia de 5%. Os resultados demonstraram que a
maioria das mades ndo sabe o significado de diagnostico pré-natal (83%) e de
aconselhamento genético (92%); 77% desconhecem a associa¢io entre deficiéncia de acido
folico e defeitos de tubo neural; 75% nao reconhecem a toxoplasmose como causa de
retardo mental e 46% subestimam a associagdo da idade materna com risco elevado para
sindrome de Down. Concluindo, os resultados corroboram o que ja foi evidenciado em
outros estudos e sugerem a necessidade de outras pesquisas nesta area, em especial, para
determinar o nivel de conhecimento adequado da populagdo para a tomada de decisdes
informadas sobre sua satde. Também ¢é essencial estabelecer investigacdo sistematica para
averiguar a prevaléncia dos fatores de risco, visando direcionar as agdes preventivas para as
causas de maior impacto na redugdo desse agravo.

Palavras-chave: retardo mental; prevengdo primaria; fatores de risco do retardo mental.
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Introduction

The fetus compromising, due to the mother exposure to risk factors, inclusively for
mental retardation and (or) birth defects, can be reduced if the mother is aware of such
factors. The population knowledge level about health has been pointed out as a helpful
factor for the understanding of the information transmitted by health professionals as well
as to the treatment and preventive measure compliance (Winnick® et al., 2005).

Nevertheless, literature reports have shown that the general population, specially
mothers, do not have a suitable knowledge level about the subject (Henneman* et al., 2005;
Garcias e Schiiler-Faccini®, 2004). Therefore, educating the general population about
genetic and environmental risk factors for mental retardation can be an essential strategy to
modify the cultural behavior of such group, aiming the prevention of this condition.
Although, it is necessary to know the universe that embraces the target population, so that
transforming educational practice can be successfully developed, mainly concerning the
previous knowledge about the subject to be taught (Andrade e Coelho', 1997).

With this in mind, a research was carried out to evaluate the preventive service
profile for mental retardation in the basic health system of Maringa city, as a first step for
the proposition of a prevention program of such condition. In this paper we present and
discuss partial data related to the mothers” knowledge about the theme.

Methods
An observational, descriptive and transverse study accomplished among mothers

living in Maringa, state of Parana, Brazil, between June and October 2003. The project was
approved by The Ethics Permanent Committee for Researches Involving Human Beings of
the State University of Maringa and the informed consent was obtained from the human
subjects.

The sample was composed by 100 mothers randomly drafted from the birth registers
occurred between May and September 2003, in Maringa. The inclusion criteria were: 1)
They should have one or more new-borns or infants of not more than three months old; 2)
They should have been submitted to prenatal at the Basic Health Units or at the private
system; 3) They should have had their babies in one of the city hospitals; 4) They should be
a resident of the studied city.

A structured interview was applied with 33 questions with “yes”, “no”, “I don’t

know”, or “I1 don’t remember” alternatives about the following topics: 1) age, previous
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pregnancies, marital status, education level; 2) current pregnancy planning, number of
prenatal appointments; 3) knowledge of basic genetics concepts, etiology and prevention of
mental retardation; 4)information sources about mother-fetus health care.

The SPSS 8.0 program was used to create the data basis and develop the statistical
analysis. The qualitative variables were compared by the Chi-square test and the
quantitative ones by the Student’s 7 test, at the 5% significance level.

Results

The mothers’ perception about risk factors for mental retardation and (or) birth
defects is presented in Table 1. Consanguinity, alcohol consumption and rubella were the
most commonly mentioned factors, while folic acid deficiency, toxoplasmosis and maternal
age, in this order, were the least mentioned for high risk for child with mental retardation
and (or) birth defects.

Concerning the “heel stick test”, all the mothers answered they knew it is
compulsory, however 20% of those did not know the reason and 42% did not answer when
it is the right time to carry out such triage test.

When they were asked if they were familiar with some medical genetic terms, 66%
of all could conceptualize hereditary disease, though the minority showed they knew the
meaning of prenatal diagnosis (17%) and genetic counseling (8%).

Through the comparison between the group assisted at the health public system
(Basic Health Units - BHUs) and the ones assisted at the private system (Private Clinics-
PCs), it was possible to show that among the mothers assisted at the BHUs, we could find a
predominance of mothers with lower average age (= 4,016, p< 0,001), lower education
level (x*= 23,748, p< 0,001), and higher index of non planned pregnancies (79.3%)
compared to 45,2% among the women from the private system (3’= 12,431, p< 0,001).
However, both groups had a suitable number of prenatal appointments (an average of 7.09
at the BHUs and 8.57 at the PCs).

