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Resumo e Abstract



FONSECA, C.R.B. Atencéo integral a saude de criancas e adolescentes com
afeccbes congénitas (genéticas ou nao):. a experiéncia de um servi¢co de
assisténcia, extensédo, ensino e pesquisa. 2022. 201 f. Tese (Livre Docéncia) —
Faculdade de Medicina de Botucatu, Universidade Estadual Paulista, Botucatu,
2022.

As afeccdes congénitas sdo uma preocupacéo significativa de saude publica, uma vez que
determinam grande morbimortalidade para a populagdo acometida. A sindrome de Down (SD)
€ a anomalia cromossdmica mais frequente nos seres humanos, responsavel por um a cada
600 a 700 nascimentos. A avaliacdo é um passo relevante e necessario na atencao a saude,
visando sempre melhoria de qualidade dos servicos no Sistema Unico de Sautde (SUS). Este
estudo explicativo e exploratdrio quali-quantitativo, abordou a atengdo a saude de criancas e
adolescentes com afeccbes congénitas, no Servico de Pediatria Genética (SPG) do Hospital
das Clinicas de Botucatu (HCFMB), que incorporou, ao longo de seus anos de atividades de
assisténcia, o ensino em graduacgéao e pds-graduacao, bem como atividades de extenséo e de
pesquisa. Objetivou-se caracterizar o Servi¢o de Pediatria Genética, e avaliar a sua magnitude
para a assisténcia, 0 ensino e a pesquisa, considerando sempre o Cuidado Integral a Saude
como o propésito inicial do Servigo. Foram considerados os dois ambulatérios, Puericultura e
Pediatria Genética - SPG do HCFMB, incluindo todas as criancas e adolescentes atendidos
entre 2012 e 2019. Realizado o levantamento de dados quantitativos através de Relatério
Gerencial dos registros do Sistema de Prontuario Eletrénico do Paciente (PEP-MV):
pacientes, nimeros de consultas, idade e municipio de origem, especialidades que realizaram
atendimentos, exames complementares, diagndstico principal da consulta — pelo Cédigo
Internacional de Doencas (CID-10). Foram realizadas entrevistas com os cuidadores das
criancas/adolescentes, os médicos residentes de pediatria, e as funcionarias do Ambulatério
de Pediatria. Andlise descritiva e teste do qui-quadrado foram utilizado para estudo da
associacao entre as variaveis dos dados quantitativos e, para os dados qualitativos foi feita a
andlise de discurso segundo Bardin. Os resultados mostram que a maioria das criang¢as iniciou
0 seguimento no primeiro ano de vida. Somente 5,25% dos atendimentos foram de criancas
e adolescentes ndo pertencentes ao DRS-VI. A estruturacdo do servi¢co propiciou melhoria
dos registros dos diagnosticos da CID-10, e identificou a SD como a afec¢do congénita mais
frequente, sendo significante o atendimento devido aos transtornos mentais e do
comportamento como o Autismo. Varias foram as especialidades médicas e ndo médicas para
0 suporte terapéutico e diagnéstico. O cariétipo foi o exame mais solicitado (29%), sendo
destes 67% confirmando a SD e, somente 6,1% com mosaico. A andlise dos contetidos das
falas identificou momentos de oportunidade, de orientacdo, de apoio, a integralidade do
cuidado, a comunicacdo o acolhimento e o compartilhar, a ruptura de pré-conceitos, e
algumas dificuldades ainda a serem enfrentadas. Pesquisas vem sendo realizadas nos
proprios Ambulatorios e na Atencao Primaria a Saude, a partir das demandas identificadas no
Servigo. Conclui-se que o Servigo de Pediatria Genética foi capaz de oportunizar a assisténcia
integral as criangas e adolescentes com afec¢Bes congénitas, orientando, acolhendo e
promovendo a inclusdo escolar, através da coordenacdo de acbes para atuacao
multiprofissional. Pesquisas tem se integrado ao ensino e a assisténcia. O Servico tem
efetivado a capacitagcédo de pediatras com contetdo aplicavel em suas rotinas, e em resposta
as necessidades do SUS.

Palavras-Chave: Anormalidades Congénitas; Doencas Genéticas; Assisténcia Integral em
Saude; Criancas; Adolescentes; Avaliagdo em Saude.



Abstract

FONSECA, C.R.B. Comprehensive health care for children and adolescents with
congenital (non-genetic) diseases: the experience of an assistance, extension,
teaching and research service. 2022. 201 f. Thesis (Habilitation) —Botucatu Medical
School, Sdo Paulo State University, Botucatu, 2022.

Congenital disorders are a major concern to public health as they cause high morbidity and
mortality for the affected population. Down syndrome (DS) is the most common chromosomal
abnormality in humans, responsible for one in every 600 to 700 births. Evaluation is a relevant
and necessary step in health care, always with the aim at improving the quality of services
in the Unified Health System (SUS). This explanatory, exploratory, quali-quantitative study
addressed health care for children and adolescents with congenital disorders at the Genetic
Pediatrics service, Botucatu Clinics Hospital (HCFMB) which has incorporated, throughout its
years of assistance activities, undergraduate and graduate teaching, as well as extension and
research activities. The objective was to characterize and evaluate the magnitude of the
Genetic Pediatrics service for assistance, teaching and research, always considering
Comprehensive Health Care as the primary purpose of the Service. The study considered all
children and adolescents attended in the Childcare and Genetic Pediatrics- HCFMB Genetic
Pediatrics Service outpatient clinics between 2012 and 2019. Quantitative data were collected
through the Management Report of records from the patients’ Electronic Health Record:
patients, number of medical visits, age and municipality of origin, medical visits in health care
specialties, additional tests, main diagnosis identified at the medical visit - according to the
International Classification of Diseases code (ICD-10). Interviews were carried out with
caregivers of the children / adolescents, resident pediatric physicians and employees of the
pediatric outpatient clinic. Descriptive analysis and chi-square test were used to study the
association between variables of quantitative data, and the speech analysis according to
Bardin was used to study qualitative data. The results show that most children started follow-
up in the first year of life. Only 5.25% of medical visits were for children and adolescents not
included in the RHD-VI (Regional Health Department). Structuring the service improved
records of ICD-10 diagnoses, and identified DS as the most frequent congenital disorder with
significant attendance due to mental and behavioral disorders such as Autism. Several medical
and non-medical specialties were used for therapeutic and diagnostic support. The karyotype
exam was the most requested exam (29%), whereby 67% confirmed DS and only 6.1%
confirmed DS in patients with mosaicism karyotype. Analysis of the speech contents identified
opportunity, guidance and support moments; comprehensiveness of care; communication;
welcoming and sharing, breaking pre-concepts and some difficulties yet to be faced. Research
has been carried out in the own outpatient clinics and in  Primary Health Care based on
demands identified in the Service. In conclusion, the Genetic Pediatrics service was able to
provide comprehensive care to children and adolescents with congenital disorders, guiding,
welcoming and promoting school inclusion through coordination of actions for multiprofessional
activities. Research has been integrated into teaching and assistance. The Service has
empowered  pediatricians’ capabilities ~ with content applicable in their routines and in
response to the needs of the Unified Health System (SUS).

Key-words: Congenital Abnormalities; Genetic Diseases; Comprehensive Health Care;
Children; Adolescents; Health Assessment.



AEE
APAE
APS
CDC
CID-10
CIF
CIMED
DM

DPI
DRS-VI
FMB
GPEC
HCFMB
HSA21
IBGE
IC

IPEA
MS
NDSS
OoMS
OPAS
PEP-MV
PG
PNAISC
PNCS
PNS
PRMPed
RAS
RDPC
Rx

SAS
SBP
SD
SES
SPG
SUS
SXF
TCC
us
WHO

Lista de abreviagdes

Atendimento Educacional Especializado
Associacdo de Pais e Amigos de Excepcionais
Atencédo Primaria em Saude

Center of Diseases Control and Prevention
Cadigo Internacional de Doencas — 102 revisao
Classificacao Internacional da Funcionalidade
Centro de Informatica Médica

Deficiéncia Mental

Desenvolvimento na Primeira Infancia
Departamento Regional de Saude de Bauru - VI
Faculdade de Medicina de Botucatu

Consoércio Global de Educacéo Pediatrica
Hospital das Clinicas de Botucatu
Cromossomo humano 21

Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica
Iniciacdo Cientifica

Instituto de Pesquisa Econdmica Aplicada
Ministério da Saude

National Down Syndrome Society
Organizacdo Mundial de Saude

Organizacdo Panamericana de Saude
Prontuério Eletrbnico do Paciente
Pos-graduacéo

Politica Nacional de Atencéo Integral a Saude da Crianca
Praticas ndo convencionais em saude
Pesquisa Nacional de Saude

Programa de Residéncia Médica em Pediatria
Rede de Atencdo a Saude

Rendimento domiciliar per capita

Raio-x

Secretaria de Atencdo a Saude

Sociedade Brasileira de Pediatria

Sindrome de Down

Secretaria Estadual de Saude

Servico de Pediatria Genética

Sistema Unico de Salde

Sindrome do cromossomo X-fragil

Trabalho de concluséo de curso

Ultrassom

World Health Organizacion



Figura 1-

Figura 2 -

Figura 3a -

Figura 3b -

Figura 4 -

Figura 5 -

Lista de ilustracdes

Mapa dos municipios, e regides de Saude que
compdem o Departamento Regional de Saude VI,
Bauru (DRS-VI)...ccooeieeeeieiiii e

Principais sinais dismorficos na SD, face, maos e pés.

Sindrome de Down causada por um erro na divisdo
celular - "Nao diSjUNGA0" .........ccvvvvvvviiiiiiieei e,

Divisdo celular no mosaicismo (ou sindrome de Down
(o [y e o 1T o ) IR

Cariotipo com banda G, SD com trissomia livre 21, em
SEX0 fEMININO......ccciiii e

Caridtipo com banda G, SD com Trissomia por
Translocacdo Robertsoniana, 46,XYt(14,21)(14921q),
€M SEX0 MASCUIINO.....uuuiiiieieiiiiiii e

29

70

71

71

72



Gréfico 1 -

Gréfico 2 -

Grafico 3 -

Grafico 4 -

Grafico 5

Gréafico 6 -

Grafico 7 -

Gréfico 8 -

Grafico 9 -

Gréafico 10 -

Gréafico 11 -

Gréfico 12 -

Gréfico 13 -

Gréfico 14 -

Gréfico 15 -

Gréfico 16 -

Lista de gréaficos

Distribuicdo dos atendimentos, segundo ano de
ocorréncia, no Servico de Pediatria Genética, 2012 a
2019, BOtUCALU/SP. ...ceviiieee e
Municipios de origem, segundo pertencimento ou ndo ao
DRS-VL.
Distribuicdo percentual dos primeiros atendimentos,
segundo ano de ocorréncia, de 2012 a 2019 (n=801)........
Distribuicdo percentual, segundo faixa etaria no inicio do
seguimento no SPG.

Faixa etaria no inicio do seguimento no Servico, no
periodo de 2012 a 2015 e de 2016 a 2019, (n=801). .........
Diagnosticos da CID-10 referentes ao Capitulos XXI* e
XVII**, na primeira consulta, por ano, de 2012-2019
(NTB0L). e
Seguimento por especialidades no HCFMB, 2012 a 2019,
(NZ16.987). weeeeiiee ettt

Percentual de inclusdo de pacientes, atendimentos no
Servico de Pediatria Genética (SPG), e consultas nos
servicos especializados do HCFMB, por ano, 2012 a 2019.

Percentual de inclusdo de pacientes, atendimentos no
Servico de Pediatria Genética (SPG) e atendimentos
especializados do HCFMB, por periodos. ........cccccceeeeenneee.

Numero de exames de Caribtipo solicitados pelo Servico
de Pediatria Genética, por ano (2013 a 2019) (n=232). .....
Numero de exames de imagem, por ano (2012 a 2019)
(NZL5L). e
Distribuicdo do inicio do seguimento das criancas e
adolescentes com SD, por ano (2013 a 2019) (n=75). .......
Distribuicdo do inicio do seguimento de criancas e
adolescentes com SD, por periodo, 2012 — 2015 e 2016 -
2019 (NZ75). e
Faixa de renda per capita dos cuidadores, com base no
salario minimo vigente, 2019 (N=44). .......cccccevviiiiiieeeeeeeeenn.
Idade no inicio do seguimento no Servi¢o, segundo relato
dos cuidadores, 2019 (N=44). ....ccovviiiiieeeeeees e

Tempo para a conclusédo diagndstica, segundo relato dos
cuidadores, 2019 (N=44). ..ooovviiiiiieeeie e

45

49

50

53

51

55

58

59

60

65

68

76

77

86

89

91



Tabela 1-

Tabela 2 -

Tabela 3 -

Tabela 4 -

Tabela 5 -

Tabela 6 -

Tabela 7 -

Tabela 8 -

Lista de tabelas

Caracterizacdo das criancas e adolescentes e dos
atendimentos do Servico de Pediatria Genética (n=801),
2012 a 2019, BOtUCAtU/SP. .......uvvueiiiiiiieeeeee e, 47

Diagnosticos na primeira consulta, segundo Capitulos da
CID-10 e sua distribuicdo por ano de 2012 a 2019. .......... 54

Distribuicdo, segundo periodos, das consultas realizadas
em especialidades do HCFMB, Botucatu/SP. ................... 62

NUmero e tipo de exames complementares, por ano
(2012 @ 2019) (N=151). evvvrerrieieiiieeeeeeeee e e e ee e 67

Caracterizacdo das criancas e adolescentes com SD no
periodo de 2012 a 2019 (N=75). ..uvvveiiiiiiiieeee e, 75

Consultas de especialidades do HCFMB, realizadas por
criancas e adolescentes com SD entre 2012 a 2019.......... 79

Caracterizacado demogréfica dos cuidadores entrevistados,
2019 (NZ44). oo 85

Rede de apoio referidas para o cuidado continuo, 2019
(NTA4A). e 88



Sumaério
1. INTRODUGAO ..ottt e, 19

1.1 Malformacdes congénitas, a sindrome de Down e a assisténcia

A SAUTE ... e e e e e e e e 20
1.2 Avaliacdo de servicos de Salde ..........cccceeeeiiiiiiiieeeiiiiiiieeeeee 24
1.3 Formagao de recursos humanos em pediatria e a pesquisa ... 25

1.4 O Servico de Pediatria Genética do Hospital das Clinicas de

BOMCATU ... 28
2. HIPOTESES € JUSTIFICATIVA ....oooviieieeeeceeeeee e, 33
3. OBUIETIVOS . a s 35
A, METODO ..ottt 37
4.1 Banco consolidado de dados ...........ccoocvieieeeiiiiiiiiiee e 38
4.2 ENITEVISIAS ...ooviieiiieiiie ettt 40
4.3 ANAliSe dOS dAadOS ........oueeiieeiiiiiiiiie e 41
5. RESULTADOS € DISCUSSAOQ .....cvovecveieeeeeeece e 43

5.1 O Servico de Pediatria Genética e a atencdo a saude das

criangas com afecgOes CONGENILAS ........vvveeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeieeeeieennns 44

5.1.1 Criancas e adolescentes com sindrome de Down .............. 70



5.2 Identificagcéo e caracterizacéo dos sujeitos entrevistados .......... 83

5.2.1 Residentes de pediatria .............eeeeviiiieeeaiiinniineeiieeiee 83
5.2.2 Funcionarias do Ambulatério de Pediatria ...............cccvveeeennnn 83
5.2.3 CUIJATOIES .......eviiiiieeee i 84
5.3 Entrevistas: conteldos e significados ........cccccceeeeeeiiiiiiicciciiinnnns 93
5.4 A PESUUISA .eevveiiiiieeeee ettt e e e e e e e e e 117
B. CONCLUSOES ...ttt ettt st 123
7. CONSIDERACOES FINAIS ....ooviveeceeeeeeee e, 125
8. REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS ......oooooviieececeeeeeeee e 128
9. ANEXOS o 148

10. APENDICE ..o ettt e, 168



1. Introducdo



Introducéo

1.1 Malformagdes congénitas, a sindrome de Down e a assisténcia a saude

Defeitos congénitos ou malformacfes congénitas tém impactos significativos na saude
publica, afetando de 3% a 4% de todos os nascidos vivos e causando interrupcdes
eletivas da gravidez ou abortos espontaneos. Nos Estados Unidos, nascem por ano
aproximadamente 150.000 bebés com defeitos congénitos, sendo estes e as doengas
genéticas as principais causas de mortes infantis e morbidades importantes durante a
infancia. Embora representem de 15% a 30 % de todas as hospitalizacdes pediatricas,
estas criancas geram custos proporcionalmente mais elevados do que outras
hospitalizacdes (HOBBS et al.,2002).

A incidéncia geral dos defeitos congénitos na América Latina ndo difere,
significativamente, daquela encontrada em outras regidoes do
mundo (PENCHASZADEH et al., 1999). De modo geral, pode-se considerar que ndo
menos de 5,0% dos nascidos vivos apresentam alguma anomalia do
desenvolvimento, determinada, total ou parcialmente, por fatores genéticos, que
comprometera seu desenvolvimento e sua qualidade de vida. Acrescentando-se 0s
distirbios que se manifestam mais tarde, como certas enfermidades crénicas
degenerativas, € ainda mais evidente o consideravel efeito que tém os fatores
genéticos sobre a saude (BROOK, citando OPAS 1992; HOROVITZ et al., 2005).

No Brasil, estudo ecoldgico realizado por Siedersberger Neto et al. (2012) analisou
0s 6bitos em menores de um ano por anomalias congénitas entre 1996 e 2008, e pode
constatar que a propor¢ao de 6bitos infantis atribuiveis as malformacdes congénitas
subiu de 9,74% em 1996, para 18,22% em 2008, com um aumento médio anual de
0,71%, valores estes estatisticamente significantes. No ano de 2000 as anomalias
congénitas eram a terceira causa de mortalidade infantil no Brasil, com 13% dos obitos
(HOROVITZ et al., 2005). Em paises em desenvolvimento, doencas de etiologia
predominantemente genética respondem por 15 a 25 % das causas de mortalidade
infantil (BRASIL, 2009).

Segundo NUSSBAUM et al. (2001) os fatores genéticos estdo implicados em
praticamente todas as doencas, com maior ou menor papel relativo dependendo de
sua interacdo com o0 ambiente. Dentre as doengas nas quais 0 componente genético

€ preponderante, podem ser citadas as monogénicas, individualmente raras, poréem
19



Introducéo

acometendo como grupo 2,0% da populagéo geral; as cromossomicas, presentes em
0,7% dos nascidos vivos (e em metade dos abortamentos espontaneos); e as
multifatoriais, responsaveis por grande parte das malformacdes congénitas e também

por muitos problemas comuns da vida adulta.

A Sindrome de Down (SD) é uma alteracdo genética presente na espécie humana
desde a sua origem. E uma doenca cromossémica caracterizada pela presenca e
expressao de trés copias do cromossomo 21. Sua primeira descricdo como um quadro
clinico com identidade propria ocorreu em 1866, pelo médico pediatra inglés John
Langdon Down. Em 1958, o francés Jérome Lejeune e a inglesa Pat Jacobs
descobrem de maneira independente a origem cromossdmica, passando a ser
considerada uma sindrome genética, nomeando de Sindrome de Down ou Trissomia
21 (T21), em homenagem a John Down que iniciou o tema no meio cientifico
(LEJEUNE, 1979; PATTERSON e COSTA 2005).

A SD é a anomalia cromossO6mica mais frequente nos seres humanos (BALKAN et al.
2010, THILLAINATHAN et al. 2015) e a causa mais prevalente de deficiéncia
intelectual (MOURATO et al. 2014). As pessoas com SD apresentam potencial de se
desenvolver pela ampla neuroplasticidade que pode ser estimulada desde os
primeiros meses de vida pela familia, profissionais de saude e educacao (SILVA e
KLEINHANS 2006).

A National Down Syndrome Society (NDSS) informa que aproximadamente um em
cada 700 bebés nos Estados Unidos nasce com sindrome de Down, cerca de 6.000
por ano (NDSS, 2020). Nao diferente, no Brasil, estima-se que a cada 700
nascimentos ocorre 1 caso de trissomia do 21, somando em torno de 300 mil pessoas

com a sindrome, independente de etnia, género ou classe social (MALT et al. 2013).

Trata-se, portanto, de parte expressiva da populacédo brasileira, consistindo-se em
uma parcela importante que podera requerer intervenc¢des oportunas a partir da mais
tenra infancia, pois esta cromossomopatia esta relacionada a alterages orgéanicas e

constituicdo fisica especificas e, maior risco para o atraso no desenvolvimento.

Entretanto, apesar da impossibilidade de previsdo do grau de autonomia que uma
crianca com SD tera na vida adulta, sabe-se que, quando atendidas adequadamente

desde o0 seu nascimento, recebendo orientagbes e estimulacfes adequadas, tém
2V



Introducéo

potencial para apresentar uma vida saudavel e com plena inclusdo social e
educacional (BRASIL, 2012a). Esta afirmativa também é vélida para todas as criangas

nascidas com afeccfes congénitas.

A Diretriz da Atencdo a Pessoa com SD do Ministério da Saude, atualizada em 2020
pela Sociedade Brasileira de Pediatria, recomenda que o cuidado a essa populacao
seja norteado por politicas publicas e que sejam utilizados os pressupostos tedricos
da clinica ampliada, da integralidade e do cuidado compartilhado. Traz como proposta
para o cuidado condutas como a compreensdo ampliada do processo saude doenca;
construcdo compartilhada pela equipe multiprofissional do diagnéstico situacional; e
do plano de cuidado individual; definicdo de metas terapéuticas e comprometimento
dos profissionais, da familia e do individuo com estas metas (BRASIL, 2012a; SBP,
2020).

Segundo Roseni Pinheiro, “o cuidado em saude” ndo é apenas um nivel de atengao
do sistema de saude ou um procedimento técnico simplificado, mas uma acao integral
gue tem significados e sentidos voltados para a compreensao da saude como o ‘direito
de ser’. Por meio do trabalho interdisciplinar e da articulacdo dos profissionais,
gestores e usuarios, com participacao ativa, pode-se ampliar o cuidado e fortalecer a
rede de apoio social. O cuidado integral na salde op&e-se a uma visao economicista
e preocupa-se com o bem-estar dos individuos tornando-os capazes de julgar quais
sdo suas necessidades de saude, situando-0s como outros sujeitos e ndo objetos
(PINHEIRO, 2009).

O Sistema Unico de Satde (SUS) surgiu no Brasil a partir de um histérico de lutas do
movimento sanitario brasileiro com a finalidade de facilitar o atendimento de salude
(RONCALLI, 2003). A integralidade no Sistema Unico de Salude (SUS) deve ser
amplamente empregada a todos, e considero que especialmente as criancas e
adolescentes com afec¢des congénitas, com o intuito de promover estimulo oportuno
para o seu pleno crescimento e desenvolvimento. Mas também a fim de prevenir
complicag@es e realizar investigacdes periddicas para detectar comorbidades proprias

das malformacdes e alteragBes congénitas ou sindromes genéticas (BRASIL, 2009).

Assim, as anomalias congénitas e as doencas geneticamente determinadas

representam um importante problema de saude publica no Brasil, e a compreenséao
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de seus mecanismos etiopatogénicos, sua elucidacdo diagnostica e a assisténcia
integral aos que apresentam estas alteracdes e doencas devem merecer uma atengao
especial. O SUS, com o olhar voltado a esta preocupacéo instituiu em 2009 a Politica
Nacional de Atencao Integral em Genética Clinica, através da Portaria MS/GM n° 81
(BRASIL, 2009).

O numero de programas especificos destinados a detectar estas doengas e atuar na
promocado da saude e na prevencéo de agravos ainda € muito escasso no Brasil. O
gue se verifica € que, como ndo ha uma ampla assisténcia publica estruturada a estes
pacientes, o cuidado integral e a Rede de Atencdo a Saude (RAS) ndo tem se
efetivado. E frequente que organizagdes ndo governamentais e filantrépicas, ou
mesmo o setor privado, acabem assumindo este cuidado, que deve ser
responsabilidade prioritariamente do SUS (BRASIL, 2014a).

Pela capilaridade da rede de UBS, essas a¢des devem ocorrer a partir do atendimento
realizado na Atencdo Basica, a principal porta de entrada do SUS, com suporte da
RAS. Mas, para que isso ocorra com qualidade é fundamental a capacitacdo dos
profissionais gerais, desde a graduacao e a especializacdo, tanto em conhecimentos
técnico-cientificos, quanto em tecnologias relacionais, conforme proposto por Merhy
(2006). A existéncia de Unidades de média e alta complexidade e sua integracdo em
rede regionalizada deve garantir a retaguarda as UBS e o atendimento adequado as

necessidades diferenciadas de cada paciente.

Reforcando esta Politica de Atencao Integral, em 2014 o Ministério da Saude instituiu
atraves da Portaria 199/2014 a Politica Nacional de Atencéo Integral as pessoas com
doencas raras, que inclui um eixo para as determinadas geneticamente. Porém pouco
se tem avancado no sentido do reconhecimento e adequado tratamento a estas
pessoas no SUS (BRASIL, 2014b).

A importancia de se reconhecer a repercussdao da doenca na familia do paciente
pediatrico € um fundamento que buscamos exercitar na pratica de uma pediatria
integral. Assim como outras doencas as afeccbes congénitas e as sindromes
genéticas colocam a crianca diante de uma ameaca ao seu bem-estar fisico e ao seu
desenvolvimento, muitas vezes gerando uma limitacdo de interacdo com o mundo

social, no seu ambiente domiciliar e também no escolar. A familia, principalmente os
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pais e parentes mais proximos, que atuam como cuidadores desta crianca, devem
idealmente ser o amparo, a atenuacgdo e o alivio para os seus sofrimentos nos mais

diversos aspectos. Mas muitas vezes nao é o que ocorre (SLYWITCH, 1979).

Doencas em membros da familia, principalmente em situacdes tidas como cronicas,
podem causar perturbacées em sua dinamica familiar e econémica, e assim tornar
seus membros vulneraveis aos agravos de saude, além de dificultarem o cuidado que
deve ser prestado a crianca (SLYWITCH, 1979).

O papel do cuidador principal € de fundamental importancia na assisténcia aos que
necessitam de cuidados diferenciados e na sua inser¢cédo na comunidade, evitando
situacdes de exclusdo. Entretanto, as tarefas atribuidas a ele, muitas vezes sem a
orientacdo adequada e sem o suporte das instituicées de salde e das redes sociais,
a alteracdo de suas rotinas e o tempo despendido no cuidado, podem interferir
diretamente nos aspectos de sua vida pessoal, familiar e social e, por conseguinte,
gerar impactos na sua qualidade de vida (EISENHOWER et al., 2005; RICCI et al.,
2003).

1.2 Avaliacdo de servi¢cos de saude

Um pré-requisito fundamental para garantir a qualidade de um servico é que ele possa
ser constantemente aprimorado e adequado as necessidades de saude da
comunidade. Para isso é necessario conhecer o servi¢o de salude sob varios aspectos,
atendendo ao interesse do gestor, dos usuarios e dos profissionais que prestam
assisténcia (PINHO, 2003) e, ainda, de quais sédo os problemas de saude efetivamente

existentes.

A avaliagdo € um processo fundamental na busca por qualidade no SUS, indicando
ao gestor quais as possibilidades de intervencdo no processo de assisténcia a saude
(BOSI e UCHIMURA, 2007), devendo ser parte integrante do planejamento em saude.
O processo avaliativo deve ser dindmico. Feito o diagnodstico de determinada
realidade, implementadas ou redirecionadas as acdes necessarias, hovamente se
guantifica o problema para se verificar constantemente a efetividade das medidas
adotadas (DIAS-DA-COSTA et al., 2000).
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Para Acurcio et al. (1991), a atividade de avaliacéo, especificamente dos servicos de
saude, apresenta dificuldades conceituais e operacionais. A avaliacdo depende da
visdo de mundo daqueles que a produzem, ndo sendo assim neutra tecnicamente, ou

imparcial.

Novaes (2000), enfatiza que a avaliacdo de servigcos vivencia dificuldades a serem
enfrentadas para que possam produzir conhecimento, pois sempre o conhecimento
sobre a realidade que se apresenta tem um sentido e uma razao de ser. Ha diversos

modelos de avaliacdo com varias metodologias e técnicas.

A auditoria de prontuarios é o principal instrumento na avaliacdo dos processos de
prestacdo de assisténcia a saude pela facilidade de acesso aos registros,
principalmente dos atendimentos médicos (BROOK 1992; LEMBKE 1992; MODESTO
1992), podendo ser utilizado como fonte primaria de dados ou de forma complementar

a dados coletados diretamente da clientela.

Avaliar é, portanto, um passo relevante e necessario na atencao a saude. Os métodos
propostos para a avaliacdo estao relacionados aos seus propositos e terdo influéncia
direta nos seus resultados (DONABEDIAN, 1978).

Para Pereira (1999), o planejador de saude trabalha com trés elementos: a
necessidade, a demanda e a utilizagcdo de servicos. O conhecimento da demanda
atendida é um parametro importante para o planejamento, a gestao e o gerenciamento
do servigco, fundamentando o aprimoramento das acBes para adequa-las as
necessidades dos usuarios. Para isso o sistema de informacfes deve ser capaz de
gerar planilhas com caracteristicas dos usuérios, da assisténcia prestada e
diagnésticos mais encontrados na demanda atendida, propiciando indicadores que

orientem as adequacdes necessarias.

1.3 Formacéao de recursos humanos em pediatria e a pesquisa

A genética humana tem varios campos de interesse e, na pratica clinica é
extremamente relevante o reconhecimento dos disturbios genéticos mais frequentes,

para que seja realizado um adequado manejo, com diagndsticos, prevencao,
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tratamento e aconselhamentos genéticos o mais precocemente possiveis (KIM et al.,
2010a).

Na pratica da genética clinica, nem sempre estdo disponiveis 0s recursos para o
diagnoéstico de certeza, beneficios do avanco cientifico e tecnolégico das ultimas
décadas, que acompanham a consulta médica em genética, incluindo inclusive o

proprio especialista geneticista, restrito muitas vezes a poucos centros no Brasil.

Segundo a Sociedade Brasileira de Genética Médica, ha no Brasil 61 servigos de
aconselhamento genético, a maioria deles concentrada nas regifes Sul e Sudeste,
principalmente nos estados do Rio de Janeiro e Sdo Paulo, com pouquissimos
programas de Residéncia Médica em genética no Brasil, e apenas 200 médicos
especialistas nesta area em todo o pais, destes 85% nas regides Sul e Sudeste
(RASKIN, 2010).

Assim, diante desta realidade aqui exposta, 0 geneticista nem sempre esta presente
para coordenar essas acfes de assisténcia. Desta forma € muito importante que
meédicos sejam treinados, para juntamente com uma equipe inter e multidisciplinar
coordenar e promover uma assisténcia integrada aos que apresentam anomalias

congénitas ou doencas geneticamente determinadas (KIM et al., 2010a).

A maioria das doencas congénitas apresenta um padrao de heranca etiologicamente
complexa, ou multifatorial, que nem sempre constituirdo alguma doenca genética (KIM
etal.,2010a). E a realidade exposta demonstra que o geneticista raramente pode estar
presente no suporte as acfes de assisténcia nos servicos que atendem essas
doencas. Em geral, o primeiro profissional a prestar assisténcia aos que tém
alteracdes congénitas, genéticas ou nao, € o pediatra, como contextualiza o professor
Pedro de Alcantara (1979):

“A Pediatria ndo € uma area de atividade dentro da Medicina:

ela é toda a Medicina.

[..]

A acdo pediatrica ndo se inicia a partir do nascimento. Ela foi
‘retrogredindo’ ao periodo de gestagdo e até antes desta,

respectivamente com a assisténcia Pré-natal e com o
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aconselhamento genético, aquela realizada pelo obstetra, esta

pelo geneticista, e valem como ‘preludios’ da Pediatria. ”

Diante disso é muito importante que pediatras gerais sejam minimamente capacitados
em servicos que contem com geneticista para, no futuro, juntamente com equipes
multidisciplinares, promoverem uma assisténcia integral aos que apresentam
anomalias congénitas ou doencas geneticamente determinadas em servicos sem este
profissional (KIM et al., 2010b).

Corroborando o pensamento do professor Pedro de Alcantara, bem arrojado para a
época, em 2015 o Consoércio Global de Educacéo Pediatrica (GPEC) foi estabelecido,
integrado por lideres de organiza¢des nacionais e regionais nas areas de educacao,
treinamento e acreditacdo. Seu maior desafio foi estabelecer padrées rigorosos de
treinamento e capacitacdo pratica em pediatria buscando, também, criar mecanismos
para avaliar a eficacia de tais padrbes a fim de garantir qualidade de treinamento e,
consequentemente, dos cuidados prestados a populacdo. Assim, considerou
relevante e iniciou a implementacdo do novo curriculo pediatrico, com duracéo de trés
anos. Um dos temas incluidos na formacdo dos pediatras dentro do nucleo bésico
relevante foi genética em pediatria (VAZ e CAMPOS Jr., 2015).

Na graduacao e na pos-graduacéo latu sensu (residéncia médica) o ensino acontece
nos servicos de salde a partir da atencdo a saude individual, com relevancia
significativa na determinacédo das condicdes de vida e saude/doenca das populacoes.
Entretanto, os servicos de saude sdo também espacos adequados para estudos
clinicos, epidemiolégicos, de eficacia e de efetividade das interven¢fes na saude dos
pacientes, incluindo fatores de risco associados a morbimortalidade de individuos e
populacdes. Esses estudos sdo importantes para medir o impacto dos servigos nas

dimensdes tecnoldgica, gerencial, politica, econémica e cultural (NOVAES, 2004)

Tradicionalmente observamos que formacdo e pesquisa sdo missdes tipicas das
instituicbes de ensino superior e técnico, enquanto os cuidados em saude sao
atribuicbes dos responsaveis pela gestdo. Porém, em geral cada setor executa suas
atividades com autonomia, predominando um modelo de formacéo distanciado da
pratica, gerando uma lacuna entre o mundo académico e o ‘mundo real’ (CESAR e
GOLDBAUM, 2002).
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Esse modelo de formacao j& foi questionado e novas alternativas se colocaram,
visando superar as propostas desta descontextualizacdo do real no distanciamento
entre ensino, pesquisa e servico (ELLERY et al.,2013).

No Brasil, o Sistema Unico de Salde (SUS), desde sua cria¢do e da Lei n° 8.080 de
1990, traz elementos no sentido de fazer avancar o debate sobre a indissociavel
associacao entre a formacao e a incorporacao dos profissionais no mundo do trabalho,
passando a condicionar a formacdo dos profissionais de saude (BRASIL, 1990).
Diferentes acbes resultaram em muitas iniciativas para mudancas no ensino,
contribuindo para que o SUS contemple a integralidade do cuidado e o trabalho
interprofissional (FEUERWERKER e ALMEIDA, 2002; CONTANDRIOPOULOS e col.,
2001).

A articulacéo entre assisténcia, ensino e pesquisa é uma ferramenta poderosa capaz

de promover melhoria nas trés dimensdes.
1.4 O Servico de Pediatria Genética do Hospital das Clinicas de Botucatu

Em janeiro de 2009 foi publicada a Portaria n® 81 instituindo no ambito do SUS a
Politica Nacional de Atencdo Integral em Genética Clinica, mas a Secretaria de
Atencdo a Saude (SAS) ndo divulgou as medidas necessérias para a plena
implantacéo desta Politica. Assim, h4 ainda uma lacuna muito grande no atendimento
aos que tem afeccBes congénitas e genéticas no Brasil (RASKIN,2010).

Os servicos de saude sdo estruturas organizacionais e técnicas diversificadas,
podendo ser consultérios individuais, unidades basicas de saude, hospitais terciarios
e especializados, ambulatérios e outros servicos, como 0s de apoio diagnéstico e
terapéutico. A condicdo essencial para sua identificacdo € ser o espaco onde se
localizam os profissionais e as tecnologias materiais responsaveis pela realizagéo da
atencdo a saude da populacdo (NOVAES, 2004). Pela sua complexidade um Servi¢o

de Pediatria Genética teria que ter uma abrangéncia regional.

Assim, a estruturacdo do SPG do HCFMB, vem tentar preencher esta lacuna na

assisténcia as criangas e adolescentes, ja iniciado nos anos de 2008 e 2009.

A regido do Estado onde esta inserido o Hospital das Clinicas da Faculdade de

Medicina de Botucatu (HCFMB) é a dos municipios contidos no Departamento
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Regional de Saude de Bauru (DRS VI), da Secretaria Estadual de Saude, que engloba
cinco Regides de Saude (Avaré, Bauru, Botucatu, Jau e Lins) e abrange 68
municipios, conforme mostra a figura 1. A sua extensao territorial é de 30.635 km, e
sua populacdo de 1.646.604 habitantes, tendo 0 municipio com menor populacdo
1.391 habitantes e 362.813 habitantes no maior (SES-SP, 2019).

Figura 1 - Mapa dos municipios, e regides de Saude que compdem o Departamento
Regional de Saude VI, Bauru (DRS-VI).
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Fonte: Secretaria Estadual de Saude, DRS-VI, Bauru (SES-SP, 2020).

O Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de Botucatu (HCFMB) vincula-se
a Secretaria de Estado da Saude de Sdo Paulo para fins administrativos e associa-se
a Faculdade de Medicina de Botucatu da Universidade Estadual “Julio de Mesquita
Filho” — UNESP para fins de ensino, pesquisa e extensao, sendo a maior instituicao
publica vinculada ao Sistema Unico de Saude na regido. Estima-se que a sua
abrangéncia populacional de atendimento seja de 2 milhdes de pessoas. Parte
integrante da DRS VI-Bauru, o Hospital atende aos 68 municipios da regido?.

