FORMULARIO DE CRITERIOS DE ENCAMINHAMENTO PARA ATENDIMENTO
ESPECIALIZADO EM GENETICA

As informagfes solicitadas nos tdpicos que seguem sao de suma importancia para determinar se o paciente
necessita do encaminhamento para o especialista e definir a prioridade na programacdo de agendamento da
consulta de triagem em servico de referéncia da rede de assisténcia.
Os topicos apontam para as informacfes mais comumente identificadas em cada comprometimento, mas ressalta-
se que todas as caracteristicas consideradas relevantes na histéria clinica, no exame fisico e/ou nos exames
complementares devem ser registradas, pois podem caracterizar a necessidade de encaminhamento mesmo nao

estando sinalizado nesse material.

ATENCAO PARA A SINALIZAGAO APENAS DAS INFORMACOES PERTINENTES AO CASO

IDENTIFICACAO
NOME: TELEFONE DE CONTATO:
DATA NASCIMENTO: IDADE:
UNIDADE BASICA DE SAUDE:
MUNICIPIO:
CNS: CPF:
ENDERECO:
RACAICOR: Branca Preta Parda Amarela Indigena Etnia:
I. ANOMALIAS CONGENITAS

1. INICIO DAS MANISFESTACOES

Periodo neonatal — Idade:

Adolescéncia — Idade:

Infancia — Idade:

Adulto jovem — Idade:

2. CRITERIOS CLIiNICOS

Regressao ou atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor.

Manifestacdes neuroldgicas com piora
progressiva.

Regresséao da fala.

Presenca de malformacgoes.

Sindrome da crianc¢a hipoténica.

Doenca multissistémica.

DistUrbios do movimento.

Perda auditiva ou da visao.

Perda da marcha.

Alteracoes endocrinas, e dentre elas as
identificadas o teste do pezinho.

Encefalopatias agudas e recorrentes.

Desenvolvimento anormal dos 0ssos.

Epilepsia refrataria.

Outros.

3. CRITERIOS DA HISTORIA FAMILIAR

Recorréncia familiar (casos semelhantes na
familia).

Historia de abortamentos de repeticao.

Pais com consaguinidade parental (parentes de
sangue).

Auséncia de fatores ambientais que justifiquem o
guadro clinico.

4. EXAMES COMPLEMENTARES REALIZADOS

Nao

Sim. Descrever resultados alterados de exames complementares ja realizados.

CONSIDERANDO OS CRITERIOS)

Il. DEFICIENCIA INTELECTUAL (DI MODERADA A GRAVE POR PROVAVEL ORIGEM GENETICA

1. CRITERIOS CLINICOS

Idade de inicio dos sintomas:

descrever qual/quais?

Presenca de alteragfes fenotipicas sugestiva de sindrome genética ou anomalias congénitas. Se sim,




Presenca de areas de atividades com prejuizo (competéncias de vida diaria, de comunicacgéo e sociais).

Presenca de comorbidades neuroldgicas ou psiquiatricas. Se sim, descreva:

2. CRITERIOS DA HISTORIA FAMILIAR

Pais consanguineos (irméos, primos em | ou Il grau).

Historia familiar (parente em | ou Il grau) do DI. Se sim, descrever qual:

Presenca de histéria familiar de doenga genética. Se sim, descreva diagnostico e grau de parentesco:

3. EXAMES COMPLEMENTARES REALIZADOS

Nao

Sim. Descrever resultados alterados.

4. REALIZA ALGUM TRATAMENTO ESPECIFICO OU DE SUPORTE

Nao

Sim. Orientar a levar relatorios desse acompanhamento, bem como a respeito do desempenho escolar e
atividade de vida diéria.

ll. ANOMALIAS CONGENITAS DE MANIFESTAGAO PRECOCE

1. INiCIO DAS MANIFESTACOES

Periodo neonatal — Idade: | Adolescéncia — Idade:

Adulto jovem — Idade:

2. CRITERIOS CLINICOS

AlteracOes fenotipicas que sugerem sindrome , ,
e , ) : . Paciente com pelo menos duas anomalias
genética, porém sem suspeita de diagndstico e
o congénitas menores.
especifico.
Recém-nascidos com microcefalia - medida do
Paciente com suspeita ou diagnéstico de perimetro cefalico ao nascimento e medidas realizadas
sindrome genética especifica. posteriormente, preferencialmente dentro de uma
semana de vida datadas.
Paciente com uma ou mais anomalias congénitas Paciente com suspeita de anomalia da
maiores. diferenciacdo sexual;
Cromossomopatias identificadas ou suspeitas no Crianga com Sindrome de Down para definicdo
paciente ou em filho/gestacao anterior (Ex: Sindrome diagnéstica e aconselhamento genético, especialmente




de Patau, Edwards, Turner, Klinefelter entre outros); | se os pais desejam planejar nova gestacao.

OBS: A realizag&o do cari6tipo ndo é obrigatéria para o diagnostico da Sindrome de Down.

3. CRITERIOS DA HISTORIA FAMILIAR

Apresenta histdria familiar de cromossomopatia
(sim ou n&o)? Se sim, descreva a condi¢ao e grau de
parentesco.

Paciente filho de pais consanguineos (irmaos,
primos em | ou Il grau).

Casal com histéria de perda fetal ou natimorto
com malformacgdes, com ou sem diagndstico de doenca
genética. Se sim, qual idade gestacional das perdas e
caracteristicas das gestacdes prévias?

Casal consanguineo com histéria de aborto
recorrente (perda esponténea e consecutiva de trés ou
mais gestacdes antes da 20° semana gestacional)

Paciente com histéria de aborto recorrente sem
diagnéstico.

4. EXAMES COMPLEMENTARES REALIZADOS

Nao.

Sim. Descrever resultados alterados de exames complementares ja realizados.

5. REALIZA (OU) ALGUM TRATAMENTO ESPECIFICO?

Na&o.

Sim. Orientar a levar relatérios e resultados da investigacédo ja realizada.

IV - ANOMALIAS CONGENITAS DE MANIFESTAGCAO TARDIA - ONCOGENETICA (CANCER HEREDITARIO)

1. CRITERIOS CLINICOS

Idade de inicio dos sintomas:

Paciente com diagnéstico de dois tipos de
neoplasias primarias (exceto tumor de pele ndo
melanoma)

Paciente com diagnéstico de neoplasia em idade
precoce. Qual a idade do diagnéstico?

Paciente em condi¢des de predisposi¢do a neoplasias (cancer e neoplasias benignas) suspeitas ou
confirmadas.

2. CRITERIOS DA HISTORIA FAMILIAR

Paciente com histéria familiar de risco elevado para cancer familial.
Descreva a neoplasia, o grau de parentesco e a idade ao diagndstico para todos os parentes acometidos.

3. EXAMES COMPLEMENTARES REALIZADOS

Nao

Sim. Descrever resultados alterados de exames complementares ja realizados e orientar o paciente a levar
original ou cépia dos laudos que comprovem o0s casos de neoplasias para a consulta.
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