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ATUALIZACAO

O pediatra e o aconselhamento genético

The pediatrician and the genetic counselling

Erlane Marques Ribeiro!

Resumo

O diagnéstico, a histéria natural, o risco de
recorréncia, a terapia, o diagndstico pré-natal e a
prevengdo sdo topicos a serem discutidos durante o
aconselhamento genético. O impacto da doenca
genética ¢ diferente de outras condi¢oes médicas. Os
pediatras tém um papel-chave nesse processo,
coordenando a evolucdo do diagnostico, ajudando as
familias a compreenderem sua doenga e mantendo a
comunicacao entre a familia e os outros membros da
equipe. Esses topicos, o seguimento dos pacientes, 0s
grupos de suporte, 0s aspectos éticos e as perspectivas
futuras sdo discutidos neste artigo.

Unitermos: aconselhamento; genético; doenga;
pediatria

Introducio

Quem nunca se deparou com um paciente com
doenca genética?

Milhoes de familias sdo surpreendidas pelo
nascimento de uma crianga com doenga genética todos
os anos. Cerca de 3-4% de todos os nascimentos estio
associados a defeitos congénitos ou doengas genéticas.

Quando somos afetados por uma doenga e nao
sabemos o diagnostico, as vezes 0 mais importante
ndo € o sintoma, mas a explicagdo sobre os aspectos
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médicos da doencga. Para isso é necessario saber o
diagnostico etiologico e conhecer a doenga (RIBEIRO,
2001).

Com o passar dos anos, as doengas genéticas
tém se tornado mais prevalentes (grafico 1). E estimado
que cerca de 1/3 de todas as criangas internadas em
hospitais pediatricos tenham sido tratadas por doengas
que envolvem um componente genético (HALL, 1993),
além de ser importante causa de mortalidade infantil
(tabela 1).

1. Titular da Sociedade Brasileira de Genética Clinica
(SBGC) e Pediatria (SBP); Médica Geneticista do
Hospital Geral César Cals e Hospital Infantil Albert
Sabin da Secretaria de Saltide do Estado do Ceara;
Professora de Genética da Faculdade de Medicina
de Juazeiro do Norte (CE).
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Gridfico 1 - Prevaléncia de doencas genéticas
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Tabela 1

CAUSAS DE MORTALIDADE INFANTIL NO BRASIL EM 1997

Afeccdo perinatal 37.580 52,82%
Causas maldefinidas 7.894 11,09%
Malformacdo congénita 7.632 10,73%
Pneumonia 3.774 5,3%
Diarréia 3.643 5,12%

Quando indicar o aconselhamento genético?

As indicagdes classicas para aconselhamento
genético (AVERY & FIRST, 1994; JORDE, 1999;
LEROY, 1996, THOMPSON etal., 1991) sdo:

* Defeitos congénitos

Os defeitos congénitos podem ocorrer devido a
uma alteragdo de um 6rgdo ou uma parte do corpo
resultante de uma anomalia intrinseca do processo de
desenvolvimento (p.ex. fenda labial), de um defeito
da organizagdo das células em um tecido (p.ex.
hemangioma), de altera¢cdes devido a mudancas
estruturais secundarias (p.ex. Pierre Robin),
malformagdes multiplas de tnica etiologia (sindromes),
alterac@o na forma, posi¢o ou de parte do corpo por
forcas mecanicas (p.ex. pé torto congénito por

Fonte: CENEPI/MS
oligoamnio), que podem ocorrer em outros membros
da familia ou ndo (AYSWORTH, 1992; FELIX &
GIUGLIANI, 1997).

* Doencgas hereditarias

Sao aquelas transmitidas a outros membros da
familia através de genes. Podem se manifestar desde
o inicio da vida (congénita) como a acondroplasia ou
apresentar manifestacdo tardia como na distrofia
muscular de Duchenne. Neste item se inclui os erros
inatos do metabolismo, que podem passar
despercebidos no periodo neonatal precoce
(GIUGLIANI, 1997).