Um ambulatério de Pediatria Genética do HCFMB foi inicialmente criado em 2008 para

tentar preencher esta lacuna na assisténcia as criangas e adolescentes. Esse

! Hospital das Clinicas de Botucatu, quem somos. Acesso em: http://www.hcfmb.unesp.br/quem-
somos/
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ambulatoério funcionou no Hospital das Clinicas de Botucatu, entre 2008 e 2009,
coordenado pelo geneticista clinico e dismorfologista Dr. Antonio Richieri-Costa?. Os
diagnésticos eram predominantemente clinicos e com poucos recursos para exames
complementares, sendo que em alguns casos havia uma atua¢c&o em sincronia com a
pediatra, nos ambulatérios de Puericultura realizados no mesmo periodo. Ao final de
2009 este profissional se desligou do HCFMB e entdo este ambulatério ndo teve mais

continuidade.

Com a descontinuidade do ambulatorio de Genética a partir de 2010 ficou evidente a
lacuna no atendimento as criangas com sindromes ou afec¢gBes congénitas. O
ambulatério de Puericultura e Pediatria Social comecou a receber alguns destes
pacientes, encaminhados inicialmente das especialidades pediatricas do HCFMB, ou
do setor de neonatologia, principalmente os com sindrome de Down. Eram criancas
para investigacdo do atraso no desenvolvimento, malformagdes, com suspeitas de
diversas sindromes ou outras afeccbes congénitas e/ou genéticas, e aquelas com

dificuldades de aprendizado.

Diante desta demanda por atendimento, a partir de 2011 o perfil do ambulatério de
Puericultura e Pediatria Social modificou-se e, entre 2012 e 2015 houve um aumento
crescente no numero dessas criancas e adolescentes sendo avaliadas quanto a
investigagdo diagnostica, incluindo confirmacgéo da sindrome de Down, e seguimento
para maior integracdo do cuidado e promoc¢édo do crescimento e desenvolvimento,
passando a significar parcela importante na agenda de atendimentos. Grande parte
destas criancas chegou ao Servico sem seguimento regular, diagnéstico correto ou
proposta terapéutica integrada, seja para promoc¢ao do pleno crescimento e

desenvolvimento como para tratamento e/ou seguimento de suas comorbidades.

No final de 2015, diante desta demanda ja em atendimento no ambulatério de
Puericultura e Pediatria Social, sob a coordenacdo desta pesquisadora, decidiu-se
que este ambulatorio assumiria exclusivamente a responsabilidade sobre esta
demanda de criancas e adolescentes e seria direcionado ao atendimento de afec¢gbes

congénitas e genéticas como referéncia para o DRS-VI.

2 Curriculo lattes Antonio Richieri-Costa Acesso em: http://www.lates.cnpg.br
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Assim, apos a concordancia do gestor do HCFMB, o nome do ambulatério foi alterado,
tornando-se oficialmente a partir de janeiro de 2016 o ambulatério de Pediatria
Genética do HC, coordenado por esta pesquisadora e ligado ao Departamento de
Pediatria da Faculdade de Medicina de Botucatu (FMB) -UNESP. Somente criancas e
adolescentes com afec¢Bes congénitas e genéticas passaram a ser atendidas neste
ambulatoério, com objetivo de integrar o cuidado a esta populagéo realizado em outros
servicos, particularmente as com sindrome de Down, passando a ser referéncia
municipal e regional como previsto na Portaria n® 81 (BRASIL, 2009). Este ambulatorio
€ também cenario de ensino para graduandos do quarto ano do curso de medicina e
para médicos residentes do primeiro ano do Programa de Residéncia Médica em
pediatria. Os poucos pacientes sem afeccdes congénitas, malformacdes ou SD,
anteriormente atendidos neste ambulatorio foram aos poucos recebendo alta para
suas referéncias de Atencdo Priméria a Saude ou transferidos para outros
ambulatérios de Puericultura do HCFMB.

Esta definicdo de demanda tornou premente um aumento na equipe para que a
atencao integral fosse realmente enfatizada neste ambulatério. Muitos problemas de
aprendizado e escolarizagcdo eram frequentes, entdo uma docente com enorme
vivéncia e conhecimento na area da Saude do Escolar, passou a compor a equipe de
atendimento e aos poucos foi trazendo sua equipe de aprimorandas da Pedagogia,

Psicologia, Enfermagem e, do Servico Social para atuacao e estagio neste Servico.

Em 2017 iniciou-se um segundo periodo de ambulatério, com triagem de casos
encaminhados de municipios de todo o DRS-VI e houve a expansdo do namero de
atendimentos, propiciando maior diversidade no cenario de ensino para os residentes
de pediatria. O objetivo deste ambulatorio foi o acolhimento, o diagndstico e a proposta
terapéutica inicial, ficando o seguimento para o ambulatério ja realizado
anteriormente. Para viabilizar a abertura deste segundo ambulatorio foi contratada
uma medica pediatra e os residentes de pediatria do segundo ano em estagio nos
ambulatérios de especialidades passaram a estagiar nele por dois meses. Em 2018,

com aumento da demanda, um novo médico pediatra foi contratado.

Para conseguir ampliar a capacidade diagndstica do Servico, o geneticista do Instituto
de Biociéncias (IB) da UNESP, Dr. Danilo Moretti-Ferreira, passou a atender alguns

pacientes encaminhados pelos ambulatérios e proporcionou acesso a alguns exames
3U



Introducéo

para auxilio diagnostico de margco de 2015 até o inicio de 2017. Por questdes
relacionadas ao financiamento do HCFMB ndo foi possivel manter os pagamentos
externos apos esse periodo e este apoio especializado ao SPG foi interrompido,

limitando a capacidade resolutiva quanto a diagnosticos e condutas.

Com grande numero de atendimentos e aumento da complexidade dos casos tornou-
se premente e justificada a participacdo de um geneticista clinico. No final de 2017 o
Dr. Caio César Benetti Filho incorporou-se a equipe e vem contribuindo com o Servigo
até o momento. Foi neste momento, no inicio de 2018, que os ambulatérios mudaram
de nome, mantendo-se um de Puericultura Genética para os seguimentos, e outro de
Pediatria Genética, para triagem, diagnéstico e tratamento especifico, constituindo o
Servico de Pediatria Genética. Com isso houve uma ampliacdo no numero de
atendimentos, mas principalmente na capacidade diagndstica com reflexo nas acdes
voltadas para a promocao da atencdo integral. Ja existe a atuacédo incipiente de equipe
multiprofissional, incluindo equipe de especializandas e docente da Psicologia, uma

assistente social e uma fisioterapeuta.

Além de assisténcia, extensdo e ensino o SPG tem oportunizado a realizacdo de
alguns projetos de pesquisa, especificamente sobre as criancas e os adolescentes
com sindrome de Down, uma vez que ha uma grande lacuna no conhecimento nesta
area. Esses projetos comecaram em 2016 com iniciacdo cientifica de alunos da
graduacdo em Medicina e Nutricdo, e um projeto para o Mestrado Profissional, que foi
finalizado em 2018. Em 2017 houve mais alunos com projetos pesquisa, incluindo
Trabalho de conclusao de curso (TCC) de profissionais da area da saude (Biologia e
Fisioterapia) e, de outras instituicdes de ensino além da FMB.

Assim, reconhecendo a importancia e legitimidade da perspectiva avaliativa, este
trabalho pretende caracterizar e avaliar o Servigo de Pediatria Genética do HCFMB
na perspectiva da assisténcia, do ensino e da pesquisa, e verificar se esta atingindo

0S propositos para os quais foi implantado.
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Hipoéteses e justificativa

Diante da implantacéo do Servigo de Pediatria Genética do HCFMB, e da sua historia,
brevemente apresentada, as duvidas que motivaram e justificam a realizacdo deste

estudo sao:

1. Este Servico tem desempenhado seu papel de promover assisténcia integral
as criancas/adolescentes, e apoio para os cuidadores, promovendo a inclusao
dos atendidos e melhoria na vida destas familias? E coordenando a gestao do

cuidado?

2. Este ambulatério tem contribuido para a formacéo dos médicos residentes em
pediatria, na integralidade do cuidado e com uma melhor visdo clinica da

genética em Pediatria?

3. Na pesquisa, 0 Servi¢co tem viabilizado investigacfes que contribuam com a
ciencia e a assisténcia a criancas e adolescentes com afeccoes

congénitas/genéticas?

4. Quais sao os problemas a serem superados para que este Servigco se consolide

em sua fundamentacao inicialmente proposta?
As hipoteses do estudo séo:

a) O SPG esta conseguindo promover assisténcia integral as
criancas/adolescentes com afeccdes congénitas e sindromes, dentre elas a sindrome
de Down e, oportunizar apoio aos seus cuidadores, possibilitando a articulacao entre

as diferentes especialidades e com o setor da Educacéo.

b) Este Servico tem contribuido para a formacéo de profissionais de saide com
capacitacdo para reconhecer as alteracfes que justifiguem pensar em alteragdes
congénitas/genéticas e também, com pesquisas que reduzem as lacunas de
conhecimento e que podem aprimorar a assisténcia e o cuidado aos que tem a

sindrome de Down.

¢) Ha necessidade de aprimoramento da gestao do cuidado, da organizacéo do

Servigo e de melhor estruturagéo do ensino/aprendizagem.

Para responder as perguntas e confirmar as hipéteses justifica-se este estudo

de avaliacdo do Servigo de Pediatria Genética.
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Geral

Explorar o Servigo de Pediatria Genética do HCFMB quanto a assisténcia, o ensino e
a pesquisa, considerando o Cuidado Integral a Saude como o proposito inicial do

Servico.
Especificos

1. Descrever o SPG, através da assisténcia e da caracteriza¢do das criancas e dos

adolescentes atendidos nele.

2. Descrever o SPG, através da assisténcia e da caracterizacdo das criancas e dos

adolescentes que tem a Sindrome de Down.

3. Compreender a percepcado dos cuidadores das criangas e adolescentes que

frequentaram o SPG, no periodo do estudo.

4. Captar se houve aprendizado e aplicabilidade do conhecimento para os médicos

residentes de pediatria a partir do estagio nos ambulatérios do Servigo.

5. Compreender a percepcdo dos funcionarios destes Ambulatorios sobre
caracteristicas diferenciadas deste Servico em relacdo ao conjunto dos ambulatérios
do HC.

6. Descrever as pesquisas em desenvolvimento no Servico.
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Trata-se de um estudo de caso do Servico de Pediatria Genética, quali-quantitativo,
explicativo e exploratorio, com coleta de dados primérios e secundarios visando
avaliar as acOes e os resultados do Servico de Pediatria Genética do Hospital das
Clinicas da Faculdade de Medicina de Botucatu (HCFMB).

Para este estudo considerou-se como atuacdo do SPG o ambulatério de Puericultura
e Pediatria Social a partir de janeiro de 2012 até dezembro de 2015, e sua sequéncia,
a partir de 2016, com os atuais ambulatérios de Puericultura Genética e Pediatria

Genética.

Foi realizado o levantamento de dados quantitativos a partir dos registros do sistema
de Prontuario Eletrébnico do Paciente (PEP-MV) disponivel no servico — com
solicitacdo de um “Banco consolidado” que foi fornecido pelo Centro de Informatica
Médica (CIMED) do HCFMB, para o periodo de janeiro de 2012 a dezembro de 2019.

A abordagem qualitativa através de entrevista com roteiro, foi utilizada para identificar
as percepcbes dos médicos residentes, do cuidador principal das criancas e
adolescentes, e das funcionarias do Ambulatorio, a respeito do Servico de Genética
sob suas diferentes perspectivas, sempre com um breve questionario anterior para
caracterizagdo do entrevistado. As entrevistas, e 0s questionarios foram

desenvolvidos exclusivamente para fins deste estudo.

Seguindo os preceitos éticos em pesquisa (BRASIL, 2012b), o projeto foi aprovado
pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da Faculdade de Medicina de Botucatu
(N.CAAE 14093319.6.0000.5411, anexo A). A partir da concordancia dos participantes
e assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), as entrevistas
foram realizadas. Para os adolescentes do estudo cujo cuidador iria ser entrevistado
foi solicitado o Termo de Assentimento (TALE), desde que houvesse capacidade de
entendimento (anexo B). Somente apds a aprovacdo pelo CEP o banco de dados

consolidado foi solicitado ao CIMED.
4.1 Banco consolidado de dados

A partir dos registros do Sistema de Informacdes Médico Virtual- PEP-MV, foi
solicitado ao CIMED do HCFMB, o Relatério Gerencial contendo dados de interesse
do pesquisador. A busca para a composicéo do Banco de Dados deu-se pelo cédigo

da médica responsavel pelos ambulatorios (recurso prestador - 3437), e também pelos
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nomes atuais dos ambulatérios de Genética (Puericultura e Pediatria — recursos 6597
e 12123). Para este levantamento de dados foi justificada e aceita a dispensa do

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.

E importante ressaltar que o SPG se constituiu formalmente em 2016. Porém, para
fins deste estudo, foram levantados dados dos atendimentos desde janeiro de 2012,
pois foi o Ambulatério de Puericultura e Pediatria Social que deu origem ao
Ambulatério de Puericultura Genética. Portanto, para o banco de dados deste estudo,
foram considerados todos os atendimentos de janeiro de 2012 até dezembro de 2019,

periodo em que esta pesquisadora foi responséavel pelos ambulatérios citados.
Os dados levantados e considerados foram:

a) Todos os atendimentos realizados, com detalhamento por ano da consulta. Desta
informacéao também foi extraido o nimero de consultas realizadas por cada crianca

incluida.

b) Idade do paciente na data do primeiro atendimento — classificando-os segundo
faixas etarias sendo menor de 1 ano de idade; entre 1 e 3 anos de idade; entre 4 e 9

anos e, maior ou igual a 10 anos.
c) Sexo das criancas e adolescentes atendidos.

d) Municipio de origem — diferenciando Botucatu e 0s municipios pertencentes ao
DRS-VI, e os municipios de outros DRS.

e) Diagnéstico priméario do atendimento segundo Cdédigo Internacional de Doencas
(CID), 102 Reviséo, 22 edicdo (OMS,1994), registrado no atendimento - Classificado
segundo os 12 capitulos da Lista de Tabulacdo de Morbidade para o SUS (CID-10)
(anexo C, com destaque para os capitulos considerados no estudo).

f) Especialidades da saude que realizaram o atendimento das criancas incluidas.
g) Exames laboratoriais, incluindo o cariétipo, e de imagem solicitados no SPG.

A partir destes dados considerados acima (itens a-g) foi realizada uma analise
diferenciada para o conjunto de criancas/adolescentes com diagnostico de sindrome
de Down (CID-10: Q90.9).
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Para se obter uma melhor caracterizagdo da estruturacdo do Servico de Genética
foram considerados dois periodos para algumas analises dos dados, sendo o primeiro
de janeiro de 2012 a dezembro de 2015 e o segundo de janeiro de 2016 a dezembro
de 20109.

Foram excluidos do Banco de dados os atendimentos realizados pela pesquisadora
em outros ambulatérios de Puericultura e Pediatria Social que ndo eram objeto deste
estudo. Também foram excluidos os atendimentos realizados a pacientes com idade
superior a 18 anos de idade. Estes ocorreram esporadicamente no periodo do estudo,
decorrentes de encaminhamentos de ambulatérios de adultos ao geneticista clinico
que atua no Servico, e também atende pacientes adultos, realizando as consultas no

ambulatério de Pediatria Genética.
4.2 Entrevistas

O periodo considerado para a realizacdo das entrevistas foi de 09 de julho a 18 de
dezembro de 2019 e, em todas, a identificacdo do entrevistado foi retirada da

transcricdo e substituida por codigo alfanumérico para se manter o sigilo ético.

Para a inclusdo dos cuidadores no estudo o seguimento da crianca/adolescente no
SPG deveria ser de ao menos um ano. Como cuidador foi considerada a pessoa que
tem a responsabilidade do cuidado diario da crianca/adolescente, e que estava
presente na consulta. As entrevistas foram realizadas pela propria pesquisadora e
redigidas na integra no momento da mesma para posterior analise, com aplicacéo
individual e sigilosa. Isso foi possivel porgue sdo somente duas questdes antecedidas

de uma breve entrevista semiestruturada, conforme mostra o anexo D.

O critério de inclusédo dos médicos residentes no estudo foi o de terem concluido o
estagio em algum dos dois ambulatdérios do Servico. Para os médicos residentes e as
funcionarias que trabalham no servico as entrevistas contém uma breve
caracterizacdo do participante e algumas perguntas segundo o objetivo do estudo.
Para que ndo houvesse constrangimento e viés no estudo, uma vez que a
pesquisadora € Supervisora do Programa de Residéncia em Pediatria e Responsavel
pelo SPG do HCFMB, uma pesquisadora da UPESC (Unidade de Pesquisa Clinica)

realizou as entrevistas, que foram gravadas e transcritas na integra (Apéndice A).

Foram entrevistados:
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a) O cuidador principal que acompanhava a crianga/adolescente na consulta nos
ambulatérios: Foram incluidos os cuidadores de todos os pacientes que tém o
diagnoéstico de SD que realizaram consultas no periodo do levantamento de dados,
apos concordancia em participar do estudo. Foi também incluida uma amostra
aleatdria de cuidadores de criancas e adolescentes com outros diagndsticos de
afeccBes congénitas. Para a inclusdo aleatoria dos entrevistados sem a SD o cuidador
das duas primeiras criancas registradas para atendimento, no dia da entrevista foi
convidado a participar do estudo. Se houvesse alguma recusa em participar, 0

cuidador da crianga seguinte era convidado, até se finalizar o “n” proposto, na

proporcao de 1:1 (com SD e sem SD).

A entrevista visou a caracterizacdo: socio demografica do cuidador principal (idade,
origem, grau de instrucao, trabalho regular ou ndo, renda familiar per capita); da faixa
etaria no inicio do atendimento no servico de Genética; do tempo decorrido até a
conclusédo diagnostica; dos apoios que esta familia tem para o acompanhamento da
crianca ou adolescente; e do entendimento do que este servi¢o representou para a

crianca ou o adolescente e seu cuidador.

b) Médicos residentes do Programa de Residéncia em Pediatria (PRM): Foi feito
sorteio aleatorio de amostra com nove residentes de um total elegivel de 42,
constituida por um residente do primeiro ano, quatro do segundo e quatro do terceiro,
considerando que todos deveriam ter estagiado no Ambulatério de Puericultura ou de
Pediatria Genética. Para que fosse aplicada a entrevista foi indicada uma residente
do quarto ano na area de atuacdo em pediatria, que desenvolveu sua pesquisa de
mestrado no Ambulatério de Puericultura Genética em 2017 e 2018. Todos foram
convidados a participar da entrevista do estudo e, caso houvesse recusa ou
impossibilidade de participacao, o préximo da lista do sorteio, por ano de residéncia,

seria convidado.

c¢) Funcionarias do Ambulatorio de Pediatria: foram convidadas, e aceitaram participar,

as quatro funcionarias do servico.
4.3 Anélise dos dados

Para andlise estatistica dos dados quantitativos foi utilizado o Programa Statistical

Analysis Sistem (SAS), versdao 9.2. Foram realizadas andlises descritivas da
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populacdo estudada extraindo médias e desvios padréo. O teste do qui-quadrado foi
utilizado para estudo da associagdo entre as variaveis, com nivel de significancia de
5% (p < 0,05) (FISHER, 1993). Os resultados foram apresentados em forma de

tabelas e de gréficos.

As entrevistas foram transcritas na integra para analise. Os relatos foram submetidos
a andlise qualitativa segundo a temética de contetdo proposto por Bardin (2004)
seguindo as trés etapas preconizadas pela técnica: pré-analise; exploracdo do
material e tratamento dos resultados obtidos; e interpretacdo. Deste processo foram
construidas categorias tematicas a partir da escuta atenta e exaustiva do material. A
categorizacdo dos dados e a classificacdo dos mesmos foram realizadas com
agrupamento de ideias ou expressdes em torno de conceitos capazes de abranger o
conteudo das falas. As categorias foram formuladas a partir dos dados coletados,

podendo uma categoria representar falas dos diferentes entrevistados.
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5. Resultados e discussdo
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hY

5.1. O Servico de Pediatria Genética e a atencdo a saude das criangcas com

afeccdes congénitas

Os resultados serédo apresentados e discutidos a partir dos seguintes pressupostos: -
gue conhecer a estrutura e a organizacao do servico € relevante para a assisténcia;
que o resultado do processo avaliativo deve ser Util para que as decisfes tomadas
considerem as necessidades de saude da populagéo; e que a definicdo das metas
dos servicos envolva todos os interessados para viabilizar a implantacédo das condutas
tomadas a partir da avaliacdo (TANAKA e TAMAKI, 2012). Estes pressupostos séo
imprescindiveis para a melhoria da qualidade da assisténcia prestada aos que nascem

com malformacdes congénitas, genéticas ou nao.

No periodo estudado o SPG realizou 2702 consultas para um total de 801 pacientes.
A média de atendimentos foi de 3,4 consultas/paciente (dp=3,1), sendo o0 minimo de

uma e o maximo de 19 consultas.

No grafico 1 verifica-se que as maiores frequéncias de atendimentos ocorreram em
2013, 2018 e 2019. Ap6s um grande acréscimo de pacientes em 2013 a demanda de
novos pacientes se estabilizou, com pequenas variacdes, nos anos seguintes, vindo
a ter um novo acréscimo a partir de 2018 apdés a composicdo plena da equipe,
incluindo médicos contratados e apoio diagndéstico do geneticista clinico. O segundo
periodo do estudo (2016-2019) concentrou a maior porcentagem dos atendimentos

do servico, conforme mostrado na tabela 1 (53,5%, p<0,001).
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Gréfico 1 - Distribuicdo dos atendimentos, segundo ano de ocorréncia, no Servi¢o de
Pediatria Genética, 2012 a 2019, Botucatu/SP.

Distribuicdo dos atendimentos

2019 |[14.8 400
2018 |15.8 429
2017 [H13,1 353
2016 |98 264
2015 10,8 293
2014 [13.4 362
2013 [16,9 455
2012 240 146
0 100 200 300 400 500

Porcentagem N. Atendimentos

Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

O cuidado com a saude das criancas e adolescentes com afeccdes congénitas e
sindromes, incluindo a SD, deve ser norteado pelas politicas publicas do Ministério da
Saude, a Politica Nacional de Atencédo Integral a Saude da Crianca — PNAISC, a
Politica Nacional de Humanizacéo e a Politica Nacional da Atencao Béasica (BRASIL,
2007, 2013, 2018). Os atendimentos realizados no Servico em estudo estdo
estruturados segundo as acdes previstas nos eixos estratégicos |, Il, Ill, IV e VI da
PNAISC (BRASIL, 2018), sendo as Diretrizes da pessoa com a SD a referéncia para
0 seguimento de rotina destes (BRASIL, 2012a; SBP, 2020). Seguir as diretrizes
desses documentos € fundamental para que se garanta, além do acesso igualitario a
assisténcia e educacdo, oportunidades de emprego quando adultos, a fim de
minimizar a sua exclusao das atividades da vida cotidiana. O direcionamento da
demanda aos servi¢os de saude e sua utilizagdo resulta de uma interacéo de fatores,
incluindo a percepcdo da necessidade pelo usuario, a oferta disponivel, a
acessibilidade geogréafica e fatores socioculturais e econdémicos, dentre outros
(CESAR e GOLDBAUM, 2002).

44



Resultados e discussao

Para que os melhores resultados terapéuticos sejam obtidos o trabalho em equipe é
fundamental para garantir os avangos no conhecimento e novas propostas de
tratamento, e o plano terapéutico deve ser discutido com todos os atores envolvidos,
quer sejam familiares/crianca ou adolescente, quer sejam os profissionais de saude
envolvidos na assisténcia. Além disso, ha a necessidade de um organizador ou
coordenador das condutas terapéuticas propostas com a participacdo da sua familia,
gue em geral é o profissional com maior vinculo com ele e seu cuidador (CAMPOS,
2006), que para os incluidos neste estudo, consideramos ser o pediatra e a equipe do
SPG.

O calendério de rotina seguido para todas as criancas no SPG é o recomendado pelo
Ministério da Saude (BRASIL, 2009), incluindo a consulta ao 7° més de vida como
propde a Sociedade Brasileira de Pediatria (FONSECA e FERNANDES, 2018). Para
a obtencao do melhor resultado terapéutico a inclusdo dos pacientes no servi¢o deve

ser 0 mais precoce possivel.

Todos os atendimentos realizados no Servi¢o estdo estruturados nas acdes previstas
nos eixos estratégicos I, II, 11, IV e VI da PNAISC (BRASIL, 2018), sendo as Diretrizes
da pessoa com a SD a referéncia para o seguimento de rotina destes (BRASIL, 2012a;
SBP, 2020).

Na primeira consulta aos pacientes recém nascidos e de até um ano de vida o Servi¢o
segue o preconizado no eixo | - Atencdo Humanizada e Qualificada a Gestacédo, ao
Parto, ao Nascimento e ao Recém-Nascido (BRASIL, 2015) e verifica se foi realizada
adequadamente a triagem neonatal nas suas quatro modalidades (biolégica, auditiva,
ocular e de cardiopatias congénitas) além da avaliacdo do frénulo lingual, quais os
resultados destas avaliagdes, e se ha ou ndo a necessidade de novos exames ou

complementacao de testes.

Atendendo ao preconizado no eixo Il — Aleitamento materno e alimentagéo
complementar saudavel (BRASIL, 2015), o servico segue uma estratégia baseada na
promocao, protecdo e apoio ao aleitamento materno e o estabelecimento de habitos
alimentares saudaveis. Para isso tenta promover o inicio precoce das recomendagdes
preconizadas, sendo frequente que os meédicos da equipe facam a avaliacdo do
recém-nascido no bercario do HCFMB buscando estimular e apoiar o aleitamento e,
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na sequéncia, promovam a adequada introducdo dos alimentos complementares

através das consultas de rotina.

A atuacdo da equipe multiprofissional € de fundamental importancia no apoio
psicologico ao estresse emocional das maes diante de um bebé muitas vezes
diferente do imaginado. A presenca de alguns destes profissionais nos ambulatérios
do Servico, principalmente a psicologa e a fonoaudidloga, sdo fundamentais na
orientacdo de dificuldades de succ¢édo decorrentes da hipotonia, como as que tem a
SD ou de outras malformacgdes cranio faciais que cursam com hipotonia (COOLEY e
GRAHAM, 1991).

Na tabela 1 temos os dados de caracterizacdo da clientela atendida. Verifica-se que

nao houve diferenca significativa na distribuicdo por sexo.

Na distribuicdo por faixa etaria vé-se que a maior frequéncia de atendimento das
primeiras consultas foi entre os menores de um ano (36,4% do total) o que demonstra
gue grande parte da demanda chega precocemente ao servigo, com 63,5% iniciando
0 seguimento apdés um ano. A segunda faixa etaria mais frequente foi a de 4 a 9 anos
de idade (30,7%), mas temos quase metade das primeiras consultas acima de quatro

anos, sendo que 16,48% chegaram ao servico ja na adolescéncia.

Na Tabela 1 verifica-se também que o niUmero de criangas em primeiro atendimento
foi significativamente maior no primeiro periodo do estudo (58,7%, p<0,001), momento
de ampliacdo de atendimento a estas criancas que antes estavam sem servico
referenciado para realizar este tipo de consulta e seguimento, uma vez que nao havia
nada estruturado neste sentido no DRS-VI. Pacientes de 18 outros municipios fora
desta DRS também foram atendidos pelo SPG.

Quanto ao municipio de procedéncia dos pacientes, do total de 801 atendidos, 225
(28,1%) eram de Botucatu, sendo que outros 86 municipios tiveram pacientes
atendidos nos ambulatérios analisados (71,9%), confirmando o carater regional do

servico.
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Tabela 1 - Caracterizacao das criangas e adolescentes e dos atendimentos do Servi¢o
de Pediatria Genética (n=801), 2012 a 2019, Botucatu/SP.

Frequéncia
Variavel
N % P
Sexo
Feminino 388 47,4
0,38
Masculino 413 52,63
Faixa etaria
<1ano 292 36,4
=1 a3 anos 131 16,3
0,54
>4 a9 anos 246 30,7
= 10 anos 132 16,5
Procedéncia

Botucatu 225 28,1

<0,001
Outros municipios 576 71,9

Atendimentos realizados
2012-2015 1256 46,5
2016-2019 1446 53,5 <0,001
Pacientes em inicio de seguimento

2012-2015 470 58,7

<0,001
2016-2019 331 41,3

Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Como historiado brevemente na introducéo desta tese, poucos sao 0s servigos de
referéncia em genética no pais, apesar de maior concentragdo de geneticistas nas
regides Sul e Sudeste, principalmente no estado de Sdo Paulo (RASKIN, 2010). No
DRS VI ja havia o servico de genética de Bauru que é especializado em anomalias
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craniofaciais (HACR-USP)3, ultimamente atuando somente com alteracdes auditivas,
e que conta somente com uma geneticista clinica que atende somente esta demanda,
como referéncia para uma ampla regido que engloba 68 municipios. Assim, a partir
da possibilidade de oferta de atendimentos pelo SPG no HCFMB, houve uma grande
procura por atendimento para uma demanda, que se acredita, estava reprimida
aguardando um apoio ao diagnéstico e ao seguimento, e que se mantém, com

pequenas variacdes, ao longo dos anos.

O gréafico 2 mostra a distribuicdo percentual dos municipios de origem dos pacientes
em relagdo ao pertencimento ou ndo ao DRS-VI, no qual o HCFMB é considerado

servigo de referéncia para o atendimento especializado.

Grafico 2 - Municipios de origem, segundo pertencimento ou ndo ao DRS-VI.

Municipio de origem, em relacdo ao DRS-VI*

5,2%

= Ndo =Sim

* DRS-VI: Departamento Regional de Saude VI.
Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

A analise dos dados da Pesquisa Nacional de Saude (PNS) em 2013 sobre a utilizacéo
dos servicos de saude, segundo Stopa et al. (2018), indica que a possibilidade de
utilizar um servico regularmente pode configurar uma porta de entrada ao sistema de

salde, sendo assim um indicador de acesso. Mas,

“Por sua vez, o acesso é um conceito complexo e relaciona-se —

aléem da oferta, capacidade de produzir servicos — com a

8 Hospital de reabilitagdo de anomalias craniofaciais -USP. Acesso em: http://hrac.usp.br/
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necessidade de saude percebida pelo usuario, mediada por fatores
individuais. Assim, tais fatores, como o aparecimento de problemas
ou queixas de saude, transformam-se em demandas e,

consequentemente, no uso de servigcos.” (STOPA et al.,2017).

Os resultados sobre a realizacdo do primeiro atendimento no Servigo por periodo e
por ano (tabela 1 e grafico 1 e 3), mostram que além do maior numero de
atendimentos, o ano de 2013 também foi no qual houve a maior incluséo de criancas.
Como ja discutido acima. Isto demonstra o impacto da real estruturacdo do Servico e
oferta deste atendimento para Botucatu e regido, possibilitados também pela
ampliagdo da equipe multiprofissional de assisténcia em 2017 e 2018 e com
diferencas estatisticamente significantes na inclusdo de criancas e adolescentes
(p<0,001).

Gréfico 3 — Distribuicdo percentual dos primeiros atendimentos, segundo ano de
ocorréncia, de 2012 a 2019 (n=801).
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o

25,00 23,3
20,00
g 15,5
o 15,00 13,1
g 12,7 116 110
o ’ 9,7
© 10,00
o
o
5,0 I 3,0
0,00 .

2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019
Ano

Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Uma porcentagem similar de adolescentes iniciou 0 seguimento em cada periodo de
analise do estudo, conforme mostra o grafico 4. Consideramos que estes estavam em
seguimento nos outros ambulatérios do HCFMB, e foram encaminhados para o SPG,
além também de representarem demanda reprimida dos municipios da regiao
pertencentes ao DRS-VI, na primeira fase do servico. Sendo no segundo momento

devido a presenca do geneticista.
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Gréfico 4 - Distribuicdo percentual, segundo faixa etaria no inicio do seguimento no
SPG.

Distribuicdo por faixa etaria
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No gréafico 5 verificamos que os primeiros atendimentos, segundo idade no inicio do
seguimento, foram mais frequentes no primeiro periodo de funcionamento do servigo
(2012 a 2015) em todas as faixas etérias, sendo esta diferenca significante (p<0,001).
Consideramos que este maior numero de inclusdes no primeiro periodo de
estruturacdo deste Servico se deveu a uma demanda represada por atendimentos e
a organizacdo do servico visando a atencdo integral proposta no PNAISC e o
seguimento das Diretrizes propostas para os que tem a SD (BRASIL, 2012a; SBP,
2020), maior populacdo de atendimentos enquanto grupo de diagnésticos como
veremos a seguir. E importante salientar que inicialmente o atendimento se
concentrou em aclGes de puericultura e atencdo integral a saude, buscando
diagndstico e apoios terapéuticos, e 0 segundo momento foi 0 que contou, em grande
parte dele, com a presenca do geneticista clinico, ampliando assim a capacidade

diagnéstica e terapéutica medicamentosa, além de aconselhamento genético.
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Gréfico 5 - Faixa etaria no inicio do seguimento no Servigo, no periodo de 2012 a 2015
e de 2016 a 2019, (n=801).
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Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Também se aplica aos portadores de anomalias congénitas e genéticas o eixo Il do
PNAISC, a “Promocgao e Acompanhamento do Crescimento e do Desenvolvimento
Integral® que consiste na vigilancia e estimulo ao pleno crescimento e
desenvolvimento da crianga, em especial do “Desenvolvimento na Primeira Infancia
(DPI)”, incluindo agbes de apoio as familias para o fortalecimento de vinculos
(BRASIL, 2015).

No mundo hé& cerca de 250 milhdes de criancas menores de 5 cinco anos em risco de
desenvolvimento infantil precario devido a pobreza, a maioria delas em paises de
renda baixa e média (43% de todas as criancas menores de 5 anos), apesar da
diminuicdo em 11% entre 2004 e 2010. Assim, a identificac&o e a intervencéo precoce
em situacdes relacionadas ao atraso no desenvolvimento sao fundamentais, pois
determinam o aproveitamento da grande capacidade e neuroplasticidade cerebral
prépria desta faixa etaria (MIRANDA et al., 2003).

Como afirmou Marcondes (2004) o crescimento € resultante de fatores intrinsecos
(biologicos) e extrinsecos (ambientais), portanto, da interacéo entre fatores genéticos,
biolégicos, psiquicos e sociais. A exposicdo a fatores de risco ambientais, bioldgicos
e psicossociais, como desnutricdo croénica, deficiéncias de ferro e iodo, estimulacao

cognitiva e soOcio emocional inadequadas dentre outros, dificultam seu pleno
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desenvolvimento (GRANTHAM-MCGREGOR et al., 2007; WALKER et al., 2011; LU
et al., 2016, RICHTER et al., 2016).

A transicao epidemiolégica para doencas crénicas mudou o perfil de morbimortalidade
das criancas, criando assim novas demandas para o sistema de saude, incluindo as
doencas raras, como sindromes genéticas e metabodlicas (MOREIRA et al., 2014).
Como ja citado, HOBBS et al. (2002), referem que 3% a 4% de todos os nascidos
vivos apresentam defeitos ou malformacdes congénitas, e precisam de cuidado
aprimorado, com atencdo a saude que considerem a promocdo e prevencdo de
agravos a crianga, a familia e a inclusdo social e escolar, visando garantir o pleno

desenvolvimento dos potenciais de cada um.

O SPG baseia suas agdes também no eixo IV da PNAISC “Atencéo Integral a Criancas
com Agravos Prevalentes na Infancia e com Doencgas Crénicas” que visa o diagndstico
precoce, a qualificacdo do manejo de doencas prevalentes na infancia e acdes de
prevencao de doencgas cronicas (BRASIL, 2015).

Criancas que apresentam malformacdes e sindromes tém comorbidades e maior risco
nas doencas comuns da infancia e demandam estratégias adequadas de promocao
do crescimento e desenvolvimento. Alteracdes na fala, tendéncia ao isolamento social,
dificuldade no aprendizado e comportamento agressivo que coloque em risco a si ou
ao proximo indicam a necessidade de observacédo acurada da relacao da crianca com
seu cuidador (MIRANDA et al., 2003). Portanto, necessitam de rigoroso
monitoramento de vacinacao, condi¢cdes habituais de vida (incluindo a alimentacéo e
a promocao do aleitamento materno) e complementagcdo com micronutrientes, como
o sulfato de Zinco em alguns casos de SD (RAYNERIO e MARREIRO, 2015; TONON,
2019).

Um diagndstico preciso da malformacgéo congénita, seu progndstico e as condutas a
serem adotados pela equipe de assisténcia s&o muito importantes para a orientacao
dos pais e familiares. A transmissdo desse conhecimento permite esclarecer suas
duvidas sobre a deficiéncia e os encoraja a manter os cuidados necessarios para que
0 crescimento e o desenvolvimento da crianga ocorram com qualidade de vida, da

melhor maneira possivel diante dos limites existentes (SANTOS e DIAS, 2005). Por
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isto a importancia de um Servigo bem estruturado e com uma equipe coesa em suas

atitudes e condutas.

A tabela 2 mostra a distribuicdo dos diagndésticos dos pacientes na primeira consulta

no Servico.

Verifica-se que 72,0% dos diagnosticos sdo do Capitulo XXI da Classificacdo
Internacional de Doencas (CID-10) — “Fatores que exercem influéncia sobre o estado
de saude e o contato com os servigos de saude”, basicamente os diagnosticos Z001
e Z003, de “Consulta em Saude da crianca e do adolescente”. Essa diferenca
discrepante em relacdo aos demais diagnosticos se deveu a pouca precisdo nos
registros no sistema informatizado do HCFMB, fundamentalmente no primeiro periodo
do estudo (2012 a 2015) quando eram amplamente majoritarios os diagndsticos de
“Consulta em saude da crianga e do adolescente” (Z001 e Z003). Nas hipdteses
diagnoésticas, ao final das consultas registradas no PEP-MV, provavelmente foram
inseridos os diagnosticos etioldgicos de doencas.

