
Palestra:

“Doenças Genéticas Raras: como 

suspeitar e encaminhar para 

especialista.

Helena Pimentel

Médica Geneticista – Responsável pelo Serviço de 

Doenças Genéticas Raras – Apae- Salvador 

CRM 8930 RQE 6895



Como tudo começou...
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Organização do material genético

Diferentes grupos de causa dos distúrbios genéticos



O que  faz um Medico Geneticista Clínico?

Qual a sua área de atuação? 

Os genes, o DNA?

Os cromossomos?



O QUE É GENÉTICA MÉDICA OU CLÍNICA?

Especialidade médica que lida com o diagnóstico, 

tratamento e controle dos distúrbios geneticamente 

determinados e hereditários.

É uma área que enfoca não só o paciente mas 

também toda a família.



O que  faz um Médico Geneticista Clínico?

Qual a sua área de atuação? Qual 

abrangência?

Desordens com etiologia genética:

 Cromossomopatias;

 Gênicas: - Autossômicas:   dominantes e 

recessivas e ligadas ao cromossoma X;

 Multifatoriais;

 Mitocondriais 

 Ambientais – MFC não genéticas  



Atuação do médico geneticista

1. Triagem neonatal – Erros Inatos do Metabolismo

2. Defeitos congênitos

3. Problemas neurológicos como atraso de desenvolvimento, hipotonia, involução 

de desenvolvimento, entre outros.

4. Déficit intelectual

5. Doenças neurodegenerativas da idade adulta....



PORTARIA Nº 199, DE 30 DE JANEIRO DE 2014 Institui a

“Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com 

Doenças Raras”

Considerando a Portaria nº 81/GM/MS, de 20 de Janeiro 

de   2009, que institui, no âmbito do SUS, 

a 

Política Nacional de Atenção Integral em Genética Clínica;



CAPÍTULO V

DA ORGANIZAÇÃO DA ATENÇÃO

Art. 12 A organização do cuidado das pessoas com doenças raras será estruturada nos 

seguintes eixos:

I - Eixo I: composto pelas doenças raras de origem genética e organizado nos 

seguintes grupos:

a) anomalias congênitas ou de manifestação tardia; 

b) deficiência intelectual; e

c) erros inatos de metabolismo.

II - Eixo II: composto por doenças raras de origem não genética e organizado nos 

seguintes grupos:

a) infecciosas;

b) inflamatórias; e

c) autoimunes.



Médico Geneticista ...

Especialista em “raropatias”



Estudamos as consequências clinicas provocadas por 

alterações genéticas: o indivíduo, a família.



Cromossomopatia
Síndrome de Down - dismorfias



Síndrome de Down – citogenética clássica



Cromossomopatias:

Trissomia do cromossomo 18 – Síndrome de 

Edwards



Cromossomopatias:

Trissomia do cromossomo 13 – Síndrome de 

Patau



Síndromes Cromossômicas

Turner
Prader -Willy

Síndrome de Turner – cariótipo  45X0
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Anomalias Congênitas – malformações Congênitas
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Síndrome de 

Möebius



Desordens Monogênicas: Autossômicas 

dominantes

Acondroplasia



Osteogênese Imperfeita



Desordens Monogênicas: Autossômicas recessivas

Mucopolissacaridose – tipo VI - EIM



Doenças geneticamente determinadas
Alguns exemplos:

Síndrome  de Williams Síndrome de Cornelia-de-Lange
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Síndrome de Prader Willi 
(PWS) 



Neurofibromatose Tipo I



Uma pintura do século 
XIX, onde família é 
exibida como uma 
curiosidade popular.
ALBINISMO

https://pt.wikipedia.org/wiki/S%C3%A9culo_XIX


E algumas 

milhares de 

síndromes já 

descritas a serem 

investigadas



Trissomia do cromossomo 18 – Síndrome 
de Edward
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Doenças Genéticas associadas a 
deficiência mental – Sindromes do X-frágil
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SERVIÇO DE REFERÊNCIA EM DOENÇAS RARAS DE ORIGEM GENÉTICA

APAE-Salvador

Atendimento com equipe especializada em Genética

Marcação pela regulação de Salvador

Diagnostico Clinico e Aconselhamento Genético

Como proceder diante de um caso com suspeita 

de desordem genética?





Genética
Médica

TERAPIA 
OCUPACIONAL

EQUOTERAPIA

PSICOLOGIA

SERVIÇO 
SOCIAL

PSICOPEDAGOGIAENFERMAGEM

NUTRICIONISTA

FISOTERAPIA

FONOAUDIOLOGIA



Um pouco de humor!!



OBRIGADA!
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