The health professionals (doctors and nurses) were the only information source
about pregnancy care and mother-fetus health for 29.3% of the BHUs women group, while

at the private system this situation represented 11.9% (x2= 4,301, p= 0,038).
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Discussion

Generally speaking, the interviewed mothers’ knowledge about the risk factors and
prevention of mental retardation was low. In the group, which had their prenatal
appointments in the public system. an expressive percentage (60.4%) does not recognize
the mother’s age as a risk factor for chromosomal trisomy. However, a high percentage
have associated consanguinity and alcohol consumption with mental retardation (85% for
both), we cannot despise the fact that 15% of this population underestimate such relation.
Rubella, an infection of a great teratogenic potential, is also underestimated by 38% of all
the mothers, similar of data obtained by Garcias and Schiiler-Faccini? (2004).

Other important data were the high unawareness of the embryopathy risk by
toxoplasmosis (75%) and of the association between the folic acid deficiency and neural
tube defects -NTD (77%), also demonstrated by Henneman® et al. (2004). It must be
reminded that in spite of the fact that the Brazilian law determines the addition of such
vitamins to the flour, in susceptible women (with previous history of NTd), it is necessary
to have an additional supplementation (Grillo e da Silva’, 2003) and the population
awareness of this risk factor make it easier to identify the women in risk of having affected
children.

The research data also permit to presume that having appointments, even if in an
adequate frequency, was not sufficient for the women acquisition of basic notions for the
baby’s health. This fact reveals that the campaigns and the traditional educational methods
were not successful, intensifying the importance to show to the health professional how
essential his/her role is in the mothers’ orientation about preventive measures.

In summary, the results confirm what have been shown in other studies, even if
they correspond to just a simple of the population, and they suggest the necessity of further
research in this field. In special, it is important to determine the suitable knowledge level so
that the population can make informed decisions about their own health. It is also important
to establish a systematic investigation to verify the risk factors prevalence, in order to
accomplish preventive actions toward the causes of greater impact in the mental retardation

and (or) birth defects reduction.
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Table 1. Mothers’ perception of risk factors for mental retardation and (or) birth defects.

Basic Health Private Clinics Total Test
Alternatives Units % (n) % (n) % (n) Dze(sp)
Yes No Dk Yes No DK Yes No DK

Consanguinity 81,0 12,1 69 905 24 7,1 850 80 70 3116
BUmY  47) (07) (04) (38) (01) (03) (85 (08) (07) (0211)

Folic acid 155 845 333 66,7 23.0 77.0 4,366
deficiency (09) 49 149 @28 23 (I (0,037
Alcohol 86,2 138 833 7.1 95 850 30 120 4,537
consumption (500  ~ (08) (35 (03) (04) (85 (03) (12) (0,103)
Rubeiis 586 86 328 667 333 620 50 330 3,877

(34) (05) (19) (28) (14) (62) (05) (33) (0,144)

Toxoplasmosis 22>+ 69 707 286 7.1 643 250 70 680 0518
P (13) (04 @D (12) (03) (27) (250 (07) (68) (0,772)

Maternal age 39,7 259 345 738 119 143 540 20,0 260 11,457
B (23 (15 (0) (1) (05) (06) (54) (20) (26) (0,003)

DK: Do not Know
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Prevention of mental retardation: What do health
professionals and general population know about
this issue?
To the Editor:

As a consequence of advances in genetics, demand for clin-
1cal genetic services has increased, reinfarcing the need for pro-
grans toward the management and prevention of genetic dis-
easesand birth defects. However, literature reports have shown
that primary health care professionals (HCPs) and the general
population do not have an adequate knowledge level ahout
penetics,

laking imo account these issues and considering mental
retardation {MR] as a paradigm of clinical genetics, we aimed
te- explore HCPs' and mothers’ knowledge, perceptions and
attitudes aboul genetic and environmental risk factors for this
condition,

We carried out a qualitative study with 156 HCPs, encom-
passing 90 physicians (pediatricians, gynecologists-abstetri-
clans, internists and family practitioners), and 66 nurses. All
prolessionals work in the health municipal service of Maringa,
a Brashan town of 303,550 inhabilants with good health indi-
cators for public and private care In addivon, a structural
interview was carried oul among 100 mothers wha live in the
samne lown and were randomly selecied based on the official
register of born alive individuals in 2003, Data collection re-
lated to the HCPs was carried out from August 10 December,
20003, and the interviews with the mothers from June to Octo-
ber of the same vear. The project was approved by The Ethics
Permanent Committee for Researches Involving Human Be-
ings of the State University of Maringa and the informed con-
senl was obtained.

Seventy-five percent of the professionals did not know MR
prevalence and 4% did not know the fraction that can be
avonded. a noteworthy percentile were not self-confident
enough o inform the patients on phenytoine (60, 3%), on
ethanaol (28, 7% ) and on diabetes mellitus (26, 295) teratogenic
effects: 73. 9% are not sell-confident in the sense of giving
information about the chorionic villus sampling, 58, 7%
about the nuchal translucency, and 0% about the triple test.
They also answered not having self-assurance for taking family
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history and drawing the pedigree (79.4%). Although they de
clared that they wsually venfy the occurrence of MR nsk
factars, the majority of women interviewed denied this proce-
dure. Considering the mothers’ perceptious about risk Lictars
and prevention for mental retardation andfor birth defects,
consanguinity, alcohol consumption and rubella were the
most commonly mentioned factors (K3%, 85%, 62%, respec-
tively), while folic acid deficiency. 1oxoplasmosis and maternal
ape, (23%, 25%, 54%, respectively), were the least mentioned
as high nsk factors for mental retardation. However. all the
mothers had a suitable number of prenatal appomtiments (an
average of 7.7).