O Capitulo XVII — Malformacdes congénitas, deformidades e anomalias
cromossOmicas - é o de diagnosticos de doencas mais frequente (Q00-Q99), com
16,1% do total. Destes o diagndstico mais frequente foi o da Sindrome de Down (Q90)
em 75 pacientes, 9,4% de todos os diagnésticos e 58,1% dos deste capitulo, motivo
pelo qual estes serdo apresentados e discutidos em um tépico especifico a sequir.
Além deste, apenas o Capitulo V — “Transtornos mentais e de comportamento” tem
resultados relativamente significantes, mas bem inferiores (4,5%), sendo a totalidade

de diagndsticos relacionados ao Autismo (F84-F99).
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Tabela 2 — Diagndsticos na primeira consulta, segundo Capitulos da CID-10 e sua
distribuicdo por ano de 2012 a 2019.

. Ano de atendimento
Capitulo CID-10 ' Total
2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019
| — Outras
doencas 1 1
infecciosas
Il — Doencas do 1 1
sangue
V- Enfjpcrlnas e 1 1 3 6 5 16
metabdlicas
V — Transtornos
mentais e 1 13 12 10 36
comportamento
VI — Sistema 1 3 6 5 16
Nervoso
VIl — Olhos e 1 1
anexos
IX — Outras
doencas do 1 1 2
coracgao
X-Ap. 1 1 1 1 1 5
Respiratério
XI - Ap. Digestivo 1 1
Xl — Pele e 1 1 5
anexos
XII -
Osteoarticulares 1 4 1 6
XIV - Urogenitais 1 1
XVI — Afeccbes
originarias no 2 1 2 5
periodo neonatal
XVIl —
Malformacdes,
. 1 2 6 7 4 15 43 51 129

anomalias
congeénitas
XVIII — Achados
anormais em 1 1 5
exames clinicos e
laboratoriais
XXI-Estadode | -3 157 107 84 856 67 28 11 | 577
Saude
Total 77 161 111 93 62 107 103 87 801

Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.
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A estruturacdo do SPG (2016 a 2019) trouxe uma maior frequéncia nos registros das
alteracOes apresentadas pelas criancas e adolescentes em seguimento no Servigco
(p<0,001), conforme se verifica no grafico 6, no qual nota-se a inversédo da curva a
partir de 2017, provavelmente decorrente da preocupacado da equipe de saude com
adequado registro dos diagnosticos através do CID-10. O aprimoramento dos
registros veio com a conscientizagao dos preceptores sobre a importancia de registros
mais precisos também para pesquisas e Gestao do Servico, uma vez gque isso pode
significar a manutencéo e até mesmo a ampliacédo de recursos para as atividades de
assisténcia que o servico de Genética requer no HCFMB e, inclusive o
credenciamento no Programa de Atencdo as Doencas Raras (BRASIL, 2014b).

Grafico 6 — Diagnosticos da CID-10 referentes ao Capitulos XXI* e XVII**, na primeira
consulta, por ano, de 2012-2019 (n=801).
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Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

* Capitulos XXI* (Estado de saude); ** XVII** (Malformac6es/anomalias congénitas);

O registro eletrébnico em saude, com adequado registro de dados no prontuario
eletrénico do paciente, que incluem o CID, foi regulamentado pelo Ministério da Saude
no ano de 2011 (ARAUJO et al.,2014), e além de conter a consulta e os dados do
seguimento, exames e prescricdes dos pacientes, entre outros, também pode ser
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utilizado como fonte de informacdes, através de levantamentos epidemioldgicos e
dados demograficos (MASSAD et al.,, 2003). Estes registros auxiliam na propria
assisténcia integrada com as outras especialidades, através de um prontuario com

registro unico.

Outra grande importancia do adequado registro do CID-10 no PEP-MV é que muitos
destes pacientes com afec¢Bes congénitas e sindromes, necessitam por Varios
motivos de laudos médicos, legalmente respaldado (PIRES e RUIZ, 2000). A partir do
registro eletrdonico, estes laudos geram automaticamente o diagndstico inserido no
registro no PEP-MV.

A partir do ano de 2019 na consulta do paciente, com o médico geneticista presente,
sempre que possivel € inserido também o codigo do OMIM (Online Mendelian
Inheritance in Man), um banco de dados que cataloga todas as doencas humanas que
tenham uma base genética conhecida, relacionando-as quando possivel com os
genes comprometidos. A versdo online é disponivel gratuitamente, e trata-se de um
banco de dados do NCBI (National Center for Biotechnology Information). E
interessante do ponto de vista do ensino e também da assisténcia o registro deste
codigo que demonstra o tipo de heranca da afeccdo, qual o gene envolvido e inclui o
fendtipo apresentado pela crianca.

O eixo VI do PNAISC — “Atencdo a Saude de Criancas com Deficiéncia ou em
Situacdes Especificas e de Vulnerabilidade” - est4 diretamente relacionado com os
objetivos principais do SPG. Ele preconiza a articulacdo de um conjunto de
estratégias intra e inter setoriais para inclusdo dessas criancas nas redes de atencao
a saude, identificando as situacdes de vulnerabilidade e risco de agravos e
adoecimento e reconhecendo as especificidades deste publico para uma atencéo
resolutiva (BRASIL, 2015). A investigacdo do diagnéstico o0 mais precocemente
possivel € muito importante para avaliar a situacdo de risco no qual o paciente se
encontra e desencadear as acOes terapéuticas. O aumento de registros de
diagnosticos relacionados as alteragbes congénitas reflete também o adequado

encaminhamento e atendimento.

O atendimento a criancas com sindromes, malformacbes e outras afeccdes

congénitas necessita de seguimento multiprofissional e interdisciplinar para promover
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atencao integral a satde e acompanhamento as comorbidades frequentes, evitando
agravos através de adequada proposta terapéutica. A assisténcia as criangas e seus
familiares deve basear-se nos pressupostos teoricos da clinica ampliada e
integralidade do cuidado, considerando a saude como o resultado de aspectos
multiplos da vida de um individuo, objetivando a humanizacdo, a autonomia e o
protagonismo dos sujeitos nas praticas de saude (OLIVEIRA e CUTOLO, 2018). A
clinica ampliada baseia-se na inter e transdisciplinariedade, se responsabiliza pelo
sujeito, considera a complexidade do processo saude/doenca, articula a rede de
servigos do Sistema de Saude com os recursos da comunidade e faz parte da Politica
Nacional de Humanizacdo do SUS — HumanizaSUS. E considera a complexidade dos
sujeitos, sua vida, seu contexto e contingéncias, que permite o enfrentamento da
fragmentacdo do conhecimento e das acdes de saude (BRASIL, 2004, OLIVEIRA e
CUTOLO, 2018).

O SPG ¢ a principal referéncia regional para estas criancas, articulando-se com a rede
de APS de Botucatu e dos municipios da DRS-VI. Além de garantir assisténcia
especializada, mantém um fluxo de informacdes e interacbes com os demais servicos

de saude visando aumentar a resolutividade da rede de cuidado.

No HCFMB ha varias especialidades que atuam e realizaram o seguimento conjunto
dos pacientes atendidos no SPG. Os percentuais anuais de atendimentos realizados
pelo conjunto das especialidades, estatisticamente significantes (p<0,001) estéo

mostrados no gréfico 7.
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Gréfico 7 - Seguimento por especialidades no HCFMB, 2012 a 2019, (n=16.987).
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Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

O gréfico 8 mostra um salto no atendimento das especialidades de 2012 para 2013
acompanhando a inclusédo acentuada de pacientes no Servi¢o, conforme ja vimos no
grafico 3. Esses pacientes provavelmente ja4 estavam sendo atendidos nas

especialidades e continuaram a sé-lo apos serem incluidos no Servico.

A analise conjunta dos dados de inclusdo de pacientes, atendimentos realizados pelo

Servico e consultas das especialidades é mostrada no grafico 8.
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Gréfico 8 - Percentual de inclusdo de pacientes, atendimentos no Servico de Pediatria
Genética (SPG), e consultas nos servigos especializados do HCFMB, por ano, 2012
a 20109.
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Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

A analise do grafico 8 demonstra claramente que houve uma queda acentuada na
inclusdo de novos pacientes a partir de 2014, com alguma recuperacdo em 2017,
enquanto os atendimentos por especialidades continuaram em curva ascendente a
partir de 2013. Os atendimentos no SPG tém um crescimento acentuado concomitante
com a grande incluséo de pacientes em 2013, em seguida tém uma queda até 2016
em percentuais que variam em torno das inclusdes. A partir de 2017 apresenta novo
crescimento acentuado acompanhando a inclusdo de novos pacientes, e se mantém

com alta porcentagem quando a inclusdo de novos diminui.

O Gréfico 9 mostra os dados do primeiro periodo (2012 a 2015) e do segundo (2016
a 2019).

59



Resultados e discussao

Gréfico 9 - Percentual de inclusdo de pacientes, atendimentos no Servigo de Pediatria
Genética (SPG) e atendimentos especializados do HCFMB, por periodos.
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Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Comparando os dados dos dois periodos (gréafico 9), verifica-se que no primeiro foram
incluidos 57,8% do total de pacientes e realizados 46,5% do total dos atendimentos
no Servico. No mesmo periodo os atendimentos especializados representaram 37,0%
do total. Entre 2016 e 2019 foram incluidos 41,3% do total de pacientes e realizados
53,5% do total dos atendimentos. No mesmo periodo os atendimentos especializados
representaram 63,1% do total. Os dados demonstram que a partir de 2016 ha um
aumento nos atendimentos no Servico e maior ainda nas especialidades (p<0,001).
Isso foi resultado do papel crescente do SPG e do reconhecimento da sua capacidade
como integrador dos cuidados dessas criancas e adolescentes, e estreitamento da
relacdo com as especialidades atraveés de interconsultas solicitadas e recebidas.
Considero isto como reconhecimento de um Servigo capaz de integrar e articular o

cuidado destas criancas e adolescentes.

Na tabela 3 vemos que houve uma grande utilizacdo das especialidades pelos
pacientes. A apresentacao dos dados divididos entre os dois periodos considerados
para o estudo visa verificar se houve diferencas nas consultas das especialidades.
Das 34 especialidades verificamos que houve aumento no percentual de
atendimentos no segundo periodo em relagcéo ao primeiro em 32 delas, com reducéo
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apenas dos atendimentos da Neonatologia e Cirurgia Cardiaca e Vascular. Dessas,
14 tiveram frequéncia superior a 2% dos atendimentos nos dois periodos e uma

apenas no segundo periodo.

O SPG adota o conceito de desenvolvimento integral que é amplo e decorre de um
processo continuo, dinAmico e progressivo incluindo, além do crescimento, a
maturacdo, a aprendizagem e 0s aspectos psiquicos e sociais (RAPPAPORT et al.,
1981). Para isso, a equipe multiprofissional e o trabalho interdisciplinar sao
fundamentais para a prevencdo primaria e reabilitacdo, visando maximizar o
desenvolvimento fisico (crescimento), cognitivo (intelectual), neuropsicomotor
(sensorial e motor) e emocional (afetivo e interagdes com ambiente) das criancas e
adolescentes com afeccdes congénitas e genéticas aconteca da melhor maneira
possivel. No entanto, para atingir esses objetivos com criancas e adolescentes com
problemas congénitos e genéticos € necessaria uma retaguarda especializada.
Felizmente ela existe no HCFMB, como se vé na quantidade de atendimentos
especializados realizados nos periodos estudados. Todas as especialidades listadas

sdo fundamentais para atingirmos o desenvolvimento integral dos pacientes.

A Neuropediatria, a Fonoaudiologia e a Psicologia sdo as especialidades com maior
frequéncia de atendimentos, compativeis com os problemas da clientela atendida. O
aprimoramento do cuidado integral pela equipe do Servigo, avaliando as criancas
durante a internacdo no setor de neonatologia, apds 0 seu nascimento, pode ter
diminuido a necessidade de seguimento conjunto com a Neonatologia e ser

responsavel pela reducdo dessas consultas no segundo periodo.

A ampliacdo do atendimento odontoldgico deu-se a partir da contratacao pelo HC de
um odontdlogo especializado em pediatria que agregou a sua visdo especializada a
integralidade do cuidado em grande sintonia com a proposta do Servi¢o. Muitas das
criancas e adolescentes com afeccbes congénitas desenvolvem alteracbes
odontologicas de estrutura, fungdo e metabolismo da crianga (RIBEIRO, 2014),
necessitando um cuidado além do habitual com a salude bucal e adequado
seguimento com profissional odontélogo. Algumas necessitardo inclusive de sedacao
para a realizacdo de seu tratamento, nesses casos sendo recomendado que o
tratamento seja realizado num servico de referéncia especializada, muitas vezes

hospitalar.
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Tabela 3 - Distribuicéo,

segundo periodos, das
especialidades do HCFMB, Botucatu/SP.

consultas realizadas em

Periodo
Especialidade 2012-2015 2016-2019
N % N % p
Acupuntura e homeopatia 22 0,4 [ 0,7 0,002
Medicina do adolescente 39 0,6 120 11 0,001
Antalgica - 0,0 23 02  0,0002
Cardiopediatria 376 6,0 488 4,6  <0,0001
Cirurgia Cardfaca e Vascular 34 0.5 25 0,2 0,0009
Cirurgia Pediatrica 230 3,7 301 2,8 0,0018
Cirurgia Plastica 37 0.6 94 0,9 0,04
Dermatologia 105 17 130 1,2 0,01
Endocrinopediatria 184 2,9 506 4,7 <0,0001
Enfermagem 1 0,0 42 0,4 <0,0001
Fisioterapia 102 16 561 52  <0,0001
Fonoaudiologia 469 7,5 1308 12,2 <0,0001
Gastropediatria 462 74 733 6,8 0,19
Ginecologia 9 0,1 18 0,2 0,70
Hematologia 37 0,6 73 0,7 0,48
Imunologia 84 13 131 1,2 0,50
Ambulatério Multiprofissional* - 0,0 33 0,3 <0,0001
Nefrologia 279 4,5 451 4,2 0,44
Neonatologia 305 4,9 271 2,5 <0,0001
Neuro-aprendizado 64 1,0 184 1,7 0,0003
Neurocirurgia - 0,0 115 1,1 <0,0001
Neuropediatria 937 15,0 1389 13,0 0,0002
Nutricio 35 0,6 42 0,4 0,11
Odontologia 52 0,8 170 1,6 <0,0001
Oftalmologia 362 58 577 5,4 0,28
Ortopedia 401 6,4 501 4,7 <0,0001
Otorrinolaringologia 281 4,5 506 4,7 0,48
Pneumologia 64 1,0 69 0,6 0,007
Psicologia 513 8,2 839 7.8 0,40
Psiquiatria 55 0,9 94 0,9 0,99
Reumatologia 44 0,7 77 0,7 0,9
Terapia Ocupacional 439 7,0 450 4,2 <0,0001
Cirurgia Toréacica 23 0.4 29 0,3 0,27
Urologia 221 35 294 2,7 0,004
Total 6266 100,0 10721 100,0

*Ambulatério com Neuropediatria, Fisioterapia, Terapia Ocupacional, Fonaudiologia e Enfermagem.
Fonte de dados: Relatorio gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.
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O Ambulatério Multiprofissional foi criado ap6s 2016 para atender criangas com
encefalopatia o que justifica as consultas ocorrerem apenas no segundo periodo do
estudo. Alguns dos pacientes atendidos nesse ambulatorio foram encaminhados para
investigacdo diagnostica de alteracdes genéticas, aumentando a complexidade dos
casos que passaram a ser atendidos no Servico, resultando nas consultas com a

Neurocirurgia a partir de 2016.

A presenca de ambulatérios voltados para as Praticas ndo convencionais em saude
(PNCS) ainda é reduzida no SUS (TEIXEIRA et al.,2005). No HCFMB dois deles estéo
disponiveis (Acupuntura e Homeopatia) embora tenham sido pouco utilizadas na

proposta terapéutica para a maioria dos pacientes.

O proprio Servico foi ampliando sua atuacdo com a incorporacdo de outros
profissionais ndo médicos, aprimorandos com formacdo em Pedagogia, Enfermagem,
Servico Social, inseridos no Programa de Saude do Escolar do Centro de Saude
Escola/FMB-UNESP. Neste sentido em um dos ambulatérios do SPG ha dois
meédicos, sendo uma docente e um pediatra atuando em Saude do Escolar com sua
equipe multiprofissional de aprimorandos, uma assistente social e uma fonoaudidloga
que atua no ambulatério de Pediatria e d& suporte aos casos necessarios no mesmo
horario do atendimento do SPG. Esta contribuicdo, iniciada no ano de 2016 trouxe
grande acréscimo na capacidade de dar encaminhamento e apoio as questdes das
dificuldades de aprendizagem e da inclusdo escolar das criancas e adolescentes com
afeccdes congénitas que realizam os seguimentos nos ambulatérios de Pediatria e

Puericultura Genética.

Ha uma necessidade cada vez maior que a escola seja inclusiva. O principal desafio
€ conseguir trabalhar com as diferencas e heterogeneidades no ambiente de
aprendizagem, o que as escolas individualmente tém dificuldades em superar. O apoio
de outros profissionais € decisivo, principalmente para os casos de criangas com
multiplas deficiéncias e afec¢cbes congénitas, inclusive na mais comum delas que é a
sindrome de Down (SILVA e BRANCO,2020). A legislacéo brasileira garante estes
direitos. De acordo com o artigo 2° do Decreto 7611/11 o “Atendimento Educacional
Especializado” (AEE) deve atender a todos os estudantes com deficiéncia, transtornos
globais do desenvolvimento e altas habilidades ou superdotagao, garantindo um apoio

especializado capaz de reduzir as lacunas e os problemas que possam prejudicar o
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estudante em seu processo de escolarizacdo. Deve estar articulado a proposta
pedagdgica da escola e incluir a familia do aluno, sendo previsto desde 1996 que
sempre que necessario, 0 AEE deve ser ofertado, como um servico de apoio
especializado para estes estudantes (BRASIL,1996), visando promover condi¢des de
acesso e participagdo no ensino comum, mais igualitario e assegurando
oportunidades para a continuidade dos estudos nos niveis seguintes de escolarizagcéo
(BRASIL, 2011).

O assistente social € um profissional fundamental na equipe para o0 apoio aos
atendimentos e as familias, ele compde a equipe de assisténcia. O SPG conta com
uma profissional do HCFMB no Ambulatério, e contou também com uma
especializanda do servico social, bolsista, tendo assim, apoio continuo ao SPG nos
anos de 2018 e 2019. Sua atuacdo pressupfe que esse profissional conheca as
politicas que norteiam a area e as principais deficiéncias que precisam ser supridas
compreendendo o contexto no qual estdo inseridas nossas criancas e adolescentes,
buscando a inclusdo social e educacional na articulacdo com a escola, com o0s
servicos de saude e demais equipamentos sociais das cidades de origem das familias,

além do acolhimento aos cuidadores no momento da consulta no Servico.
Para Matos (2004):

“Cabe ao Servico Social — numa acdo necessariamente
articulada com outros segmentos que defendem o
aprofundamento do Sistema Unico de Satde (SUS) —
formular estratégias que busquem reforcar ou criar
experiéncias nos servicos de saude que efetivem o direito
social a saude [...]”. (MATOS, 2003; BRAVO e MATOS,
2004).

O exame de Caridtipo foi solicitado para 232 pacientes (29,0% do total atendido), com
meédia de 33,1 exames/ano. O grafico 10 mostra a distribuicdo anual da solicitacao
destes exames. Verifica-se um grande aumento de 2014 para 2015 e novo salto em
2016, seguido por uma diminui¢cdo ndo acentuada em 2017 e 2018, e acentuada em
2019. O exame resultou alterado em 21,1% deles (49 pacientes), frequéncia
semelhante ao estudo de Albano (2000) em um servico de genética em hospital
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publico no municipio de S&o Paulo. Dos 49, foram compativeis com a Sindrome de
Down um total de 33 (67,3%). O ano de 2012 néo consta do grafico por ndo haver
registros de sua solicitacdo nem resultados no PEP-MV, pois nesse ano ainda nao
havia autorizacdo do HC para a solicitacdo e realizacdo dos mesmos. Somente ap0s
a organizacdo do Ambulatorio para a assisténcia aos pacientes com afeccdes
congénitas e genéticas, o Servico passou a poder solicitar esses exames a partir de
2013. Os exames de Cariotipo séo realizados externamente ao HCFMB e tém um
custo adicional.

Gréfico 10 - Numero de exames de Caribtipo solicitados pelo Servico de Pediatria
Genética, por ano (2013 a 2019) (n=232).
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Fonte de dados: Relatdrio gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Em 2019 verificou-se uma queda no numero de Cariotipos solicitados em relacdo aos
anos anteriores. Isso ocorreu pela melhor qualificacdo da equipe, adquirida apés
contato com pacientes sindrémicos por varios anos e, principalmente, pelo apoio do
geneticista clinico que resultou na reducdo da necessidade deste exame para a
confirmacdo diagnostica, diante das suspeitas melhor guiadas clinicamente. E,

também levando em conta o custo dos exames para o HC.

GARDNER e SUTHERLAND (2004) recomendam que em um servico de genética
uma boa estratégia deve basear o diagndstico num bom exame clinico, direcionando
a solicitagdo do Cari6tipo para pacientes atendidos apenas para casos em que se tem
uma duavida razoavel, sobre as suspeitas diagnosticas serem decorrentes de

alteracdes estruturais ou numericas nos Cromossomaos, pois isto gera um custo talvez
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desnecessario para o servico. No SPG num total de 801 pacientes atendidos no
periodo tivemos 129 (16,1%) diagnosticados com malformacbes e afeccdes
congénitas. Considerando que foram solicitados 232 exames de cariétipo e destes,
21,1% alterados, constata-se que houve uma boa acuracia na solicitacao deste exame

pela equipe médica do Servico.

Uma vulnerabilidade do Servico é a dificuldade em realizar o diagnéstico da sindrome
do cromossomo X-fragil (SXF), que a a forma mais frequente de Deficiéncia Mental
(DM) herdada, afetando 2,5% dos homens e 1% das mulheres. A mutacdo no gene
FMR1 (Fragile X mental retardation 1 gene), constituindo um sitio fragil neste
cromossomo, € o motivo do nome dado a sindrome. A grande importancia do
diagndstico precoce é a possibilidade de instauracdo do tratamento multidisciplinar e
medicamentoso, além do aconselhamento genético quanto ao risco de repeticdo em

outra gestacdo (NASCIMENTO e VIANNA-MORGANTE, 2010).

Atualmente o grande desafio do Servico, a partir da sua demanda de atendimentos é
a ampliacdo de sua capacidade diagnostica através da solicitacdo de ao menos mais
guatro tipos de exames, sendo a pesquisa de cromossomo X-fragil (masculino em sua
maioria); o painel para autismo, para macrossomia e de citogenética molecular para
Prader Willi (hibridizacé&o in situ por fluorescéncia- FISH). A realizacao destes exames

foi solicitada a gestdo do HCFMB, que deve concordar e organizar o fluxo de

solicitacdo e envio destes exames, pois sdo exames externos ao Hospital.

Os exames de imagem sdo necessarios em algumas situacdes para auxiliar no
raciocinio clinico sobre a possibilidade de se tratar de uma doenca genética/congénita
ou alguma outra sindrome, ou para investigar possiveis malformacdes ou alteracdes
associadas, sendo os mais importantes o Ecocardiograma, Ultrassom de abdome total
e cranio e raio-X de esqueleto (Kim et al.,2010b). Foram solicitados 151 desses
exames (média anual de 18,9), conforme identificados na tabela 4 e com distribuicao
anual mostrada no grafico 11.

Conforme preconizado por Kim et al. (2010b) realizou-se 10 tipos de exames para

complementacgéo diagndéstica (tabela 4).
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Tabela 4 — Numero e tipo de exames complementares, por ano (2012 a 2019)
(n=151).

Exame NUumero %
Angiotomografia 2 1,32
Densitometria Ossea 1 0,67
Ecocardiograma 17 11,25
Eletrocardiograma 6 3,97
Eletroencefalograma 1 0,67
Esb6fago-Estomago-Duodeno 9 596
Constratado
Raio-X (Rx) 93 61,59

Rx Térax 19 (20,43)

Rx Membros 16 (17,20)

Rx Maos e punhos 21 (22,58)

Rx Cranio 11 (11,83)

Rx Coluna 10 (10,76)

Rx Abdome 9 (9,67)

Rx Quadril 4 (4,30)

Rx Face 3(3,23)
Ressonancia Nuclear Magnética 1 0,67
Tomografia de Cranio 3 1,98
Ultrassom (US) 18 11,92

US Cranio 2(11,11)

US Renal 6 (33,33)

US Tireoide 4 (22,23)

US Abdome 3(16,67)

US Pélvico 1(5,55)

US Bolsa escrotal 2 (11,11)
Total 151 100

Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Os exames com maior frequéncia sdo os Raios-X (61,6% do total), sendo mais
frequente dentre eles o0 Rx de maos e punhos para identificacdo da idade 6ssea
(22,6% do grupo), seguido pelo Rx de térax com 20,4%, importante para auxiliar no
diagnéstico das malformacdes, principalmente cardiacas, e também de patologias
frequentes nas faixas etarias atendidas pelo servigco (BASTA et al., 2010; AMARAL et
al.,1995). O ultrassom correspondeu a 11,9% do total, sendo os mais frequentes o

renal, o de tireoide e o de abdome total.

N&o houve solicitacdo homogénea de exames entre os anos do estudo, com maior
pico no ano de 2016, 2014 e 2019 respectivamente (grafico 11), anos estes nos quais

houve variacdo na composicao da equipe assistente.
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Gréfico 11 - Namero de exames de imagem, por ano (2012 a 2019) (n=151).
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Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

A coleta de alguns exames de sangue e de outros materiais ou tecidos biologicos,
como saliva e raspado de mucosa oral recomendados por KIM et al. (2010c) foram
realizados no Servigo de Pediatria Genética. Entre 2012 e 2019 foi realizada dosagem
de alguns bioquimicos em 113 pacientes (14,1% do total), incluindo Soédio, Potéssio,
Uréia, Creatinina e o hemograma. A grande maioria dos pacientes néo realizou esses
exames devido a caracteristica do SPG e a retaguarda especializada que os realiza
para diagndstico e terapéutica. Alguns destes exames sao necessarios para alguns
atendimentos no Servico como, por exemplo, em cardiopatias especificas de algumas
criancas, exames de rotina para os que tém sindrome de Down e hemograma para

qualquer crianca ou adolescente com suspeita diagndstica de anemia.

Santos & Dias (2005) concluiu que a assisténcia adequada a ser prestada a crianca
com malformagdo congénita, demanda, além de treinamento técnico, habilidade e
sensibilidade da equipe multidisciplinar, 0 que a capacita para perceber e intervir na
dimens&o biopsicossocial e espiritual da crianca e da familia. E nesta busca que este
Servico se pauta e tenta avancar ano a ano, sendo este estudo de fundamental

importancia para o entendimento das lacunas e das suas potencialidades.

O impacto das anomalias congénitas no Brasil € reconhecido pelo Ministério da
Saude, entretanto, ainda ha a necessidade de uma maior sensibilizacdo dos érgaos

competentes para ocorréncia de mudancas significativas, havendo ainda caréncia de
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acbes governamentais assertivas direcionadas a estas afeccbes no Brasil
(HOROVITZ et al., 2005). Isto, acrescido a falta de geneticistas nos servi¢os de saude
e acesso adequado aos centros médicos capazes de absorver esta demanda, justifica
as acoes iniciadas em 2012 ainda no Ambulatério de Puericultura e Pediatria Social e

ampliado com a criagcdo do Servi¢co de Pediatria Genética do HCFMB.

Os desafios atuais sdo ampliar a capacidade diagndstica e resolutiva do Servigo com
a busca por recursos para exames de maior complexidade e a ampliagcdo da equipe.
A busca da solucéo para estes problemas esta em discussdo com 0s gestores do
HCFMB.
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5.1.1. Criangas e adolescentes com sindrome de Down

A suspeigdo diagnostica da SD pode ser realizada antes do nascimento, no periodo
gestacional, pela observacdo de alteracdes fenotipicas e de outras caracteristicas
tipicas no exame de ultrassonografia. Apds 0 nascimento, o diagndstico clinico da SD
baseia-se no reconhecimento do fenotipo, caracterizado por: braquicefalia, face plana
e redonda, pregas palpebrais obliquas para cima, prega epicantica, sinofre, base
nasal plana, protusdo lingual, retrognatia, palato alto, pavilhdo auricular pequeno,
orelhas de implantacao baixa, cabelo fino e liso, pescoc¢o curto com excesso de tecido
adiposo dorsal, prega palmar Unica, clinodactilia do 5° metacarpo, braquidactilia, pé
plano, afastamento entre o 1° e 2° pododactilos, hipotonia, frouxidao ligamentar,
diastase dos musculos retos abdominais e hérnia umbilical, como mostra a figura 2
(BRASIL, 2012a; NDSS, 2020).

Figura 2 - Principais sinais dismorficos na SD, face, méos e pés.

‘ ’

Fonte: DIRETRIZES DE ATENCAO A SAUDE DE PESSOAS COM SD (SBP,2020).
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Diante da suspeita do SD o diagndstico deve ser em principio clinico e ndo depender
de exames genéticos. O cariétipo e outros exame que vierem a ser necessarios para
detecc¢éo de outras microduplicacdes, como por exemplo 0 21922 (hibridacao in situ
por fluorescéncia - FISH, e hibridacdo gendmica comparativa - CGH por microarray)
(PELLERI et al., 2019), poderao ser realizados futuramente, com a recomendacao
de serem realizados durante o primeiro ano de idade. Eles sdo importantes para o
adequado aconselhamento genético, uma vez que ndo € possivel diferenciar
clinicamente as criancas com a sindrome de Down por trissomia livre dos casos
devidos a mosaico ou a translocacgéo. Estes ultimos tém risco de recorréncia superior

aqueles causados por SD livre (KIM et al., 2010b).

As figuras 3 a e b, mostram as formas de n&o-disjuncédo e mosaicismo que geram

embriologicamente a SD.

Figura 3 — a) Sindrome de Down causada por um erro na divisdo celular - "néo
disjuncéo"; b) Divisdo celular no mosaicismo (ou sindrome de Down de mosaico).
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Fonte: National Down Syndrom Society.
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Legenda: 3a) A ndo disjuncao resulta em um embrido com trés cépias do cromossomo 21. Antes ou
durante a concepg¢éo, um par de 21 cromossomos no esperma ou no 6évulo falha em se separar. O
cromossomo extra é replicado em todas as células do corpo; 3b) No mosaicismo ha uma mistura de
dois tipos de células, algumas contendo 0s 46 cromossomos usuais e outras contendo 47. As células

com 47 cromossomos contém um cromossomo extra 21.
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Na SD, em cerca de 90% a 95% dos casos, ha um cromossomo 21 extra (trissomia
21), que tipicamente tem origem materna, compondo assim 47 cromossomos (figura
4).

Figura 4 - Cari6tipo com banda G, SD com trissomia livre 21, em sexo feminino.

Ay
AQ
ad
al
wi
e
U
W
1w
N
e
L
LI
-0 »
L 11}

»
'
ol
|
B
)
1
|

X .".
v

Fonte: L. Willatt, East Anglian Regional Genetics Service/Science Photo Library.

O mosaicismo (46,XY/47,XY + 21 ou 46,XX/47,XX + 21), é a forma menos comum da
sindrome de Down, e é responsavel por apenas 1% de todos 0s que a tem. Pesquisas
indicaram que individuos com sindrome de Down em mosaico podem ter menos
caracteristicas da sindrome do que aqueles com outros tipos de SD (NDSS, 2020).
No entanto, generalizac6es amplas ndo sao possiveis devido a grande variedade de
habilidades que as pessoas com SD possuem e que podem também variar conforme
o inicio da estimulagcdo, e as oportunidades para 0 seu crescimento e
desenvolvimento, 0 meio ambiente e problemas clinicos entre outros (SILVA e
KLEINHANS, 2006).

A translocacao é responsavel por cerca de 4% dos casos de SD, o numero total de
cromossomos nas células permanece 46, no entanto, uma cépia completa ou parcial
adicional do cromossomo 21 se liga a outro cromossomo, geralmente 0 cromossomo
14. A presengca do cromossomo 21 extra completo ou parcial 21 causa as

caracteristicas da SD (KIM et al., 2010c).

7

A translocacdo mais comum € a Robertsoniana t(14;21) (14q;21q), que s&o
rearranjos envolvendo dois cromossomos acrocéntricos, ha delecdo dos bracos

curtos (p) dos cromossomos e fusdo dos bragos longos (q) proximos a regido dos
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centromero (figura 5), e ocorre entre 3% a 4% dos casos de SD, pode ser de
ocorréncia esporadica, em metade dos casos e portanto ambos 0s pais apresentam
cariotipo normal, ou pode ser herdada de um dos pais, que apresenta fenotipo
normal, 46 cromossomos e um deles com a t(14,21). Os cromossomos mais
frequentemente envolvidos nas translocacbes sdo o 14, 22 e o proprio 21. A
descricdo de caridtipo varia dependendo do cromossomo translocado ao
cromossomo 21 (HOOK 1982, NUSSBAUM et al. 2008).

Figura 5 - Cariétipo com banda G, SD com Trissomia por Translocacao
Robertsoniana, 46,XY t(14,21)(14921q), em sexo masculino.
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Fonte: Diretrizes de atencao a saude de pessoas com SD (SBP,2020).

A natureza genética da SD, juntamente com o tamanho relativamente pequeno do
cromossomo humano 21 (HSAZ21), incentivou os cientistas a buscar a completa
caracterizagcdo desse cromossomo nos ultimos anos. A sequéncia de DNA quase
completa do brago longo (21q) do HSA21 foi determinada e publicada na Nature
(HATTORI et al., 2000), representando um avanco para a pesquisa em SD, ajudando
muito na identificacdo de todos os genes e sequéncias nado-codificantes de 21q

(SOMMER, HENRIQUE-SILVA, 2008).
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Um modelo para as consequéncias transcricionais da trissomia foi proposto por
Fitzpatrick (2005), verificando que uma cépia extra dos genes HSA21 resultaria em
um aumento de 1,5 vezes na expressao de muitos deles, alguns dos quais produzirdo
diretamente um efeito fenotipico e, embora isso ainda ndo tenha sido confirmado,
alguns dos genes para os quais as evidéncias indicam superexpressdo no céerebro
nos com a SD (GARDINER e DAVISSON, 2000). Diante deste conhecimento sobre a
expressdo génica do HSA21 e suas possiveis repercussfes no cérebro e no
organismo dos que tem a SD as consequéncias de um atraso em diagnadstico,
adequado seguimento e orientacao para a familia podem causar déficits para nos que
tém a SD.

Estudos de epigenética reiteram que os fatores ambientais interagem e podem
modular os fatores genéticos, desta forma promovendo diferentes apresentacdes
fenotipicas e clinicas das criancas com a SD, além dos polimorfismos dos genes
HSA21 e ndo HSA21 (WISEMAN et al.,, 2009). Portanto, se justifica o inicio do

adequado seguimento destas criancas 0 mais precocemente possivel.

Como ja dito anteriormente para todas as criancas com afeccdes congénitas e
genéticas e, para os que tém a SD também se recomenda que o cuidado em saude
siga as politicas norteadoras do Ministério da Saude, com aplicacao dos pressupostos
da clinica ampliada, organizacdo adequada do servico e diretrizes para apoio a
assisténcia integral. Assim, considero que a caracterizacdo do cuidado a seguir,
especifico para os que tém a SD, descrita neste estudo € de fundamental importancia

para a avaliagao e reorientacédo deste Servico.

A tabela 5 apresenta que foram realizadas 332 consultas a estes pacientes, sendo
75 delas (22,6%) no periodo de 2012 a 2015, e 257 (77,4%) ap6s 2016 (p < 0,001).
Estas consultas foram relativas a 75 criancas e adolescentes, com 65,3% menores
de um ano de idade e somente 5,3% acima de 10 anos (p = 0,0221), 20% iniciaram
0 seguimento entre 4 e 9 anos de idade.

O SPG iniciou o acompanhamento da maioria das criangas do estudo ainda no
primeiro ano de vida (65,3%), uma porcentagem que indica um inicio de seguimento
oportuno. Sabe-se que o desenvolvimento da crianca com SD ocorre frequentemente

com atrasos, por isso a importancia do seguimento e da orientacdo ao familiar ainda
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nos dois primeiros anos de vida, justificado também pela oportunidade de
encaminhamento para as terapias complementares (fisioterapia, terapia ocupacional,
fonoaudiologia, entre outras), tdo logo se constate a necessidade (BONOMO e
ROSSETI, 2010; PERERA, 2013). A inscricdo precoce se justifica também para a
realizacdo de diagndsticos das comorbidades frequentes nos dois primeiros anos de
vida, principalmente as disfun¢des tireoidianas e as cardiopatias, visando o adequado
tratamento e seguimento destas patologias.

Tabela 5 - Caracterizacdo das criancas e adolescentes com SD no periodo de 2012
a 2019 (n=75).

Frequéncia
Variavel
N % P
Sexo
Feminino 36 48.0
0,46
Masculino 39 52,0
Faixa etaria
<1 ano 49 65,3
=21 a3anos 7 9,3
0,0221
24 a9 anos 15 20,0
=10 anos 4 53
Procedéncia
Botucatu 17 22,7
<0,001
Outros municipios do DRS-VI 54 72,0
Nao DRS-VI 4 5,3
Inicio de seguimento
2012-2015 33 44.0
0,30
2016-2019 42 56,0

Fonte de dados: Relatdrio gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Verifica-se que 94,7% das criancas inscritas no SPG pertencem a regional de saude

para a qual o HCFMB é referéncia, sendo que 23,9% delas sdo do municipio sede e
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76,1% dos demais municipios da regido, o que confirma o Servico como referéncia

regional.