* Idade materna avancada

O pediatra pode orientar uma gestante que tenha
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mais de 35 anos e esteja acompanhando outro filho
numa consulta pediatrica a procurar um geneticista
para esclarecer o risco de gerar uma crianga com um
defeito genético devido & idade materna avangada
(GARBER, 1990; MILUSKY, 1997).

* Exposicio a teratégenos

E importante esclarecer se o defeito apresentado
pela crianga é devido a uma droga que a mée tenha
usado na gravidez, bem como aconselhar as gravidas
sobre o uso de drogas nesse periodo. Caso a mulher
tenha feito uso de uma droga durante a gravidez, deve
receber aconselhamento genético para que se
conscientize dos riscos de anomalias congénitas do
concepto. Se a gestante fez uso de drogas abortivas,
nao € papel do médico criticar sua agio e sim, tentar
compreender seus motivos e ajuda-la. Nesse item
inclui-se bebidas alcodlicas, mesmo utilizado de forma
“social”.

* Consangiiinidade

O pediatra pode aconselhar a mée de um paciente
que tenha parentesco com o pai da crianga a procurar
um geneticista para que o casal receba informagdes
sobre o risco de uma doenga genética na familia.

o Infertilidade/esterilidade

Alguns adolescentes podem ter queixa de
infertilidade/esterilidade devido ao inicio precoce da
vida sexual. A realizagdo de exames como
ultrasonografia pélvica podem detectar auséncia de
orgaos genitais, como na S. Turner. As alteragdes de
cromossomos sexuais podem ser diagnosticadas em
pacientes sob cuidados dos pediatras. A etiologia
desses sintomas pode ser genética e o apoio psicologico
a esses pacientes ¢ importante (FORTI, 1998).

e Cancer

Atualmente ¢é reconhecida a origem genética do
cancer. S3o identificadas familias com predisposi¢ao
aneoplasias e alguns casos familiares como no cancer
de mama em maes de criancas com ataxia-
teleangiectasia, a polipose familiar do colon e o
retinoblastoma. Algumas doencas genéticas
predispdem ao cancer como a neurofibromatose tipo
I, as macrossomias como a S. Beckwith-Wiedemann,

as doengas de instabilidade cromossémica como a
Ataxia-telangiectasia. Nesse grupo se inclui 10-15%
dos casos de cancer na infancia, que sdo merecedores
de aconselhamento genético (JORDE, 1999).

* Triagem neonatal alterada

Neste grupo se inclui as criangas que tiveram o
“teste do pezinho” alterado, que ¢ a triagem
populacional para algumas doengas genéticas no
periodo neonatal. Cada regido inclui nesta triagem as
doengas mais prevalentes para a populacdo, como as
hemoglobinopatias para os negros e a fenilcetontria
para os caucasianos. O aconselhamento genético
tranqjiiilizara a familia e explicara as atitudes a serem
tomadas (BUIST & TURICK, 1992; JORDE, 1999).

Testes preditivos

Os testes preditivos sdo aqueles que identificam
uma mutagao genética que possa causar uma doencga
antes dos sintomas aparecerem, como na doenga de
Huntington. Esses testes ndo devem ser realizados em
criangas ou adolescentes, respeitandos os preceitos
éticos orientados pela maioria dos grupos de
geneticistas clinicos (BASER, 1996; BAUMILLER
etal.,, 1996; FOST, 1992).

“Como reconhecer as indicacdes do
aconselhamento genético de acordo com o quadro
clinico da crianca?”

Deve-se confirmar, diagnosticar ou descartar uma
caracteristica ou um grupo delas como sugestivo de
uma doenga genética (BEHRMAN et al.,1992). Para
isso ¢ importante que se realize uma historia clinica
detalhada, incluindo a histéria familiar a procura de
casos semelhantes, um exame fisico minuncioso e
exames complementares ao diagnostico
(CARAKUCHANSKY, 1983; JONES, 1997;
MUSTACCHI & CARAKUSHANSKY, 2000).