The results confinn what have been observed in uther
studies,** and they suggest the necessity of adopting maor
educational efforts at the primary healthcare level 1o raise
awareness of the risk factors associated with mental retrda-
ton. Additionally, further research 1s necessary in this area,
especially 1o determune the population’s appropriale knowl
edge level for Laking informed decision about their health, and
to establish a systematic investigation to venify the risk factors
prevalence, in arder Lo iniliale preventive actions toward the
causes of greater impact in the reduction of mental retardation
and other abnormalities.
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10.9. ESTUDO PILOTO
10.0.1. Questionario aplicado aos profissionais de satide

Ficha n®: (ndo preencher este campo e ndo identificar o questiondrio por qualquer

meio)
Data: / /2002

IDENTIFICACAO

1. Profissional: Médico ( ) Enfermeiro ( )

2. Sexo: Masculino ( ) Feminino ( )
3.1dade:

4. Religido: Sim () Nao( ) Especificar:

DADOS SOBRE FORMACAO E ATIVIDADES ATUAIS
5. Ano de conclusao do curso de graduacio:

6. Pos-graduacio laro sensu: (especificar)

7. Pés-graduagdo strictu sensu: (especificar)

8. Desempenha suas atividades em:
Consultorio particular ( )  Unidade de Satude Publica ( ) Ambos ( )
Hospital particular ( ) Hospital Publico ( ) Ambos ( )

DADOS SOBRE CONHECIMENTO EM GENETICA

9. Durante a graduagéo, teve disciplina de genética? Sim ( ) Nao ( )
10. Carga horaria total aproximada? At¢ 20 h ( ) 21a40h( ) 41a50h( ) >50h( )

11. Tem nogdo sobre a diferenga entre gene € cromossomo?

Sim( ) Nao ( ) Mais ou menos ( )
12. Tem nogéo sobre heranga mendeliana? Sim ( ) Ndo( ) Maisoumenos( )
13. Tem nog¢do sobre heranga multifatorial? Sim ( ) Nao ( ) Mais ou menos ( )
14. Tem nog@o sobre teratogenicidade? Sim () Nao ( ) Mais ou menos ( )

15. Tem nog¢do sobre técnicas e indica¢do de diagndstico pré-natal?
Sim ( ) Nao ( ) Mais ou menos ( )
16. Conhece os testes genéticos disponiveis no momento para pesquisar suscetibilidade a

doeng¢as comuns? Sim( ) Nao( ) Razoavelmente ( )
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17. Ja participou de algum tipo de treinamento em genética humana/médica/clinica?

Sim ( ) Nao ()
18. ¢ artigos relacionados a genética humana/médica/clinica?  Sim ( ) Nao ( )
19. Com que freqiiéncia? Mensal ( ) Semestral ( ) Anual ()
20. Procedéncia dos artigos: Revistas cientificas ( ) Revistas ndo cientificas ()

DADOS SOBRE CONDUTA NA PRATICA CLINICA

21. Pacientes com doenca genética atendidos por vocé nos Gltimos 12 meses:

nenhum( ) entrele5( ) entre6el0( ) maisdel0( ) maisde20( )
22. Pacientes encaminhados por vocé para investigagdo genética nos ultimos 12 meses:
nenhum( ) entrele5( ) entre6el0( ) maisdel0( ) maisde20( )
23. Para vocé estd havendo aumento na demanda por atendimento em genética?

() Sim, toda semana atendo pelo menos 1 paciente em busca de informagdo genética.
() Sim, pelo menos 1 vez ao més atendo paciente em busca de informagdo genética.
() Sim, mas ndo sei precisar quanto.

() Néo, o nimero de pacientes que buscam por informagdo genética tem se mantido
constante.
() Nao, nunca atendi paciente com queixas sobre doenc¢a genética.

24. Na consulta de rotina, vocé faz pesquisa de risco genético na familia?

( ) Sim, na primeira consulta, independente da queixa principal.

() Sim, quando ha queixa relacionada a doenga genética.

() Sim, quando o paciente refere algum caso de doenga genética na familia.

( ) As vezes, quando tenho tempo.

() Nunca.

25. Vocé sabe quais doengas estdo incluidas no Programa Nacional de Triagem Neonatal no
Brasil criado pela portaria GM/MS n° 822/GM de 6/6/2001? Sim ( ) Nao ( )

26. Especificar quais sdo do seu conhecimento:
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27. Existe alguma dificuldade no processo de encaminhamento de paciente a consulta com
especialista em genética?

