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RESUMO

As fendas ou fissuras orofaciais tipicas (FOT) sdo consideradas defeitos congénitos comuns na
populacdo. Apresentam etiologia complexa e podem ocorrer isoladamente ou como
componentes de sindromes, como a sindrome de Delecdo 22qg11.2, a mais frequentemente
associada com FOT. A investigacdo dos fatores genéticos, epidemioldgicos e das necessidades
de saude dos afetados é fundamental para o esclarecimento do diagndstico etioldgico,
prognéstico, fatores de risco, planejamento terapéutico, Aconselhamento Genético,
estabelecimento de estratégias de acesso a salde e de prevencdo. Entretanto, pouco se conhece
dos afetados por FOT na realidade brasileira. Este estudo de coorte retrospectivo e descritivo
teve como objetivo estudar aspectos clinicos e epidemioldgicos, fatores de risco e acesso a
tratamentos de pacientes com FOT. Foi realizada coleta de dados e avaliacdo de 70 individuos,
sindrédmicos e ndo-sindrémicos, com a utilizagdo de um protocolo uniformizado da Base
Brasileira de Anomalias Craniofaciais (BBAC/CranFlow®), do Projeto Crénio-Face Brasil
(BBAC/CranFlow®/SJRP). Os dados em investigacao foram extraidos diretamente desta Base.
Foram avaliados dados de pacientes de Sao Jose do Rio Preto inseridos de 2014 a 2016 e casos
novos, inseridos de 2017 a 2018, que foram registrados por meio de entrevistas, exames e
avaliacbes multidisciplinares. Exames genéticos laboratoriais foram realizados a critério
clinico, especifico para cada caso. A maioria dos individuos eram sindrémicos (68,57%), de
ascendéncia nativa, classe social baixa e sem recorréncia familial. Todos os tipos de fendas
foram mais comuns nos homens. Houve diferenca significativa entre 0s sexos quanto ao tipo
de FOT. Foram identificados fatores etiolégicos em 54,16% dos casos sindrémicos e ndo houve
diferenca significativa com relacdo aos fatores de risco entre sindrémicos e ndo-sindrdomicos.
Houve atraso no diagndstico das fendas e no acesso aos tratamentos na maioria dos casos. A
maioria dos resultados corroborou dados previamente descritos. Uma base de dados parece ser
uma estratégia util para identificar caracteristicas importantes relacionadas as FOT. Os
resultados podem contribuir para planejamento de politicas publicas objetivando a superacéao

de iniquidades e melhoria da qualidade de vida dos afetados e de seus familiares.

Palavras-chave: acesso a saude, fenda labial, fenda palatina, microdelegéo, defeito congénito.



ABSTRACT

Typical orofacial clefts (TOC) are considered common congenital defects in the population.
They present complex etiology and may occur in isolation or as components of syndromes, such
as 22qg11.2 deletion syndrome, most frequently associated with TOC. The investigation of the
genetic, epidemiological factors and health needs of the affected is fundamental for the
clarifying of the aetiological diagnosis, prognosis, risk factors, therapeutic planning, Genetic
Counseling, establishment of strategies of access to health and prevention. However, little is
known of those affected by TOC in the Brazilian reality. This retrospective and descriptive
cohort study aimed to study the epidemiological and clinical aspects, the risk factors and access
to treatment from Brazilian patients with TOC. Was realized a data collection and evaluation
of 70 individuals, syndromic and non-syndromic, using a standardized protocol, of the Brazilian
Database of Anomalies Craniofacial (BDAC/CranFlow®), of the Brazil’s Craniofacial Project
(BDAC/CranFlow®/SJRP). The data under investigation were extracted directly from this
Database. We evaluated data from patients from Sao José do Rio Preto inserted from 2014 to
2016 and new cases, from 2017 to 2018, which were recorded through interviews, examinations
and multidisciplinary evaluations. Genetic laboratory tests were performed according to clinical
criteria, specific to each case. Most individuals were syndromic (68.57%), of native ancestry,
from lower middle class, who presented no familial recurrence. All the types of TOC
contributed to a higher affection rate among males. There was a significant difference in the
types of TOC concerning sex. We identified etiological factors in 54.16% of syndromic cases
and there was no significant difference regarding the risk factors of syndromic and
nonsyndromic individuals. There was a delay in diagnosis time and in the access to treatments
in most of cases. Most of our results corroborated to others previously described in the
literature. A database seems to be a useful strategy to identify important characteristics related
to TOC. The results can contribute to the planning of public policies aimed at overcoming

iniquities and improving the quality of life of those affected and their families.