O fécies de uma crianga com suspeita de doenga
genética pode mostrar alteragdes sutis como uma
mecha hipopigmentada de cabelos semelhante a de
outros membros da familia, alteracdo da coloragdo de
um dos olhos. Uma “mancha branca no olho” ou
auséncia do reflexo da luz no olho pode ser observada
inclusive em fotografias, quando aquela mancha
vermelha que “estraga” a foto ndo € observada no
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afetado. Essa alteracdo pode ser sugestiva de cancer
daretina (retinoblastoma).

Na sindrome do X-fragil o facies da crianga é
dificil de ser reconhecido pelo pediatra geral. Nesses
casos a crianga pode apresentar face alongada com
queixo pontudo e orelhas grandes. A sindrome de
Down, que muitos julgam ser de facil diagnostico,
também pode ocorrer com alteragdes tdo sutis que
deixam duvidas nos profissionais de saude. Nesses
casos o diagnostico deve ser dado com cautela.
Observar o facies dos pais nunca ¢ demais, pois em
familias de orientais o facies de uma criangca com
sindrome de Down pode gerar confusao.

Alguns sinais sutis podem indicar doengas
genéticas como a baixa implantacdo de cabelos
sugestiva de S. Turner, as anomalias auriculares (foto
1 e 2), apéndices pré-auriculares, baixa implantacao
das orelhas ou orelhas posteriorizadas. O diagnostico
¢ feito imaginando-se uma linha que vai do canto
externo do olho na horizontal e deve passar na parte
superior do pavilhdo auricular. Se estiver abaixo, a
orelha ¢ de baixa implantacdo, exceto se for
posteriorizada. Neste caso, imaginaremos uma linha
vertical a partir do 16bulo da orelha e esta deve passar
ao lado da parte anterior do pavilhdo auricular. Se o
pavilhdo auricular estiver distante desta linha, a orelha

¢ posteriorizada, o que € uma alteragdo de rotagéo
bastante confundida com orelha de baixa implantacao.
Os olhos também devem ser observados em seu

tamanho, afastamento (hipertelorismo), epicanto,

obliqiiidade, posicdo da fissura palpebral (para baixo
ou para cima), simetria. O couro cabeludo também
pode apresentar alteragdes como cabelos quebradigos
eralos, sugerindo displasia ectodérmica ou aplasia cutis,
que faz parte dos sinais/sintomas da S. Patau. As

pregas ou freios anormais na boca também fazem parte
dos sinais sugestivos de doenga genética e as vezes

nao sdo pesquisados no exame fisico do pediatra geral
(JONES, 1997).

Os dentes ndao devem ser negligenciados pelo
pediatra, assim como o exame fisico deve ser realizado
por um bom odontélogo. Os dentes podem mostrar
sinais de uma doencga genética como dentinogénese
ou amelogénese imperfeita. Pode haver caries com
bastante freqiiéncia, altera¢des da colora¢do dos
dentes, da forma, da posi¢ao, e do nimero. Os dentes
coOnicos sdo sugestivos de displasia ectodérmica
(WILLNER, 2000).

O dente incisivo Unico sugere a possibilidade de
ocorrer casos de holoprosencefalia na familia. Os incisivos
superiores com macrodontia sugerem a S. Cohen.

Foto 1 - Anomalias Auriculares

As maos podem se apresentar com dedos
supranumerarios, alteragdo no tamanho de alguns
dedos, anomalias do tamanho da palma da mao em
relagdo ao dedo médio, sindactilia (excesso de prega
entre os dedos), sobreposi¢do dos dedos, o que é
caracteristico na S. Edwards.