( )Sim, para todos.

() Sim, para os pacientes do SUS e outros Convénios.

( ) Sim, somente para os pacientes do SUS.

( )Nao, para todos.

OPINIAO PESSOAL

28. Vocé acredita que a heranga genética tem influéncia sobre as doencas comuns?
Sim () Nao ()

29. Qual a sua opinido sobre o impacto das novas tecnologias e avangos na area de

diagnostico e tratamento genético para a medicina?

30. Qual a sua opinido sobre a possibilidade dos profissionais da saide que atuam na
atengdo primaria e secundaria desempenharem algum papel no atendimento aos pacientes

com doenga genética ou com suscetibilidade a desenvolverem doencas genéticas?

31. Como seria essa atuagao?

32. Voce se sente suficientemente preparado para obter a histéria familiar e desenhar o
heredograma? Sim ( ) Nao( ) Razoavelmente ( )
33. Vocé se sente suficientemente preparado para indicar testes genéticos (triagem,
diagndstico pré e pos-natal) ?
Sim( ) Nao( ) Razoavelmente ( )
34. Vocé se sente suficientemente preparado para explicar para o paciente o resultado de

testes genéticos 7 Sim ( ) Nio( ) Razoavelmente ( )
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35. Vocé sente a necessidade de ter maior conhecimento sobre genética para sua pratica
diaria? Sim( ) Niao ( )
36. Voce quer aprender mais sobre como obter a histéria familial, calculo de risco genético

e testes genéticos para suscetibilidade as doengas comuns?

Sim( ) Nao ( )
37. Uma vez treinado, gostaria de oferecer consulta de informagdo genética aos pacientes?
Sim( ) Niao ()

38. Que fatores, na sua opinido, sio facilitadores para o atendimento dos pacientes

genéticos pelos profissionais da atengio primaria?

39. Que fatores, na sua opinido, dificultam o atendimento dos pacientes genéticos pelos

profissionais da atengéio primdria?

40. Que métodos poderiam ser utilizados para ajudar os profissionais que atuam na atencio

priméria e secundaria a ampliarem seus conhecimentos em genética?

Fique & vontade para fazer os comentdrios que achar pertinente 4 pesquisa, ao tema

desenvolvido ou ao questionario.
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10.9.2. Entrevista aplicada as maes

Ficha n®: Data: / /

I.  Identificacao

1- Hospital: ( 0 ) HUM (1) HP

2- Forma de atendimento: ( 0) SUS (1) Convénio (2) Particular
3- Idade: 4- Paridade:

5- Estado civil: (0) Casada (1)  companheiro fixo (2)  solteira
6- Escolaridade: (0) incompleto (1) completo

7- Renda mensal: (0) < ISM (1) I-2SM  (2)3-5SM  (3)6-10SM  (4) >10SM
II. Gestacgao atual

8- Gravidez: (0) Planejada (1) Nao planejada

9- Avaliagdo médica antes de engravidar: (0) Sim (2) Néo

Assinale a(s) alternativa(s) que corresponde(m) a conduta adotada pelo profissional de

satide nessa consulta:
Investigou pela historia familial:

10- A existéncia de pessoas com retardo mental na familia. (0) Sim (1) Nao

11- O nascimento de criangas com anomalias congénitas. (0) Sim (1) Nao

12- Morte neonatal ou no primeiro ano de vida, de causa indefinida. (0) Sim (1) Nao
Investigou os fatores de risco materno:

13- Diabetes. (0) Sim (1) Nio

14- Hipertensdo. (0) Sim (1) Nao

15- Doengas do coragdo. (0) Sim (1) Nio

16- Doengas infecciosas. (0) Sim (1) Nao

17- Uso de bebida alcodlica. (0) Sim(1) Nao
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18- Abortos anteriores. (0) Sim (1) Nao
19- Consangiiinidade do casal. (0) Sim (1) Nao
Orientou sobre:
20- O risco do uso de medicamentos sem prescri¢io médica. (0) Sim (1) Nao
21- O risco da ingestdo de bebidas alcodlicas na gestagdo. (0) Sim (1) Nio
22- A ingestdo de dieta balanceada. (0) Sim (1) Ndo
23- A ingestao de alimentos ricos em 4cido félico. (0) Sim (1) Nao
24- Prescreveu acido félico. (0) Sim (1) Nao

25- Dose:

26- Prescreveu sulfato ferroso e vitaminas. (0) Sim (1) Nio

27- Orientou sobre o Teste do Pezinho. (0) Sim (1) Nio

28- Local das consultas de Pré-natal: (0) UBS (1) Consultério particular
29- Numero de consultas de PN:

(0) zero (1) uma (2) duas (3) trés (4) quatro (5) cinco (6) seis (7) sete (8) >

setembro

Assinale a(s) alternativa(s) que corresponde(m) a conduta adotada pelo profissional de

saide nas consultadas de Pré-natal.
30- A existéncia de pessoas com retardo mental na familia. (0) Sim (1) Nao
31- O nascimento de criangas com anomalias congénitas. (0) Sim (1) Nio
32- Morte neonatal ou no primeiro ano de vida, de causa indefinida. (0) Sim (1) Nao
Investigou os fatores de risco materno:
33- Diabetes. (0) Sim (1) Nao
34- Hipertensdo. (0) Sim (1) Nao
35- Doengas do coragdo. (0) Sim (1) Nido

36- Doengas infecciosas. (0) Sim (1) Nio
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37- Uso de bebida alcodlica. (0) Sim(1) Nao
38- Abortos anteriores. (0) Sim (1) Nao
39- Consangtiinidade do casal. (0) Sim (1) Nao
Orientou sobre:
40- O risco do uso de medicamentos sem prescrigdo médica. (0) Sim (1) Nao
41- O risco da ingestdo de bebidas alcodlicas na gestagdo. (0) Sim (1) Ndo
42- A ingestdo de dieta balanceada. (0) Sim (1) Nao
43- A ingestdo de alimentos ricos em écido félico. (0) Sim (1) Nao
44- Prescreveu acido félico. (0) Sim (1) Nio

45- Dose:

46- Prescreveu sulfato ferroso e vitaminas. (0) Sim (1) Nio
47- Orientou sobre o Teste do Pezinho. (0) Sim (1) Nio
Exames laboratoriais que a mae sabe que foram realizados no Pré-natal:
48- Ultra-som. (0) Sim (1) Nao (2) Nio sabe
49- Hemograma: (0) Sim (1) Nao (2) Nao sabe
50- Tipagem sangiiinea. (0) Sim (1) Nao (2) Néo sabe
51- VDRL. (0) Sim (1) Nao (2) Néo sabe

52- Sorologia HB. (0) Sim (1) Nio (2) Nio sabe

53- Sorologia HIV. (0) Sim (1) Nao (2) Nao sabe

54- Sorologia Rubéola. (0) Sim (1) Nao (2) Nao sabe

55- Sorologia Toxoplasmose. (0) Sim (1) Nao (2) Nao sabe
56- Sorologia Citomegalovirose. (0) Sim (1) Nio (2) Nao sabe

Conhece o motivo pelo qual foram solicitados:

57-Ultra-som. (0) Sim (1) Nao (2) Nao sabe
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58- Hemograma: (0) Sim (1) Nao (2) Nio sabe

59- Tipagem sangiiinea. (0) Sim (1) Nao (2) Ndo sabe

60- VDRL. (0) Sim (1) Nio (2) Néao sabe

61- Sorologia HB. (0) Sim (1) Néo (2) Nao sabe

62- Sorologia HIV. (0) Sim (1) Nao (2) Néao sabe

63- Sorologia Rubéola. (0) Sim (1) Nao (2) Nio sabe

64- Sorologia Toxoplasmose. (0) Sim (1) Nao (2) Nao sabe
65- Sorologia Citomegalovirose. (0) Sim (1) Ndo (2) Nao sabe

66- O profissional explicou a razio da realizagdo dos exames. (0) Sim (1) Nao
Conhecimento da etiologia e preven¢io do retardo mental.
Sabe o significado de:
67. Doengas hereditarias. (0) Sim (1) Nao
68- Diagnostico Pré-natal. (0) Sim (1) Ndo
69- Aconselhamento genético. (0) Sim (1) Nao

Assinalar quais situagdes podem estar relacionadas com risco aumentado para o

nascimento de crianga com defeitos congénitos e (ou) retardo mental.
70- Casamento consangiiineo. (0) Sim (1) Nao (2) Nao sabe
71- Ingestdo de bebida alcodlica. (0) Sim (1) Nio
72- Uso de drogas. (0) Sim (1) Nio
73- Deficiéncia de acido folico. (0) Sim (1) Nao
74- Idade materna > 35 anos. (0) Sim (1) Nao
75- Idade paterna > 50 anos. (0) Sim(1) Nao
76- Toxoplasmose. (0) Sim (1) Nao
77- Rubéola. (0) Sim (1) Nédo

78- Diabetes mellitus. (0) Sim (1) Nao
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79- Aborto de repeti¢do. (0) Sim (1) Nao
80- Pessoas com RM na familia. (0) Sim (1) Nao
81- Sabe para que o “Teste do Pezinho” é realizado. (0) Sim (1) Nao
82- Sabe que doengas sdo investigadas. (0) Sim (1) Nio
83- Sabe que o teste € obrigatorio. (0) Sim (1) Nao
84- Recebeu orientagdes sobre o “Teste do Pezinho™. (0) Sim (1) Ndo
85- Conhece algum alimento rico em acido félico. (0) Sim (1) Nio
86- Qual a principal fonte de informagdo sobre cuidados na gestagao.
(0) médico
(1) enfermeiro
(2) midia (TV, radio, revistas, jornais)
(3) conversa com outras mies

87- Informagdes sobre prevengdo de retardo mental e (ou) defeitos congénitos deveriam ser

apresentadas para todas as mulheres em idade fértil. (0) Sim (1) Nao
88- Qual a época mais adequada.