Key words: health access, cleft lip, cleft palate, microdeletion, birth defects.
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1. INTRODUCAO

1.1 Fendas orofaciais: aspectos gerais

As fendas (fissuras) orais tipicas (FOT) sdo defeitos congénitos (DCs) da face e regido
oral comuns na populagdo. Afetam um recém-nascido a cada 2,5 minutos no mundo, com uma
incidéncia estimada em 1:700 (ABULEZZ, 2017). No Brasil, a prevaléncia varia de 0,36 e
1,54:1000 nascidos vivos dependendo da regido geogréfica. Populacfes asiaticas e indigenas
americanos apresentam a maior prevaléncia, de 2,1:1000 e 3,6:1.000, respectivamente. Nos
europeus observa-se 1,3:1.000 e em populac6es africanas e suas derivadas a prevaléncia é de
0,3:1.000 (MARTELLI et al., 2015). Na América Latina, a prevaléncia é de 0,87 por 1.000
nascimentos e as FOT respondem por 10-25% das admiss6es hospitalares pediatricas, ocupando
entre 0 3° e 0 4° lugares entre as causas de 6bito no primeiro ano de vida (CUNHA et al., 2004;
BRASIL, 2018 — Ministério da Saude). Essas observacdes sugerem que ha uma contribuicdo
relativa dos genes de susceptibilidade individual e que podem variar em populacGes diferentes.
A incidéncia varia amplamente dependendo da origem geografica, grupo racial e étnico,
exposicdes ambientais e status socioeconémico (GATTI et al., 2017). Além disso, em alguns
casos, a prevaléncia pode estar subestimada por auséncia de notificacdo dos servicos de saude,
falta de diagnostico e, até mesmo, classificacdes erréneas (SOUZA, RASKIN, 2013).

As FOT ocorrem como consequéncia de uma falha na fusdo do processo frontonasal
com o maxilar durante o desenvolvimento gestacional (Figura 1). A fenda labial ocorre por
falha na fusdo dos processos medial nasal e maxilar durante a 62-72 semana de gestacéo, e a
fenda palatal por falha ou disrup¢édo na fusdo dos palatos na 122 semana (GALLAGHER et al.,
2018).

Sé&o observadas como um defeito isolado ou como componente de quadros sindrdmicos
(LESLIE & MARAZITA, 2013; BILINSKA, OSMOLA, 2015). De modo geral, 0s casos de
fenda palatal (FP) sdo mais associados a outros DCs do que os casos de fenda labial (FL) e
labiopalatal (FLP) (Figura 2). Aproximadamente 70% de todos os casos (FL/P) e 50% dos casos
de FP sdo considerados ndo-sindrdmicos; enquanto o restante corresponde a casos sindrémicos,
de etiologia cromossdmica, génica ou teratogénica (DIXON et al., 2011; MARAZITA, 2012).

A etiologia é desconhecida na maior parte dos casos, mas considera-se heranca
multifatorial, com possivel influéncia de agentes teratogénicos ambientais em efeito aditivo a
fatores genéticos e epigenéticos (GALLAGHER et al., 2018).
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Figura 1. Desenho esquematico do desenvolvimento do labio e do palato em humanos.
a b
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Legenda: a) Ao redor da 4% semana do desenvolvimento embrionario ocorre o desenvolvimento da
proeminéncia frontonasal (observada em azul), dos processos maxilares (verde), processos mandibulares
pareados (rosa), e a cavidade oral primitiva ao centro (roxo); b)Ao redor da 5% semana, as fossas nasais sdo
formadas (roxo), o que leva a formac&o dos processos nasais pareados mediais (amarelo) e laterais (azul); c)
Ao fim da 62 semana os processos mediais nasais se fundem com os processos maxilares para a formagéo do
Iabio superior € o palato primario. Os processos laterais nasais formam a ala nasal (amarelo). De forma similar,
0s processos mandibulares se fundem para formar a maxila inferior (rosa); d) Durante a 6% semana de
embriogénese, o palato secundario se desenvolve com o crescimento bilateral dos processos maxilares, que
crescem verticalmente ao lado da lingua (verde); ) Em sequéncia as laminas palatinas se elevam a uma posicédo
horizontal sobre a lingua, entrando em contato uma com a outra e comegando a fusao; f) Por fim, temos a fuséo
das laminas palatinas, dividindo o espaco oronasal em cavidades oral e nasal separadas. Fonte: Adapatada de
DIXON et al., 2011.

