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Introducao

A deficiéncia intelectual (DI) é
uma condicdo relativamente comum,
afetando entre 2 a 3% da populacao
mundial (SROUR; SHEVELL, 2014),
que envolve problemas com
habilidades mentais gerais que
interferem no funcionamento intelectual
(como aprendizado e raciocinio) e no
funcionamento adaptativo (atividades
da vida diaria, como comunicacdo e
vida independente) (VASUDEVAN;
SURI, 2017). A DI apresenta correlagéao
genética em aproximadamente 50%
dos casos, e as alteragbes genéticas
mais recorrentes correspondem as
alteracbes cromossbmicas, mutacbes
monogénicas, mutacdes poligénicas, e
desordens mitocondriais (TZSCHACH,;
ROPERS, 2007; WINNEPENNINCKX;
ROOMS; KOQY, 2003). A sindrome de
Down (SD) é a doengca genémica mais
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comum relacionada com deficiéncia
intelectual e a trissomia parcial ou
completa do cromossomo 21 é a causa
genética desta sindrome. A trissomia
21 livre estd presente em 95% dos
individuos com SD, a translocacédo é
responsavel pela trissomia 21 em,
aproximadamente, 5% dos individuos
afetados e 0 mosaicismo ocorre em 2%
dos individuos. Considerando esta
diversidade e necessario um
diagnostico preciso, baseado nao
somente nos aspectos clinicos, mas
principalmente nos aspectos genéticos
(ANTONARAKIS et al., 2020). O
diagnostico genético especifico €
essencial para a aplicacdo do
aconselhamento genético, o qual
permite a compreensao das
implicagdes relacionadas a doenca em
discusséo, o conhecimento das opg¢des
terapéuticas existentes na atualidade, a
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abordagem dos riscos de ocorréncia
e/lou recorréncia da doenca genética
associada ao planejamento reprodutivo
e o fornecimento de  apoio
psicoterapéutico a familia (MARIA et
al., 2013; TZSCHACH; ROPERS,
2007). A Associacao de Pais e Amigos
dos Excepcionais (APAE) é uma
organizagdo social que promove a
atencdo integral a pessoa com
deficiéncia intelectual e mudltipla
(“Associagdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais - APAE”, [S.d.]).
(RIBEIRO et al., 2021). Objetivos: Em
vista disso, o presente estudo intentou
a realizacdo de um levantamento do
namero de frequentadores que
possuem SD nas APAEs do Estado de
Minas Gerais, bem como da quantidade
destes frequentadores que possuem

diagnéstico genético nestas
instituicoes.
Metodologia

Trata-se de um  estudo
observacional de carater transversal,
baseado em uma estratégia
guantitativa de pesquisa, visando o
levantamento on-line, via questionario
do Google Forms, de dados das
unidades APAEs de Minas Gerais
acerca do numero de frequentadores
com SD nessas unidades bem como
quantos destes apresentam 0
diagnoéstico genético. Este estudo foi
aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa em Seres Humanos (CEP) da
Faculdade Atenas - Campus Passos
em 24/08/2021 sob o Certificado de
Apresentacdo para Apreciacdo Etica
(CAAE): 49122921.6.0000.9528. A
partir do website da Federacdo das
APAEs do Estado de Minas Gerais
(Feapaes-MG) - https://apaemg.org.br/
-, Obteve-se uma lista contendo todas
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as unidades APAEs do estado de
Minas Gerais, totalizando 429 APAEs.
Para a composi¢cédo da amostra adotou-
se como critéerios de inclusdo as
unidades APAEs que estivessem em
funcionamento ou em processo de
refundacdo, e cujos e-mails se
mostrassem disponiveis no website da
Feapaes-MG a partir da fungcdo de
busca. Como critérios de exclusdo
adotou-se as unidades APAEs que
estivessem filiadas, mas sem
funcionamento, e APAESs cujos e-mails
nao foram encontrados. Nesse sentido,
387 unidades APAEs foram incluidas
no estudo e receberam o e-mail
contendo o link para o questionario. No
corpo do e-mail, que foi enviado na
forma de lista oculta, havia uma breve
explicacdo da pesquisa, o link para
acessar o Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido e a informacédo que
este deveria ser lido e assinado
virtualmente antes de ter acesso as
guestdes, além do link para acessar o
formulario digital (Google Forms)
contendo o questionario.

Resultados

Das 387 APAES incluidas no
estudo que receberam o0 e-malil,
durante o prazo estimado para a
realizacao, foram obtidos 58
formularios corretamente preenchidos
e elegiveis para o0 estudo, todos
exibidos na aba “Respostas” do Google
Forms. Apds a colocagdo dos dados
em planilhas, os 58 questionarios
elegiveis puderam ser analisados e
guantificados, obtendo-se uma amostra
total de 11.265 frequentadores. Da
amostra total, 2.616 (23,22%) sao
possuidores de alguma doenca
genética, sendo, mais especificamente,
667 (25,49%) com SD. Dentre estes
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341 (59,92%) possuem diagndstico
genético.

Tabela 1- Analise geral e percentual dos
dados coletados

Numer | Porcen
Numero | o de tagem
de diagné | total
frequent | sticos de
adores | genéti | diagno
cos sticos
Sindr
ome 667 341 | 51,12%
de
Down
Outra
S
condi | 1949 | 228 |11,69%
coes
genét
icas
-II_-OTA 2616 569 21,75%

Nota-se que cerca de 80% dos
frequentadores e 50% dos individuos
com SD nessas unidades ainda nao
possuem o diagndstico genético. E
evidente uma caréncia diagnostica. A
dificuldade de  estabelecer um
diagndstico engloba os obstaculos para
O acesso ao servico médico
especializado, tanto por baixas
condi¢cdes financeiras quanto pela
dificuldade de locomocéo (RIBEIRO et
al., 2021), uma vez que os servigos de
saude publicos que dispéem dos testes
genéticos localizam-se em grandes
centros urbanos, dificultando o acesso
por parte de habitantes de cidades mais
interioranas, cuja condicao
socioecondmica em muitos casos nao é
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tdo favoravel. Ainda, 0s servigos
privados que ofertam tais exames
genéticos sao de alto custo. Outrossim,
a escassez de médicos especialistas,
como 0 geneticista, também interfere
na avaliacdo clinica, diagnostico,
tratamento e AG dos frequentadores
assistidos (WHO HUMAN GENETICS
PROGRAMME; WORLD ALLIANCE
OF ORGANIZATIONS FOR THE
PREVENTION OF BIRTH DEFECTS,
1999). Igualmente, a caréncia de
recursos financeiros destinados as
APAEs impacta a realizacdo do
diagndstico genético especifico, o que
pode comprometer o estabelecimento
do aconselhamento geneético.
Conclusdo: H& uma caréncia de
diagndstico genético que pode ser
explicada pela dificuldade de acesso
aos testes diagndsticos, uma vez que
estdo concentrados em grandes
centros urbanos e, ainda, por uma
notéria escassez de recursos e
médicos geneticistas.
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