(0) pré-nupcial

(1) antes de engravidar

(2) pré-natal

89- Espago para comentarios.
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10.9.3. Resultados
Profissionais de saude

~

A amostra foi constituida por 8 profissionais de sadde, sendo 5 médicos e 3
enfermeiras. A idade variou entre 28 e 50 anos e o tempo de formado entre 5 e 27. As
enfermeiras trabalham somente na rede publica de saide e os médicos na rede publica e

privada.

Todos tiveram disciplina de genética na graduagdo, 4 referiram ler artigos de

genética e somente 1 o faz mensalmente, e 1 referiu treinamento em genética.

Cinco questdes investigavam conhecimento de terminologia basica em genética e
as respostas demonstraram que os 8 participantes afirmaram ter nogdo sobre gene e
Cromossomo, mas somente 5 tinham nogdo sobre heranga mendeliana e 4 sobre heranca
multifatorial. Todos disseram ter nogdo sobre diagnéstico pré-natal, 4 sobre
teratogenicidade, 3 sobre o Programa Nacional de Triagem Neonatal e nenhum respondeu

ter conhecimento suficiente sobre testes genéticos preditivos.

Cinco dos profissionais disseram que notaram aumento na demanda por
atendimento em genética ¢ 0 mesmo niimero respondeu ter encaminhado entre 1 e 5
pacientes para avaliagdo genética. Sete dos respondentes afirmaram que pesquisam
sistematicamente risco genético na familia, na maioria das vezes quando a queixa principal
tem relagdo com doenga genética; igual nimero nio se sente preparado para obter a histdria
familial e nenhum referiu estar preparado para indicar ou explicar o resultado de testes

genéticos preditivos.

Foram apresentadas 6 questdes sobre a opinido do profissional a respeito do
impacto da genética para a clinica médica, da possibilidade de desempenharem papel
coadjuvante no atendimento a pacientes com doengas genéticas e da forma de atuacdo, dos
fatores facilitadores e limitantes para esse trabalho e dos métodos que poderiam auxiliar

esses profissionais no desempenho da tarefa (Quadro 1).

A maioria acredita que os conhecimentos em genética vdo auxiliar na

compreensdo da fisiopatologia de vérias doengas e que pacientes com doengas genéticas
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podem ser atendidos por profissionais de saide ndo especializados em genética médica.
Poderiam atuar no processo inicial da investigagio diagndstica, no encaminhamento aos
centros de referéncia, auxiliando na adaptagio do paciente, oferecendo informagdes sobre a
doenca. Entretanto, reconhecem que nio estdo habilitados e necessitam educagdo na drea e
também apontam a dificuldade para a realizagio de exames especializados e o

desconhecimento de servicos de referéncia em genética.
Maies

A amostra foi constituida por 41 mulheres com idade entre 14 e 44 anos, niimero

de gestagdes entre 1 € 9 e entre 4 e 8 consultas de pré-natal (Tabela 1).

Tabela 1. Caracteristicas da populacio estudada.

Unidade Consultorio

Caracteristicas Basicade  Particular ou Total
Satide de Convénio
Idade
Minima 14 17 14
Maxima 40 44 44
Média 22,95 28,32 25,83
Desvio padrido 5,78 6,75 6.80
Nimero de gestagdes
anteriores
Minima 1 1 1
Maxima ) 3 0
Meédia 2,16 1,73 1,93
Desvio padrio 1,98 0,83 1,47
Numero de consultas
de pré-natal
Minima 6 4 +
Maxima 8 8 8
Média 7,26 7,68 7,49
Desvio padriao 0,93 0,89 0,93




46,3% (19) foram atendidas nas unidades publicas de saude do municipio,
prevalecendo as mulheres com até o primeiro grau de escolaridade; no grupo atendido em
clinica particular ou conveniada (22), 63.6% estudaram até o segundo grau e 22,7% tém
nivel universitario (Tabela 2).

95,1% referiram ter companheiro fixo, 63,4% nio planejaram a gestacdo e

somente 12,2% se submeteram a avaliagdo médica antes de engravidar (Tabela 3).
g

Tabela 2. Escolaridade da populagio.

Unidade Consultério

: Teste
Escolaridade Basicade  Laricularou poiem)
, de Convénio 2 (p)
Satde % (n) X p
% (n)
Até 1° grau 63.2(12)  13,6(03)  36,5(15)
2° grau 36,8 (07) 63,6 (14) 51,2 (21)
12,754
3° grau ou superior . 22,7 (05) 12,2 (05) (0,005)
Total 100,0 (19) 100,0 (22) 100,0 (41)

A maior parte das maes referiu que, durante as consultas de pré-natal, nio foi
questionada sobre a presenca de pessoas com retardo mental na familia, sobre criangas com
anomalias graves ou sobre possivel consangiiinidade entre o casal, entretanto, a 67,5% foi
perguntado sobre o consumo de bebida alcodlica Quando essas respostas foram distribuidas
em relagdo ao local de realizagdo do pré-natal (Unidades Basicas de Saude e Clinicas

Particulares ou Conveniadas), ndo foi observada diferenca significativa entre os grupos
(Tabela 4).
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Tabela 3. Caracteristicas da populagdo estudada quanto a situagdo conjugal, ao

planejamento da gestag@o e a avaliagdo médica pré-concepgao.