O inicio de seguimento de adolescentes no servico por (5,32%) nao deixa de ter a sua
relevancia, uma vez que neste periodo questdes ligadas a qualidade de vida saudavel,
sexualidade, orientacdo vocacional e autonomia sdo preocupacdes importantes que

necessitam de um adequado aconselhamento multiprofissional (RASKIN, 2020).

O grafico 12 mostra a distribuicéo do inicio de seguimento (casos novos) com grande
concentracdo nos anos de 2015 e, principalmente, em 2018, verificando-se uma
diferenca significante (p=0,002).

Gréfico 12 - Distribuicao do inicio do seguimento das criancas e adolescentes com
SD, por ano (2013 a 2019) (n=75).
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Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Desde 2012 o SPG, ainda com o nome de Puericultura, iniciou o atendimento as
criangas com a SD, inicialmente as encaminhadas do servigo de Neonatologia e das
especialidades médicas, como a Cardiologia e a Endocrinologia Pediatrica, que
realizavam o seguimento das comorbidades frequentes nestas crian¢as. No entanto,
os diagndésticos, CID-10, ndo eram registrados como o correspondente a SD (Q90.9),

e sim como sendo consulta de saude da crianga (Z00.1), o que justifica a auséncia
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de inclusdes nesse ano e a possivel reducdo em 2013. A inclusdo de novos
pacientes com SD cresce muito em 2014 e 2015 e se reduz em 2016. A partir de
2017 volta a crescer, quase dobrando em 2018. Consideramos que esse grande
aumento de inclusdo seja decorrente do aumento da capacidade de atendimento,
com o aumento da equipe multiprofissional e principalmente do nimero de médicos
do SPG.

O Grafico 13 compara os dois periodos considerados no estudo, segundo faixas
etarias, mostrando diferencas sem significancia estatistica nas faixas etéarias
(p=0,80).

Gréfico 13 - Distribuicéo do inicio do seguimento de crian¢as e adolescentes com SD,
por periodo, 2012 — 2015 e 2016 - 2019 (n=75).
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Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.

Os resultados mostram que, apesar da criagao e melhor estruturacéo do SPG a partir
de 2016, o perfil do inicio do seguimento ndo se diferenciou do periodo anterior
guando ainda n&o havia a caracterizacdo efetiva do servico como de Pediatria

Genética.

Cabe aqui relatar como é realizada, no SPG, a avaliacdo destas criangas e do seu
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crescimento. A referéncia para o seguimento de rotina das criangcas e dos
adolescentes com a SD no SPG séo as Diretrizes do Ministério da Saude e da
Sociedade Brasileira de Pediatria (BRASIL, 2012a; SBP, 2020), que orienta e qualifica
as acdes e servicos em sete eixos estratégicos, dentre eles o da promocao e
acompanhamento do crescimento e do desenvolvimento integral, disponibilizando a
“Caderneta de Saude da Crianca” (BRASIL, 2018). Dentro desta proposta, desde 2017
o Servi¢o adotou as curvas especificas para a SD seguindo recomendacdes atuais do
Center of Diseases Control and Prevention dos Estados Unidos (CDC, 2015). Estas
curvas foram desenvolvidas pelo grupo de estudos Down Syndrome Growing Up
(DSGS) num estudo longitudinal e multicéntrico, com graficos de peso, estatura e
indice de massa corporal (ZEMEL et al. 2015) e séo de facil acesso em computadores

e celulares através de aplicativos gratuitos disponiveis.

Entre os exames solicitados rotineiramente para os que tém a SD esta o cariétipo.
Dos 33 cari6tipos que constam no sistema do HCFMB, 31 foram compativeis com a
Trissomia do cromossomo 21 (93,9%), e dois (6,1%) com Mosaico, percentual acima
do esperado conforme mostra a literatura (GARDNER, SUTHERLAND, 2004;
PAPAVASSILIOU et at., 2009; KIM et al., 2010b).

O Caridtipo € um exame solicitado ou checado rotineiramente no Servi¢o para todas
as criancas e adolescentes com SD que realizam o seguimento. A diferenca entre os
pacientes com resultados destes exames e o total dos pacientes acompanhados no
Servico é porque alguns deles ja chegaram com o diagndstico confirmado por exames
nao realizados no HCFMB e, portanto, ndo constantes no Sistema de Informacdes
que gerou os dados aqui apresentados. Ha alguns exames realizados no Servi¢o que
foram entregues impressos e, equivocadamente, ndo tiveram seus resultados
lancados no sistema de informacdes, podendo estar anotados nos registros das

consultas no PEP-MV, que néo foram objeto de levantamento de dados do estudo.

O inicio de precoce do seguimento da crianca, além de promover o adequado
seguimento dela, é também relevante para o aconselhamento genético do casal, que
deve sempre ser feito por equipe multidisciplinar com o pediatra e com o0 geneticista,
sempre que possivel, seguindo padrdes técnicos e éticos (BRUNONI, 2013). Como a
maioria dos resultados dos cariotipos deste estudo constataram, a trissomia livre do

21 aumenta gradativamente o risco de recorréncia conforme o avanco da idade
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materna. A mulher que engravida aos 30 anos tem um risco de ter uma crianga com
SD de 1/959; ja a que engravida aos 40 anos tem um risco de 1/84 de que nasca uma
crianga com SD (MORRIS et al. 2005). Na amostra das maes entrevistadas neste
estudo (n=22) a idade materna variou entre 23 a 43 anos, sendo que nove delas
estavam acima de 40 anos (40,9%), corroborando o aumento de probabilidade

relacionado a idade materna.

A tabela 6 mostra as especialidades que realizaram consulta aos pacientes com SD
do SPG entre 2012 a 20109.

Tabela 6 - Consultas de especialidades do HCFMB, realizadas por criangas e
adolescentes com SD entre 2012 a 20109.

Especialidade Total
N %
Acupuntura 6 2,64
Cardiologia pediatrica 47 20,71
Endocrinologia pediatrica 32 14,10
Fisioterapia 11 4,85
Fonoaudiologia 1 0,44
Gastroenterologia pediatrica 14 6,19
Homeopatia 37 16,30
Imunologia 1 0,44
Medicina do Adolescente 2 0,88
Nefrologia pediéatrica 1 0,44
Neonatologia 8 3,52
Neurologia 4 1,76
Odontologia 4 1,76
Ortopedia 3 1,32
Otorrinolaringologia 6 2,64
Pneumologia pediatrica 2 0,88
Psiquiatria 2 0,88
Terapia Ocupacional 46 20,26
Total 227 100

Fonte de dados: Relatério gerencial do CIMED-HCFMB, 2020.
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Um atraso global no desenvolvimento da criangca com a SD, é esperado, afetando os
dominios motor, da linguagem, pessoal-social e cognitivo. Ademais, os recém-
nascidos com a SD frequentemente apresentam varias complicacfes, incluindo
malformacbes cardiacas congénitas, manifestacdes gastrointestinais, perda auditiva,
anormalidades hematoldgicas, apneia obstrutiva do sono, disturbios oftalmolégicos,
hipotireoidismo congénito e hipotonia (BRASIL, 2012a; SBP, 2020). Portanto, é
necessario o seguimento e terapia multiprofissional e especializada para ampliar a
capacidade de resposta e propiciar melhor qualidade de vida e aprendizado destas
criangas e adolescentes assim, foram realizadas 227 consultas especializadas por
estes pacientes envolvendo 18 especialidades, sendo 75% (170) destas no periodo
de 2016 a 2019 [dado ndo apresentado em tabela, e estatisticamente significante
(p<0,001)]. A Cardiologia pediatrica foi a que teve a maior frequéncia, praticamente a
mesma da Terapia Ocupacional, seguidas por Homeopatia e Endocrinologia

pediatrica.

Os defeitos cardiacos ocorrem em 40% das criancas afetadas com a SD, destacando-
se como mais frequentes o defeito do Septo atrioventricular (33%); a comunicacao
interventricular (33%); a comunicacgao interatrial (10%); a tetralogia de Fallot (7%) e a
persisténcia do canal arterial (3%) (HUNTER, 2001). Sendo assim justificado que a
especialidade mais frequente seja a Cardiologia pediatrica com 20,71% dos pacientes

em seguimento conjunto com o SPG.

A frequéncia esperada de alteracBes endocrinolégicas em criangas com SD varia de
15% a 70%, sendo as disfuncdes tireoidianas de 4% a 18%, entre elas o
hipotireoidismo congénito ou adquirido (ROIZEN, PATTERSON, 2003), motivo pelo
qgual o seguimento com a Endocrinologia pediatrica foi responsavel por 14,1% de

criancas e adolescentes em seguimento.

Um dado interessante, e talvez mais peculiar relacionado ao HCFMB e ao Servigo, foi
a frequéncia de atendimentos conjuntos com a Homeopatia (16,3%). A Homeopatia é
uma especialidade médica reconhecida desde 1980 pelo Conselho Federal de
Medicina (CFM, 1980) e faz parte das PNCS (TEIXEIRA et al.,2005). Alguns estudos

tém indicado que quanto mais cedo se iniciar o tratamento homeopatico, melhor a
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evolucdo e mais rapido o retorno a situacdo almejada, que se torna visivel a todos
com aumento da concentragdo, melhora do aprendizado e memoria, maior facilidade
na leitura e escrita, controle dos esfincteres e equilibrio hormonal para o crescimento
e desenvolvimento integrais. Ha alguns relatos de melhora nos disturbios do sono,
roncos noturnos e reducdo da ansiedade (PIRES, 1995; OBERAI et al., 2013,
RINCON, 2015). Pela disponibilidade dessa especialidade no HCFMB foi oferecido

aos pais e muitos aceitaram iniciar esta terapia complementar.

Uma conduta preconizada durante as consultas no SPG € a avaliacdo da saude bucal.
Enquanto em criangas varios estudos demonstram uma baixa prevaléncia de caries,
nos adolescentes, a prevaléncia da doenca periodontal é de 30% a 40% (REULAND-
BOSMA e VAN DIJK, 1986; MACHO et al. 2013). Apesar da disponibilidade de
atendimento odontolégico no HCFMB a recomendac&o e o encaminhamento para o
servi¢co odontoldgico na cidade de origem sdo sempre enfatizados, pois normalmente
sdo criancas e adolescentes em sua maioria colaborativos com o atendimento,
tornando possivel a realizagdo dos atendimentos na APS. Isso pode explicar o baixo

atendimento odontoldgico no HC.

Diversas alteracbes do sistema imunologico conferem a essas pessoas maior
suscetibilidade a infec¢bes e doencas autoimunes (KUSTERS et al. 2009), porém
apesar disto, no estudo a frequéncia de seguimento com a Imunologia foi bem baixa
(0,4%).

Entre as especialidades ndo médicas as mais frequentes foram a Terapia Ocupacional
(20,3%) e a Fisioterapia (4,8%), importantissimas para promocdo do pleno
desenvolvimento destas criangcas e na prevencdo de maiores complicacdes
relacionadas a hipotonia que é uma caracteristica da SD. A hipotonia muscular esta
relacionada com a reducdo da forca em criancas e adolescentes com SD. Ela se
manifesta ainda na fase intrauterina e mantém-se ap0s o nascimento de forma
moderada, podendo ser acompanhada de hiporreflexia (CORREA et al., 2011). Essa
hipotonia € uma das principais causas das disfungdes motoras e, consequentemente,
da alteracdo no controle postural das criangas com sindrome de Down (MAZZONE et
al., 2004). Sua correcdo depende de uma integracdo continua entre o sistema

sensorial e o motor, sendo adequado o inicio da estimulacdo o mais precocemente
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possivel para que a crianga com SD atinja os marcos adequados para 0 seu

desenvolvimento.

Estudos pioneiros demonstraram que criangas com SD tém dificuldades maiores para
evoluir na aquisicdo de habilidades motoras do que as que ndo tem a SD (CARR,
1970; MELYN e WHITE, 1973). Segundo estudo realizado por Pueschel (1990) pode-
se observar 0s seguintes marcos em relacdo ao desenvolvimento motor na crianga
com SD: sentar de forma independente entre 6 e 28 meses; ficar de pé entre 11 e 42

meses; e deambular entre 12 e 65 meses.

No periodo analisado (2012 a 2019) se verificou que a maior porcentagem das
criangas iniciou o seguimento no SPG e no HCFMB ocorreu no primeiro ano de vida.
O acompanhamento foi associado a seguimentos em terapias em servicos
apropriados para esta estimulacdo em seus municipios, muitos deles em APAE
(Associacdo de Pais e Amigos de Excepcionais), como veremos a seguir na analise
das entrevistas com os cuidadores. Essa integracdo de cuidados com instituicoes
externas ao HC, faz com que a oportunidade de avancos no desenvolvimento da

crianca seja viabilizada.

Importante pontuar que o nivel de complexidade no qual o HCFMB esté inserido no
Sistema de Saude garante a possibilidade da atuacdo multiprofissional e
especializada para as criancas e os adolescentes incluidos. Porém, de forma alguma
a APS deve estar isenta de manter o seguimento destas e de suas familias. Segundo
as recomendacBes do PNAISC as Unidades Basicas mantém a sua relevancia
fundamental no cuidado a todas as criancas e adolescentes devido as suas
caracteristicas, dentre elas a territorialidade e a proximidade com equipamentos
sociais proximos a residéncia das familias, o que lhes da melhores condicbes de
construir vinculos duradouros (BRASIL, 2018). No caso dos que tem sindromes
congénitas e genéticas as UBS devem atuar em sinergia com o SPG para
acompanhamento e auxilio mutuo na atencao integral desses pacientes (CAMPOS
2016, BRASIL, 2011). As mudancas de 2017 na Politica Nacional de Atencao Basica
— PNAB (MELO et al., 2018) trazem algumas dificuldades para isso, mas este seria

um outro capitulo para discusséo, fora do foco desta tese.
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Na busca pela percepcdo dos sujeitos envolvidos no SPG foi realizado um estudo
qualitativo, com resultados apresentado a seguir.
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5.2. Identificagédo e caracterizagdo dos sujeitos entrevistados

Apesar de terem natureza distinta as pesquisas quantitativas e qualitativas se
complementam. Enquanto a quantitativa se baseia em dados quantificaveis a
qualitativa busca a singularidade e significados dos sujeitos e sua dimensao
sociocultural (MINAYO, 2017).

Com este objetivo foram realizadas algumas entrevistas neste estudo buscando
identificar a percepcdo sobre o papel do Servico de Pediatria Genética em trés
dimensdes: na formacdo de médicos residentes de pediatria; no entendimento das
funcionarias sobre o0 Servico, seus pacientes e a contribuicdo para as criangas e seus

cuidadores; e a importancia do SPG para os cuidadores.
5.2.1 Residentes de pediatria

Dos dez residentes entrevistados dois eram do primeiro ano, quatro do segundo e
quatro do terceiro ano do PRMPed. Somente dois eram do sexo masculino, a idade
variou entre 26 e 30 anos, e eles estagiaram no SPG entre 2017 e 2019. Uma das
residentes desenvolveu pesquisa com 0s pacientes do Ambulatério de Puericultura
Genética. Entre os entrevistados oito (80%) deles ja haviam realizado atendimento
pregresso a pacientes com afeccées congénitas, e a totalidade deles prestou
assisténcia as criancas ou adolescentes com sindromes ou afec¢des congénitas apés

ter estagiado no SPG.

Estes estagios realizados pelos residentes respondem, portanto, a uma demanda na
formacdo pediatrica, conforme proposto pelo Consorcio Global de Educacéo
Pediatrica (GPEC), visando uma maior homogeneidade na formacgéo de pediatrias na
América Latina, que propde a inclusdo da Pediatria Genética na grade curricular,
incentivando assim, na construcdo de projeto politico-pedagdgico um tema condizente
com a necessidade da sociedade contemporéanea para a sua insercdo como estagios
curriculares (VAZ e CAMPOS Jr., 2015).

5.2.2 Funcionarias do Ambulatério de Pediatria

As quatro funcionéarias que trabalham no Ambulatério de Pediatria sdo mulheres,
representando, portanto 100%. A idade das funcionarias variou entre 49 e 53 anos de

idade, trés sdo, e exercem a funcéo, de técnicas de enfermagem, e uma € assistente
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operacional | (com formacdo em Técnica de enfermagem). Quanto ao tempo de
atuacdo na profissdo, este variou entre 24 a 32 anos (média de 21 anos), € no

Ambulatério de Pediatria entre 3 e 9 anos (média de 5,7 anos).

A feminizacdo encontrada entre os meédicos residentes e as profissionais
entrevistadas, € um aspecto relevante que vem sendo discutido e demonstrado na
literatura nas profissdes da area da saude (PINTO et al.,, 2010). Este fendmeno
também foi constatado ainda no periodo da graduagdo em saude (COSTA et al.,
2010). Fatores como a expansao e a elevacdo dos niveis de escolaridade e instrucao,
acrescidos da reducao das taxas de fecundidade, sdo razdées que impulsionaram a
mulher para o mercado de trabalho remunerado. Acredita-se também que as
mudancas econdmicas ocorridas no Brasil, ao longo de décadas passadas,
propiciaram a formacdo de um mercado de trabalho aberto para a mulher,
principalmente no setor terciario da economia, fato que permitiu o seu avanco atual

para outras instancias e setores (COSTA et al., 2013).
5.2.3 Cuidadores

A caracterizacdo dos cuidadores entrevistados € mostrada na tabela 7. Foram
entrevistados 44 cuidadores, sendo 22 de criancas e adolescentes com a SD e 22
com outras afec¢cBes congénitas, ou investigacao diagnostica no SPG.

As maes foram majoritariamente as cuidadoras entrevistadas (93,2%). Sendo 22,72%
procedentes de Botucatu e com idade igualmente distribuida entre 22 e 34 anos, e

entre 35 e 50 anos.

O ensino meédio completo foi o nivel de escolaridade mais frequente 47,7%, e 11,4%
cursaram o ensino superior. A maioria das entrevistadas (52,8%) nao trabalhava fora
de casa, e a grande porcentagem delas (80,9%) ndo era o principal provedor

financeiro da familia.
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Tabela 7 — Caracterizacdo demografica dos cuidadores entrevistados, 2019 (n= 44).

Variavel Frequéncia %
(n)
Sexo
Feminino 42 95,4
Masculino 2 4,5
Faixa etaria
22 a 34 anos 21 47,7
35 a 50 anos 20 45,4
51 anos e mais 3 6,8
Procedéncia
Botucatu 10 22,7
Demais cidades 34 77,3
Entrevistado
Mae 41 93,2
Outros 3 6,8

Maior escolaridade referida

Ensino fundamental incompleto 9 20,4
Ensino fundamental completo 2 4,5
Ensino médio incompleto 7 15,9
Ensino médio completo 21 47,7
Ensino superior 5 11,4

Trabalho fora de casa
N&o 25 52,8
Principal provedor de renda
N&o 34 80,9

Dados do censo do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) de 2010
mostram que no Brasil, o nivel de instru¢do da populacdo aumentou, sendo em torno

de 50,2% o percentual de pessoas sem instrucdo ou com o fundamental incompleto

86



Resultados e discussao

(que antes era de 65,1%), e o nivel superior completo aumentou de 4,4% para 7,9%
(IBGE, 2010).

Porém, segundo dados da PNAD (2019) e do Censo de 2020, o nivel de escolaridade
dos cuidadores entrevistados assemelham-se aos encontrados na populacdo
brasileira, sendo 46,6% da populagdo como ensino fundamental, 48,8% com ensino

médio, e 17,4% com ensino superior.

A grande maioria das familias (84,1%) tem como rendimento domiciliar per capita
(RDPC) menor que um salario minimo, sendo que metade das familias apresentam
uma renda menor que 0,5 salario minimo por pessoa, representando na época do
estudo um valor menor que R$ 500,00 per capita (grafico 14), renda esta abaixo da
RDPC da regido na qual Botucatu esta inserida, que tem como média 2,6 salarios
minimo (IBGE, 2020).

Gréfico 14 - Faixa de renda per capita dos cuidadores, com base no salario minimo
vigente, 2019 (n=44).

Renda per capita das familias
50.0%
34,1%

15,9%

<0,5 ENTREO,5E 1,0 ACIMADE 1,1

Salario minimo*

* Referéncia do ano de 2019 (R$ 998,00).

Segundo dados de 2009 do Instituto de Pesquisa Econbmica Aplicada (IPEA) a
pobreza no Brasil diminuiu em oito anos (2002 a 2009), mas ainda se mantém
concentrada e mostrando desigualdades principalmente no Norte e Nordeste. A
parcela da populacao brasileira com renda menor que um salario minimo diminuiu de

71% para 58% neste periodo.
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E, de acordo com o levantamento, em 2004, 51,3 milhdes de brasileiros (equivalente
a 29% da populagéo) viviam com RDPC igual ou maior do que um salério minimo. Em
2009, haviam 77,9 milhdes de pessoas (ou 42% da populagcédo) que viviam com esta
renda mensal. Entretanto, em 2009, o IPEA ainda identificou 107 milhdes de
brasileiros vivendo com menos um salario minimo (sm). Segundo este estudo séo
considerados vulneraveis os que tenham RDPC entre 0,25 e um saldrio minimo,

sendo pobres os com renda entre 0,15 e 0,25 salario minimo per capita (IPEA, 2020).

Desta forma, as criancas do estudo estdo inseridas em familias em condicdo de
vulnerabilidade, e quase 50% delas em situacdo de pobreza ou préxima dela e, com
RDPC bem abaixo do esperado para a regido de Botucatu, que, segundo os dados do
IBGE de 2019, tem uma renda per capita em torno de 2,9 a 2,0 sm (CIDADES, 2022).
E, o nivel de educacédo semelhante ao da populacao brasileira, e, sendo cuidados por

mulheres que ndo trabalham fora do domicilio

Diante desta comprovacdo, o SPG, para além dos cuidados das patologias e
morbidades das criancas e adolescentes, percebe o apoio a familia como importante
na linha do cuidado, dando suporte psicossocial e informacional a esses familiares,
conceito reforcado pelo principio da integralidade do SUS (BRASIL, 1988),
possibilitando que haja uma rede de apoio que esteja pronta para acolher esta crianga,
que vai exigir algumas especificidades em suas necessidades. Sendo assim
justificada a equipe multiprofissional atuante nos ambulatérios composta por

assistente social e psicéloga.

O estudo de Rocha (2018), mostra que um filho com SD exige mais investimentos da
familia, repercutindo diretamente na dindmica familiar e na dificuldade de adaptacéo,
0 que pode levar a uma situacdo de estresse, definido como um desequilibrio que
ocorre quando os pais avaliam que os recursos que dispdem sao insuficientes para
lidar com as exigéncias de seu compromisso com o papel parental, podendo
influenciar negativamente na relacdo entre o cuidador e a crianga, sendo esta situacao
muitas vezes até mais ampla quando se trata de familias com criangas e adolescentes

com sindromes genéticas ou afec¢bes congénitas.

A rede de apoio ao cuidado é muito importante para o bom crescimento e

desenvolvimento destas criancas, bem como é fundamental para os cuidadores. Dos
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entrevistados somente trés (6,8%) disseram nao ter nenhum apoio para o cuidado
com a crianga/adolescente; a familia e a escola foram 0s mais citados entre as

entrevistadas (tabela 8).

O numero de servicos frequentados habitualmente, para estimular ou acompanhar a
saude e/ou a educacdo destas criancas e adolescentes, variou entre um a cinco com
média de trés servigos, sendo uma variagdo entre um a quatro para o cuidado de
Saude (média de dois) e de zero a trés para a Educacdo (média de um), a tabela 8

mostra o detalhamento destes.

Tabela 8 - Rede de apoio referidas para o cuidado continuo, 2019 (n= 44).

Variavel Frequéncia %
(n)
No cuidado continuo
Familiar 35 79,5
Escola 26 59,1
Igreja 2 4,5
Social 4 9,1
Financeiro 19 43,2
NUmero pessoas
Nenhum 7 15,9
Até dois 29 65,9
3 ou mais 8 18,2
Servigos
APAE* 17 38,6
Unidade Basica de Saude 11 25,0
Profissionais da saude”
Fisioterapeuta 18 40,9
Terapeuta ocupacional 17 38,6
Psicdlogo 6 13,6
Fonoaudi6logo 24 54,5

* APAE = Associagdo de Pais e Amigos de Excepcionais.

# Servigos externos ao HCFMB

Um desafio enfrentado pelos familiares cuidadores para além da condicao
socioeconfmica ja discutida, € 0 acesso a rede de saude para o atendimento da

crianca e a centralizagdo da responsabilidade pelo cuidado sobre a mulher,
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evidenciando a condi¢do de género associado ao cuidado a crianga como uma tarefa
predominantemente feminina. A fragilidade financeira pode ser decorrente também
pelo ndo trabalho fora do lar, da cuidadora — mae, pela necessidade de realizar o
cuidado e, diante da exigéncia do grande investimento para este, com estas criancas
e adolescentes, o Estado, porém deve ser uma fonte de apoio a estas familias, o que
nem sempre ocorre (WONG, 1999; O’BRIEN, 2001; LIRA, 2005, VERNIER e
CABRAL, 2006).

A idade no inicio do seguimento, das criancas cujos cuidadores foram entrevistados
foram predominantemente menores de um ano de idade (65,9%), com quase 50%
antes dos 6 meses de idade, como mostra o grafico 14. Este dado corrobora os
achados da andlise qualitativa dos dados descrita anteriormente, ja discutido do ponto
de vista de oportunidades para a melhoria no desenvolvimento e crescimento da

crianga.

Um outro olhar importante sobre este dado volta-se sobre a salide mental e a relacéo
entre a mae e o bebé, de suma importancia sempre, e ainda maior, em se tratando de
criancas com afeccdes congénitas e/ou malformacdes, pois segundo Winnicott (1956)
e Cramer e Palacio (1993), as transformacfes necessarias as quais a mée precisa
passar para poder se vincular e cuidar de seu bebé através da “preocupac¢ado materna
primaria” ou “revolugao poés-parto” devem ser acompanhadas pelo profissional de
saude, principalmente o pediatra, com intervencdes precoces e orientacdo inicial da
familia, assim que necessarias.

Gréfico 15 — Idade no inicio do seguimento no Servico, segundo relato dos cuidadores,
2019 (n=44).
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Até 6 meses entre 6 e 12 meses acima de 12 meses

A partir dos dados do grafico 15, verifica-se que para a maioria dos entrevistados, a
confirmacéo diagnostica das criancas ocorreu até o segundo ano de vida. Importante
ressaltar, que pode tratar-se de um diagndstico de sindrome ou alteracdo congénita,
ou até mesmo de auséncia destas, ndo sendo considerado este diferencial na

entrevista realizada.

Condes (2016) considera que “um filho comporta mdltiplas expectativas, projecdes e
idealizagbes dos pais”. E, Freud (1996), afirma que ha uma perfeicdo e uma
onipoténcia na crianca, a partir do amor parental, que a afasta ilusoriamente, dos
defeitos, malformagdes, deficiéncias e limites, e quando um filho adoece ou né&o
corresponde a este ideal esta fantasia parental € abalada, significando uma falha,

impoténcia ou imperfeicdo dos pais.

Assim, o momento de buscar e encontrar o diagndéstico é bastante delicado, pois deve
gerar um momento de luto nos pais, pelas perdas que este diagnéstico trara para a
crianca e para eles proprios. Klaus e Kenner (1992) descreveram uma sequéncia de
reacOes emocionais previsiveis diante do diagndstico de um filho com malformacéo:
choque, negacao, tristeza e raiva, equilibrio e reorganizacdo. Assim, a busca e o
encontro do diagnostico devem seguir um fluxo que consiga equilibrar toda esta dificil

situacdo do ponto de vista psicologico para as familias.

Do outro lado desta comunicacdo estd o profissional de saude, o médico pediatra,

emissor destas noticias e diagndsticos. E o foco na cura, no salvar vidas, traz em si
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uma visdo onipotente e que muitas vezes é tomada como uma missao pelos médicos.
Sendo o contrario, a ndo realizacdo adequada do diagndstico, uma perda, uma
experiéncia que pode trazer uma sensacdo de incompeténcia e de sentimento de
culpa. A atuacéao do profissional da saude, em especial do médico, coloca-o diante de
seus limites técnicos, relacionais e pessoais. Diante disto iniciam-se também por parte
destas algumas reacfes de defesas psiquicas, como a banalizacdo da situacéo, a
negacao de sentimentos e até a dissociacéo dos afetos. O equilibrio na comunicagao
e na interlocucdo é o grande desafio da situacdo (CONDES, 2016) para os

profissionais de saude que atuam no SPG também.

Segundo Winnicott (1988), esse diagndéstico e as conversas com o0s profissionais de
saude tem um grande impacto para os pais, sendo de grande importancia para a
promoc¢ao do vinculo entre a mae e o bebé e para determinar o “investimento” que
sera feito a esta crianca, para a promoc¢do do seu desenvolvimento e de seu
crescimento. Considerando a necessidade de o mais breve possivel iniciar as terapias
de apoio, para a estimulacdo destas criancas com afec¢cdes congénitas, o inicio
precoce do seguimento € muito relevante e deve focar o desenvolvimento global
(PERUZZOLO et al.,, 2015), uma vez que nao deve perder o rico periodo da
neuroplasticidade cerebral, com impactos na citoarquitetura cerebral e por
consequente nas capacidades dos adultos (GONCALVES, 2009), acrescido das
interferéncias do meio ambiente sobre o desenvolvimento do bebé logo ao nascer
(LAZNIK, 2013, p.93).

Porém, o fato da dificuldade na realizacdo do diagndstico etiol6gico, que remete
especificamente a origem do problema, numa dimensdo bioldgica, genética ou
neuroldgica, ndo deve ser um fator limitante a elaboracéo de uma linha de cuidado e
proposta terapéutica para a crianca e a familia, uma vez que nem sempre havera esta
resposta e o tempo para este € muito variavel, como mostrado no grafico 16 os dados
do SPG atraves das entrevistas realizadas.

Grafico 16 - Tempo para a conclusdo diagndéstica, segundo relato dos cuidadores,
2019 (n=44).
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Tempo para conclusao diagnostica

mAtélano ®1a2anos 4 a ou mais Sem conclusdo

No SPG, segundo os relatos das entrevistas com os cuidadores, 9% n&o conseguiram
elucidacdo diagnostica, quanto a etiologia, e 0s outros 68% ocorreram

majoritariamente entre 1 e 2 anos apaos inicio do seguimento no Servicgo.

Para Franco (2016), o modelo de abordagem etiolégica prevalece muitas vezes nas
avaliacbes. Ja o diagnéstico sindrémico aborda a probleméatica das perturbacdes do
desenvolvimento de outro ponto de vista: o da descricdo dos elementos caracteristicos
e comuns, mais frequentes numa determinada populacédo. O preponderante passa a
ser a dimensdo dos sinais, sintomas ou caracteristicas (comportamentais ou
morfolégicas) comuns, mesmo que, como muitas vezes, ndo se conheca a etiologia.
A descricdo dos quadros tipicos, bem determinados e fechados, possibilita a
compreensao de determinadas problematicas e a procura de intervencdes eficazes e

de forma mais oportuna.

Assim sendo, a mudanca da abordagem diagnéstica para uma abordagem funcional,
mais do que uma ruptura, € um movimento de complementaridade na intervengéo
oportuna (e precoce) no desenvolvimento infantil. A Classificacdo Internacional da
Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) — da Organizagcdo Mundial da Saude
(WHO, 2001; 2007), enfatiza também nesse mesmo sentido, a funcionalidade mais do

que a etiologia do problema. Assim como os movimentos que, na educacdo, se
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utilizam desta perspectiva nas necessidades educativas especiais, contrapondo-se ao

modelo de caracterizagao etiolégico.

Sendo assim, indica-se aqui uma importante mudanca para o qual este SPG tera de
avancar na sua organizagdo, uma vez que estd muito preocupado e atento aos
registros de diagnésticos etiolégicos (CID-10) e menos aos diagndsticos funcionais.
Mesmo que na pratica atue com énfase na (dis) funcionalidade para o inicio da
intervencdo precoce e na insercdo educacional das criancas e adolescentes

atendidos.
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5.3. Entrevistas: conteudos e significados

Neste tOpico serdo apresentados os resultados e a discussdo das entrevistas

realizadas, conforme instrumentos no anexo D, e as transcricdes no apéndice A.

A analise foi realizada seguindo a técnica de conteudo de Laurence Bardin (2004),
com leituras sucessivas até atingir nicleos de sentido e subnucleos dos mesmos,
sendo efetuadas varias leituras de cada resposta. Ao final foram construidas seis
categorias tematicas, mesclando as falas dos sujeitos entrevistados: cuidadores,

médicos residentes e funcionarias.

Considera-se que houve encontro dos significados dos contetdos das falas, e que a
riqueza desta andlise conjunta trard contribuicbes para o entendimento e o

aprimoramento deste Servico.
1. Oportunidades propiciadas

O Brasil esta passando por um momento de transic&o epidemiolégica, com o aumento
das doencas de etiologia genética como causas de morbimortalidade, sendo
necessaria a inclusdo dessas condicfes para o conhecimento e o planejamento na
gestdo da salde publica (CORREIA et al., 2011). O Sistema Unico de Saude (SUS)
e, portanto, seus servicos, trazem elementos no sentido de demonstrar a intrinseca
associacao entre as estruturas de formacéo e as de incorporacao dos profissionais no
mundo do trabalho (BRASIL, 1990).

Assim, os médicos residentes de pediatria, em suas falas, trouxeram a oportunidade
de contato com criancas com afeccdes congénitas e com suas familias, como um
beneficio na sua formacéo, proporcionado pelo SPG. Este realmente foi desde o inicio
um grande objetivo do Servico, que os alunos pudessem aprimorar seu olhar e
melhorar a capacidade de reconhecer sinais que possam auxiliar no diagndstico

destas criancas e adolescentes.

“.. a gente entra em contato com muitas alteragées diferentes, né, tanto
faciais quanto do restante do corpinho, das maos, dos pés, da marcha,
€, coisas que a gente tem que ficar mais... €... depois de passar no

ambulatorio, a gente fica mais atento pra juntar uma coisa com a outra e
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realmente pensar em alguma sindrome. Acho que essa € a principal

contribuiggo. ” (E 8)

Sabe-se que uma suspeita diagnostica € o primeiro ponto para o desencadeamento
de acbes que possibilitem o cuidado integral a crianca. Possibilita o avanco da
investigagcdo diagndstica e, no tocando as sindromes, significa também o inicio do
encaminhamento para equipe multiprofissional visando a estimulacdo oportuna e a
reducdo de déficits no desenvolvimento, além de possibilitar a interlocucéo
intersetorial visando inclusédo social e escolar. E, segundo Santos e Dias (2005) deve
ser treinado e aprendido pelo profissional de salde, para que a técnica e a habilidade

sejam aliadas no cuidado em saude.

Desta forma, aprimorando o exame fisico, repetidas vezes durante os ambulatérios
dos estagios, composto por dois meses no primeiro e no segundo ano do PRMPed,
refazendo-o com a supervisdo dos médicos do servi¢o, incluindo o apoio do
geneticista clinico desde 2018, houve o aperfeicoamento desta habilidade em nossos
residentes, e acreditamos também em nossos alunos do quarto ano, que estagiam

por dois meses neste Servico.

1...] a partir de entdo, suspeitar de alguma doenca genética quando ela
existe, entendeu? Entado, eu acho que €&, principalmente nisso...é atentar
pro exame fisico minuciosamente, porque essas doencas genéticas,

elas cursam, as vezes, com ... com alteragées muito discretas...”. (E 6)

A Politica Nacional de Atencéao Integral em Genética Clinica, instituida em 2009 para
o Sistema Unico de Saude (SUS), tem como um de seus objetivos o cuidado integral
aos pacientes com condi¢cdes genéticas, o incentivo a pesquisa e a educagao
continuada dos profissionais de saude para a implantacdo dessa politica (BRASIL,
2009).

Esta formag&o ocorre muitas vezes durante a assisténcia e deve envolver todos 0s
profissionais do servico, como buscamos fazer em nosso Servi¢co, envolvendo as
funcionéarias, bem como toda a equipe numa formacao continuada na préatica e com
apoio de conversas e orienta¢des, fazendo a mudanca, e a experiéncia do olhar serem
instrumentos no cuidado e no auxilio diagnostico também. Na fala das funcionarias

aparece a sutileza do olhar que vem sempre aprendido nos ambulatorios do Servico.
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“ Ah, nem todas demonstram que tem alguma patologia né, aparéncia
assim nem sempre demonstram... tem umas que é mais nitida, outras
nao... mas nem todas tem aparéncia de... nem todas tem... por isso acho
importante a genética, porque a genética vai afundo, vai na raiz do

problema e da um diagndstico mais perfeito, mais rapido”. (F3)

“A isso ai é muito especifico porque tem crianca que a gente vé que tem
problema, a gente vé aquela carinha caracteristica de sindrébmica né, o
jeito... mas tem crian¢a que ndo. Eu s6 acho muito bom que eles tenham
um ambulatério para eles seguirem, as maes tirarem as duavidas,

fazerem exames genéticos, [...]”. (F2)

Neste contexto, este ambulatorio assistencial, Unico e pertinente para 0 municipio e
regido, foi também pensado como um ambulatério didatico, no qual o residente teria
oportunizado o atendimento, a discussao e a avaliacdo das criangcas com afeccoes
congénitas, doencas genéticas e sindromes, ja diagnosticadas ou em investigacao, a
partir de um raciocinio reflexivo sobre um conjunto de sinais e sintomas, muitas vezes

sutis e que podem passar desapercebidos na rotina dos atendimentos.

