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Pré-natal é importante para a investigagdo de doencas Genéticas.

¢ Foto: FesfSUS/Municipio de Igrapiiina(BA)
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INVESTIGACAO DE DOENCA GENETICA

DURANTE O PRE-NATAL
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Doencas genéticas

s doengas genéticas sdo aquelas causa-
das por uma alteragcdo no nosso material
genético, que podem causar anomalias
congeénitas ou se manifestarem ao longo
da vida. As anomalias congénitas sdo al-
teragoes no funcionamento ou na estrutura do cor-
po que surgem durante o desenvolvimento no bebé
e que, portanto, ja estdo presentes ao nascimento.
Elas podem ser causadas por fatores ambientais,
como a infec¢do pelo virus da Zika, ou por fatores
genéticos.

De acordo com o Sistema de Informacao de
Mortalidade do Ministério da Saide (SIM-DATASUS),
ocorreram 1.397 dbitos fetais no estado da Bahia
por malformacdes congénitas, deformidades e ano-
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Figura 2: anatomia de uma celula animal. Fonte: edisciplinas USP

malias cromossdmicas no periodo de 2009 a 2019,
sendo a segunda causa de morte (Grafico 1). No Bra-
sil, foram registrados 19.731 dbitos fetais no mesmo
periodo, sendo que o Nordeste foi a segunda regido
de maior mortalidade por esta causa (Tabela 1).


https://edisciplinas.usp.br/pluginfile.php/4648991/mod_resource/content/1/Aula%207%20-%20Membrana%20plasm%C3%A1tica%20e%20parede%20celular.pdf

Graéfico 1. Total de dbitos fetais por residéncia e por Capitulo CID-10 no periodo de 2009 a 2019 no estado da Bahia. Bahia, 2022.
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Malformagdes congénitas, deformidades e anomalias cromossdmicas - Cap XVII

Fonte: MS/SVS/CGIAE - Sistema de Informagdes sobre Mortalidade - SIM. Disponivel em: htt

://tabnet.datasus.gov.br/cgi/tabcgi.exe?sim/cnv,

fetl0ba.def. Acesso em 11/01/2022.

Tabela 2. Total de 4bitos fetais por residéncia por regido e por Capitulo CID-10 no periodo de 2009 a 2019 no Brasil. Brasil, 2022

MALFORMAGCOES
CAP | - ALGUMAS ALGUMAS AFECCOES CONGENITAS,
G DOENCAS ORIGINADAS NO DEFORMIDADES
INFECCIOSAS E PRE-NATAL - CAP E ANOMALIAS
PARASITARIAS XVI CROMOSSOMICAS -
CAP XVII
1 Regiao Norte 183 37122 1737 39042
2 Regiao Nordeste 822 112168 5343 118333
3 Regido Sudeste 2045 116804 8220 127069
4 Regigo Sul 372 32231 2776 35379
5 Regido Centro-Oeste 208 22977 1655 24840
TOTAL 3630 321302 19731 344663

Fonte: MS/SVS/CGIAE - Sistema de Informacges sobre Mortalidade - SIM. Disponivel em: htt

://tabnet.datasus.gov.br/cgi/tabcgi.exe?sim/cnv

fet10uf.def. Acessoem 11/01/2022.

Quando suspeitar de doenga
genética no pré-natal

Diante da importancia de ja suspeitar de doen-
ca genética no pré-natal, iremos abordar quais as
condicOes genéticas pré-natais que devem ser in-
vestigadas; e, quando encaminhar as pessoas para
consulta genética materno infantil: o que inclui
atendimento a tentantes (casais que estdo tentan-

do engravidar), casais com perdas gestacionais,
gestantes e recém-nascidos (até 28 dias de vida).

Casais Consanguineos - Mesmo antes de engra-
vidar, os casais podem ter indicacdao de consulta de
aconselhamento genético para levantamento dos
riscos e orientacdes. Este é o caso dos casais con-
sanguineos, como, por exemplo, casais de primos
que estdo planejando ter filhos.


http://tabnet.datasus.gov.br/cgi/tabcgi.exe?sim/cnv/fet10ba.def.
http://tabnet.datasus.gov.br/cgi/tabcgi.exe?sim/cnv/fet10ba.def.
http://tabnet.datasus.gov.br/cgi/tabcgi.exe?sim/cnv/fet10uf.def
http://tabnet.datasus.gov.br/cgi/tabcgi.exe?sim/cnv/fet10uf.def
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Historico familiar - para as pessoas que tém
historia familiar de doencas genéticas, com risco
de serem transmitidas ao longo das geragdes, este
também é o caso.

Faléncia ovariana precoce - ainda, a faléncia
ovariana precoce (antes dos 40 anos) com dosagem
de hormonios LH e FSH elevados, e sem causa nao
genética que justifique o quadro, pode levantar a
suspeita de condigdo genética.

Para os tentantes é importante estarem atentos
as condigOes genéticas quando:

1) Apresentarem infertilidade (falha
em conceber apds 12 meses tentando en-
gravidar sem medidas de anticoncepcao;

2) Com histéria de perdas gestacio-
nais (mais de trés perdas) quando a ava-
liagdo inicial do casal com ginecologista e
urologista forem normais.

Outros fatores - quando houver anomalias con-
génitas ou condi¢do genética em gestagdo anterior
ou atual ha indicagdo de consulta com médico ge-
neticista. O mesmo acontece quando alguns exames
de pré-natal se encontram alterados, como é o caso
do aumento das translucéncia nucal. O aumento
da translucéncia nucal pode estar relacionado, por
exemplo, a cromossomopatias, como a Sindrome
de Down, e a cardiopatias congénitas.

Algumas vezes ndo é possivel identificar as
doengas genéticas no bebé durante a gestacdo e,
ao observar a presenca de anomalias congénitas, a
equipe deve estar atenta para solicitar avaliacdao do
médico geneticista, para que ocorra o diagndstico
precoce e o tratamento necessario.

Estdo incluidas ainda a avaliacdo genética os
casos de dividas em relacdo a infec¢des ou subs-
tdncias com potencial teratogénico (tudo aquilo
capaz de causar dano ao embrido ou feto durante
a gravidez), pois, muitas vezes, é necessaria uma
avaliacdo detalhada para que sejam excluidas con-
digBes genéticas.
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Locais de atendimento na Bahia

Na Bahia existem varios locais de atendimento
dedicado a genética materno infantil como a Mater-
nidade Climério de Oliveira - Universidade Fede-
ral da Bahia, a Associacao de Pais e Amigos dos
Excepcionais (APAE) de Salvador e o Hospital Ge-
ral Roberto Santos. Para o encaminhamento ao

médico geneticista é importante coletar o maximo

de informacdes sobre a condicdo de salde da pes-
soa a ser encaminhada para a avaliagdo assim como

de sua familia.

Importante

Profissionais da Atengdo Primaria a Salide podem
solicitar consultoria médica em genética médica
para o servico Telessalde Bahia (http://platafor-
matelessaude.saude.ba.gov.br/) para

mais informacgdes para seus pacientes com doen-

obterem

cas genéticas suspeitas ou confirmadas!

Quando houver ddvida sobre medicamen-
tos, os profissionais de salde poderdo consultar
também o Sistema de Informacdo sobre Agentes
Teratogénicos (SIAT) do Complexo Hospitalar Uni-
versitario Professor Edgard Santos - Universidade
Federal da Bahia (https://siat.ufba.br/).
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