Consultorio

Unidades
) _ Particular ou Teste
Caracteristicas Basicas de Total % (n) s
de Convénio 1 (p)
Saude % (n)
% (n)

Situagdo conjugal

» Companheiro fixo 89,5 (17) 100,0 (22) 95.1 (39)

» Companheiro 2,435

ocasional 10,5 (02) - 4,9 (02) (0,119)
Total 100,0 (19) 100,0 (22) 100,0 (41)

Planejamento da

Gestacao

» Sim 21,1 (04) 50,0(11) 36,6 (15) 3,682

> Nio 78,9 (15) 50,0 (11) 63.4(26)  (0,055)
Total 100,0 (19) 100,0 (22) 100,0 (41)

Avaliagdo médica

pré-concepgao

» Sim - 22,7 (05) 12,2 (05) 4918
» Nao 100,0 (19) F ol 87,8 (36) (0,027)
Total 100,0 (19) 100,0 (22) 100,0 (41)




Tabela 4. Atitude dos profissionais de saude, durante as consultas de pré-natal, sobre
determinados fatores de risco para retardo mental e (ou) defeitos

congénitos, de acordo com o local das consultas.

Investigou fatores de risco?

. Consultdrio
) Unidade Basica
Fatores de risco Particular ou de Total % (n) Teste
de Saude % (n) ;
Convénio % (n) x~ (p)
Sim Nao Sim Nao Sim Nao
Familiar com 42,1 57,9 22,7 773 31.7 68,3 1,768
retardo mental (08) (11) (05) (17) (13) (28)  (0,184)
Crianc¢a com 1,808
) 36,8 63,2 18,2 81,8 26,8 73.2
defeito congénito (0,179)
(07) (12) (04) (18) (11) (30)
grave
Consangiiinidade 21,1 78,9 14,3 85,7 17,5 82,5 0,316
parental (04) (15) (03) (18) (07) (33) (0,574
Consumo de

63,2 36,8 71,4 28,6 615 32,5 0,311
(12) (07) (15) (06) 27 (13) (0,577)

alcool durante a

gestacdo

A maioria recebeu orientacdo sobre o risco do uso de medicamentos sem
prescricdo médica (90,2%), sobre o risco da ingestdo de bebida alcodlica na gestagdo
(78,0%), sobre a importancia da ingestdo de dieta balanceada (80,5%), porém, somente
9.8% das maes referiram ter recebido orientacdo sobre alimentos ricos em acido folico
(Tabela 5).

A 87,8% das mulheres foi prescrito vitaminas, mas somente a 14,6% foi receitado
acido folico (Tabela 6 ).

Médicos foram a principal fonte de informagao sobre cuidados na gestacio para
34,1% das mulheres; enfermeiras foram a principal fonte para 9,8% das mies e 56,1%

destas, tiveram na midia a principal fonte de informagio (Tabela 7).
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Tabela 5. Atitude dos profissionais de satde, durante as consultas de pré-natal, sobre
determinadas situagdes de risco para retardo mental e (ou) defeitos

congénitos, de acordo com o local das consultas.

Orientou sobre as situagoes de risco?

) . Consultério
Situagdes Unidade Basica
Particular ou de Total % (n) Teste
apresentadas  de Sadde % (n) ) s
Convénio % (n) %~ (p)

Sim Nao Sim Nao Sim Nio

Uso de
medicamentos
842 15,8 95,5 4,5 90,2 9.8 1,464
sem
- (16) (03) (21) (01) (37) (04)  (0,226)
prescri¢ao
médica.
Ingestédo de 2,968
89.5 10,5 68,2 31,8 78.0 22.0
bebida (0,100)
(17) (02) (15) (07) (32) (09)
alcodlica.
Dieta 68,4 31,6 90.9 9.1 80,5 19.5 3,283
balanceada. (13) (06) (20) (02) (33) (08) (0,070)
Alimentos

100,0 18,2 81,8 9.8 90,2 3,828

ricos em acido -
(19) (04) (18) (04) (37)  (0,050)

folico.
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Tabela 6. Atitude dos profissionais de satide, durante as consultas de pré-natal,

quanto a prescri¢do de suplemento vitaminico.

Prescreveu suplemento vitaminico?

