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Introducéo

A APAE - Associacdo de Pais e
Amigos dos Excepcionais - nasceu em
1954, no Rio de Janeiro. E uma
organizacdo social, com objetivo
principal de promover a atencdo
integral a pessoa com deficiéncia,
prioritariamente aquela com deficiéncia
intelectual e multipla. (“Apae”, [S.d.]). A
deficiéncia intelectual (DI) envolve
problemas com habilidades mentais
gerais que afetam o funcionamento
intelectual e o  funcionamento
adaptativo. E fenotipica e
geneticamente heterogénea e um
diagnadstico especifico ndo é alcancado
em muitos casos (PINTO JUNIOR,
2002; SROUR; SHEVELL, 2014).

Os transtornos genéticos
gerados total ou parcialmente por
fatores genéticos podem ser
classificados em trés tipos principais,
sendo eles 0S disturbios
cromossémicos (alteracdes numéricas
ou estruturais no conjunto de
Cromossomos), monogénicos
(mutacdes que ocorrem em um Unico
gene) e multifatoriais (combinacéo de
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fatores ambientais e mutagbes em
multiplos genes) (ALVES, et al, 2016).

A maioria das alteracbes
cromossbmicas € influenciada pela
idade materna. O risco aumenta
proporcionalmente com a idade da
mae, em virtude da diminuicdo da
qualidade dos ovdcitos | na meiose.
Esses distlrbios sédo responsaveis por
mais de 60 sindromes identificaveis,
como a sindrome de Down (SD) e a
sindrome de Turner (SOUZA et al,
2010).

A confirmagdo genética de um
diagndstico clinico é importante para o
melhor acompanhamento do individuo
e também para o aconselhamento
genético da familia. O objetivo da
pesquisa foi verificar a quantidade de
frequentadores da APAE de Passos -
Minas Gerais (MG) diagnosticados com
a sindrome de Down, a sindrome de
Turner (ST) e a sindrome do X Fragil,
além de identificar a existéncia do

diagnostico genético nesses
individuos.
Metodologia
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Foi realizado um estudo
retrospectivo quantitativo, baseado em
analise de prontuarios em uma
organizagéo social - APAE de Passos-
MG. Este estudo foi aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa em Seres
Humanos (CEP) da Faculdade Atenas
- Campus Passos em 19/05/2020 sob o
Certificado de Apresentacdo para
Apreciacio Etica (CAAE):
29340720.9.0000.9528.

Para a composicdo da amostra
adotou-se como critérios de incluséo os
prontuarios que estavam disponiveis
para a consulta no periodo de coleta,
como também os prontuarios em que
0S usuarios apresentam sindromes
genéticas, no critério de exclusdo
aqueles prontuarios que ndo estavam
presentes no dia da coleta e aqueles
usuarios que ndo possuiam sindrome
genética.

Foram analisados 63
prontuarios, com o intuito de identificar
aqueles que possuiam ou ndo
diagnéstico genético. Tal andlise foi
realizada em novembro de 2021. Os
dados coletados foram: a identificacéo
do paciente, sexo, data de nascimento,
sindrome diagnosticada, e se possuia
Oou ndo 0 exame genético.

Resultados e Discusséo

Foram  disponibilizados 65
prontuarios para a andlise dos
frequentadores da instituicdo. Destes,
foi possivel levantar informagbes de
somente 63 prontuarios, uma vez que
dois  prontuarios nao  estavam
presentes no acervo da instituicdo nos
dias das coletas.

Verificou-se que 48 (76,19%)
frequentadores possuem SD, sendo 19
(38,58%) do sexo feminino e 29
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(60,41%) do sexo masculino. E a faixa
foi de 1 a 46 anos. Somente um
individuo do sexo masculino (0,63%),
nascido em 2005, apresentou a
sindrome do X fragil e, nos prontuarios
analisados, ndo havia ninguém com
sindrome de Turner.

Em relacdo ao exame genético,
22 (45,83%) individuos possuem
confirmagéo genética da SD atraves do
cariotipo, sendo 13 (27,08%) com
trissomia livre do cromossomo 21, um
(2,08%) com translocacdo 21g21q e
oito (16,66%) que possuem cariotipo
mas 0 exame nao estava disponivel no
prontuario. O cariétipo determina de
forma especifica a etiologia da doenca
podendo mostrar, alteracdo numérica
ou estrutural dos cromossomos. A
causa mais comum da SD é a trissomia
livre do cromossomo 21 estando
presente em 95% dos individuos, a
translocacdo esta presente em,
aproximadamente, 5% dos individuos
afetados e 0 mosaicismo ocorre em 2%
dos individuos. Considerando esta
diversidade  é necessario um
diagnéstico preciso, baseado néo
somente nos aspectos clinicos, mas
principalmente nos aspectos genéticos
(ANTONARAKIS et al, 2020). A
confirmagdo genética na SD é
importante para a realizacdo do
aconselhamento genético,
esclarecendo o0s possiveis riscos de
recorréncia para o casal e demais
membros da familia

Os exames moleculares
demonstram alteracdo na sequéncia do
gene e foi o realizado pelo frequentador
com sindrome do X Fragil. Neste caso,
0 exame analisa fragmentos para
contagem de repeticdo CGG do gene
FMR1.
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Concluséo

Metade dos prontuarios
analisados apresentam diagnostico
genético confirmado, e a faixa etaria
predominante consiste nos individuos
nascidos entre 2000 e 2021,
provavelmente devido ao maior
conhecimento e divulgacédo dos testes
genéticos disponiveis. Mas ainda
temos um longo caminho a percorrer
para que todos tenham acesso a estes
testes genéticos.
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