Frequentam este Servico também algumas criancas e adolescentes para investigacao
de causas para o0 atraso no seu desenvolvimento, dificuldades de aprendizado, entre
outras, e para as quais nao se consegue definir um diagndstico etiolégico, genético
ou sindrdmico. Muitas vezes faz-se um diagndstico funcional, com condutas de apoio
terapéutico e orientacdo, e essa vivéncia, com uma certa incerteza sobre o saber de
fato qual a determinacéo de alteracdo tem a crianca, € muito angustiante para os pais
e muitas vezes para os profissionais também. Este também €& um aprendizado
importante na formacdo do médico residente, experienciado por todos que estagiam

e trabalham neste Servico.

7 7z

1...] eu acho que é isso, € uma gquestdo de crescimento profissional
assim, que isso também, vem por uma demanda espontanea, as vezes
até na propria UBS, ou uma crianca que passou despercebida no
bercario, mas vem com uma alteracao de crescimento, tudo isso, a gente

faz essa triagem. " (E 7)
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“..ndo é saber fazer o diagndstico, é saber ver o que ta de alterado, pra
poder fazer o encaminhamento bom, assim, porque néo € so6 falar que

tem face sindrémica, é falar o que tem de alterac&o. ” (E 10)

“Acho que é... também é importante, porque me ajuda durante a atuacéo,
a identificar né, os pacientes portadores de sindrome genética... na
populacéo, [...] foi mais facil identificar depois de ter passado no

ambulatorio de puericultura genética”. (E 2)

Diante do recém-nascido com malformacdo congénita, a atuacdo do profissional da
saude deve ser especifica e de qualidade. Desta forma, os conhecimentos sobre as
malformagcbes e as condutas a serem adotados pela equipe sdo relevantes e
compartilhadas na orientacdo aos pais e familiares, os esclarecimentos de duvidas e
também palavras de encorajamento na busca da qualidade de vida dentro dos limites
impostos a crianga (SANTOS e DIAS, 2005), como colocado pelo médico residente

na fala a seguir.

“..esses dias mesmo, nasceu uma crianga que todo mundo achava que
era Sindrome de Down, e a gente ficou discutindo as
caracteristicas...entdo, eu acho que, depois que a gente passa no
ambulatério, a gente fica mais atento para as sindromes, principalmente

aquelas que a gente nao conhecia...” (E 3)

Uma abordagem biopsicossocial inicial, ainda no setor de neonatologia € de grande
valia para a familia e para a crianga com afeccfes congénitas e suas perspectivas
futuras, a aceitacdo da crianca, 0 apoio aos pais, e a percepcédo do tempo para o
ajuste a esta nova situacao (ELSTER, 2001). A tentativa de iniciar uma avaliacao e
um vinculo ainda no setor de Neonatologia, € uma constante na atuacdo dos membros
da equipe do Servico, e também considerada pelos residentes como algo necesséario,
para oportunizar uma proximidade e comunicacdo com os pais desde o nascimento
do bebé.

“[...] entdo eu acho que deveria comecar desde da neonatologia...a gente

Jé devia ter um ambulatério pra encaminhar esses pacientes sabe”. (E6)

Inicialmente, entre os anos de 2016 e inicio de 2018, os pediatras da equipe que

avaliavam estas criangas na Neonatologia, realizavam exaustivo estudo a fim de
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auxiliar no raciocinio diagnostico e, além de acolher as méaes, e iniciar o vinculo para
0 seguimento ambulatorial. Estas visitas tornaram-se mais elucidativas a partir de
meados do ano de 2018, quando o geneticista do Servico passou a acompanha-las.
Sempre que possivel os médicos residentes em estagio em nosso Servico as
acompanham, e o médico residente do local que solicitou a avaliagdo sempre esta
presente.

‘l...], comecar a participar das interconsultas da genética, pra poder
suspeitar de alguma doenca...na neonatal..eu acho que ¢é

importantissimo. ” (E 6)

Embora as escolas médicas tendam a aumentar o contetdo de genética do curriculo
de graduacao, estudos nos paises membros dos Estados Unidos Estados e Unido
Europeia mostram que as abordagens educacionais atuais ndo preparam os alunos
para praticarem um ambiente de cuidados de salde, ambiente este cada vez mais
influenciado pela genética e genémica (GUTTMACHER, 2007).

No Brasil, o treinamento e o ensino em genética médica estdo sendo introduzidos nos
cursos de Medicina, porém ha ainda poucas escolas com a disciplina de genética
clinica, assim a maioria dos médicos nao tem vivenciado as aplicacdes da genética
na pratica clinica (PORCIUNCULA, 2004). E, considerando-se a politica do SUS de
Atencdo as Doencas Raras (BRASIL, 2014b), que necessitara de mais profissionais
de Saude capacitados para o atendimento, nota-se a necessidade da atencdo em
Genética Humana e Clinica na formacdo dos profissionais da Saude (RAMIREZ e
PRAXEDES, 2015).

Em contrapartida, o interesse publico e dos profissionais de salude neste tema é
crescente (VOGEL e MOTULSKY, 2008), assim como por graduandos e pos-

graduados de cursos da Saude.

Destarte, o SPG tem proporcionado a oportunidade deste contato com recém-
nascidos, criancas e adolescentes com afec¢cbes congénitas, de reconhecer suas
nuances, suas sutilezas, também de preencher uma lacuna na formacdo de
profissionais de saude, pediatras, como bem disse nos idos de 1979 o Professor Pedro
de Alcantara, capacitados para iniciar o seguimento destas criancas e acolher suas

familias.
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Conhecimento e experiéncia

Um dos objetivos primarios deste ambulatério foi o de oportunizar o contato dos
meédicos residentes de pediatria, com as criancas e suas familias com doencas
genéticas, ampliando assim o seu olhar, o que até antes de 2013 nao ocorria de

maneira regular na formacéo deles.

‘E na...assim, a contribuicdo que eles me deram além da formagéo
médica e tal, foi eu me descobrir, assim, a minha vocacéo por essa area,
.... € eu ja tinha isso na minha cabeca, ah... [...] Ai, eu comecei a atender
no ambulatorio, vi que eu gostava, entdo, assim, foi uma coisa, né, que
eu falo que eu me encontrei, assim, nesse ambulatério. Entdo, contribuiu
ndo sé pra minha formacdo como pediatra, mas pra me fazer descobrir

a vocaggo. ” (E 9)

1...] Entédo, eu acho que aprendi um pouco 0 manejo da sindrome de
Down, e como que é a consulta em si, o que avaliar, o que fazer

seguimento, é...” (E 10)

Segundo Rosa e Solomon (1998) citadas por Jofoli (2002) apenas ensinar Genética
aos estudantes de Medicina nao é suficiente na aplicabilidade destes conhecimentos
em beneficio aos seus futuros pacientes. A pratica diaria do atendimento, no
conhecimento dos pacientes, de suas familias e de todo o contexto € necessario para
gue se possa associar a este saber académico, alcancado o apoio entre ambos. A
busca de informacdes em fontes adequadas é uma garantia de ampliacdo de
conhecimentos e aumento de capacidade de atuacéo profissional adequada, dando
ao educando a capacidade de construcéo de seu conhecimento (JOFOLI, 2002).

Neste Servico sdo realizados os atendimentos individuais pelos alunos e médicos
residentes de pediatria, e a seguir ocorre a checagem do caso, na maioria das vezes
incluindo a equipe multiprofissional presente (pediatria, equipe da Saude do escolar,
psicologa, e os outros que estiverem presentes). Em alguns momentos ha a discusséo
com médicos de outras especialidades, atuado nos mesmos periodos destes
ambulatérios, exemplifico principalmente com a Cardiopediatria, Endocrinologia
Pediatrica e a Gastropediatria e também a busca por informacdes em fontes

fidedignas. Assim, o estimulo a construgcdo do aprendizado, numa perspectiva
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integrada, € uma realidade diaria, buscada em todo atendimento, e foi demonstrado
na fala de alguns médicos residentes.

“Entdo, [...] uma crianca que eu vejo que tem algum dismorfismo
facial...sutil assim, eu comecgo a procurar [...] aprendi que tem o OMIN

agora, também ... que vocé pode ver as desordens genéticas. ” (E 6)

“..entdo assim, pra mim, eu tive uma vivéncia muito boa e mudou muito
agora, [...], essa visdo sabe, holistica, assim, das criancas, e sO

contribuiu pro meu crescimento mesmo. ” (E 9)

Desta forma, visando a formacdo de pediatras com conteddo de genética em
conformidade com a orientagcdo atual da Sociedade Brasileira de Pediatria, e em
consonancia com a necessidade de uma formacgao em genética clinica, considera-se

gue este SPG tem oportunizado encontros e conhecimentos muatuos.
2. Acolhimento, comunicac&o e o compartilhar

Algumas vezes a explicagéo deve ser feita com palavras informais, com familiaridade
e seguranca, objetivando atingir a pessoa que interage com o profissional de saude e
trazendo a comunicacgao dialdgica para proximo do paciente e seu cuidador. Este é

um exercicio diario nos atendimentos realizados neste Servigo.

“Agui os médicos e os alunos falam claro com os pacientes, entdo a
gente entende”. (CS13)

O amparo a familia no momento do diagnostico interfere na experiéncia de
enfrentamento da enfermidade. Bolla et al. (2013) constataram que se os profissionais
da area da saude, sdo empéticos no momento da divulgacdo da méa noticia, sédo
considerados base para o enfrentamento, significando o contetdo a partir da interacao
social (BLUMER, 1998). Da-se desta forma para a familia entendimento de que a
situacdo podera ser enfrentada e que ela € menos complicada do que parece ser.
Vérias falas dos cuidadores e de uma funcionaria reforcam este sentido de
acolhimento, identificamos entédo, que este contexto de amparo e cuidado gerado a

partir da comunicacao, tem ocorrido nas consultas.

“Foi aqui que fizeram todo acolhimento para dar o diagnostico da

sindrome de Down, entéo isto trouxe muita tranquilidade”. (CS9)
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“Nossa, trouxe um conforto, pois eu fiquei muito assustada no comeco,

mas depois, através do acompanhamento fui melhorando”.(C7)

“Quando tem um filho assim, alguém que ajude a gente nesta misséao,
sdo anjos. Para tudo tem uma solugdo né?... a informacéo e a estrutura

gue a gente tem aqui sao fundamentais”. (C9)

“E o carinho que elas tém com elas né... é muito grande, da mae com a
Dra. [...] também, os residentes que ficam com ela também... nossa tudo

as maes ja chegam perguntando né”. (F4)

Segundo Bolla et al. (2013), citando Roecker et al. (2012), o momento no qual as
familias tém contato com a deficiéncia e as anomalias congénitas ha um grande
impacto, pois, este encontro traz consigo a perda do filho idealizado, e inicia-se um
processo de luto, porém diferente de quando ha a morte, uma vez que a crianca esta
viva e 0s pais, em um primeiro momento, ndo acreditam no diagndstico, ocorrendo
choque e descrenca. Este momento € muito importante para os cuidadores e também
para o profissional de saude, que deve ter muita sensibilidade, sendo um desafio no
aprendizado do médico residente de pediatra durante os atendimentos, e que foram

trazidos em suas falas.

“.., consegquir orientar essa familia de uma melhor forma, muitas vezes,
investigar, inclusive, a familia, né, e dar uma orientacdo melhor pra uma
qualidade de vida, pra conseguir o estimulo daquela crianga, a0 maximo,
que ela... o desenvolvimento ao maximo, né, dentro das limitacdes dela.
"(E1)

“O melhor do ambulatério foi o apoio que é dado para a familia da
crianga. Orientar de como come...a quantia, sendo a madrasta dava o
gue queria, pois, a S. € compulsiva para comer, e a orientacdo do servico
foi muito boa pra mostrar os limites e as caracteristicas da sindrome’.
(CS1)

A conversa € uma ferramenta e, Dora Schnitman (2000) afirma que “mundos s&o
criados em conversacgoes, se constituem em realidades virtuais, que, uma vez criadas,
possuem existéncia e se sustentam como realidades”. E aprender a utilizar esta

ferramenta a favor do outro é de extrema relevancia para o cuidado em saude. Uma
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pratica constante de toda equipe do Servico em utiliza-la com muito zelo e

ponderacéo.

“.. outra coisa, € a maneira que a gente conversa com oS pais sobre
essas alteracbes que a gente vé, que eu acho que isso é muito
importante, como que a gente aborda isso com a familia de uma
maneira que seja menos traumatica possivel pra eles, pra que eles
consigam lidar com tudo isso e estimular a crianca da maneira
adequada.” (E 8)

“..aprender a tratar as criancas e as familias com mais respeito e
atencao, entendendo que eles tém uma crianga em casa como todas as
outras. ” (E 5)

O envolvimento dos membros da equipe de salde ndo se restringe somente as
afericdes, consultas, mas ao acolhimento e a dedicacédo e a interlocucdo com as maes

e com as criangas neste Servico.

“O meu trabalho? [...] eu acho assim gratificante, a gente tem um bom
contato com as maes, tem contato com as criancas e o melhor € um
contato bom, [...]”. (F2)

E a partir da empatia inicial, que os cuidadores, as maes em sua maioria, se sentem
fortalecidos e seguros para assumir o cuidado integral e conseguem avancar na

atencao necessaria no dia a dia de seus filhos.

“Auxiliou muito na orientacao da alimentacdo e sobre os remédios mais
apropriados para o E”. Eu estava perdida com as orientacdes que
estavam sendo dadas antes|...]”. (CS3)

‘Ajudou a tirar as duvidas quanto as dificuldades que ele foi
apresentando, e que sdo normais para quem tem a sindrome de Down
né? ” (CS5)

Estas falas, que identificam apoio e evolu¢cdo no desenvolvimento da crianca geram
expectativas positivas para o futuro contribuindo para o enfrentamento das situacdes,
enfatizando a possibilidade de superacéo de dificuldades, incluindo o grande desafio

gue € a escolarizacao destas criancas.
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“Sei la, da4 mais confianca na gente, coisas que a gente ndo percebia
antes dele, agora a gente percebe, fui ler mais e entender o que ele tem
e que eu posso fazer para ajudar ele.... Foi dito que apesar do que ele

tem ele € uma crianga normal e que a gente deve tratar ele como
crianca”. (C15)

A partilha com pessoas em situagdes semelhantes

Construir e consolidar redes sdo processos intimamente ligados a convivéncia.
Conviver com outros, significa interagir de forma reciproca, a partir de trocas,
principalmente afetivas, que possibilitam o desenvolvimento na diversidade de papéis,
alteracao e equilibrio de poder, conjuncao de olhares, contato fisico, respeito mutuo,
entre outros elementos a depender da situacdo (JULIANO e YUNES, 2014).

Ja nos idos de 1988 Bowlby, em seus estudos, considerou que uma rede de apoio
social e afetiva eficiente estd associada a prevencao de violéncia e ao fortalecimento
de competéncias, bem como do senso de pertencimento e da maior qualidade dos
relacionamentos.

Assim, na sala de espera deste Servico, a capacidade de promover 0 encontro entre
cuidadores, mées, em situacfes semelhantes, é um ganho na vida destas pessoas e
apareceu relatado na fala de cuidadores e de funcionérias. A organizacdo dos
atendimentos propicia este contato, com varios retornos sendo agendados em datas
semelhantes, a fim de que os familiares se conhecam e consigam trocar informacdes
e conversas sobre seus filhos. Ha um momento de espera para a checagem dos
casos, por se tratar de um Servico de ensino também, promovendo um momento de
troca entre as familias, além da pequena espera entre a chegada e pesagem, que se
inicia as 7 horas, e o inicio dos atendimentos, as 8 horas. A equipe muito fixa desde o
inicio do Servico propicia um conhecimento impar das familias, e oferta o suporte para

que o compatrtilhar seja estimulado e oportunizado nos ambulatérios.

“Mas aqui a gente ouve muito dos médicos e também a gente conversa

entre a gente, pois tem muita méae com crianga igual ao meu filho”. (CS2)

“Aqui a gente vé outras criangas iguais ao meu filho, e a gente conversa
com as maes e vé que ndo € so a gente que esta nesta situacao, isto da

um conforto para a gente”. (C7)
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“O ambulatério é de grande valia né, até mesmo porque ajuda as maes diante
do perfil da crianca a levarem uma condicdo melhor de vida, entendeu? No
acompanhamento, até mesmo no social, é.... como que diz... até mesmo na

parte psicoldgica deles né... é muito importante”. (F1)
3. Aintegralidade a individualizagdo para o cuidado

Baseando-se no cuidado integral aos pacientes com condicdes congénitas e
genéticas, segundo a Politica Nacional de Atencéo Integral em Genética Clinica no
SUS (BRASIL, 2009), e no PNAISC (BRASIL, 2018), verificamos nas falas dos
entrevistados uma construgdo deste cuidado, primordial na sua concepgdo como

Servigo.

“Nos momentos dificeis tive apoio neste ambulatério, sempre buscando

um cuidado mais integral do meu filho [...]". (CS14)

Na formacdo dos médicos residentes em pediatria, algo que parecia ser natural
aparentemente foi propiciado pela atuacdo e atendimento neste Servi¢o. Por isto a
importancia do atendimento se dar em dois meses continuamente, na maioria das
vezes, ha a possibilidade do treinamento de habilidades e condutas, e verifica-se,

durante o préprio estagio o crescimento do estudante (aluno ou médico residente).

‘E, também, ndo me atentava, a necessidade especial que essas
criancas tinham, né, de acordo com as suas limitacdes, de acordo com
as suas sindromes, as suas caracteristicas, qual era a necessidade

daquela crianca pra gente abordar de uma maneira integral...” (E 1)

1...] que eu preciso saber que vao...que podem, acarretar problemas
pras criancas, entdo, identificar que tais sindromes estdo mais
associadas com problema cardiaco, ou outra sindrome com problema

renal, entdo, saber identificar numa investigacao inicial, [...].” (E 4)

Para promover um atendimento voltado as necessidades dos pacientes, familiares e
comunidade centrada na prestacdo de cuidados da saude, é fundamental que o
conhecimento, as habilidades e as atitudes necesséarias sejam efetivamente
identificadas e adquiridas (ESCALDA e PARREIRA, 2018, citando Parsell e Bligh,

1999). Diante das individualidades dos alunos e das observacdes dos profissionais do
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Servigo, um direcionamento para o estudo, a busca, a postura ou o olhar durante os
atendimentos é orientada a fim de aprimorar ou adquirir qualidades pessoais, e
aprofundar o conhecimento necessario. E parece que as estratégias estéo

adequadas, e 0s objetivos sendo atingidos.

“[...], como pediatra mesmo, ter uma visdo diferente e levar em
consideracao as peculiaridades da sindrome, eu acho, das sindromes,
né.” (E 9)

A articulacéo de um conjunto de estratégias para a inclusao dessas criancas nas redes
de atencdo a saude, identificando as situacfes de vulnerabilidade e risco de agravos
e adoecimento, para a promocdo do desenvolvimento considerando as
especificidades deste publico, seguindo os preceitos do eixo VI do PNAISC (BRASIL,

2018), foi identificada na fala dos cuidadores.

“Ajudou por ter descoberto coisas novas sabe? Umas possibilidades de
tratamentos melhores, que antes falavam para a gente que nao tinha o

que fazer, que era so para ir levando pra fisio e para a fono”. (C18)

“ [..] ajudou muito para entender o que meu filho tem, que ele era
chamado de mongoloide/retardado, estava estudando em escola normal
e ele ndo fala. Entdo o fato dele pode entrar na APAE e ter o diagndstico
da Sindrome, ter a orientacdo para lidarem com ele foi muito importante

para ele e para mim. (C22)

Para Barbara Starfield (2002), o conceito da integralidade deve estender a rede de
cuidados em saude, para outros servicos e promover o0 apoio as familias em resposta

as suas necessidades. Alguns cuidadores reconhecem este cuidado.

“Que toda consulta a Dr? e a equipe dela falam que ele precisa fazer a
Fono, se estéa na fisioterapia, se esta indo na creche. A alimentacdo...ela

ndo deixa a gente descuidar do tratamento dele ndo”. (CS16)
Progressos no desenvolvimento

A familia da crianga com alguma afecgéo congénita sabe que ela tem um crescimento
e desenvolvimento vagarosos se comparada a outras sem anomalia; no entanto,

acredita que, mesmo com suas limitacdes, também se desenvolvera dentro de suas
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possibilidades (BOLLA et al.,2013). Com isso, ha esperanca e expectativa diante do
desenvolvimento saudavel e todas as demonstracfes do progresso infantil sédo
captadas, gerando intensa vibracdo familiar, refletindo também no profissional de
saude que sempre tem contato com esta crianca. Grande satisfacdo para o Servico
poder avaliar que todo o empenho em sua formagdo e manutengdo tem podido

promover avangos no desenvolvimento das criangas.

“Também para o desenvolvimento dele, pois tudo que ensinam aqui a
gente vai fazendo e ajuda muito. Eu ndo sabia que com a sindrome seria

assim, pensei que ia ficar atrasado e ponto”. (CS22)

“Olha... para as criancas é uma grande evolucao, porque as criancas
sdo sindrome de Down né, elas nossa... fazem quatro anos s6 que eu
trabalho na pediatria s6 né, eu vi a evolugéo delas... sdo umas criangas
gue chega la sem desenvolvimento, depois sai de la mais desenvolvida,

a gente pesa e faz altura deles né, a gente vé a evolugéo ali”. (F4)
4. A desconstrucédo de pré-conceitos

Muitas vezes presente no pensamento da propria pessoa, 0 pré-conceito pode trazer
sentimento de tristeza e de indignagcdo, gerando situacdes conflituosas e de
desconforto (BOLLA et al., 2013). Muitas falas retrataram as situacées e comentéarios
preconceituosos que o cuidador enfrenta por parte da sociedade. Este tema foi trazido
por médicos residentes e cuidadoras, e demonstraram o arduo trabalho realizado no
SPG na tentativa de descontruir estes pré-conceitos e em tratar todas as criancas,

adolescentes e suas familias com equidade.

“.. 0 primeiro encontro, os primeiros ambulatérios, acho que foram muito
importantes pra quebrar a barreira do pré-conceito, e de entender que,
as criancas com sindromes genéticas, sao criangas normais, que tém
uma vida normal, precisam de cuidados em casa, pelos pais, da mesma
maneira do que as outras, que as vezes, a gente...antes de saber, antes
de conhecer, a gente acaba tendo um pouco de pré-conceito e de medo.
"(ES)
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“[...] com a sensacdo de uma limitacdo na vida dela. Ai no ambulatorio
nossa! Ajudou bastante no enfrentamento e na visdo de que nao seria

assim como haviam pensado inicialmente”. (CS9)

‘Eu sinto que aqui ninguém tem nenhum preconceito, que sabe, em

alguns lugares que vou com ela sinto que as eles tém [...]”. (C3)

E possivel constatar a existéncia de ideias preconceituosas em relacdo as criangas
deficientes. A crianga com Sindrome de Down, ou outra deficiéncia, ndo é inferior ou
anormal, € apenas diferente, porém, muitas vezes a representacdo social em nossa
sociedade as tenta segregar ou estigmatizar, de forma mais incapacitante do que as
proprias limitagbes inerentes a sua condigdo. A deficiéncia ndo deve ser negada,
porém esta deve ser aceita e incluida com o seu valor social (BOFF e CAREGNATO,
2008). As falas das maes cujos filhos tem a SD trouxeram este conteudo, que tanto

tentamos descontruir nos ambulatérios do Servico, refor¢cado na fala da funcionaria.

“Com a noticia que tinham tido antes tinham ficado tristes, eu e meu
marido, com a sensac¢ao de uma limitacao na vida dela. [...] Sabe que foi
0 pai que aceitou primeiro né? ...que eu sobre a sindrome de Down, e
gerou um pouco de conflito, pelo que a gente traz na cabeca da gente
né? ” (CS9)

“[...] e em nao colocar o preconceito, que a gente mesmo tem quando
pensa na sindrome. [...] A gente mesmo, eu e meu marido, as vezes
insistimos em tratar a R. como sendo diferente das outras criancas, do
nosso outro filho.[...]”. (CS14)

“[...] porque ja sdo umas criancas meio especiais né? A gente fala que...
nds que somos ... eles sdo muito inteligentes. Eles falam que tem QI a

menos... que tem Down... ndo, ndo... eles tém QI a mais! [...] (F4)
5. Otrabalho em equipe

Diante da complexidade dos problemas de saude dos atendidos pelo SPG, a pratica
colaborativa interprofissional é cada vez mais requerida para tornar a atencéo a saude

mais segura, efetiva e integral, buscando realizar um trabalho compartilhado com
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acOes coletivas voltadas a tarefas comuns (REEVES, 2016; D’AMOUR et al., 2005),

e quando bem utilizada esta pratica promove a confianca nos cuidadores das criancas.

“Amei a parte da genética pois vejo um amor diferente nas pessoas que
estao neste ambulatério. Eu me sinto amparada por saber que tem uma

especialidade na sindrome de Down neste ambulatorio”. (CS3)

Assim, buscando integrar o cuidado e orientar o cuidado, ha a necessidade de
encaminhamento para especialidades médicas e de outras areas da saude e da
educacdo, mesmo considerando que possa ser esta uma abordagem biologicista e
fragmentada, porém sem perder a ideia da Paideia grega, tomando o individuo como
um todo (CAMPOS, 2006), cabendo ao pediatra o lugar social de responder sobre a
crianca como um todo, ndo somente em relacdo a doenca ou & afeccéo congénita,
mas também quanto ao seu desenvolvimento global, incluindo questbes relacionadas
a fala, dificuldades escolares, imposi¢cao de limites e educagdo (PERERA, 2013).
Conteudos estes presentes na fala de todos os entrevistados: cuidadores, médicos

residentes e funcionarias.

“I...], eles tém um diagnostico mais preciso, eles sabem a conduta que
vao tomar, eu acredito que facilitou muito para as outras especialidades
a ter uma conduta mais .... Mais especifica mais clara, com mais nitidez
do que eles véao fazer, que conduta eles vao tomar, que procedimento

eles vao”. (F3)

“Contribuiu para as orientagdes, encaminhamentos para outras

especialidades que a minha filha tem de seguir”. (CS12)

O modelo de atencdo vigente busca consolidar as politicas publicas em saude
voltadas as melhorias e ao atendimento das necessidades da populacédo, seguindo os
principios e diretrizes norteadores do SUS (PAULUS e CORDONI, 2006). Nele, o
profissional de saude deve ser capaz de trabalhar bem com os pacientes e os colegas
de trabalho em um servi¢co de salde em que a equipe €&, essencialmente, o ponto de

partida para o cuidado e para o vinculo.

“Ali a gente vé que eles sao dedicados, [...] eu sinto eu vejo... eu vivencio
iss0o, que eles tém uma dinamica perfeita. Tem amor, eles se dedicam,

eles se empenham. Tem empenho...”. (F3)
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“Tem dias que a gente chega perto deles, eles ja conhecem a gente

mesmo [...] eles conhecem. (F4)

Segundo o estudo de Correia et al. (2011), sobre o conhecimento dos médicos sobre
genética médica, o geneticista foi visto como alguém sobrecarregado, que atende
pacientes complicados, a quem se recorre quando “ndo se sabe mais o que fazer”.
Reconhecendo, porém, que 0s geneticistas se utilizam e valorizam a semiologia
meédica, ndo se valendo na maior parte do tempo de tecnologias dispendiosas e de
alta complexidade, aproximando o seu trabalho do cotidiano médico, porém que

muitas vezes precisa ser mostrado pelo outro para que possa ser compreendido.

“l...] o contato com 0 geneticista no ambulatorio, porque é uma Visao
que eu néo tinha tido em nenhum outro lugar, [...] ah..a orelha é de tal
forma, os olhos tem tal alteracdo, o nariz é de tal jeito... eu ndo tinha
essa percepcdo antes, as vezes eu olhava, achava diferente, achava
gue tinha alguma coisa, mas eu nao sabia explicar aquilo e nem em

quais sindromes pensar”. (E1)

O apoio dado aos cuidadores traz um retorno afetivo e de vinculos para os
profissionais de salde que atuam neste Servico, o reconhecimento vem de varias

formas sendo representando em algumas falas.

“Quando tem um filho assim, alguém que ajude a gente nesta misséao,
sdo anjos. Para tudo tem uma solucao né?... a informacao e a estrutura

gue a gente tem aqui sado fundamentais”. (C8)

Apesar dos esforcos para ampliagédo do cuidado integral, com uma equipe composta
por varios profissionais, muitos ainda em especializacdo, aprimoramento, ou
estudantes em supervisdo, o contetdo da importancia destes profissionais na equipe
de assisténcia continua, diante do aumento da demanda do Servico, aparece na fala

de um dos médicos residentes.

‘[...] a maioria das criancas precisa seguir um multiprofissional, muitas
nutricionistas, fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, as vezes psicologo
né, muitas vezes pras familias, e, as vezes, ter esses profissionais 14, no
dia do ambulatorio, [...]” (E 5)
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6. Dificuldades vivenciadas

O Hospital e os servigos de ensino tém suas caracteristicas, e a repeticdo das historias
nas consultas as vezes pode gerar incOmodos aos pacientes ou familiares no caso da
consulta em pediatria, que expressam uma certa ambiguidade ao atendimento
realizado pelos alunos, porém os pilares do ensino-aprendizado médico sdo a
entrevista clinica e o exame fisico (AAMC, 2004; SWANSON e ANDERSON, 1993),

desta forma ndo podendo ser retirados da consulta e do atendimento.

A maneira de realmente minimizar este desconforto, expressado na fala do cuidador,
€ a leitura dos prontuarios e discussao prévia dos casos, lembrando que trabalhamos
com prontuarios eletrdnicos no HCFMB desde o ano de 2012. Isto nem sempre tem
conseguido ser realizado em nosso Servico. No ano de 2016 e 2017, quando houve
um meédico residente na area de atuacdo em Pediatria, esta discussao prévia foi
possivel. Desde 2017 uma das pediatras da equipe levanta os casos e faz anotacdes
e orienta os alunos e médicos residentes no dia do atendimento. Em alguns momentos
a discussao prévia com os médicos residentes sdo mais constantes, outros nem tanto,

porém a discussdo com a equipe mais ampla do Servico € uma meta a ser atingida.

“l...] o relatério da crianca que tem de repetir toda vez que eu venho para
a consulta. Eu tenho prazer, mas a gente perde tempo contando tudo de
novo, os alunos deviam escrever e ler no prontuario para a gente nao

precisar ficar repetindo sempre”. (CS4)
Barreiras no acesso aos servicos de saude e de educacao

Foi trazida na narrativa dos cuidadores a deficiéncia no funcionamento do mecanismo
de referéncia e contra referéncia no atendimento a crianca, sendo que a maioria dos

servicos nao contempla o apoio em relacdo aos cuidados, a assisténcia

multiprofissional e ateng&o a familia como um todo.

As politicas publicas no Brasil, visam garantir o acesso igualitario a assisténcia as
criancas e as que apresentam deficiéncia, malformacdes e doencas e sindromes
genéticas (BRASIL, 2007,2013,2018), porém na pratica, ha grande dificuldade de
organizacdo, e financiamento, dos servicos de saude no SUS gerando assim, um

cuidado mais focado na assisténcia imediata muitas vezes, sem o devido apoio para
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a reabilitacdo, promocao da saude e prevencdo de agravos, que para 0s que tem
afeccBes congénitas podera gerar exclusdo das atividades da vida cotidiana.

Na tentativa de suprir essa lacuna, as familias buscam a assisténcia nos servicos de

maior complexidade, como no HCFMB.

“l...JIndo levo o meu filho para consultar na cidade que eu moro nao,
somente trago aqui neste ambulatorio e neste Hospital, pois tem mais
exames e o sistema do computador que tem todo o relatério dela. Acho
também que o conhecimento dos médicos aqui é melhor”. (C2)

“Porque faz cinco anos que eu corria com ele para saber o diagndéstico
do que ele tinha. Portanto aqui foi tudo, para o tratamento e para ele

poder ficar na escola”. (C3)

Na percepcao das cuidadoras verificou-se a existéncia de algumas barreiras para o
acesso a atencdo a saude de seus filhos, que puderam ser minimizados com o

atendimento no SPG.

“l...]Jpois se nao fosse aqui até agora ele estaria desassistido. De onde
eu moro a gente nao tem muita opcao sabe? Entdo se ndo é a orientacdo
e as cartinhas para fazer as coisas que ele precisa la a gente néo

conseguia ngo”. (CS21)

O Servico atua como coordenador da atencdo a saude dessas criancas dentro das
Redes de Atencao a Saude (RAS). Segundo Ayres (2004), a capacidade de garantir
acesso aos servicos de saude significa consolidar desejo e projeto para o cuidado,
tornando efetivo um dos principios do SUS, o acesso universal e igualitario ao sistema
de saude brasileiro, que deve sempre ser priorizado e oportunizado, com atuacao
interprofissional, pois as demandas que se mostram séo variadas, para além somente

do cuidado em saude.

“Eu tenho dificuldade de fazer a fisioterapia dele no servi¢o publico, e
tenho dificuldade de parar de trabalhar para poder cuidar mais dele, com

o diagndstico que ele tem eu ndo consigo receber o beneficio”, (C16)

Diante dos avancos tecnoldgicos, com diagndsticos precoces e precisos, ainda

durante o pré-natal, ha a possibilidade de se antever o nascimento de criangcas com
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algumas malformacdes e sindromes genéticas (BERNAL e LOPEZ, 2014). E
importante refletir as repercussdes que estas informacdes podem gerar na relacéo
que ird se estabelecer entre a mae e o pai e seu bebé (GOMES, 2016). Porém a
utilizacdo adequada desta informacao pode sim trazer beneficios para a preparacao
psicoldgica, afetiva e organizacional da assisténcia a estas criancas. Neste contexto,
o conteudo da fala a seguir mostra que o apoio profissional pode ser importante neste

preparo, sendo uma lacuna a ser aprimorada pelo Servi¢o na atualidade.

“[...] seria importante ter o contato de uma psicéloga ap6s o parto nos
casos de criancas que nascem com a sindrome. Se soubesse entdo
durante a gestacdo que a M. ia hascer com a sindrome o preparo seria
outro”. (CS9)

Um grande desafio —a escola

Citando Paulo Freire podemos considerar que “A leitura do mundo precede a leitura
da palavra” (FREIRE, 1989, p.9), e educar para uma sociedade inclusiva, com
inclusédo escolar, pressupde compreender toda uma complexa realidade e também a
necessidade de individualizacdo das criancas, uma proposta deste Servico desde a
sua concepcgéo, e que pdde ir se configurando uma realidade, a partir de 2016, com a
entrada na equipe de uma professora especialista em Saude do Escolar, que a seguir
trouxe sua equipe multiprofissional para auxiliar na assisténcia e contribuir com o

ensino e aprendizagem de todos os envolvidos nos ambulatérios.

“ Ajudou bem no ensinamento e também para colocar ele na creche,
gueria tirar ele da APAE. Quando comecou a frequentar a escola normal

com as outras criancgas esta se desenvolvendo mais”. (CS4)

“Sabe, ajudou meu filho a parar com os tiques e com isto ele conseguiu
ser melhor enturmado na escola e melhorou o comportamento e o

aprendizado dele na escola”. (C14)

A Politica Nacional de Educacao no Brasil, regulamentou o AEE (artigo 2° do Decreto
7611/11), porém ainda ha a necessidade do trabalho conjunto entre os setores Saude
e Educacdo para que as criangas possam ter acesso, e assim avancar no
aprendizado, através da promoc¢ao da inclusdo que este Servico tanto preza e

promove.
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“Na escola a MC. nao tinha acompanhante para a professora e agora

tem. Isto tem ajudado bastante no desenvolvimento dela”. (C20)

A padronizacdo dos alunos e a educacdo bancaria vém sendo substituidas pela
valorizacdo da heterogeneidade humana, da diversidade, consagrando-se o periodo
de ruptura paradigmética, sendo que tal processo estd baseada no sonho da
humanizacgéo dos sujeitos (FREIRE, 2001, p.99). O SPG vem conseguindo promover
estas mudancas, e contribuir para este processo, e foi reconhecido e esteve presente

na fala dos cuidadores.

Na abordagem da equipe de Saude do Escolar, presente nos ambulatérios do SPG,
este olhar é presente em todas as consultas, e tem promovido avang¢os na incluséo,

conforme alguns cuidadores relataram.

“Ah e na hora de tirar as davidas também, como por exemplo de ter de
ir para a escola, que pensei que ele ndo ia poder ir, na normal né? Mas

nao falaram que podia, deram a carta e esta tudo indo bem”. (C18)

A presenca de afeccdes congénitas, pode apresentar diversas limitacdes nas criancas
e adolescentes, desde alteracbes em marcha, movimentos, dificuldades de audicao,
fala e comunicacao, déficit de atencdo, hiperatividade - comum por exemplo nos que
tem a SD (SBP, 2020), entre outras, que podem interferir no comportamento e
aprendizado na escola. Para que se possa atingir resultados satisfatérios na inclusédo
escolar, é necessario conhecer quais as suas capacidades e necessidades
educacionais especiais (ONOFRE, 2020).