Consultério
. Unidade Basica
Medicamento Particular ou de Total % (n) Teste
de Saude % (n) )
Convénio % (n) 1~ (p)
Sim Nao Sim Niao Sim Nio

= 100,0 27,3 72,7 14,6 85,4 6,070

Acido félico E
(19 (06) (16) (06) (35)  (0,014)
Complexo 89.5 10,5 86,4 13,6 87.8 12,2 0,092
vitaminico (17) (02) (19) (03) (36) (05)  (0,762)

A maioria das mulheres que realizaram pré-natal na rede particular respondeu

saber o significado de doenga hereditéria, ao contrario das atendidas na rede publica;

porém, desconhece o significado de diagnéstico genético pré-natal e de aconselhamento

genético (Tabela 8).

Tabela 7. Principal fonte de informacdes sobre cuidados na gesta¢do, segundo as

maes.
Unidade Consultério
Principal fonte de Basicade  Particular ou Total Teste
informagdo Satde de Convénio % (n) %> (p)
% (n) % (n)
Médico 36,8% (07) 31,8%(07) 34,1% (14)
Enfermeira 15,8% (03) 4,5% (01) 9,8% (04)
5,376
Midia 53%(01)  318%(07)  195%(08) (g 146)
Conversa com outras
42,1%(08)  31,8% (07) 36,6%(15)

pessoas
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Tabela 8. Conhecimento das maes sobre alguns termos bésicos de genética médica.

) Consultorio
Unidade Basica

) Particular ou de Total % (n) Teste

Alternativas  de Saude % (n) -

Convénio % (n) 2
% (P)
Sim Nio Sim Nio Sim Nao

Doenca 36..8 63,2 90.9 9,1 659 34.,1 13’254

hereditaria (07) (12) (20) (02) (27) (14)  (<0,001)

Diagnéstico 100,0 273 72,7 14,6 854 6,070

genético . (0.014
0,014)

pré-natal (19) 08 o) . )

Aconselha- 100.0 100,0 100,0

mento - - i

genético (19) = )

A maior parte acredita que as situagdes onde ocorre consangiiinidade entre o
casal, ingestdo de bebida alcoolica pela gestante ou infeccio pelo virus da rubéola durante a
gestacdo podem estar associadas a risco mais elevado para ter filhos com retardo mental.
Sobre as demais situagdes apresentadas, a maioria desconhece a relacdo entre a deficiéncia
de acido folico e a ocorréncia de defeitos de fechamento do tubo neural e, percentagem
relativamente elevada, ndo associa toxoplasmose ao retardo mental. Sobre a idade materna,
31,7% nao acredita que mulheres acima dos 35 anos tenham risco aumentado para filhos

com SD (Tabela 9).
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Tabela 9. Respostas das mées ao serem questionadas sobre algumas situacdes de risco

elevado para ter filhos com retardo mental.

A situacdo apresentada apresenta risco aumentado para ter

filho com retardo mental?

Sitiiasnes Unidade Consultdrio
Basica de Particularoude  Total % (n)  Teste
Saude % (n) Convénio % (n) v (p)
Sim  Nio Sim Nao Sim Nio
Consanguinidade 94,7 53 95,5 4,5 95,1 4,9 0,011
parental (18)  (01) 2n (01) (39) (02) (0,915
Ingestdo de bebida 04,7 53 77.3 22.7 854 146 2,489
alcoolica pela gestante  (18) 01) (17 (05) (35) (06) (0,115)
Rubéola durante a 579 42,1 77.3 22,7 683 31,7 1,768
gravidez (11 (8) (17) (05) (28) (13) (0,184)
Deficiéncia materna 10,5 895 22,7 77.3 17,1 829 1,072
de acido fdlico (02) (17) (05) (17) (07) (34) (0,301)
Toxoplasmose durante 36,8  63.2 2.7 27.3 56,1 43,9 5,331
a gravidez 07) (12 (16) (06) (23) (18) (0,021)
Idade materna acima 526 474 81.8 18,2 68,3 31,7 4,011
de 35 anos (10)  (09) (18) (04) (28) (13) (0,045)

Interrogadas sobre o Teste do Pezinho, a maioria tem conhecimento de que existe
uma portaria do Ministério da Satde garantindo a realizagdo do teste a todas as criangas
nascidas em territério nacional, entretanto nio receberam nenhuma orientagdo de

profissional de sauide sobre este teste (Tabela 10).
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Tabela 10. Respostas das mées sobre o Teste do Pezinho.

Unidade Consultério
) Basica de Particular ou de Total % (n) Teste
Alternativas 2
Saude % (n)  Convénio % (n) 1 (p)
Sim  Nio Sim Nao Sim Nio
Sabe que existe portaria do
Ministério da Saude
89,5 10.5 90,9 90,2 9.8 0,024
garantindo a realizagdo do 9,1 (02)
) (17)  (02) (20) (37) (04) (0.877)
teste a todos os recém-
nascidos?
O profissional de saide
21,1 789 18.2 81,8 19,5 80,5 0,054
orientou sobre o Teste do
4) (15) (04) (18) (08) (33) (0.817)

Pezinho?
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