Figura 2. Desenho ilustrativo dos tipos de fendas.

Labio superior
Palato duro
Palato mole

Uvuia

Legenda: Fenda unilateral (a) e bilateral (e) do palato mole; fendas labiopalatais unilaterais (b e c); fendas labiais
(d) e palatais bilaterais (f). As fendas estdo indicadas em roxo. Fonte: Adaptada de Dixon et al.,2011.
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InGmeros fatores ambientais ja foram sugeridos como contribuintes para a génese da FL
e/ou FP, como a exposicdo intrauterina a anticonvulsivantes, acido retindico, élcool, tabaco,
deficiéncias de vitaminas e diabetes materno. Por outro lado, a suplementacao por acido folico,
sozinho ou em associag¢do com vitaminas, durante o inicio da gravidez é relatada como um fator
de protecédo para o desenvolvimento de defeitos de tubo neural (GATTI et al., 2017; SILVA et
al., 2018). Historico familiar também é um importante fator associado a FOT; recorréncia
familial € muito comum entre os pacientes com FOT e seus parentes apresentam um maior risco
se comparado ao da populacdo em geral (SILVA et al., 2018). Os fatores ambientais s&o
responsaveis por 70 a 80% dos casos, enquanto 0 componente genético é considerado o fator
causal principal em 25 a 30% (RODRIGUES et al., 2009).

As FOT néo sdo apenas uma distor¢éo estética da aparéncia facial, mas também podem
interferir e influenciar negativamente as atividades normais da crianga, especialmente
alimentacdo, audicdo e fala, e predispor a infeccGes, aléem de crescimento anormal facial e
possiveis desordens psicoldgicas (ABULEZZ, 2017; SILVA et al., 2018). A variedade das
condicdes clinicas em FOT, somada aos diferentes graus de gravidade e possivel associacéo
com quadros sindrdmicos ou outros DCs, resulta em protocolos terapéuticos especificos e
requer atuacdo de equipe multidisciplinar de profissionais da saude (SOUSA; RONCALLI,
2017).

InGmeras sindromes estdo associadas a ocorréncia de FOT. Entretanto, a Sindrome de
delecdo 22911.2 (SD22q11.2) é a mais frequentemente associada com FP. Também é conhecida
como Sindrome Velocardiofacial (SVCF) (OMIM192430) ou de DiGeorge (OMIM 188400), e
é a sindrome de microdelecdo mais comum na populacdo, com incidéncia de aproximadamente
1:4.000 (RUITER et al., 2003; REPETTO et al., 2014). Os principais acometimentos clinicos,
aléem da FOT e outras anomalias palatais, como incompeténcia/insuficiéncia velofaringea,
incluem cardiopatias congénitas, deficiéncia cognitiva, imunodeficiéncias, hipocalcemia,
doencas psiquiatricas, entre outros. Entretanto, ha uma grande variacdo clinica entre 0s
acometidos. Tem muita importancia nas politicas de salde por constar como diagnostico
diferencial no pré-transplante cardiaco e nas condi¢cdes de imunodeficiéncia (BACAL et al.,
2009; BRASIL, 2009 — Portaria MS/MG n°2600). Também, é considerada de grande
importancia médica pela relacdo da regido deletada com alteracbes cognitivas e de
comportamento (VANGKILDE et al., 2016).
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1.2 Atendimento de pacientes com FOT no Brasil

A Portaria SAS/MS n°62, de 19 de abril de 1994, habilita hospitais (centros habilitados de
referéncia) com condiges fisicas, estruturais, de equipamentos e de recursos humanos para
prestar o atendimento aos pacientes com FOT, com oferta de atendimentos clinico, cirdrgico e
de reabilitacdo adequados e de qualidade. Porém, o nimero de hospitais (28) credenciados no
Sistema Unico de Saude (SUS) para atendimento de individuos com tais afeccdes € ainda baixo
considerando-se, as necessidades e demanda da populagdo. Tais hospitais devem realizar
procedimentos integrados para reabilitacdo estético-funcional dos portadores de FOT (CNES,
2018).