Estas criangcas muitas vezes necessitam de atencdo especial para que consigam
desenvolver suas habilidades funcionais — e, devem ser considerados todos os fatores
gue contribuem para que haja progressos no aprendizado, e na autonomia da crianca
e do adolescente. Objetivo buscado nas consultas e com o apoio multiprofissional aos
cuidadores e as criangas. Temos no HCFMB a referéncia para o acompanhamento
especializado destas criangas, como ja exposto anteriormente, e em muitos casos é
necessaria uma rotina de terapias e estas devem ser ofertadas e realizadas pelos
Sistemas Locais de Saude, motivo de muitos encaminhamentos, e contatos

principalmente do Servi¢co Social e da Psicologia de apoio de nossos ambulatorios.
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“Sempre ajudam quando eu preciso resolver alguma coisa, um problema
como agora na escola dele. Sempre tenho este ambulatério para me
ajudar”. (CS15)

A educacao inclusiva objetiva garantir constitucionalmente o direito de toda crianca
frequentar a escola, respeitando e valorizando todos os alunos em suas
caracteristicas individuais, e se modificando para garantir que esses tenham seus
direitos respeitados e promovendo espacos de convivéncia da diversidade e das
singularidades de cada um, possuidor ou ndo de alguma deficiéncia (ONOFRE, 2020).
E esta capacidade inclusiva esteve presente na fala do cuidador, o que nos leva a
considerar que a atuagao propositiva do Servigo tem tido reflexo no local que necessita

ter.

“..fol orientado que ele deve comer sozinho, mas que nao pode ter
barulhos, e entdo ele consegue comer na escola, que antes nédo

conseguia, ele fica sozinho na sala e come”. (C21)
A ansiedade por um diagnostico

O processo de compreender o diagndstico € mediado por ansiedades. A familia busca
as possiveis razbes que possam explicar a causa da anomalia. As fontes de
informacdes sé@o variadas, formais e informais, buscam auxilio em diferentes
especialidades médicas e em genética, e até mesmo nos saberes populares (BOLLA
et al., 2013).

“Tratavam ele como hiperativo e ndo conseguiam definir o que ele
realmente tinha. O fato de ver o filho da gente sendo tratado como ele
era doi na gente, pois € filho da gente né... independente do que ele
tenha”. (C22)

“[...] As pessoas nao tinham ideia que meu filho tinha uma sindrome,
entdo ficavam falando que a cabeca dele era amassada, e aqui me
confirmaram que é a Sindrome de Sotos. E ajudaram no esclarecimento

sobre a sindrome”. (C12)

O diagnostico, mesmo que de uma afec¢ao congénita, uma doenca ou uma sindrome,

traz ao cuidador, em geral a mae, uma sensacgao de controle, de conhecimento sobre
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o fato, enquanto por sua vez a auséncia deste gera uma sensacgao de inseguranca
diante da situagédo (GOMES, 2016). Por isto em alguns momentos as falas de alguns

cuidadores trouxeram a sensacao de frustracdo, e em outras alivio.

“Ah...acho assim, é..., sendo bem sincera, eu esperava algo mais
fundamentado do diagndstico, mas foi dito que € uma variavel aleatoria
do ambiente, entdo neste ponto de conseguir saber ao certo o que a B.
tem ndo ajudou muito. Eu esperava algo genético para poder explicar o
que elatem [...].7 (C1)

“E para o meu filho o importante foi ter visto os exames normais que

vocés pediram aqui, de genética’l...]. (C13)

O impacto do discurso sobre a representacéo do inconsciente que a mae tem sobre o
seu filho pode modificar significativamente o curso dos acontecimentos, segundo
Cabassu (1997), no livro “Palavras em torno do bergo”. Assim, € importante que 0s
profissionais de saude reflitam a respeito do olhar que terdo sobre o problema
vivenciado pela familia, quando confrontada com algum tipo de malformacdo ou com
o diagnostico da afeccdo. Assim, entender estas falas é importante para o0s

profissionais no atendimento ambulatorial.

“Para mim esta tudo sendo novo, eu entendo pouca coisa, e eu gostaria
de ter a possibilidade de descobrir o motivo de ser genético ou algo novo.
Pois por ser mae e querer saber “porque que isto foi acontecer”, como

mae fica isto na cabeca da gente”. (C4)

“Se tivesse mais exames para fazer, a gente pensa né...nem sei se ia
ajudar, mas a gente sempre acha que com exames iam descobrir mais

o que ele tem”. (C4)

O que o profissional de saude ira falar, e a fala que os cuidadores irdo ouvir terdo
reflexos importantes nas relacdes e na forma de enfrentamento dos problemas que
poderdo vir, nesta situacado de uma crianga com suspeita ou confirmacao de afeccbes
congénitas é preciso haver uma aposta nesta crianca (GOMES, 2016). No SPG, a
partir de uma equipe coesa amparada no trabalho multiprofissional e interdisciplinar,

tenta-se estimular um cuidado que promova e estimule o desenvolvimento infantil,
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apoiando seus cuidadores. E, a fala sobre a contribuicdo do Servigo, para o cuidador
e para seu filho, indica que o caminho esta sendo percorrido adequadamente.

“Para lidar e aceitar sobre a doenca sabe? Para lidar com ele, sobre o
desenvolvimento, para o apoio com a sindrome dele”. (C11)

O ensino dateoria

Muito se discute na literatura sobre o ensino médico e o equilibrio entre conhecimento
cientifico, raciocinio clinico, desenvolvimento de habilidades préticas, formacao do
carater e profissionalismo (BOTTI e REGO, 2010).

A residéncia médica € um periodo de busca de aperfeicoamento da competéncia
profissional, trata-se de uma modalidade de pdés-graduacdo, com treinamento em
alguma especialidade. Porém traz consigo aquisi¢cao progressiva de responsabilidade
pelos atos profissionais; desenvolvimento da capacidades e habilidades, ética e
espirito critico (BRASIL, 2020; MARTINS, 2005).

Por mais que se busque no SPG préticas construtivistas no ensino-aprendizagem,
numa perspectiva de “reflexdo-acdo” (SCHON, 2000), com a problematizacdo durante
os atendimentos e discussdo de casos em tempo real, pelos pediatras e pelo
geneticista, aulas e discussdes de fundamentacao tedrica mais estruturada ainda é
uma demanda dos médicos residentes. As aulas teoricas atualmente estéo voltadas
a formacao basica em Genética Pediatrica para identificacdo de sinais e sintomas para
considerar afeccBes congénitas, ministradas a todos os médicos residentes do
segundo ano do PRMPed, em cerca de 3 a 4 periodos de 2 horas. Varios médicos

residentes contextualizaram um anseio por mais embasamento tedrico.

1...] mas que facilitaria mais a gente conseguir ter um periodo ali...
discutir um pouco mais a parte tedrica né, entender... € impossivel a
gente dominar todas as sindromes, mas pelo menos, das mais comuns,
a gente conseguir ter um preparatério, ou até, durante o estagio, porque
também, ¢ dificil.” (E 7)

‘Realmente, eu acho que a parte tedrica, é... das principais sindromes,
[...] o que vocé vai pedir de exame genético, se sO o caribtipo vai

identificar, se precisa de mais exame ou nao, é... quais 0s exames de
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imagens, quais outras mas formacfes que vocé vai pesquisar quando

tem essa sindrome, [...]” (E 8)

Verifica-se que apesar das transformacdes na formacao profissional, permanecem,
no entanto, como necessidade dos estudantes, mesmo que meédicos residentes, em
abordagens tradicionais de ensino-aprendizagem, ainda fortemente centradas na
dimenséo bioldgica do cuidado. Porém na busca pela formacdo de profissionais
criticos e comprometidos com a atencao integral a saude, utilizando-se de ferramentas
como o acolhimento e o cuidado integral para intervir na realidade dos individuos
(RANGEL et al.,2017), verificamos em varias falas dos médicos residentes, nos temas
previamente identificados a partir dos discursos, que a compreensao multidimensional
do ser humano, foi também apreendida e pode ser considerada uma contribuicéo

deste Servico na formacéao destes profissionais.

Nesse sentido também, é importante refletir que as préaticas apreendidas no processo
de producédo do cuidado devem ir além da execucdo de conhecimentos técnicos e
tedricos, sendo relevante considerar o campo organizativo e da rede de cuidados.
Para a consolidacao do cuidado integral, € preciso resgatar varios aspectos, tais como
acolhimento, vinculo, responsabilizacdo e resolubilidade, sendo dificil exercer o
cuidado desarticulado de outras préticas e do contexto organizativo do SUS (ASSIS
et al.,2015), questdes estas incluidas ndo somente como aprendizado durante os
qguatro meses de estagio no Servico, mas também nos trés anos de formacéao
pediatrica no Programa de Residéncia Médica no quals estes residentes estéo

inseridos.
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5.4 A pesquisa

Vérios sdo o0s projetos de pesquisa desenvolvidos e alguns ja finalizados,

oportunizados a partir do SPG, aqui apresentados como resultados deste estudo.

Uma vez estruturado o SPG em 2016, iniciaram-se 0s primeiros projetos de pesquisa,
envolvendo alunos de graduacédo de Medicina e Nutrigdo em iniciagéo cientifica (IC),
e um projeto para o Mestrado Profissional de uma residente da pediatria.

Projeto “Avaliacéo do estado nutricional, do consumo alimentar e do nivel sérico
do zinco de criangas com a Sindrome de Down”. Realizado entre agosto de
2017 e fevereiro de 2019, o estudo objetivou o Mestrado Profissional em
Medicina, defendido por uma médica residente da Pediatria, em fevereiro de
2019.

Projeto “Avaliagcao do estado nutricional e da dieta de criangas e adolescentes
portadores da Sindrome de Down”. Projeto desenvolvido por uma graduanda
do curso de Nutricdo do IBB-UNESP, como IC, contou com bolsa FAPESP,

desenvolvido nos anos de 2016 a 2018.

Nos anos seguintes houve mais alunos com projetos pesquisa, incluindo dois
trabalhos de concluséo de curso (TCC), sendo um de uma aluna de fisioterapia de
outra Instituicdo de Ensino particular, e também uma aluna do curso de Biologia do
Instituto de Biociéncias da UNESP de Botucatu.

Projeto “Avaliacdo da fungdo motora grossa em criangas com Sindrome de
Down”. Monografia de conclusao de curso de fisioterapia, realizado no ano de
2017, teve orientacdo da uma docente da Instituicdo de Ensino particular, e
coorientacdo da responsavel pelo Servi¢co de Pediatria Genética.

Projeto “Avaliacao do nivel de zinco plasmatico em criancas e adolescente com
Sindrome de Down”. Monografia de conclusdo de curso de Bacharelado em
Ciéncias Biologicas do Instituto de Biociéncias de Botucatu-UNESP, realizado
no ano de 2018, teve orientacdo desta pesquisadora e docente responsavel
pelo Servico de Pediatria Genética, e coorientacdo de uma docente,

farmacéutica do IBB.
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Nos servigcos de saude, hd a necessidade da articulagcdo entre a pesquisa e 0 ensino,
previsto desde 1988 na constituicdo que instituiu o SUS (BRASIL, 1988). Esta inter-
relacdo € capaz de produzir conhecimento proprio, garantir a assisténcia de qualidade
e com rigor cientifico (FERNANDES et al. 2005, p.447), viabilizando, segundo estes
autores, a construcao-reconstrucéo-significacdo de conhecimentos. Com a intencéo
de que haja esta agregacdo da pesquisa ha que se investir para se encontrar
estratégias e processos que a facilitem, muitas vezes envolvendo outros profissionais,
instituicbes e até mesmo setores, com 0 objetivo de ultrapassar lacunas de
conhecimentos e de valores na saude (ELLERY et al.,2013), como vem ocorrendo no
SPG.

Considerando que o conhecimento se mostra cada vez mais imprescindivel em
qualquer area de atuacao, e que a investigacao diante do desconhecido, através da
pesquisa responde a uma necessidade humana, iniciar este processo ainda durante
0 ensino médio para estudantes propicia a0 mesmo tempo 0 uso de recursos
tecnolégicos para coleta de informacdes e divulgacédo de resultados, contribui desta
forma para o processo de ensino aprendizagem e pode identificar aptidées para a
pesquisa em jovens e futuros académicos (PORTILHO e ALMEIDA, 2008;
NEUENFELDT et al.,2013). Assim a participacdo de estudante do ensino médio de

escolas publicas de Botucatu também foi oportunizada pelo Servico.

Projeto “Avaliacdo do crescimento de portadores da Sindrome de Down —
comparacao entre diferentes curvas”. Projeto desenvolvido por aluno do ensino
médio, com bolsa de IC do CNPq, agosto de 2017 a julho de 2018.

A atencdo a saude individual € um dos objetivos principais dos servicos de saude, e
sujeito na determinacao das condi¢cGes de vida e salude e doenca das populagdes.
Tendo, porém, as vezes, pouco reconhecimento de sua funcdo nos estudos sobre
estas circunstancias, bem como da eficacia e efetividade de intervengdes em
pacientes, quer seja em pesquisas clinicas ou epidemioldgicas, capazes de articular
as dimens0@es tecnoldgicas, gerenciais, politicas, econdmicas e culturais (NOVAES,
2004). Assim alguns estudos de avaliacdo nutricional foram e continuam a ser
desenvolvidos, ampliando a atuacdo para além dos ambulatorios do Servico, e
contando com alunos de outra Unidade de ensino da UNESP, justificando assim,
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sempre a atuacdo multiprofissional e interdisciplinar na assisténcia e também na

pesquisa.

Projeto “Avaliagao do estado nutricional e da dieta de criangas e adolescentes
— grupo controle de portadores da Sindrome de Down”. Projeto desenvolvido
por uma graduanda do curso de Nutricio do IBB-UNESP, como IC,
desenvolvido nos anos de 2017 e 2018.

Segundo Loma (2003), os servicos de saude tém como desafio aprimorar suas
pesquisas tornando-as com impactos positivos sobre os resultados da atencéo e da
saude das pessoas e, assim contribuir para a solucdo de problemas e melhoria da
qualidade da assisténcia e da implementacao efetiva de politicas intersetoriais.

A partir do ano de 2018 outros estudos foram delineados e iniciados com os pacientes
do Servico, a maioria deles com os que tem a sindrome de Down, por serem uma
populacdo mais homogénea e também a de maior frequéncia no Servi¢co. Assim, ha
outros trés estudo em andamento, todos envolvendo Mestrados profissionais em
saude, de duas médicas residentes da pediatria, e de uma médica assistente do

Servico. E também um outro projeto com graduanda da nutricdo como IC.

Projeto “Disfuncéo dos hormonios tireoidianos e repercussdes no crescimento
e desenvolvimento em crian¢cas e adolescentes com Sindrome de Down:
revisdo sistematica”. Iniciado em agosto de 2018, no PG em Medicina, com

uma meédica residente da pediatria.

Projeto “Sindrome de Down, disfung¢des da tireoide e desenvolvimento motor:
estudo clinico”. Iniciado em agosto de 2018, no PG em Medicina, com uma
médica residente da pediatria. Projeto com financiamento regular da FAPESP.

Incluiu bolsa de Treintamento Técnico-1ll para fisioterapeuta e assistente social.

Projeto “Repercussbes do estado nutricional do zinco em criangas e
adolescentes com Sindrome de Down”. Iniciado em 2019, no PG em Pesquisa

Clinica, com a médica assistente do Servico.

Projeto “Avaliacdo do consumo alimentar e da ingesta de nutrientes de
criancas e adolescentes com Sindrome de Down: estudo caso-controle”.

Iniciacdo Cientifica de graduanda da Nutrigdo do IBB-UNESP, iniciado em
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2019, com bolsa FAPESP.

O apoio financeiro a pesquisa, incluindo inicialmente bolsas de IC (FAPESP e CNPq),
e no ano de 2019 de um apoio regular da FAPESP, corroboram a importancia da
pesquisa na formacao de profissionais da area da saude, bem como da pesquisa em

servicos de saude.

E indiscutivel que o desenvolvimento de pesquisas em sistemas e servigos de satde
pode contribuir para o aprimoramento e fortalecimento do SUS, e para a qualidade na
atencdo nos servicos de saude, integrando-se aos processos sociais, econémicos e
politicos que constroem a saude atual e futura da populacdo brasileira, fortalecendo
da melhor forma possivel o papel que a ciéncia e a tecnologia devem ter na sociedade
(BROWN, 1991). Neste sentido, buscando oferecer contribuicbes a populacdo do
SPG, e integrando-se aos processos da assisténcia, algumas pesquisas-acao se

iniciaram no ano de 2019.

Segundo alguns autores, avaliar a qualidade de vida (QV) dos cuidadores das
criancas e adolescentes, entendendo o impacto que as tarefas a eles atribuidas
podem gerar na QV € muito importante para aprimoramento da relacdo e do apoio a
estes cuidadores nos servicos de saude (EISENHOWER et al., 2005; RICCI et al.,
2003). Assim um projeto neste sentido esta em desenvolvimento no SPG. Visando
apoiar estes cuidadores durante a coleta de dados da pesquisa, ele ocorre com a
presenca da assistente social e da psicologa, intervindo e orientando a partir da

situacdo identificada na aplicacdo do protocolo da pesquisa.

Projeto “Atencéo integral a saude de criangas com a Sindrome de Down e a
qualidade de vida de seus cuidadores”. Iniciado no ano de 2019, conta com

um aluno da graduacédo de Medicina como IC (bolsa CNPQ).

Apds delinearam-se pesquisas tentando responder a algumas questdes voltadas para
aprimorar o conhecimento visando uma assisténcia mais adequada aos que tem a SD.
Verificou-se que, para além do nosso Servi¢o, o0 aprimoramento de a¢cdes ao nivel da
APS poderia ser benéfico para um cuidado mais integrado e em rede. Portanto em
2018 e 2020 iniciaram-se estudos voltados para identificar os conhecimentos de
meédicos e enfermeiros na APS de Botucatu — Unidades Bésicas e de Estratégia da

Saude da Familia, discutir formas de acesso e de assisténcia aos que tem a SD.
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Considerando a prevaléncia da SD e os novos conhecimentos capazes de propiciar
mais qualidade de vida e inclusdo a esta populagdo, torna-se esta busca pela
qualificacdos dos profissionais de saude na APS uma importante questdo de saude
publica (PESSALACIA et al.,2015).

Projeto “O cuidado a saude de criangas com Sindrome de Down na atengao
priméria & salde em Botucatu-SP: limitacBes e potencialidades do sistema
unico de saude”. Mestrado profissional, iniciado em 01 de junho de 2018. Com
objetivo de Mestrado Profissional em Medicina, desenvolvido por uma médica

residente da Pediatria.

Projeto “O cuidado a crianca com sindrome de Down a partir do PNAISC, na

abordagem de enfermagem na atencdo primaria a saude de Botucatu.

Monografia de concluséo de curso Enfermagem, iniciado em 2020.

O nascimento de um filho com deficiéncia pode gerar uma crise no meio familiar e
afetar todos os membros, incluindo os irméos, os quais podem enfrentar dificuldades
adicionais como aumento de responsabilidades e funcdes, sentimentos de ciimes,
culpa e vergonha. Por outro lado, os vinculos familiares podem ser fortalecidos e
caracteristicas e atitudes altruistas e humanitarias podem ser desenvolvidas (MESSA
e FIAMENGHI JR., 2010). Analisar a percepcao materna sobre seu filho com SD, ao
receber o diagnéstico, promover o desenvolvimento e cuidado de seu filho, e, analisar
as percepcdes maternas sobre a colaboracdo dos profissionais de saude, passaram
a ser guestionamentos frequentes no Servico e motivaram, em 2019, dois estudos de
IC para alunos da graduacdo em Medicina, com o apoio da equipe multiprofissional e
orientacdo de outros docentes envolvidos com a assisténcia no SPG.

Projeto “Ter um irmédo ou irma com Sindrome de Down: uma perspectiva
fraternal sobre as experiéncias, responsabilidades e desafios enfrentados”.
Elaborado no ano de 2019, com um graduando do curso de Medicina em IC,
e a orientacdo de uma docente médica que atua em um dos ambulatorios do
SPG.

Projeto “A vivéncia de familiares de criangas com sindrome de Down”. Iniciado
no ano de 2019, com uma graduanda da Medicina em IC. Orientacdo de uma

docente da psicologia que atua no Servico de Pediatria Genética.
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A interagdo com as outras especialidades do HCFMB, como apoio ao cuidado das
criancas e dos adolescentes do Servico de Pediatria, gerou também, além de uma
integralidade no cuidado a busca coletiva por respostas a serem buscadas através da
pesquisa. Dentre as manifestacdes de disturbios musculoesqueléticos, as mais
conhecidas e citadas na literatura sao a instabilidade atlanto occipital, que é umas das
mais preocupantes devido a possiveis lesfes raquimedulares associadas, além de
artrite inflamatéria, pé plano, subluxacdo patelar, instabilidade femoropatelar,
hipermobilidade articular, displasia de quadril e atraso no desenvolvimento locomotivo
(BRASIL, 2012a). No final do ano de 2019 iniciou-se um projeto com a participagao
de uma mestranda, médica residente da Ortopedia.

Projeto ” Disturbios osteomusculares relacionados a Sindrome de Down em
criancas pré escolares e escolares: elaboragao de protocolo de atendimento”.
Mestrado profissional em Medicina, com coorientacdo da coordenadora do
Servigo.

Todas as pesquisas desenvolvidas até o momento tiveram seus resultados finais ou
parciais apresentados em diversos Congressos Cientificos locais, nacionais e
internacionais. Materiais de divulgacdo do conhecimento como folders, e-book foram
elaborados, capitulo de livros, e um artigo cientifico em analise atualmente por revista

cientifica.

Assim, também através das pesquisas desenvolvidas a partir da estruturacao do SPG
tem-se buscado promover o cuidado integral, de forma integrada entre varios
profissionais do SPG e do HCFMB e, articulando-se com outros servicos do SUS e
outras Instituicdes de ensino. Propiciando para os estudantes envolvidos, do ensino
meédio, graduandos e pods-graduandos, uma associacdo da pesquisa com a
assisténcia e buscando respostas a lacunas de conhecimento que possam vir a
aprimorar o Cuidado em Saude, promover melhorias na Qualidade de Vida e propor
acOes de Educacdo em Saude.
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O Servico de Pediatria Genética tem sido capaz de promover a assisténcia adequada
as criancas e adolescentes com afeccbes congénitas, em conformidade com o
PNAISC. Aincluséo das criancas e os atendimentos realizados tem oportunizando um

adequado seguimento e estimulo visando o crescimento e desenvolvimento infantil.

O SPG tem promovido a integralidade do cuidado, o apoio a inclusdo escolar e,
favorecido a assisténcia multiprofissional as criangcas e adolescentes.E, tem sido

capaz de articular e coordenar a assisténcia a estas criancas e adolescentes.

A estruturacdo do SPG proporcionou melhoria nos registros dos diagnosticos da CID-
10, e inclusdo e ampliacdo do numero de atendimentos aos que tem afeccdes
congénitas. Além de reduzir o tempo para o inicio do seguimento e dos diagnosticos,

otimizando assim a capacidade de desenvolvimento e crescimento destas criancas.

A sindrome de Down representou a mais frequente afeccdo congénita e

cromossOmica atendida pelo Servigo.

O apoio na comunicacdo do diagnostico, no acolhimento e na orientacdo para o
cuidado e para a inclusédo escolar, e o auxilio na ruptura de pré-conceitos foram as

principais contribuicdes do Servigco para os cuidadores.

O SPG, através de seus profissionais e da assisténcia prestada proporciona, um
ambiente de trabalho adequado e oportunidade de troca de experiéncias para 0s

cuidadores.

O Servico tem oportunizado uma formacdo de pediatras com conteudo de genética
clinica, em conformidade com a orientacéo da Sociedade Brasileira de Pediatria, e as

necessidades do SUS.

A pesquisa tem promovido a articulacdo com a assisténcia e o ensino. Ocorre com
participacdo multiprofissional e interdisciplinar e, com atua¢do na Atencdo Primaria
em Saude. Busca trazer conhecimentos a fim de aprimorar o cuidado em saude,
promover melhorias na Qualidade de Vida das criancas, adolescentes e de seus

cuidadores.
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Dificuldades no acesso, na integralidade do cuidado e no aprendizado ainda precisam
ser enfrentados visando melhorias na assisténcia, no ensino e o bem estar dos

cuidadores, das criancas e dos adolescentes.
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7. Consideragoes finais

A realizagdo deste estudo foi de extrema relevancia, avaliou o Servigo de Pediatria

Genética e, trouxe uma visdo geral dos ultimos sete anos, desde o seu inicio e
estruturacdo do Servico, até o final do ano de 2019; possibilitou também verificar como

ele é considerado e percebido por alguns dos envolvidos na assisténcia.

O estudo trouxe contribuicdes para o aprimoramento da assisténcia e do ensino, que

ja foram iniciadas a partir do ano de 2020, apds contato com os dados desta tese.

As pesquisas realizadas no Servico devem continuar sempre trazendo contribui¢cdes
para a assisténcia, e novos conhecimentos que possam aprimorar a vida das criangas,
dos adolescentes e de seus familiares, quer seja no préprio servigo, quer seja em
atuacles junto a Atencdo Primaria em Saude e em formacgéo de recursos humanos

para o SUS.

Uma limitacdo a ser considerada, pode ser a ndo inclusdo das falas dos médicos
assistentes, incluindo a do geneticista, da psicéloga e da docente que atua em um dos
ambulatérios do Servico, que poderia trazer ampliacdo no olhar sobre o mesmo, além
de outras contribuicdes, tendo sido esta também uma opcéo da pesquisadora, diante
do periodo limitado para a conclusdo desta pesquisa e apresentacdo da tese, sendo

ainda viavel de ser realizada na atualidade.

Ha a necessidade de se avancar para a inclusao da Classificacdo Internacional de
Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) nos atendimentos, ampliando assim a
capacidade em avaliar a evolu¢édo dos que frequentam os ambulatérios. Trata-se de
um tema a ser discutido com o CIMED do HCFMB para viabilizar tecnicamente a sua
insergéo no registro dos diagnasticos e, vincular a treinamento e reciclagem continua

dos profissionais e médicos residentes que atuam no SPG.

Um desafio atual é ampliar a capacidade resolutiva e diagnéstica do Servico com a
busca por recursos para exames que auxiliem nos diagnosticos etioldgicos e, tambéem
de ampliar a equipe presente nos ambulatérios, uma vez que outros profissionais da
area da saude, terapeuta ocupacional e fisioterapeuta principalmente, trardo grande

contribuicdo na assisténcia e na integralidade do cuidado as criangas e adolescentes
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Considerac6es finais

e também aos seus cuidadores. Teméaticas estas que necessitam de discussao
estratégica com o0s gestores do HCFMB e que muito avancardo a partir do
credenciamento deste Hospital junto ao Programa de Doencas Raras do Ministério da
Saude, iniciado no ano de 2019 e, a seguir paralisado devido a necessidade de
enfrentamento da pandemia covid-19 pelo qual o Brasil e 0 mundo passaram até este
ano de 2022. Na atualidade, diante da melhoria do panorama nacional e dos servicos,

esta discussao sera retomada.
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B — TERMO DE CONSENTIMENTO

B1) Residentes e funcionérios do Ambulatorio

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO (TCLE)
RESOLUCAO 466/2012
(Para maiores de 18 anos) —

CONVIDO, vocé , aluno gue estagia ou
estagiou, ou funcionario que trabalha nos ambulatérios de Puericultura e Pediatria Genética do
Hospital das Clinicas de Botucatu, para participar do Projeto de Pesquisa intitulado “Ateng&o
integral a salde de criangas e adolescentes com afecgdes congénitas (genéticas ou ndo): a
experiéncia de um servigo de assisténcia, extensao, ensino e pesquisa”, que sera desenvolvido
por mim, Professora Dra. Catia Regina Branco da Fonseca do Departamento de Pediatria, da
Faculdade de Medicina de Botucatu — UNESP.

Estou estudando a caracterizac do deste servigo de assisténcia, ensino e pesquisa, e para
isto preciso aplicar uma breve entrevista semiestruturada com duragdo de cerca de 15 minutos,
para enfendermos o que representou em sua formacdo académica efou profissional, ter
frequentando este ambulatorio durante a sua graduac o, efou pas-graduacao.

As entrevistas serdo gravadas, sem a sua identificacdo, e depois serdo transcritas na
forma de textos para analise pelo pesquisador.

Se wvocé for funcionario do ambulatdrio gostaria de saber o que vocé acha deste
ambulatorio de genética, como € o servico nele e como percebe este ambulatorio para as
criancas e suas familias.

O beneficio que vocé tera em participar desse projeto sera propiciar o conhecimento sobre
este servico no ensino e na pesquisa. Alem disso, existirdo beneficios para futuros alunos,
familias de criancas, apds a obtencio dos resultados da pesquisa.

Como irei abordar algumas questdes sobre o servico e sua formacdo na entrevista,
acredito que ndo havera nenhum risco para vocé, porém pode haver certo desconforto ou
incomodo,

Figue ciente, que a sua participacdo neste estudo & voluntaria e que mesmo apos ter dado
seu consentimento para participar da pesquisa, vocé podera refirar a qualquer momento, sem
gualquer prejuizo para vocé.

Este Termo de Consentimento Livre e Esclarecido foi elaborado em 2 vias de igual teor, o
gual 1 via sera enfregue a vocé devidamente rubricada, e a oufra via sera arquivada e mantida
pelo pesquisador por um periodo de 5 anos apos o término da pesquisa.

Qualquer divida adicional vocé podera entrar em contrato com o Comité de Etica em
Pesquisa afravés dos telefones (14) 3880-1608 ou 3880-1609 gue funciona de 2° a 2 feira das
8.00 as 11.30 e das 14.00 &s 17horas, na Chacara Butignolli s/n® em Rubido Junior — Botucatu -
Séo Paulo. Os dados de localizag 8o dos pesquisadores estdo abaixo descritos .

Apds terem sido sanadas todas minhas dividas a respeito deste estudo, CONCORDO em
participar de forma voluntaria, estando ciente que todos os meus dados estardo resguardados
através do sigilo que os pesquisadores se comprometeram. Estou ciente que os resultados desse
estudo poderdo ser publicados em revistas cientificas.

Botucatu, I

Pesquisador Participante da Pesquisa

Nome: Catia Regina Branco da Fonseca
Endereco: Rua Agenor Nogueira, 1355, Vila
Sdo Lacio, Botucatu/SP

Telefone: (14) 38801497

Email: catia.fonseca@unesp.br
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B2) Cuidador

TERMO DE CONSENTIMENTO"LIVRE E ESCLARECIDO (TCLE)
RESOLUCAO 466/2012
(Para maiores de 18 anos) — CUIDADOR/ responsavel

CONVIDO, o (a) Senhor (a) CUIDADOR(a) efou
responsavel por uma crianga ou adolescente com diagnostico de doenga congénita (ao nascimento),
podendo ser genética ou sindrome a para participar do Projeto de Pesquisa intitulado “Atenc&o integral a
saude de criancas e adolescentes com afec¢des congénitas (genéticas ou néo): a experiéncia de
um servico de assisténcia, extensao, ensino e pesquisa.”, que sera desenvolvido por nés, Professora
Dra. Catia Regina Branco da Fonseca do Departamento de Pediatria, da Faculdade de Medicina de Botucatu
— UNESP e José Matheus Menegalli aluno de Medicina da Faculdade de Medicina de Botucatu — Unesp.

Estamos estudando as afecgdes congénitas, que nasceram com seu filho(a), e também sobre a
Sindrome de Down e a qualidade de vida de quem cuida destas criangas. Por isto convidamos o (a) senhor
(a) e o seufilho, para que possam participar do estudo e que vocé, como responsavel e cuidador, responda
uma breve entrevista para nos, com alguns dados de sua condigéo de estudo, social e econdmica. A
entrevista tera a duracéo de cerca de 15 minutos, informamos ainda que seu o seu(ua) filho(a) tiver em
seguimento por ter a Sindrome de Down, sera também aplicado um questionario sobre a sua vida.

O beneficio que vocé tera em participar desse projeto sera propiciar o conhecimento sobre o
seguimentos e os diagnosticos sobre as doencas e problemas que nasceram com ele (a) (congénitas). Além
disso, existiréo beneficios para futuros pacientes, apos a obtenc&o dos resultados da pesquisa.

Como iremos fazer pergunstas nas entrevistas sobre sua condigdo econdmica, trabalho e tambem
sobre o cuidado de saude do seu filho no ambulatério de pediatria, acreditamos que ndo havera nenhum
risco para vocé ou para ele, porém pode haver certo desconforto ou incomodo, como abordaremos questdes
relacionadas ao seguimento dele e sua qualidade de vida.

Figue ciente, que a sua participac&o neste estudo & voluntaria e que mesmo apos ter dado seu
consentimento para participar da pesquisa, vocé podera retirar a qualquer momento, sem qualquer prejuizo
na continuidade do tratamento do seu filho (a) ou para o(a) senhor(a)

Este Termo de Consentimento Livre e Esclarecido foi elaborado em 2 vias de igual teor, o qual 1 via
sera entregue ao Senhor (a) devidamente rubricada, e a outra via sera arquivada e mantida pelos
pesquisadores por um periodo de 5 anos apds o termino da pesquisa.

Qualquer divida adicional vocé podera entrar em contrato com o Comité de Etica em Pesquisa
através dos telefones (14) 3880-1608 ou 3880-1609 que funciona de 22 a 62 feira das 8.00 as 11.30 e das
14.00 as 17horas, na Chacara Butignolli s/n® em Rubido Juanior — Botucatu - Séao Paulo. Os dados de
localizacéo dos pesquisadores estio abaixo descritos.

Apods terem sido sanadas todas minhas duvidas a respeito deste estudo, CONCORDO em participar
de forma voluntaria, estando ciente que todos os meus dados estaréo resguardados atraves do sigilo que
0s pesquisadores se comprometeram. Estou ciente que os resultados desse estudo poder&o ser publicados
em revistas cientificas.

Botucatu, / /

Pesquisador Participante da Pesquisa
Nome: José Matheus Menegalli Nome: Catia Regina Branco da Fonseca
Endereco: Av. Universitaria, 1320 Endereco: Rua Agenor Nogueira, 1355, Vila
Jardim Chacara dos Pinheiros, Botucatu/SP Séo Lucio, Botucatu/SP
Telefone: (19) 99954-3248 Telefone: (14) 3880-1497

Email: josemenegalli@gmail.com Email- catia fonseca@unesp.br
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B3) TERMO DE ASSENTIMENTO

TERMO DE ASSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO (TALE)
RESOLUCAQO 466/2012

(Para menores entre 12 a 17 anos/M1meses e 29 dias)

CONVIDO, vocé para participar do Projeto de Pesquisa
intitulado “Afencdo integral a salde de criancas e adolescentes com afeccdes congénitas (gensticas
ou ndo). a experiéncia de um servico de assisténcia, extensdo, ensino e pesquisa.”, que serd
desenvolvido por nos, Professora Dra. Catia Regina Brance da Fonseca do Departamento de Pediatna, da
Faculdade de Medicina de Botucatu — UNESF e José Matheus Menegalli aluno de Medicina da Faculdade
de Medicina de Botucatu — Unesp.

Estamos estudando as afecc@es congénitas, gque nasceram com vocé. Por isto convidamos vocé,
para que possa participar do estudo, sendo que seus pais ou responsavel Ira  responder uma breve
entrevista para nds, com alguns dados de sua condicdo de estudo, social & econdmica. A entrevista tera a
duracdo de cerca de 15 minutos, informamos ainda que se vocé tiver em seguimento por ter a Sindrome de
Down, sera também aplicado um questionano sobre a qualidade de vida.

Caso concorde em participar da pesquisa vocé devera assinar este Termo de Assentimento e seu
Representante Legal assinara o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido para participantes de
pesquisa entre 11 a 17 anos/11/meses e 29 dias.

Solicito também seu consentimento para levantar o seu prontuario médico no Hospital das Clinicas
de Botucatu, para coletar informagdes la contidas, como: dados de nascimentos e doengas que ele pode
ter, histérico doencas e internacgdes prévias, e as suspeitas de diagndsticos.

O beneficic que vocé terda em parficipar desse projete sera ajudar no conhecimento socbre os
seguimentos e os diagndsticos sobre as doencas e problemas que nasceram com vocé (congénitas). Alem
disso, existirdo beneficios para futuros pacientes, apés a obtenc3o dos resultados da pesquisa.

Como iremos abordar questdes nas entrevistas e levantar dados dos prontuanos, acreditamos que
ndo haverd nenhum risco para vocé ou para o seu responsavel, porém pode haver certo desconforto ou
incomodo, como abordaremos questdes relacionadas a qualidade de vida do seu cuidador.

Fique ciente, que a sua participacdo neste estudo € voluntana e que mesmo apos ter dado seu
consentimento para participar da pesquisa, vocé podera retirar a qualquer momento, sem qualquer prejuizo
na continuidade do seu tratamento.

Este Termo de Consentimento Livre e Esclarecido sera elaborado em 2 vias de igual teor, o qual 01
via sera enfregue a vocé devidamente rubricada, e a outra via sera arquivada e mantida pelos pesquisadores
por um periodo de 5 anos apds o término da pesquisa. .

CQualguer divida adicional vocé podera enfrar em confrato com o Comité de Efica em Pesquisa
atraveés dos telefones (14) 2880-1608 ou 3880-160% que funciona de 2® a 6% feira das 8.00 as 11.30 e das
14.00 &s 17horas, na Chacara Butignolli s/n® em Rubido Jinior — Botucatu - S3o0 Paulo. Os dados de
localizac3o dos pesquisadores est3o abaixo descritos.

Apos terem sido sanadas todas minhas dividas a respeito deste estudo, CONCORDO em participar
de forma voluntaria, estando ciente que todos os meus dados estarfo resguardos através do sigilo que os
pesquisadores se comprometeram. Estou ciente que os resultados desse estudo poderdo ser publicados e
revistas cientificas.

Botucatu, )

Pesquisador Participante da Pesquisa
Nome: José Matheus Menegalli Nome: Catia Regina Branco da Fonseca
Enderego: Av. Universitaria, 1320 Endereco” Rua Agenor Nogueira, 1355, Vila
Jardim Chacara dos Pinheiros, Botucatu/sP Séo Lucio, Botucatu/SP
Telefone: (19) 99954-3248 Telefone: (14) 3880-1497
Email: josemenegalli@gmail com Email: catia fonseca@unesp.br
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C - LISTA DE TABULACAO PARA MORBIDADE SEGUNDO CID-10

A Lista de Tabulacdo para Morbidade é apresentada no volume I da Classificacao

Internacional de Doencas, 102 Revisdo, 22 edicdo, formato grande, as paginas 1225 a

1235.