Foto 2 - Anomalias Auriculares

Os genitais também devem ser examinados a
procura de genitalia ambigua (AAP, 2000), retardo de
desenvolvimento de caracteres sexuais secundarios,
hipoplasia dos grandes labios, criptorquidia, escroto em
cachecol (excesso de pele acima do pénis), hipospadia
(foto 3) e epispadia.
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As manchas na pele também devem ser
valorizadas, pois varias doengas ocorrem com
alteragdo da pigmentagdo. As manchas café-com-leite
podem ser sugestivas de neurofibromatose tipo I. O
excesso de elasticidade da pele € sugestivo de S. E.
Danlos. As panturrilhas hipertrofiadas pode ser um
sinal que caracteriza a Distrofia Muscular de
Duchenne.

Nos pés podemos observar o calcaneo

Foto 3 - Hipospadia

Qual o papel do pediatra diante de uma crianca
com doenga genética?

O pediatra € o primeiro profissional a entrar em
contato com a crianga que apresenta um defeito
congénito. Esse fato se repetira na vida profissional
do pediatra e ele deve estar preparado para lidar com
essa situacdo (NORONHA, 1990). Contar a familia e
mostrar a crianca aos pais ¢ papel do pediatra. As
vezes 0 geneticista ndo esta disponivel no momento
do parto e os pais esperaram nove meses para ver a
crianca. O fato do médico retardar esse momento pode
gerar uma expectativa mais dolorosa do que a propria
realidade (LEFEVRE, 1988). O pediatra deve estar
consciente de que ndo pode orientar apenas um dos
conjugues e transferir para esse a responsabilidade de
contar os fatos médicos ao outro conjugue mais

proeminente sugestivo de cromossomopatias como a
S. Edwards, o encurtamento de artelhos, as estrias
verticais dos pés, também sugestiva de
cromossomopatias (DELGADO, 1999), a distancia
aumentada entre o halux e o 2° dedo, comum nos
afetados pela S. Down (AAP,2001). A sobreposi¢ao
dos dedos, a polidactilia (foto 4) e hipoplasia de unhas
ndo devem ser negligenciados no exame fisico
detalhado.

Foto 4 - Polidactilia

fragilizado pela situa¢@o, nem lidar com o problema,
pensando: “se fosse comigo...”. O aconselhamento
genético ndo € diretivo. O pediatra deve informar os
fatos médicos as familias e ndo tomar decisgo por eles,
nem que seja solicitado (RIBEIRO', 1996) a fazé-lo.
O sigilo médico também deve ser respeitado,
(RIBEIRO?, 1996) inclusive nos casos de genitalia
ambigua, para que a crianga nio seja exposta aos
comentarios de outrem.

O pediatra tem papel vital no suporte continuado
de familias com portadores de doengas genéticas
(NICHOLS, 1996). O apoio psicolégico, o
encaminhamento para diversos especialistas e grupos
de apoio, a discussdo para assimilagdo dos aspectos
da doenga, dos sentimentos e pensamentos da familia
sdo importantes na relagdo médico-paciente
(POSTERNAK etal., 1992).
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A importancia dos grupos de apoio em ajudar
familias nas quais hd um membro com doenca genética
esta se tornando cada vez mais 6bvia. Estes grupos
de voluntarios ddo a familia a sensa¢@o de que néo
sdo os Unicos nesta situagdo, sensagao que 0
profissional de saude ndo pode dar. Estes grupos nido
s6 fornecem um servico mas também distribuem
informagdo sobre a doenga, realizam estudos de
pesquisas, encontros de portadores de doengas
genéticas, estabelecendo uma importante parceria com
médicos e outros profissionais de saude. O
encaminhamento das familias para esses grupos pode
ajudar muito a familia a se adaptar a esta nova
situacao.

O apoio psicologico deve ser oferecido a familia.
Além do que, o pediatra deve ser consciente de quando
ele proprio estd necessitando desse apoio psicoldgico
para entender suas reagdes diante de tal situacao.