Como esta classificacdo ndo abrangia as causas V01 a Y98, foram inseridos cddigos da

Lista de Tabulacao para Morbidade

Morbidade Hospitalar do SUS

CID-10

Lista de tabulacdo de mortalidade n°® 1 (paginas 1213 a 1216).

CID-10 - Lista de Tabulagcao para Morbidade

Capitulo

Codigo

Descricdo

Codigos da CID-10

Fonte: CID-10

I 001- Algumas doengas infecciosas e
; A00-B99
057 parasitarias
II 058-
Neoplasias [tumores] C00-D48
096
III Doencas do sangue e dos 6rgaos
97-100 | |hematopoéticos e alguns transtornos | |D50-D89
imunitarios
097 Anemia por deficiéncia de ferro D50
098 Outras anemias D51-D64
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CID-10 - Lista de Tabulagao para Morbidade

Capitulo| | Cédigo Descricao Cddigos da CID-10
AfeccOes hemorragicas e outras doencgas
099 oL ) D65-D77
do sangue e dos 6rgaos hematopoeticos
Alguns transtornos envolvendo o
100 _ ) o D80-D89
mecanismo imunitario
1V 101- Doencgas endocrinas, nutricionais e
EOO-E90
111 metabdlicas
103 Outros transtornos tireoidianos EO03-E04, E06-E07
104 Diabetes mellitus E10-E14
105 Desnutrigao E40-E46
106 Deficiéncia de vitamina A E50
107 Outras deficiéncias vitaminicas E51-E56
Seqlielas de desnutrigao e de outras
108 ) E64
deficiéncias nutricionais
109 Obesidade E66
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CID-10 - Lista de Tabulagao para Morbidade

Capitulo| | Cédigo Descricao Cddigos da CID-10
\"/ 112- Transtornos mentais e
. FOO0-F99

119 comportamentais

112 Deméncia FOO0-FO03
Transtornos mentais e comportamentais

113 ; F10
devidos ao uso de alcool
Transtornos mentais e comportamentais

114 devidos ao uso de outras substancias F11-F19
psicoativas
Esquizofrenia, transtornos esquizotipicos

115 _ F20-F29
e delirantes

116 Transtornos de humor [afetivos] F30-F39
Transtornos neuroéticos, transtornos

117 relacionados com o "stress" e F40-F48
transtornos somatoformes

118 Retardo mental F70-F79

15 Outros transtornos mentais e FO4-F09, F50-F69,

comportamentais

F80-F99
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CID-10 - Lista de Tabulagao para Morbidade

Capitulo| | Cédigo Descricao Cddigos da CID-10
VI 120-
129 Doencas do sistema nervoso G00-G99
Paralisia cerebral e outras sindromes
128 ] G80-G83
paraliticas
G10-G13, G21-G26,
G31-G32, G36-G37,
129 Outras doencas do sistema nervoso
G46-G47, G60-G73,
G90-G99
VII 130-
Doencgas do olho e anexos HOO0-H59
139
VIII 140- Doencas do ouvido e da apoéfise
H60-H95
142 mastoide
IX 143- —
164 Doencgas do aparelho circulatério I100-199
X 165- p
179 Doencas do aparelho respiratorio J00-399
XI 180- -
197 Doencgas do aparelho digestivo K00-K93
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CID-10 - Lista de Tabulagao para Morbidade

Capitulo| | Cédigo Descricao Cddigos da CID-10
XII 198- Doencas da pele e do tecido
R LOO-L99
199 subcutaneo
XIII 200- Doengas do sistema osteomuscular e
M00-M99
210 do tecido conjuntivo
Artrite reumatdide e outras
200 ) M05-M14
poliartropatias inflamatorias
202 Deformidades adquiridas das articulacdes | |M20-M21
203 Outros transtronos articulares M00-M03, M22-M25
204 Doencas sistémicas do tecido conjuntivo M30-M36
207 Transtornos do tecido mole M60-M79
Outras doencas do sistema
210 M87-M99
osteomuscular e do tecido conjuntivo
X1V 211- .
233 Doengas do aparelho geniturinario NOO-N99
XV 234- - —
44 Gravidez, parto e puerpério 000-099
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CID-10 - Lista de Tabulagao para Morbidade

Capitulo| | Cédigo Descricao Cddigos da CID-10
XVI 245- Algumas afeccgoes originadas no
; . P00-P96
253 periodo perinatal
Feto e recém-nascido afetados por
245 fatores maternos e por complicagdes da P0O0-P0O4
gravidez, trabalho de parto e parto
Retardo de crescimento fetal,
desnutricdo fetal e transtornos
246 . . P05-P07
relacionados a gestagao curta e baixo
peso ao nascer
247 Trauma durante o nascimento P10-P15
248 Hipoxia intrauterina e asfixia ao nascer P20-P21
Outros transtornos respiratorios
249 ) P22-P28
originados no periodo perinatal
Doencas infecciosas e parasitarias
250 ) P35-P37
congénitas
Outras infecgbes especificas do periodo
251 P38-P39

perinatal
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CID-10 - Lista de Tabulagao para Morbidade

Capitulo| | Cédigo Descricao Cddigos da CID-10

Doencga hemolitica do feto e do recém-

252 P55
nascido

553 Outras afecg0es originadas no periodo P08, P29, P50-P54,
perinatal P56-P96

XVII 254 Malformacoes congénitas,

266 deformidades e anomalias Q00-Q99
cromossomicas

254 Espinha bifida Q05
Outras malformacbes congénitas do

255 ) Q00-Q04, Q06-Q07
sistema nervoso
Malformacdes congénitas do aparelho

256 ) Q20-Q28
circulatério

257 Fenda labial e fenda palatina Q35-Q37
Auséncia, atresia e estenose do intestino

258 Q41
delgado
Outras malformacdes congénitas do

259 Q38-Q40, Q42-Q45

aparelho digestivo
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CID-10 - Lista de Tabulagao para Morbidade

Capitulo| | Cédigo Descricao Cddigos da CID-10
260 Testiculo ndo-descido Q53
Outras malformacdes do aparelho
261 o Q50-Q52, Q54-Q64
geniturinario
262 Deformidades congénitas do quadril Q65
263 Deformidades congénitas dos pés Q66
Outras malformacoes e deformidades
264 o Q67-Q79
congénitas do aparelho osteomuscular
— - Q10-Q18, Q30-Q34,
265 Outras malformacgodes congénitas
Q80-Q89
Anomalias cromoss6micas, ndo
266 Q90-Q99
classificadas em outra parte
XVIII 267 Sintomas, sinais e achados anormais
270 de exames clinicos e de laboratorio, R00-R99
nao classificados em outra parte
XIX 271 LesOes, envenenamentos e algumas
289 outras conseqiiéncias de causas S00-T98

externas
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CID-10 - Lista de Tabulagao para Morbidade
Capitulo| | Cédigo Descricao Cddigos da CID-10
286 Sindromes de maus tratos T74
S8 Outros efeitos e os efeitos nao T33-T35, T66-T73,
especificados de causas externas T75-T78
XX 1.096- Causas externas de morbidade e de
V01-Y98
1.103 mortalidade
XXI 290 Fatores que exercem influéncia
298 sobre o estado de salde e o contato Z200-299
com servicos de salde

Pessoas em contato com os servigos de
290 ] ] ) 5 Z00-2Z13
saude para exame e investigagao

XXII 900-

Codigos para propositos especiais U00-U99

999

*% - CID ndo preenchido ou invalido
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D - INSTRUMENTOS DE COLETA DE DADOS

D1) ENTREVISTA COM MEDICOS RESIDENTES DE PEDIATRIA

- PROJETO DE PESQUISA -

ATENCAO INTEGRAL A SAUDE DE CRIANCAS E ADOLESCENTES COM
AFECCOES CONGENITAS (GENETICAS OU NAO): A EXPERIENCIA DE UM
SERVICO DE ASSISTENCIA, EXTENSAO, ENSINO E PESQUISA.

Idade:

Médico residente: ano de residéncia em pediatria: 1 ( ) 2() 3()
Desenvolve ou desenvolveu pesquisa no ambulatério? sim () néo()
Ano no qual frequentou o ambulatério:

J& havia atendido crian¢a/adolescente com afeccfes genéticas antes? Sim ()

Nao( )
Atendeu depois de passar no ambulatério? Sim ()  nao( )
Entrevista

1. Qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria genética na sua

formacgao?
2. E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério na sua atuacao profissional?

3. Gostaria de falar ou sugerir alguma coisa?
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D2) CUIDADOR/ RESPONSAVEL PELA CRIANCA OU ADOLESCENTE

- PROJETO DE PESQUISA -

ATENCAO INTEGRAL A SAUDE DE CRIANCAS E ADOLESCENTES COM
AFECCOES CONGENITAS (GENETICAS OU NAO): A EXPERIENCIA DE UM
SERVICO DE ASSISTENCIA, EXTENSAO, ENSINO E PESQUISA.

Nome- Sexo -

Idade —

Anos de estudo —

Trabalho: Formal ( ) Informal ()

Horas de trabalho por dia n° dias/semana
Cuidador principal é principal responsavel pela renda familiar? Sim () N&o ()
Renda de todos da casa somados R$

N° de pessoas/casa Renda per capita R$

Idade na qual a crianga iniciou seguimento no servico de Genética
Idade na qual houve a confirmacao diagnostica (ou N&o)

Rede de apoio no cuidado continuo? Sim () Na&o ()
Familiar ( ) Escola( ) Igreja()

Social () Recurso Financeiro( )

N° de pessoas que sempre ajudam no cuidado com a crianca/adol.

N° de servicos que frequenta atualmente para estimular/acompanhar a saude
e/ou educacéo da crianca

Saude Educacao

1. Qual acha que foi a contribuicdo deste ambulatério de Pediatria Genética para
seu filho (a) e para vocé?

2. Gostaria de falar ou sugerir alguma coisa?
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D3) FUNCIONARIAS DO AMBULATORIO DE PEDIATRIA

"'-'...,:_l".! .‘? 3
‘.; ;ti b ' " ATENCAO INTEGRAL A SAUDE DE CRIANCAS-E

B’ 4 o _ .
FeSC ADOLESCENTES COM AFECCOES CONGENITAS (GENETICAS
OU NAO): A EXPERIENCIA DE UM SERVICO DE ASSISTENCIA, EXTENSAO,
ENSINO E PESQUISA.

- PROJETO DE PESQUISA -

Idade:

Formacao profissional
Funcéo no ambulatério
Tempo de profisséo

Tempo de trabalho no ambulatério de pediatria

Entrevista

1. Como vocé percebe o ambulatério de Puericultura e Pediatria genética da

Dra. Cétia?

2. E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério para as familias, para as

maes?
3. Como é o servico (como é trabalhar) neste ambulatorio?

4. O que vocé acha deste ambulatério, alguma diferenca em relagdo aos outros

ambulatoérios?

5. Sobre as criangas deste ambulatorio, as caracteristicas das criancas, gostaria

de dizer algo?
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A) TRANSCRI(}AO DAS ENTREVISTAS REALIZADAS
Al) MEDICOS RESIDENTES DE PEDIATRIA
Residente 1

Entrevistador: Qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria genética

na sua formacao?

E1l:. Bom, quanto a contribuicdo do ambulatério de pediatria genética, eu percebi
assim, eu nédo tinha um olhar voltado, tanto pro diagnostico, porque muitas sindromes
sdo conhecidas por todos, mas as que ndo sao, €... eu ndo tinha esse olhar de...
ah....essa crianca tem uma face tipica que pode sugerir alguma alteracdo genética,
ou alguma ...€... que justificasse, né, achava que era natural daquela criancga, porque
ou € igual a mae ou igual o pai, e de repente aquela sindrome ta presente na familia
toda, eu néo tinha esse olhar tdo voltado. E, também, ndo me atentava, a necessidade
especial que essas criancas tinham, né, de acordo com as suas limitacdes, de acordo
com as suas sindromes, as suas caracteristicas, qual era a necessidade daquela
crianca pra gente abordar de uma maneira integral, né, conseguir orientar essa familia
de uma melhor forma, muitas vezes, investigar, inclusive, a familia, né, e dar uma
orientacdo melhor pra uma qualidade de vida, pra conseguir o estimulo daquela
crianca, ao maximo, que ela... o desenvolvimento ao maximo, né, dentro das

limitacGes dela.

Entrevistador: E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério na sua atuacéo

profissional?

E1: Acho que a contribuicdo, quanto a atuacao profissional, é bem relacionada a isso,
um olhar integral do paciente, voltado para a sindrome que ele tem, a gente vé que
sdo inimeras sindromes, infinitas possibilidades, eu achei muito bacana ter o contato
com o0 geneticista no ambulatério, porque é uma visdo que eu nao tinha tido em
nenhum outro lugar, aquele olhar clinico de bater o olho e... ah..a orelha é de tal forma,
os olhos tem tal alterag&o, o nariz é de tal jeito... eu ndo tinha essa percepcéao antes,
as vezes eu olhava, achava diferente, achava que tinha alguma coisa, mas eu nao

sabia explicar aquilo e nem em quais sindromes pensar.

Entrevistador: Gostaria de falar ou sugerir alguma coisa?
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E1l: Acho que como sugestdo, eu tive muito pouco contato com o geneticista em si,
acho que foram trés ou quatro ambulatorios que eu participei e que ele estava
também, acho que se foram quatro, foi muito, mas como sugestao, trazer isso mais
pra gente, sabe, ter mais atividades relacionadas é... que ele possa estar presente,
porque sem o geneticista, a gente acaba ficando muito limitada e ndo tem esse olhar,
nao adianta, é ... bem especifico, e acho fundamental a presenca dele e, se
tivéssemos mais contato com ele, acho que conseguiriamos absorver muito mais, foi

muito interessante.
Residente 2

Entrevistador: Qual vocé acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria

genética na sua formacgao?

E2: Ah, foi muito importante o ambulatério de puericultura genética, me possibilitou
contatos com pacientes que nds nao vemos todo dia e entender mais o esteriotipo dos
pacientes que apresentam alguma sindrome genética, pra poder identificar melhor na

pratica da pediatria como um todo.

Entrevistador: Certo. E qual vocé acha que foi a contribuicdo do ambulatério, pra sua

atuacdao profissional, falamos da sua formacéo, agora na sua atuacao?

E2: Acho que é... também € importante, porque me ajuda durante a atuacao, a
identificar né, os pacientes portadores de sindrome genética... na populacdo, de casos
que a gente atende né, entdo, na minha formacao, ele acaba contribuindo porque me
da... ensina as caracteristicas e ai, quando eu for atuar, ele me ajuda a identificar, né,

esses pacientes.
Entrevistador: Aqueles sinais mais sutis né...
E2: Isso.

Entrevistador: E vocé gostaria de falar ou sugerir alguma coisa? Dessa experiéncia
do ambulatério que vocé teve, dos conhecimentos que vocé teve |14, se vocé usa nos

seus estagios...

E2: E, ja tive contato né, a gente teve contato no bercario, foi mais facil identificar
depois de ter passado no ambulatério de puericultura genética esses casos, e... eu
acho que foi bem positivo o estagio sim, e, pra somar, assim, acho que, talvez, um
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pouco mais... €... achei que as discussdes que a Dra. Cétia faz no final dos estagios
€ muito bom, com os alunos do 4° ano, tem somado né&, e eu acho ele bem académico
também, achei que foi positivo, ndo tenho nada a somar, no momento. Acho que é

ISSO.

Entrevistador: Entdo ta bom. A Dra. Agradece, n0s também. Sucesso pra voceé.
E2: Ta bom, obrigado.

Residente 3

Entrevistador: Qual vocé acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria

genética na sua formacéao?

E3: Eu acho que acrescentou bastante na minha formacgéo, porque...eu fiz genética
so ...eu fiz farmacia, entdo eu fiz genética no curso de farmécia e ai, quando eu fiz

medicina, eu eliminei genética do curso de medicina e eu acho que fez falta pra mim.
Entrevistador: Hum hum.

E3: Né...na ocasido eu fiz equivaléncia, por conta da questdo financeira, porque a
faculdade era particular. ...E ai, depois, quando eu passei na neo, na faculdade, a
gente tinha o ambulatério de prematuros que tinha varios casos de ... € ... de sindrome
genética e tinha outro ambulatério também do 6° ano. Mas eu acho que...eu acho que
o Dr. C., aqui na genética e a Dr2 C., eles tém um conhecimento, é ... eles sdo mais
seguros, sabe, pra...falar da sindrome, explicar pra gente, do que o que eu vi na

faculdade.
Entrevistador: Entendi.

E3: Eu acho que eu cheguei aqui sem saber nada. Principalmente identificar as
caracteristicas fisicas que € o mais dificil. Eu acho que, pra mim faltou, na minha

faculdade, isso, porgque a gente falava muito né...da genética mesmo e pouco das...
Entrevistador: das caracteristicas...

E3: As caracteristicas eram muito gerais, né...E eu gostei muito do ambulatério, achei
gue foi muito valido, eu s6 acho que a gente podia ter alguma aula, sabe, sobre

genética na residéncia...

Entrevistador: Entdo...essa € a nossa proxima pregunta... (riso)
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E3: Ah...é a proxima? (riso)

Entrevistador: Entéo, a gente falou da sua formacéao né...

E3: Hum hum.

Entrevistador: E a contribuigdo do ambulatdrio na sua atuacao profissional?

E3: Ah, sim. Foi muito importante, porque, agora, até quando eu estou no pronto
socorro atendendo...esses dias mesmo, hasceu uma crian¢a que todo mundo achava
que era Sindrome de Down, e a gente ficou discutindo as caracteristicas...entdo, eu
acho que, depois que a gente passa ho ambulatério, a gente fica mais atento para as
sindromes, principalmente aquelas que a gente ndo conhecia...o C. fala muito isso

né...que vocé tem que conhecer pra vocé identificar.

Entédo, quanto mais a gente estuda a caracteristica de cada sindrome, e acho que, as
que a gente viu no ambulatério, também, que a gente estudou mais, a gente consegue

identificar sim.
Entrevistador: Mais rapido e mais facil né?

E3: Sim, mais eficiente né...antes, vocé acha que a crianca é estranha, mas vocé fica

sem ... teoria né ... agora ndo. Eu achei que contribuiu muito
Entrevistador: Que bom, entédo. E vocé gostaria de falar ou sugerir alguma coisa?

E3: Ah sim, eu acho que a gente podia ter alguma aula sabe, sobre...ou alguma
sindrome especifica, porque a gente ndo tem aula na residéncia, nem de Sindrome
de Down, né...aula mesmo sabe, porque eu vejo que tanto a Dr2 C., como o Dr. C.
também, eles tém o conhecimento né, até da experiéncia e ... seria importante pra
gente, eu acho. Eu acho que, tanto da pueri, da pueri a gente tem mais de aleitamento,
eu acho que a gente poderia inserir algumas aulas, ou no ambulatério né, ndo sei,

acho que seria bom.

Entrevistador: Entdo ta, a Dr2 agradece e sucesso ai ha sua caminhada.
E3: Ah, obrigada.

Residente 4

Entrevistador: Qual acha que foi a contribuicdo do ambulatorio de pediatria genética

na sua formacao?
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E4: E...foi importante passar na pediatria genética, foi um primeiro contato, assim,
com pacientes com esse tipo de sindrome, ou com essas caracteristicas... é...e deu
uma abordagem, um jeito de lidar com...tanto com o paciente como com as méaes que,
acaba sendo importante para a formacgao do pediatra, que vai acabar tendo contato

com qualquer tipo de crianca, na vida profissional.

Entrevistador: Hum hum. E pra sua atuacao profissional, qual foi a contribuicdo do

ambulatério?

E4: (...) ah, acho que é meio a mesma coisa, né, a atuacao profissional acaba sendo
iSs0, que eu vou acabar atuando, provavelmente em consultério ou em hospital e vou
assim, pra eu saber identificar caracteristicas ou 0 que atentar em certas sindromes

que eu possa encontrar, entao...
Entrevistador: Reconhecer mais rapido?

E4: Isso, €, reconhecer mais rapido e reconhecer, assim, saber as caracteristicas de
certas sindromes que podem...que eu preciso saber que vao...que podem acarretar
problemas pras criancas, entéo, identificar que tais sindromes estdo mais associadas
com problema cardiaco, ou outra sindrome com problema renal, entdo, saber
identificar numa investigacéo inicial, assim, que eu possa fazer enquanto a crianca
ainda ndo é encaminhada para um servico, ou um profissional especifico que lide com

a genética.

Entrevistador: E vocé gostaria de falar ou sugerir alguma coisa, falar da sua

experiéncia no ambulatério, se usou 0s conhecimentos em outros estagios, plantbes?

E4: Ah...acho assim, é...0 ambulatorio que a gente passa no R1, ele € um pouco mais
genérico né, e...talvez, as vezes, colocar algum caso especifico pro residente atender,
que ndo seja s6 uma coisa...uma discussao ampla, s6 para os internos, alguma coisa
especifica, algum caso um pouco mais complexo, as vezes, pros residentes, pra ter
realmente um contato desde o R1 com paciente sindrémico, com alguma coisa
genética, que vai um pouco além, as vezes, s6 do Down, ou alguma coisa mais
simples, que a gente acaba vendo la. Eu acho que esses casos sao mais destinados
pro ambulatério que a gente passa no R2, mas...as vezes seria legal ter um contato

mais inicial assim, com esses pacientes.
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Entrevistador: Legal, entdo. Bom, sdo essas as preguntas, eu agradeco, a Dra. Catia

também, e sucesso na sua caminhada.
E4: Imagina, sem problemas. Obrigado. Sucesso pra vocés também e pra Dra. Cétia.
Residente 5

Entrevistador: Qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria genética

na sua formacao?

E5: Eu acho que foram, basicamente, em duas linhas, né...o primeiro encontro, os
primeiros ambulatérios, acho que foram muito importantes pra quebrar a barreira do
pré-conceito, e de entender que, as criangcas com sindromes genéticas, sao criancas
normais, que tém uma vida normal, precisam de cuidados em casa, pelos pais, da
mesma maneira do que as outras, que as vezes, a gente...antes de saber, antes de
conhecer, a gente acaba tendo um pouco de pré-conceito e de medo. E, depois, de
ter quebrado esse pré-conceito inicial, esse medo, a gente acaba aprendendo mais
sobre as sindromes mesmo, a associacao clinica, e isso € muito importante pra gente

levantar suspeita e agir, né, depois, ndo deixar a crianga sem diagnostico muito tempo.

Entrevistador: Hum hum. E qual vocé acha que foi a contribuicdo do ambulatério na

sua atuacao profissional?

E5: Acho que exatamente isso, aprender a tratar as criancas e as familias com mais
respeito e atencdo, entendendo que eles tém uma crianga em casa como todas as
outras e aumentar mais a suspeita clinica das sindromes genéticas que eu vi, do que
eu conheci, pra...se eu ndo souber exatamente o diagndstico, eu ndo vou saber

encaminhar. E pensar na suspeita clinica.

Entrevistador: E vocé gostaria de falar ou sugerir alguma coisa, da sua experiéncia

no ambulatério, se usa os conhecimentos de la no seu dia a dia, nos seus plantdes?

E5: Uso, uso sim, acho que tudo o que a gente aprendeu, ficou na nossa mente, a
gente acaba sempre lembrando, mas eu acho que talvez, se o ambulatério fosse mais
... ... multiprofissional, no momento do ambulatério, né, porque aqui, a gente tem
muita...a maioria das criangas precisa seguir um multiprofissional, muitas
nutricionistas, fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, as vezes psicologo ne, muitas

vezes pras familias, e, as vezes, ter esses profissionais la, no dia do ambulatério, é
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muito importante, que a crianca ja passa no mesmo dia. Como o ambulatério ta

crescendo muito, talvez uma coisa pro futuro. E isso.

Entrevistador: Mais alguma coisa?

E5: Acho que s6.

Entrevistador: A Dra. Catia agradece, eu também. Sucesso pra voceé.
E5: Obrigada, muito obrigada, viu?

Residente 6

Entrevistador: Entdo E6, qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria

genética na sua formacéo?

E6: Eu acho que o mais importante € ...vocé...quando uma crianca entra no
consultorio, vocé analisar bem, as caracteristicas faciais, as caracteristicas dos
membros, fazer um exame fisico detalhado, e ... a partir de entdo, suspeitar de alguma
doenca genética quando ela existe, entendeu? Entédo, eu acho que é, principalmente
nisso...€ atentar pro exame fisico minuciosamente, porque essas doencas genéticas,

elas cursam, as vezes, com ... com alterac6es muito discretas...
Entrevistador: Sim, dificeis de identificar né?

E6: Muito, muito dificil. Entdo, no ambulatério eu aprendi muita coisa, como, as vezes,
como...posicdo dos dedos, né...da mao, as vezes um dedo mais torto, as vezes a
distancia entre os olhos, né...a posi¢ao do nariz, o tamanho da fronte...as medidas da

nuca...
Entrevistador: Sao detalhes bem...sutis né?

E6: Entdo, sdo coisas muito sutis que fazem a diferenca no exame fisico e vocé passa

a suspeitar do diagnostico.

Entrevistador: Hum hum. Ta certo. E qual acha que foi a contribuicdo deste

ambulatério para sua atuacao profissional?

E6: Bem, eu acho que é essencial, eu acho, na verdade, aqui na faculdade a gente
devia ter mais disciplina de genética, acho que a gente devia ter maior contato com
isso, porque, principalmente, na neonatologia, nasce muita crianga com sindrome

genética e, como a gente sO tem o ambulatério no R2 e com criangas...ha...que ja
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estdo mais velhas e que, muitas vezes, ja tem o diagndstico, as vezes a gente perde
um pouco, sabe, ha... entdo eu acho que deveria comecar desde da neonatologia...a

gente ja devia ter um ambulatério pra encaminhar esses pacientes sabe...
Entrevistador: Entendi.

E6: ...quando muito pequenos, ou entdo, comecar a participar das interconsultas da
genética, pra poder suspeitar de alguma doenca...na neonatal...eu acho que é

importantissimo.

Entrevistador: Hum hum. E vocé gostaria de falar ou sugerir alguma coisa, falar da

sua experiéncia no ambulatério...
E6: N&o...
Entrevistador: Se usou os conhecimentos em outros plantdes, estagios?

E6: Entdo, ha...as vezes, eu...quando pego uma crian¢a que eu vejo que tem algum
dismorfismo facial...sutil assim, eu comeco a procurar no Google...aprendi que tem o
OMIN agora, também ... que vocé pode ver as desordens genéticas. Eu acho
que...assim... principalmente de sugestdo, € que a gente devia ter mais isso, sabe ...
mas eu acho que, principalmente, desde o comeco do R1, eu acho que seria

importante, a gente devia ter mais aula tedérica sobre isso, entendeu?
Entrevistador: Certo.

E6: Principalmente antes do ambulatério. Porque a gente chega no ambulatério muito
cru, a gente ndo tem idéia de como examinar as criangas, de como reparar essas
sutilidades, entdo eu acho que, se a gente tivesse algumas aulas antes, né, a gente

chegaria mais preparado pro ambulatério, pra atender essas criancgas.
Entrevistador: Sim, com certeza.

E6: Mas eu adorei...assim, principalmente o C., da genética, nossa, ele é excelente.

Foi muito, muito, muito bom.

Entrevistador: Que bom entdo, que bom. Entdo t4, sdo essas as perguntas, foi
rapidinho né...e agradeco, a Dra.C. agradece muito e sucesso pra vocé ai, ta bem?
Obrigada.

E6: Ta bom, obrigado. Até mais.
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Residente 7

Entrevistador: Qual vocé acha que foi a contribuicdo do ambulatorio de pediatria

genética na sua formacgao?

E7: E, eu acho que, de maneira geral né, na pediatria geral, acho que é muito
importante a gente abordar todos os temas, né, assim como a gente vai de ambulatério
de puericultura até as U.T.l.’s, acho que € uma especialidade muito grande e a
genética é muito importante, ainda mais nessa faixa etéria. Entdo, até em questao de
orientacdo pré-natal, de a gente ja ter uma no¢do de como vai vir essa crianga ao
mundo, todas essas questdes abordadas ai, é de extrema importancia né, e a gente
até ter uma idéia do que passar pros pais né, qual a expectativa em relacdo ao
nascimento. O que vai vir, 0 que geralmente a gente ja viu em relacdo a sindrome,

tudo isso.

Entrevistador: E qual vocé acha que foi a contribuicdo do ambulatério, na sua

atuacdao profissional, nés falamos da sua formacao, agora na sua atuacao?

E7: Eu acho que assim, seria muita hipocrisia a gente falar que “nossa, saimos de la
sabendo tudo”, porque é impossivel né, e que... € um periodo muito curto ali, s6 que
eu acho que isso, abriu muito os meus olhos pra avaliar a crianca como um todo
mesmo, porque as vezes, a gente fica olhando ... ah, tem essa manifestacdo, tem
aguela manifestacdo... acho que a gente tem que abrir os olhos pra perceber se isso

ndo cabe dentro de uma sindrome...
Entrevistador: As vezes 0s sinais sd0 muito sutis né...

E7: Exatamente, entdo, assim, principalmente, o jeito dela andar, a face que ela
apresenta, o dedo que a gente olha numa consulta, tA conversando ali e vé um dedo
comprido, acho que assim, a gente aprender a juntar as coisas e avaliar essa crianca
como um todo, né, entra muito nisso, nessa questdo pratica, a gente ter esse
discernimento ali, de olhar uma manifestacdo e ndo achar que aquilo € isolado,

conseguir juntar com as outras e ver onde que entra.
Entrevistador: Pra dar o diagndstico...

E7: E.
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Entrevistador: Entdo tA bom. E vocé gostaria de falar ou sugerir alguma coisa, falar
da sua experiéncia no ambulatoério, se vocé esta aplicando seus conhecimentos do

ambulatério no seu dia a dia?

E7: Sim, com certeza, eu acho que € isso, € uma questdo de crescimento profissional
assim, que isso também, vem por uma demanda espontanea, as vezes até na propria
UBS, ou uma crianca que passou despercebida no bercario, mas vem com uma
alteracdo de crescimento, tudo isso, a gente faz essa triagem, mas, eu acho que a
Unica coisa que falta € um pouco mais de conteudo tedrico, antes da gente entrar no
ambulatorio. As vezes, fica dificil assim, a gente entrar sem ter uma... ndo que fica
dificil, mas que facilitaria mais a gente conseguir ter um periodo ali... discutir um pouco
mais a parte tedrica né, entender... € impossivel a gente dominar todas as sindromes,
mas pelo menos, das mais comuns, a gente conseguir ter um preparatorio, ou até,
durante o estagio, porque também, é dificil, as vezes a gente ta num outro estagio,
numa U.T.l. e ndo tem como ter essa discussdo antes, mas durante o estagio, a gente
ter um pouquinho mais da parte tedrica junto com a prética. Acho que assim, caberia
junto mesmo, ter ali na pratica e ter um momento de discusséo teérica focada em

guestao genética, abordar essa parte.

Entrevistador: Bom, sdo essas as perguntas, ndo ocupou muito o tempo né...Eu

agradeco, a Dra. Catia também e sucesso pra voceé.
E7: Obrigada.
Residente 8

Entrevistador: Qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria genética

na sua formacéao?

E8: Eu acho que o ambulatério € bastante importante porque, querendo ou nao, a
gente tem algumas sindromes que sao até que bastante frequentes, e quando a gente
vai atuar como pediatra geral, a gente precisa saber tanto identificar, como assim,
pensar as principais alteracfes que aquela sindrome tem, pra investigar e tudo mais,
e aprender como que vocé precisa referenciar pra um servico terciario. E... a gente
entra em contato com muitas alteracbes diferentes, né, tanto faciais quanto do
restante do corpinho, das maos, dos pés, da marcha, &, coisas que a gente tem que

ficar mais... é... depois de passar no ambulatério, a gente fica mais atento pra juntar
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uma coisa com a outra e realmente pensar em alguma sindrome. Acho que essa € a

principal contribuicao.

Entrevistador: E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério na sua atuagéo

profissional?

E8: Acho que anda muito junto né, mas eu acho que depois de ter passado pelo
ambulatorio, é... teve, inclusive, um caso que, se fosse antes, eu acredito que eu néo
teria identificado essas alteracdes e pensado numa sindrome genética. Mas, €
importante pra isso, pra gente conseguir nortear, entendeu, quando a gente vé um
conjunto de ... de alterac6es, mesmo que a gente ndo saiba dar o nome da sindrome
qgue, é muito dificil, existe uma gama muito grande delas, a gente sabe que existe uma
alteracdo e que isso deve ser investigado e pra orientar 0s pais né... outra coisa, é a
maneira que a gente conversa com 0s pais sobre essas alteracdes que a gente Vvé,
gue eu acho que isso € muito importante, como que a gente aborda isso com a familia
de uma maneira que seja menos traumatica possivel pra eles, pra que eles consigam

lidar com tudo isso e estimular a crianga da maneira adequada.
Entrevistador: E...tem que ter uma sensibilidade mais ou menos, né...

E8: E, pra ndo... é... porque, se voceé for... dependendo do jeito que vocé aborda, eles
entram em negacao e a crianca ndo consegue ter acesso ao cuidado que ela precisa,
entdo, acho que faz muita diferenca a maneira como vocé aborda tudo isso pra depois

ter o desenrolar do caso.

Entrevistador: E vocé gostaria de falar ou sugerir alguma coisa? Dessa experiéncia

no ambulatério?

E8: Realmente, eu acho que a parte teorica, é... das principais sindromes, pra que a
gente saiba, assim, ah... se vocé viu essas caracteristicas, o que € essa sindrome, o
gue vocé vai pedir de exame genético, se s6 o cariotipo vai identificar, se precisa de
mais exame ou ndo, é... quais 0s exames de imagens, quais outras mas formacoes
gue vocé vai pesquisar quando tem essa sindrome, entdo, entrar um pouquinho mais
na parte tedrica, dessas sindromes principais, e eu sugeriria alguma coisa como o que
acontece nos outros ambulatorios; da gente selecionar alguns casos e discutir em

cima deles, entendeu?
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Entrevistador: Entao, isso ndao ocorre 1a?

E8: Ocorre uma discuss&o, mas acho que nio é tio tedrico. E mais uma discusséo
daquele caso, mas néo a teoria daquele caso, entendeu? Ent&o, eu acho assim, ah...
nesse ambulatorio a gente viu pacientes com sindrome de Down, entdo, vamos
discutir um pouquinho sobre o que é sindrome de Down, quais sdo as alteracdes que
tém e tudo mais, da parte teorica, que eu acho que fica até mais interessante pra

sedimentar.

Entrevistador: Mais alguma coisa?

E8: N&o.

Entrevistador: Entdo ta bem, obrigada viu? Sucesso pra vocé.
E8: Imagina. Obrigada vocé.

Residente 9

Entrevistador: Qual vocé acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria

genética na sua formacéo?

E9: Eu nunca tinha tido a experiéncia de ter atendido nenhuma crianga adolescente
com alguma condi¢do genética né...entdo, a primeira coisa foi realmente, ter essa
primeira vivéncia e aprender a atender eles pela primeira vez. E na...assim, a
contribuicdo que eles me deram além da formacao médica e tal, foi eu me descobrir,
assim, a minha vocacao por essa area, porque eu fiz trabalho com a Dra. Catia, sobre
a sindrome de Down, e eu ja tinha isso na minha cabeca, ah... eu quero fazer trabalho
voluntario com criangcas com sindrome de Down, tal, e ndo tinha nada assim, né,
concreto, nunca tinha ido atras, né, disso nada. Ai, eu conheci a Dra. Catia, comecei
a atender no ambulatério, vi que eu gostava, entdo, assim, foi uma coisa, né, que eu
falo que eu me encontrei, assim, nesse ambulatorio. Entdo, contribuiu ndo s6 pra
minha formacdo como pediatra, mas pra me fazer descobrir a vocacao, eu acho,

assim.
Entrevistador: Que 6timo, que 6timo.

E9: Sim, que eu adoro eles.
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Entrevistador: E qual vocé acha que foi a contribuicdo desse ambulatorio, pra sua

atuacao profissional, a gente falou da sua formacao, agora na sua atuagcao?

E9: TA. Entdo, eu sou pediatra ja né, e agora eu faco a residéncia de enddcrino, entéo,
assim, foi ver como essas criancas, elas tém as peculiaridades delas né, entdo assim,
comecar a pensar nas outras condi¢cdes e comorbidades que as sindromes acarretam
e comecar a investigar e tratar de forma diferente, acho que foi mais ou menos isso,
como pediatra mesmo, ter uma visdo diferente e levar em consideragdo as

peculiaridades da sindrome, eu acho, das sindromes, né.
Entrevistador: Hum hum, e ai ajuda também na identificacdo mais rapida da...

E9: Com certeza. Sim, porque ai vocé ja sabe, por exemplo, a sindrome de Down,
tem maior predisposicao a ter problema da tiredide, ai, como a gente j4 passou com
a Dra. Catia, aprendeu... como pediatra geral, outro dia eu atendi, sozinha, uma
crianca com sindrome de Down, entdo, vocé ja sabe, ah... tém que pedir horménio
tireoidiano, tem que investigar cardiopatia, acho que é mais nesse sentido assim, de

atuagcdo mesmo, como pediatra.

Entrevistador: Legal. E vocé gostaria de falar ou sugerir alguma coisa dessa
experiéncia no ambulatério, se vocé é... usa esses conhecimentos do ambulatério nos

seus dias, nas suas...

E9: Sim, inclusive eu escolhi fazer enddcrino em pediatria por conta das criangas com
sindrome de Down, né, entdo, assim, realmente mudou a minha vida essa... esse
ambulatorio, essa experiéncia com a Dra. Catia, né... eu fiz a pesquisa com ela, sobre
a sindrome de Down, a gente estudou a deficiéncia do zinco, entédo, assim, eu acho
gue so elogiar mesmo, ndo tenho nenhuma sugestao, acho muito importante para um
pediatra, desde o R1, ter essa vivéncia, porque essas criangcas tém essas
peculiaridades e... s6 agradecer mesmo e elogiar, porque, na minha vida, fez muita

diferenca mesmo.
Entrevistador: Vocé acha que faltou alguma coisa... ou ndo?

E9: Nao, pra mim ndo. Porque eu sempre tive bastante né, contato com a Dra. Catia
no ambulatorio, quando eu néo estava naquele estagio, como eu tinha essa parte da

pesquisa, eu ia, eu participava, entdo assim, pra mim, eu tive uma vivéncia muito boa
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e mudou muito agora, na enddcrino, essa visdo sabe, holistica, assim, das criancas,

e s6 contribuiu pro meu crescimento mesmo.

Entrevistador: Que 6timo. Bom, entdo é isso. Podemos encerrar. A Dra. Céatia
agradece, a gente também.

E9: Imagina, eu que agradeco, pra mim é uma satisfacao vir aqui, viu, obrigada.
Residente 10

Entrevistador: Qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério de pediatria genética

na sua formag&o?

E10: Eu acho...é que a gente atende, principalmente, no R1, mais sindrome de Down
né, e a gente pega bastante na vida real depois. Entdo, eu acho que aprendi um pouco
0 manejo da sindrome de Down, e como que € a consulta em si, 0s scores da sindrome
de Down, o que avaliar, o que fazer seguimento, é... quando introduzir medicacéo,
acho que foi isso. No R2, teve o C., que foi maravilhoso, e eu aprendi, eu acho que
muito mais, porque ele explica bastante a questdo de como descobrir doencas
genéticas, investigacao, e, aprendi a fazer, tipo... a avaliar as alteragcdes morfolégicas
e tentar correlacionar com algumas doencgas clinicas, mais comuns que a gente viu

no ambulatério.

Entrevistador: E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério na sua atuacao

profissional?

E10: Acho que.... € 0 que o C. tinha falado no ultimo ambulatério (é que eu té passando
agora), dai, ele falou que, ndo é saber fazer o diagnéstico, é saber ver o que ta de
alterado, pra poder fazer o encaminhamento bom, assim, porque nao € sé falar que

tem face sindrémica, € falar o que tem de alteracao.

Entrevistador: Entendi. E o que gostaria de falar ou sugerir? Falar da sua

experiéncia...

E10: Eu acho que no R1, eles podiam fazer a gente resumir os casos, igual eles fazem
na genética do R2, porque dai a gente conhece o caso antes, pra gente poder atender.
E, tipo... € que eu ndo lembro se eu checava caso no passado, no ambulatorio da

genética, de puericultura genética, mas eu acho que a gente podia ficar mais como...
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pra checar caso com os chefes mesmo. E acho que podia ter o C. também...(risos),

porque ele faz muita diferenca, ele € muito bom, ele ajuda bastante.

Entrevistador: E os conhecimentos que vocé teve no ambulatério, vocé usa no seu

dia a dia, nos seus plantfes, nos seus estagios?

E10: N&o, no plantdo ndo, mas assim, ajuda mais na questéo da puericultura mesmo,
de como a gente vé o paciente, se tem alguma coisa diferente, se da pra relacionar
com alguma patologia, com alguma sindrome... e esse ano eu gostei, mas acho que
podia ter mais aulinha ainda, tive uma aulinha com o C., e acho que ele podia dar mais
ainda, mas acho que deve ser enjoativo pra eles né, mas podia ter mais ainda, mas

de qualquer forma, eu aprendi muito, principalmente esse ano. E isso.
Entrevistador: S&o essas as preguntas, a Dra. Cétia agradece, eu também.

E10: Entdo ta bom, obrigada.
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A2) CUIDADORES DAS CRIANCAS
A2.1) Com a Sindrome de Down

CS1 -Foi mais importante para a gente... que através do conhecimento que 0 servigo
orientou ajudou a cuidar melhor da Sofia.

O melhor do ambulatério foi 0 apoio que é dado para a familia da crianca. Orientar
de como comer, a quantia, sendo a madrasta dava o que queria, pois a Sofia é
compulsiva para comer, e a orientagao do servigo foi muito boa para mostrar os

limites e as caracteristicas da SD.

Para melhorar o ambulatério: Acho que € muito bom, s6 a demora as vezes...que
a gente as vezes chega bem cedo e acaba indo embora na hora do almoco e fica
esperando os alunos que tem de ir falar com o professor depois do atendimento.

Mas é s0 isto mesmo.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS2 — Foi aqui que eu consegui descobrir muitas coisas sobre o problema do meu
filho, saber o diagndstico. Ajudou a cuidar da crianga, eu era leiga neste assunto e
fui entdo pesquisar mais. Mas aqui a gente ouve muito dos médicos e também a

gente conversa entre a gente, pois tem muita mae com crianc¢a igual ao meu filho.
Para melhorar o ambulatério: Nao tenho nada para sugerir ndo, tudo muito bom!
Entrevistador: Muito obrigado!

CS3 — Auxiliou muito na orientacdo da alimentacao e sobre os remédios mais
apropriados para o Eliseu. Eu estava perdida com as orientacdes que estavam
sendo dadas antes, porgue ele passou por uma cirurgia né? Entéo a gente fica com
medo de tudo, acha que vai atrapalhar o que ja foi feito...bobeira, mas fazer o que a
gente tem de falar né? Entéo eu passei a ter prazer de explicar as coisas para as
perguntas das outras pessoas. Amei a parte da genética pois vejo um amor diferente

nas pessoas que estao neste ambulatério.

Eu me sinto amparada por saber que tem uma especialidade na sindrome de Down
neste ambulatorio. E na parte do intestino dele foi a melhor contribui¢cdo para ele,
incluindo que o remédio eu consigo pegar na farmacia municipal. Outra parte boa

também é de poder tirar as duvidas do comportamento e de como lidar com os
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problemas dele, saber mais do comportamento das criangcas com a sindrome que

eles vao falando para a gente aqui.

Para melhorar o ambulatério: Olha, se a pudesse né? ...o relatdrio da crianga que
tem de repetir toda vez que eu venho para a consulta. Eu tenho prazer, mas a gente
perde tempo contando tudo de novo, os alunos deviam escrever e ler no prontuario

para a gente ndo precisar ficar repetindo sempre.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS4 -Ajudou bem no ensinamento e também para colocar ele na creche, queria tirar
ele da APAE. Quando comecou a frequentar a escola normal com as outras criancas

esta se desenvolvendo mais.
Para melhorar o ambulatério: acha que esta bom como esta.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS5 - Trouxe muita contribuicdo para o acolhimento da gente, que quando a gente
vé gue o filho da gente tem a sindrome, nossa a gente fica perdida! Ajudou a tirar as
davidas quanto as dificuldades que ele foi apresentando, e que sao normais para
quem tem a sindrome de down né? Mas eu ndo sabia. Eu ndo trocaria aqui por

nenhum outro hospital.

Para melhorar o ambulatério: ndo tenho do que reclamar, todos da equipe sempre

atenderam muito bem eu e meu filho.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS6 —Maravilha! Mesmo achando um pouco cansativo as vezes, por ter de vir de
longe, mas aprender a cuidar, na alimentacdo, conseguir tirar davidas e ficar entédo
mais tranquila, foi muito bom terem encaminhado ele para ca depois que acharam

gue ele tinha a sindrome.

Para melhorar o ambulatério: acha que esta bom como esta.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS7 - Ajudou bastante a esclarecer as duvidas da Sindrome. S6 isto mesmo.

Para melhorar o ambulatério: sempre fui bem atendida.
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Entrevistador: Muito obrigado!

CS8 - Ajudou bastante, pois se ndo fosse por aqui, ele ndo teria conseguido o
desenvolvimento que obteve até aqui. Desde 0 comeco j& comegou com a
fisioterapia e a fono, entéo por isto esta evoluindo bem, acho que se ndo fosse por
isto ndo estaria tdo bem. Para melhorar o ambulatorio: acho que esta tudo muito

bom.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS9 - Foi aqui que fizeram todo acolhimento para dar o diagndstico da sindrome de
Down, entdo isto trouxe muita tranquilidade. Com a noticia que tinham tido antes
tinham ficado tristes, eu e meu marido, com a sensacédo de uma limitacdo na vida
dela. Ai no ambulatério nossa! Ajudou bastante no enfrentamento e na visao de que
nao seria assim como haviam pensado inicialmente. Sabe que foi o pai que aceitou
primeiro né? ...que eu sobre a sindrome de Down, e gerou um pouco de conflito,

pelo que a gente traz na cabeca da gente né?

Para melhorar o ambulatério: Néo é especificamente do ambulatério, mas no
Hospital, seria importante ter o contato de uma psicéloga apés o parto nos casos de
criancas que nascem com a sindrome. Se soubesse entédo durante a gestacdo que a

Maria ia nascer com a sindrome o preparo seria outro.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS10 — Olha, acho que ajudou a descobrir o problema do coragéo e na medicacgéo
que ela toma. Entdo s6 por isto ja ajudou bastante, acho que € isto...sim foi isto.

Para melhorar o ambulatério: Acho que esta muito bom como €, ndo tenho

gueixas nao.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS11 -Ajudou bastante. Aqui da um norte... com as medicacgfes, as orientacdes do
gue precisa fazer com o meu filho, ajuda a gente a tomar um rumo na vida, que
guando a gente percebeu que o meu filho tinha a sindrome a gente...sabe né?

Passa um monte de bobagem pela cabeca da gente, e a gente fica meio perdida.

Para melhorar o ambulatério: Nossa, o atendimento aqui é excelente, eu nao

tenho nada para sugerir néao.
188



Apéndice

Entrevistador: Muito obrigado!

CS12- Contribuiu para as orientagdes, encaminhamentos para outras especialidades
que a minha filha tem de seguir, consegue tirar as duvidas que aparecem e também
sobre os medicamentos que elaprecisa usar, ndo sabia que precisava, mas falaram

gue ajudar no desenvolvimento dela, entéo foi tudo de bom!
Para melhorar o ambulatério: Nada nao.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS13 -Acho que foi muito bom. Aqui os médicos e os alunos falam claro com os
pacientes, entdo a gente entende. Ajudou bastante para o desenvolvimento dele, a

tirar as davidas, ajuda bastante.
Para melhorar o ambulatério: acha que esta muito bom.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS14 -Eu sempre fui muito bem acolhida e amparada. Nos momentos dificeis tive
apoio neste ambulatorio, sempre buscando um cuidado mais integral do meu filho, e
em nao colocar o preconceito, que a gente mesmo tem quando pensa na sindrome.
A gente mesmo, eu e meu marido, as vezes insistimos em tratar a Roberta como
sendo diferente das outras criancas, do nosso outro filho. Ai a Dr2 Cétia fala para
agente parar de pensar estas bobagens, que a Robertinha € maravilhosa e igual as
outras criancas. E olhando mesmo a gente ndo vé diferenca, s6 no génio mesmo,

demais de autoritéaria e decidida, ninguém muda a opinido dela.

Para melhorar o ambulatério: ndo gosto muito quando sao os estudantes que

atendem a gente, pois depois tem de passar para o professor e isto demora muito.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS15 -Trouxe tudo de bom e foi a melhor coisa quando consegui uma vaga aqui.
Acho que os atendimentos s&o muito bons e tiram as nossas duvidas. Sempre
ajudam quando eu preciso resolver alguma coisa, um problema como agora na

escola dele. Sempre tenho este ambulatério para me ajudar.

Para melhorar o ambulatério: Nao acho preciso falar mais nada néo, esta tudo

bom!
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Entrevistador: Muito obrigado!

CS16 —Ah é bom! Tira as duvidas que a gente tem. Ajudou no desenvolvimento dele.
Que toda consulta a Dr2 Cétia e a equipe dela falam que ele precisa fazer a Fono, se
esta na fisioterapia, se esta indo na creche. A alimentacgé&o...ela ndo deixa a gente

descuidar do tratamento dele nao.

Para melhorar o ambulatério: Acho tudo muito bom aqui, mas as vezes € um
pouco demorado mesmo, a gente entende, pois tem os alunos, mas seria so isto se

desse para melhorar.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS17- Este ambulatério me deu uma formacéao melhor sobre a salde dele, tirou as

davidas sobre o que ele tem, e melhorou o desenvolvimento dele também.

Ele j& consegue ir & escola, so falar que ainda ta bem atrasado, mas ta fazendo a

fono e dizem que € assim mesmo.

Para melhorar o ambulatério: E tudo muito bom aqui, orientam a gente em tudo,
tem um monte de gente para atender, os alunos sao bem atenciosos, parecem

mesmo que gostam da crianga. So6 isto mesmo.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS18 —Acho que o mais importante foi na parte de como lidar com ele, pois sao
dificeis de lidar ne?.. com a sindrome eles tem génio forte e as vezes a gente fala e
a crianca ndo se importa. Importante também foi a orientacdo da alimentacéo, que
ajudou bastante, do que pode dar ou néo, pois nao tinha conhecimento de nada
disto, e parece que tendo a sindrome eles tem algumas caracteristicas diferentes

das outras criancas e eu ndo sabia ndo, achava que era tudo igual.
Para melhorar o ambulatério: tudo muito bom, obrigado!
Entrevistador: Muito obrigado!

CS19 -Tudo de suficiente que foi bom para ele, no desenvolvimento, nos

medicamentos. Aqui o atendimento é muito bom, s6 isto que eu gostaria de falar.
Para melhorar o ambulatério: So6 isto mesmo que eu ja falei, ta tudo bom.

Entrevistador: Muito obrigado!
190



Apéndice

CS20 —Bom, acho assim... que este ambulatério contribuiu para tirar davidas e
também para o desenvolvimento dele. Sou bem atendida sempre, o atendimento

que os estudantes dao € muito bom, eles sdo bastante atenciosos.

Para melhorar o ambulatério: Nao tenho nada para falar ndo, s6 agradecer

mesmo.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS21 — Ah...foi de fundamental para o desenvolvimento do meu filho, pois se nédo
fosse aqui até agora ele estaria desassistido. De onde eu moro a gente nao tem
muita opc¢ao sabe? Entdo se ndo € a orientacdo e as cartinhas para fazer as coisas
gue ele precisa la a gente ndo conseguia ndo. E aqui eu passo em mais de um

médico, ele acompanha com os especialistas, entdo é bom por isto.

Para melhorar o ambulatério: cada area precisa estar de acordo entre si, pois
cada equipe falou algo diferente sobre a alimentacdo do meu filho e eu como mae
fiquei perdida, pois ndo sabia qual orientacdo seguir. Faltou as equipes se
comunicarem entre si, neste ponto que eu quero dizer, no meu caso foi sobre a

alimentacao dele.
Entrevistador: Muito obrigado!

CS22 - Contribuiu para tirar as davidas que a gente tem né? Também para o
desenvolvimento dele, pois tudo que ensinam aqui a gente vai fazendo e ajuda
muito. Eu ndo sabia que com a sindrome seria assim, pensei que ia ficar atrasado e

ponto.
Para melhorar o ambulatério: Nao tenho nada a falar ndo, acho tudo muito bom!

Entrevistador: Muito obrigado!

A2.2) Sem a Sindrome de Down

C1 - Antes eu ndo acompanhava em servi¢o de genética, e queria saber o cariotipo
da minha filha. Entdo este ambulatério contribuiu no cuidado com a Bianca, que
tinha intercorréncias, mas por ser de genética eu ainda nao sei dizer se teve alguma

contribuicéo especifica.
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Ah...acho assim, é..., sendo bem sincera, eu esperava algo mais fundamentado do
diagnéstico, mas foi dito que € uma variavel aleatéria do ambiente, entdo neste

ponto de conseguir saber ao certo o que a Bianca tem n&o ajudou muito.

Eu esperava algo genético para poder explicar o que ela tem, pois tem os bisavés da
Bianca, que séo primos irmaos, portanto tem parentesco que eu li que pode

influenciar em algumas doencas.

Para melhorar o ambulatério: Eu nao sei dizer ao certo, pois ainda ndo teve muitas
consultas, acho que nesse ano foram umas 3, entdo néo sei ao certo o que o

ambulatério tem para oferecer.

Entrevistador: Muito obrigado!

C1 - Imagina ndo tem nada de agradecer e desculpa a franqueza.
Entrevistador: Nao precisa se desculpar ndo, é para falar mesmo o que sente.
Cuidador 2

C2 - Gosto do servico e acho muito bom, néo levo o meu filho para consultar na
cidade que eu moro ndo, somente trago aqui neste ambulatério e neste Hospital,
pois tem mais exames e o sistema do computador que tem todo o relatério dela.

Acho também que o conhecimento dos médicos aqui é melhor.

Para o desenvolvimento dele acho que foi a maior contribuicdo, pois aqui dizem o
gue ela precisa fazer e os acompanhamentos que ele tem de ter. S6 tenho a
agradecer, gosto muito do atendimento dos alunos, eles tratam muito bem minha
filha, atendem bem. Para melhorar o ambulatério: Considero que esta tudo 6timo,

nao acho que precisa melhorar néo.

C3 - Foi tudo! Porque faz cinco anos que eu corria com ele para saber o diagndstico
do que ele tinha. Portanto aqui foi tudo, para o tratamento e para ele poder ficar na
escola. Ajudou muito meu filho e a mim também, pois a gente que € mée, quando vé

o filho sofrendo a gente sofre junto, e ajudando ele ajuda a gente também.

Para melhorar o ambulatério: Nao tenho nada a acrescentar, agradeco a toda

equipe. Eu sinto que aqui ninguém tem nenhum preconceito, que sabe, em alguns

192



Apéndice

lugares que vou com ela sinto que as eles tem,... e o atendimento dos estudantes é

sempre muito bom.

Entrevistador: Muito obrigado!

C4 - Contribuiu para tirar as davidas e ajudando a melhorar o cuidado com o0 meu
filho, pelos esclarecimentos das duvidas e de como pode evoluir a doenca que ele
tem. Para mim esta tudo sendo novo, eu entendo pouca coisa, e eu gostaria de ter a
possibilidade de descobrir o motivo de ser genético ou algo novo. Pois por ser mée e
querer saber “porque que isto foi acontecer”, como mée fica isto na cabecga da gente.
Ninguém na familia tem, principalmente quando meu filho tem a “crise” ai que fica

ainda mais dificil de entender sabe?

Para melhorar o ambulatério: Se tivesse mais exames para fazer, a gente pensa
né...nem sei se ia ajudar, mas a gente sempre acha que com exames iam descobrir

mais o que ele tem.
Entrevistador: Muito obrigado!

C5 - A crianca € uma nova experiéncia para a gente que é mée, entao este
ambulatdrio, as orientacdes do cuidado e do estimulo com meu filho foram muito
bons. Os meus outros dois filhos ndo precisaram de nada, sempre foram sé no
seguimento no posto e tudo foi bem. Aqui neste ambulatério meu filho recebe

bastante atencéo e é tratado normal, sempre bem atendido.
Para melhorar o ambulatério: acho que nada nao!

Entrevistador: Muito obrigado!

C6 - Acho que ajudou bastante, orientando os cuidados do meu filho em casa,
ajudou bastante! Para meu filho eu acredito que na parte da alimentacao ajudou
bastante também e no crescimento dele e no peso. Por isto foi muito bom a gente vir
para ca. Eu tinha medo de vir, por causa de achar que iria somente ser mais um

lugar para acompanhar ele, mas ajudou muito sim.

Para melhorar o ambulatorio: ndo tenho nada para falar n&o.
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Entrevistador: Muito obrigado!

C7 -Nossa, trouxe um conforto, pois eu fiqguei muito assustada no comeco, mas
depois, através do acompanhamento fui melhorando. Aqui a gente ve outras
criangas iguais ao meu filho, e a gente conversa com as méaes e vé que ndo € so a

gente que esta nesta situacéo, isto da um conforto para a gente.

Para melhorar o ambulatoério: acho o servico muito bom, mas precisa aumentar o
ndmero de trocador, pois tem muitas criangas no ambulatorio e somente 1 fica

complicado.
Entrevistador: Muito obrigado!

C8 -Ajudou em bastante coisas, as informac¢des sao importantes. Quando tem um
filho assim, alguém que ajude a gente nesta missao, sdo anjos. Para tudo tem uma
solucéo né?... a informacao e a estrutura que a gente tem aqui sdo fundamentais
né? No apoio, medicacéo e orientacées. Para meu filho ajudou bastante, nas

terapias que foram orientadas.

A gente ndo imagina que vai passar por isto, mesmo néo ficando doente, ela tem as

intercorréncias dela.
Para melhorar o ambulatério: ndo tenho o que falar.

Entrevistador: Muito obrigado!

C9 -Ajudou bastante no desenvolvimento porque as pessoas aqui tém muito
conhecimento e passam um pouco do conhecimento e esclarecimento sobre os
problemas dele. Ajudou bastanto no acolhimento e no tratamento do meu filho. Foi

muito bom.
Para melhorar o ambulatério: Nao tenho nada para dizer ndo, obrigado.

Entrevistador: Muito obrigado!
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C10 — Contribuiu muito, para o desenvolvimento dele, para a saude sabe? para tirar

as davidas. Agradeco muito pelo apoio que eu e meu filho tivemos.

Para melhorar o ambulatorio: na hora que vai chamar o paciente... a gente ndo
escuta, tem hora que o médico vai chamar e a gente ndo entende quem chamou. E

precisaria ter um bebedouro mais perto também.

Entrevistador: Muito obrigado!

C11 -Para lidar e aceitar sobre a doenca sabe? para lidar com ele, sobre o
desenvolvimento, para o apoio com a sindrome dele. Acho que o atendimento dos

alunos € muito prestativo e que nunca volto para casa com davida.

Para melhorar o ambulatério: acho que esta tudo bom mesmo, ndo tenho nada

para sugerir nao.

Entrevistador: Muito obrigado!

C12 -Ajudou no acompanhamento para fisioterapia que fez entdo com que o
desenvolvimento do meu filho melhorasse. As pessoas néo tinham ideia que meu
filho tinha uma sindrome, entao ficavam falando que a cabeca dele era amassada, e
agui me confirmaram que é a Sindrome de Sotos. E ajudaram no esclarecimento
sobre a sindrome. E para o meu filho o importante foi ter visto os exames normais
que vocés pediram aqui, de genética, e como sé o desenvolvimento dele que é

atrasado, o estimulo com as terapias esta sendo muito bom.
Para melhorar o ambulatério: t4 tudo muito bom do jeito que esta.

Entrevistador: Muito obrigado!

C13 -Ajudou para o meu filho, ampliando com mais exames... entéo, na questédo das
orientacdes do que meu filho poderia ter ou ndo no futuro, dos ossos, do coragéo, o
gue ele pode ter e ndo ter. E porque 0 meu cariotipo...que ndo deu nada, que entao

posso ter outro filho. Ajudou nestas questdes que estava bem em duvida. E que
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quando a Barbara menstruasse era para “cortar” para ela ficar mais calma, ainda

nNao conseguimos ver isto, mas a equipe daqui esta ajudando a gente.

Para melhorar o ambulatdério: gostaria que pudessem ajudar mais no
encaminhamento dela para avaliacdo da audicdo que ainda n&o realizou de novo e

também para a ginecologia.

Entrevistador: Muito obrigado!

C14 -Ajudou a descobrir o que meu filho tem, e melhorou muito com o tratamento
com remédio. Sabe, ajudou meu filho a parar com os tiques e com isto ele conseguiu
ser melhor enturmado na escola e melhorou o comportamento e o aprendizado dele

na escola.

Para melhorar o ambulatério: fico bem tranquila como atendimento aqui, ndo acho
nada para melhorar ndo. S6 se conseguisse atender mais rapido para liberar a gente

antes, que como tem os alunos, as vezes demora para a gente ir embora, so isto.

Entrevistador: Muito obrigado!

C15- Sei la, da mais confianca na gente, coisas que a gente ndo percebia antes
dele, agora a gente percebe, fui ler mais e entender o que ele tem e que eu posso
fazer para ajudar ele. Ajudou também ao meu filho, a se esfor¢car mais para fazer as
coisas, que tem sempre que estimular, a irma ouviu e também fica mais firme com
ele e “puxa” mais ele que eu, eu tenho o coragcdo mais mole. Aqui sempre
explicaram tudo muito bem e a gente compreende melhor as coisas. Foi dito que
apesar do que ele tem ele € uma crianca normal e que a gente deve tratar ele como

crianga.

Para melhorar o ambulatério: é tudo muito bom aqui, ndo tenho mais nada para

falar ndo.

Entrevistador: Muito obrigado!
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C16- Foi uma das melhores coisas que ja fiz, tinha muitas davidas que nem eu sabia
por qué. E entdo foi um excelente lugar para os esclarecimentos, o meu filho é uma
crianca muito ansiosa, ele ndo sabe que tem algumas coisas, entdo quando ela
descobre ele se estranha. Eu tenho dificuldade de fazer a fisioterapia dele no servico
publico, e tenho dificuldade de parar de trabalhar para poder cuidar mais dele, com o

diagndstico que ele tem eu néo consigo receber o beneficio.
Para melhorar o ambulatério: Nada néo.

Entrevistador: Muito obrigado!

C17 - Ajudou bastante nas duvidas que falaram que tinha microcefalia, e ele ndo
tem. Isto deixou a gente mais tranquila, eu estava muito preocupada. Entdo aqui
orientaram que tem de fazer os seguimentos. Os atendimentos sao bons, e as

pessoas muito atenciosas.
Para melhorar o ambulatério: Nao, foi muito bom!

Entrevistador: Muito obrigado!

C18 - Ajudou por ter descoberto coisas novas sabe? umas possibilidades de
tratamentos melhores, que antes falavam para a gente que néo tinha o que fazer,
gue era so6 para ir levando pra fisio e para a fono. Ah e na hora de tirar as ddvidas
também, como por exemplo de ter de ir para a escola, que pensei que ele nao ia
poder ir, na normal né? Mas ndo falaram que podia, deram a carta e esta tudo indo

bem.
Para melhorar o ambulatério: achei tudo muito bom aqui!

Entrevistador: Muito obrigado!

C19 - Ajudou no desenvolvimento do meu filho e também para tirar as davidas que

eu tinha sobre o problema dele, foi isso.

Para melhorar o ambulatério: A gente sabe que tem os alunos né? Mas se desse

para diminuir a demora para liberar a gente depois do atendimento. Porque vai
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checar com o professor e demora para voltar, acho que se desse para ser mais

rapido a gente se cansava menos.

Entrevistador: Muito obrigado!

C20 - Ajudou nos encaminhamentos pra minha cidade, do que ele precisa fazer de
terapia. E para a escola também, para cuidarem melhor dela. Na escola a Maria
Clara nédo tinha acompanhante para a professora e agora tem. Isto tem ajudado

bastante no desenvolvimento dela.

Para melhorar o ambulatério: Acho que podia ter alguma atividade com as
criancas que estéo esperando na sala, pois as vezes demora para ser atendida e
elas ficam inquietas né? Se tivesse um video ou algo para brincar seria melhor para

a gente que fica esperando.

Entrevistador: Muito obrigado!

C21 - Ajudou no cuidado do meu filho e na cirurgia do pipi dele. E também na
orientacdo para as outras pessoas cuidarem dele, na escola, mandando a carta de
como fazer e orientar para ele ir na escola normal. Agora ele vai andando para a
escola e volta de Van e entéo ele esta ficando bem mais sociavel. Acho que ajudou
também com os estimulos e as recomendacdes, e ai ele tem avancado no seu
desenvolvimento e no contato com 0 meio ambiente e a escola. Por exemplo foi
orientado que ele deve comer sozinho, mas que nao pode ter barulhos, e entdo ele
consegue comer na escola, que antes ndo conseguia, ele fica sozinho na sala e

come.
Para melhorar o ambulatorio: ndo tenho nada para sugerir n&o.

Entrevistador: Muito obrigado!

C22 - Eu acho assim...ajudou muito para entender o que meu filho tem, que ele era
chamado de mongoloide/retardado, estava estudando em escola normal e ele ndo

fala. Entéo o fato dele pode entrar na APAE e ter o diagnostico da Sindrome, ter a
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orientacdo para lidarem com ele foi muito importante para ele e para mim. Tratavam
ele como hiperativo e ndo conseguiam definir o que ele realmente tinha. O fato de
ver o filho da gente sendo tratado como ele era déi na gente, pois € filho da gente
né... independente do que ele tenha.

Para melhorar o ambulatorio: achei tudo muito bom, n&o sei falar nada néo.
Entrevistador: Muito obrigado!

A3) FUNCIONARIAS DO AMBULATORIO DE PEDIATRIA DO HCFMB
Funcionaria 1

Entrevistador: Como vocé percebe o ambulatério de Puericultura e Pediatria

Genética da Dra. Catia?

F1: Porque chegam ja especificado ja né, é marcacdo, vem escrito ambulatorio de
genética.

Entrevistador: Como que é trabalhar Ia? Como é o ambiente do ambulatério?

F1: E gostoso, é sossegado... Pra mim se tornou parte da minha vida, entdo meio

que... estando ali ou ndo, na minha casa € meio que a mesma coisa.

Entrevistador: E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério para as familias,

para as maes?

F1: A o ambulatério é de grande valia n€, até mesmo porque ajuda as maes diante do
perfil da crianca a levarem uma condicdo melhor de vida, entendeu? No
acompanhamento, até mesmo no social, é.... como que diz... até mesmo na parte

psicoldgica deles né... € muito importante.
Entrevistador: Como é o servico (como é trabalhar) neste ambulatorio?

F1: E calmo |4, é sossegado... a gente ja esta acostumada né, entdo pra gente é uma

rotina gostosa.

Entrevistador: O que vocé acha deste ambulatorio, alguma diferenca em relacéo aos

outros ambulatérios?
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F1: Pra mim sdo todos iguais. Todos iguais, a gente trata todos iguais. Assim, a gente
tem um carinho maior com eles, mas ja € da pessoa da gente, até mesmo porque pra

mim eles sao seres mais evoluidos, eu acredito.

Entrevistador: Sobre as criangas deste ambulatorio, as caracteristicas das criancas,

gostaria de dizer algo?

F1: Pra mim assim, eles tem caracteristicas as vezes diferentes dos demais, mas pra

mim nao tem diferenca nenhuma, entendeu? Eu trato todos iguais e amo todos iguais.
Funcionaria 2

Entrevistador: Como vocé percebe o ambulatério de Puericultura e Pediatria

Genética da Dra. Catia?

F2: Como eu percebo? E assim, as criancas... as maes trazem as criangas né, passam
no agendamento, é.... colocado em um sistema e depois elas vao la para nés na sala
de enfermagem, a gente pesa, mede eles e vé ali na folha de atendimento o que esta

marcado, Puericultura e Genética.

Entrevistador: E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério para as familias,

para as maes?

F2: A eu acho que foi muito benéfica, porgue geralmente aumentou muito a demanda
desse ambulatoério pelo que eu notei e geralmente as maezinhas que tem filho assim...
sindrdmicos assim... eles precisam né? De um acompanhamento, entdo eu acho

super importante, super legal esse ambulatério, tira muitas davidas delas, € legal...
Entrevistador: Como é o servi¢co (como é trabalhar) neste ambulat6rio?

F2: O meu trabalho? Ah eu amo, eu amo o que eu faco eu acho assim gratificante, a
gente tem um bom contato com as méaes, tem contato com as criancas e o melhor é
um contato bom, porque a crianca esta sadia, ela esta indo para uma consulta

ambulatorial, né? Entdo eu acho legal, eu gosto muito.

Entrevistador: O que vocé acha deste ambulatoério, alguma diferenca em relagédo aos

outros ambulatérios?
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F2: A eu acho que cada ambulatorio tem ... € especifico, eu acho que... sdo todos
iguais na verdade, 0 que a gente faz € pesar, medir, dar assisténcia, orientar ... cada

um tem o seu... 0 seu sistema, entdo nao difere muito.

Entrevistador: Sobre as crian¢as deste ambulatorio, as caracteristicas das criangas,

gostaria de dizer algo?

F2: Alisso ai é muito especifico porque tem crianca que a gente vé que tem problema,
a gente vé aquela carinha caracteristica de sindrdmica né, o jeito... mas tem crianca
que ndo. Eu s6 acho muito bom que eles tenham um ambulatério para eles seguirem,

as maes tirarem as davidas, fazerem exames genéticos, eu acho isso legal.
Funcionéria 3

Entrevistador: Como vocé percebe o ambulatério de Puericultura e Pediatria
Genética da Dra. Cétia?

F3: Eu vejo um beneficio muito grande para os pais, para as maes, em quem tem
dificuldade de ver que seus filhos tém problemas né€, entdo eu vejo de muito valor...

vejo dessa forma.

Entrevistador: E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatério para as familias,

para as maes?

F3: Acredito eu que tenha sido no diagnostico né, eles tém um diagnostico mais
preciso, eles sabem a conduta que vao tomar, eu acredito que facilitou muito para as
outras especialidades a ter uma conduta mais .... Mais especifica mais clara, com mais
nitidez do que eles vao fazer, que conduta eles vao tomar, que procedimento eles

vao...
Entrevistador: Como € o servico (como é trabalhar) neste ambulatério?

F3: Maravilhoso, muito gostoso... € um ambiente muito bom, a gente ... nossa ela &

maravilhosa, uma excelente profissional.

Entrevistador: O que vocé acha deste ambulatoério, alguma diferenca em relagédo aos

outros ambulatérios?
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F3: Ali a gente vé que eles sao dedicados, todas as especialidades, eu acredito néo...
eu sinto eu vejo... eu vivencio isso, que eles tém uma dinamica perfeita. Tem amor,

eles se dedicam, eles se empenham. Tem empenho...

Entrevistador: Sobre as criangas deste ambulatorio, as caracteristicas das criancgas,

gostaria de dizer algo?

F3: A nem todas demonstram que tem alguma patologia né, aparéncia assim nem
sempre demonstram... tem umas que é mais nitida, outras ndo... entdo a gente vé
mesmo pelo prontuério, pela ficha de presenca, porque a gente pesa, a gente mede,
da o primeiro contato que eles vieram para uma consulta ou algum exame seja la o
gue eles vieram fazer, eles abrem atendimento e vao la para a pesagem onde a gente
define pra qual especialidade que a crianga vai né... mas nem todas tem aparéncia
de... nem todas tem... por isso acho importante a genética, porque a genética vai

afundo, vai na raiz do problema e da um diagnostico mais perfeito, mais rapido. E

muito gostoso trabalhar com eles., tem que amar.
Funcionaria 4

Entrevistador: Como vocé percebe o ambulatério de Puericultura e Pediatria

Genética da Dra. Catia?

F4: Olha... para as criancas é uma grande evolu¢ao, porque as criancas sao sindrome
de Down né, elas nossa... fazem quatro anos s6 que eu trabalho na pediatria sé né,
eu vi a evolucdo delas... sdo umas criangas que chega la sem desenvolvimento,
depois sai de 14 mais desenvolvida, a gente pesa e faz altura deles né, a gente vé a
evolucdo ali. E o carinho que elas tém com elas né... € muito grande, da mae com a
Dra. Cétia também, os residentes que ficam com ela também... nossa tudo as maes

ja chegam perguntando né...

Entrevistador: E qual acha que foi a contribuicdo do ambulatorio para as familias,

para as maes?

F4: Olha foi muito bom sim, porque ... para ver as criangas evoluir porque se nao as
criangas ficam paradas, vai la so faz... como que fala? Consulta de pediatria nas outras
especialidades né mais agora vé mais o desenvolvimento das outras criangas ne, e

nossa as maes ficam bem agradecidas né, porque jA& sdo umas criancas meio
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especiais né? A gente fala que... nés que somos ... eles sdo muito inteligentes. Eles
falam que tem QI a menos... que tem Down... ndo, nao... eles tém QI a mais. Sao
muito carinhosos... muito, voceé viu os coracaozinhos? Que a gente faz coracéo grande
... todos eles sdo o mesmo coracao. Eles ndo ficam perto um do outro e € 0 mesmo

estilo de conversar.
Entrevistador: Como é o servico (como é trabalhar) neste ambulatorio?

F4: Ah, eu adoro... eu amo. Eu acho que sdo especiais, quatro anos... eu trabalhei 29
anos na maternidade, s6 gestante... agora que eu estou la ... ai pra mim nao existe
melhor, eu adoro desde quando vejo a crianca crescer, eles sdo muito especiais pra

mim... eu amo.

Entrevistador: O que vocé acha deste ambulatério, alguma diferenca em relagcéo aos

outros ambulatérios?

F4: Ah, ndo é... Ah, eu adoro, eu trabalhei sempre no ambulatério de genética né,
agora que eu estou na pediatria fazem quatro anos, mas eu sai bem...eu adoro lidar
com as criancas agora, € cada um uma especialidade né, tem uns que sdo mais
doencas né, mais crbnica... a gente fica muito mais triste, mas eles nao eles mais
especiais mesmo. Tem dias que a gente chega perto deles, eles ja conhecem a gente

mesmo se ..., mas eles conhecem.

Entrevistador: Sobre as criancas deste ambulatério, as caracteristicas das criancas,

gostaria de dizer algo?

F4: Ta 6timo, eu adoro. Ah, ndo tenho o que falar... tudo a gente fala, sao iguais? Séo.
Mas sédo acho que especiais... pra mim ndo tem, eu vejo a evolucdo deles nossa...
eles fazem coracao pra todo mundo o mesmo jeitinho, como que pode ser? Mas

assim... € muito bom, a gente vé eles desenvolvendo né... Eu gosto deles.
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