A equipe de saude deve ser coesa e coerente
nas informacdes dadas a familia ou eleger um membro
da equipe para dar tais informagdes.

Etapas de reacdes psicologicas

Quando um individuo recebe o diagnostico de uma
doenga genética, passa por varias etapas de reagdes
psicoldgicas ndo necessariamente seqiienciadas.

A primeira etapa ¢ o impacto. H4 uma tristeza
profunda e a agressividade pode ser descontrolada. A
segunda etapa envolve a negacdo, como mecanismo
de defesa. H4 a procura por um culpado desta situacao.
A terceira etapa € o deslocamento, fase em que ha a
procura de pessoas diferentes que possam dizer
exatamente o que querem ouvir. H4 o retorno a
religiosidade, ao misticismo e o sentimento de castigo.
E um mecanismo de defesa na tentativa de encobrir o
sentimento de culpa, que ¢ um sentimento ruim. Ha a
raiva contida, que deve ser deslocada para um objeto
ou para outro individuo. A ansiedade, magoa e raiva
podem ser uma sensagdo crescente. O equilibrio é a
etapa seguinte, quando ha a atenuagdo da ansiedade e
se inicia a reformulagdo para que ocorra a etapa de
reorganizagdo, quando ha consciéncia das dificuldades
futuras e elaborac@o de uma diretriz para a aceitagio
da situagdo, a compreensao da doenga, a tomada de
decisdo produtiva e o tratamento.

Respeitar as etapas de reacdes psicologicas deve

ser da responsabilidade de toda a equipe de profissionais
de saude (RIBEIRO!, 1996).

O consultor

Para que um individuo seja o agente
proporcionador das informagdes que fazem parte do
aconselhamento genético deve haver uma formagao
diferenciada (TOOMEY, 1996) que inclui varias areas,
além da genética em si, a fim de que tal individuo seja
preparado para lidar também com as ansiedades do
ser humano. Em alguns lugares ainda é necessario
assumir o papel de outros especialistas para finalizar
um aconselhamento genético (AG).

Mitos e exageros

Alguns exageros e mitos sobre o aconselhamento
genético ndo devem ser perpetuados, como a
inacessabilidade dos conhecimentos sobre genética
clinica e a impossibilidade da realizagdo do AG onde
ndo ha geneticista (GOLLOP, 1991).

Onde nao ha geneticista

E importante que o profissional de satide tenha
em mente que o AG pode ser realizado onde ndo ha
geneticista. E como? Utilizando a tecnologia atual é
possivel realizar um ato cirdrgico 4 distancia. E por
que ndo um AG?

Quando néo ha geneticista outro profissional de
satde deve receber as informagdes necessarias para
realiza-lo. Para isso deve ser realizada uma anamnese
minunciosa, um exame clinico detalhado, fotos de corpo
inteiro e da regido afetada (no caso de anomalias
fisicas), estudo anatomopatolégico (no caso de 6bito),
Rx de esqueleto (nos casos de suspeita de displasia
esquelética), relatorio com resultado de outros exames
que tenham sido realizados e estudo citogenético nos
casos de suspeita de anomalia cromossdmica, e/ou
molecular (teste de DNA). Para o estudo citogenético
pode ser colhido Sml de sangue em seringa heparinizada
e encaminhar para um laboratdrio especializado. Nos
casos de exame de DNA, pode ser colhido 5ml de
sangue e conservado em tubo com EDTA para ser
encaminhado a um laboratorio especializado. Esse
material pode ser encaminhado para o geneticista de
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outra cidade por correio ou utilizando a Internet. O
uso da tecnologia em computagdo além de ajudar
nesses casos podera nos ajudar num futuro proximo a
transformar a medicina, acelerando a velocidade das
informagdes e da terapia génica (MANGE & MANGE,
1999).

Conclusao

O pediatra é o profissional de maior importancia
nesse capitulo, por ser o primeiro a lidar com a familia
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