A distribuicdo dos centros de referéncia habilitados pelo SUS é heterogénea e dispersa:
um centro na regido Norte, quatro no Centro Oeste, quatro no Nordeste, sete no Sul e 12 na
regido Sudeste do pais, estando nove centros de atendimento concentrados no estado de Séo
Paulo, o estado com a maior concentracdo (Tabelal). Dos 28 centros habilitados, trés deles (um
em Sdo Bernardo do Campo/SP, um em Campo Grande/MS e um em Itapetininga/SP) sé fazem
atendimento ambulatorial — estes estdo vinculados a Fundacgéo para o Estudo e Tratamento das
Deformidades Cranio-Faciais (FUNCRAF) e a parte cirurgica é realizada no Hospital de
Reabilitacdo de Anomalias Craniofaciais de Bauru (HRAC/Centrinho).

Os pacientes brasileiros acometidos por fendas orais devem ser registrados no Sistema
de InformacGes sobre Nascidos Vivos (SINASC). De 2010 a 2016 foram registrados 10.816
novos casos com fenda labial e fenda palatina
(http://www?2.datasus.gov.br/DATASUS/index.php?area=0205). Porém, se for considerada a
incidéncia assumida pelo SINASC para a populacdo brasileira, de 1:650 nascidos vivos, seriam
esperados entre 2010 e 2015 cerca de 27.049 casos. Assim, hd uma subnotificacdo de casos
pelos servicos de saude, além do fato de que as fendas submucosas muitas vezes ndo sao
investigadas ou detectadas ao nascimento.

A atencdo basica e de média complexidade para pessoas afetadas ndo estdo estruturadas
ou totalmente consolidadas, mesmo o SUS garantindo assisténcia integral a essas pessoas por
meio da Portaria SAS/MS n°62. Por tais motivos, muitos pacientes acessam apenas tratamento
em hospitais de alta complexidade e universitarios que, embora tragam beneficios individuais,
ndo configuram uma politica de salude capaz de modificar o cenario de iniquidade e
fragmentagdo nesta area.

A avaliacdo genética de individuos com afec¢des orofaciais é fundamental ndo so para

melhorar a acuracia dos diagnésticos, em vista do planejamento terapéutico e Aconselhamento
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Genético, mas também para o esclarecimento da etiologia e de fatores de risco, tendo em vista
a prevencéo no nivel individual e populacional (GIL-DA-SILVA-LOPES; MONLLEO, 2014).
Entretanto, dados epidemiolégicos requeridos para programas de satde publica sdo escassos no

Brasil, mesmo no estado de S&o Paulo onde ha vérios centros de referéncia para atendimento e

pesquisa.

Tabela 1. Centros de referéncia habilitados e credenciados para atendimento de individuos com fendas

labiopalatais e data do credenciamento.

UF ESTABELECIMENTO DATA
BA HOSPITAL SANTO ANTONIO 11/2003
CE HOSPITAL INFANTIL ALBERT SABIN 11/2008
DF SARAH BRASILIA 02/2002
MG HOSPITAL DA BALEIA 03/2006
MG HOSPITAL UNIVERSITARIO ALZIRA VELANO 08/2003
MS FUNCRAF 03/2001
MT HOSPITAL GERAL UNIVERSITARIO/CUIABA 10/2008
MT HOSPITAL UNIVERSITARIO JULIO MULLER 04/2014
PE IMIP — INSTITUTO MATERNO INFANTIL 10/2002
PI HOSPITAL SAO MARCOS 07/1994
PR HOSPITAL DO TRABALHADOR/CURITIBA 09/2003
PR HOSPITAL UNIVERSITARIO DO OESTE DO PARANA 01/2018
RJ SMS HOSPITAL MUNICIPAL NOSSA SENHORA DO LORETO 12/2000
RS HOSPITAL BRUNO BORN 08/1999
RS HOSPITAL DO CIRCULO 08/2011
RS HOSPITAL NOSSA SENHORA DA CONCEICAO SA 08/2003
RS HOSPITAL UNIVERSITARIO ULBRA 03/2010
sC HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO 12/1999
sC HOSPITAL REGIONAL HANS DIETER SCHMIDT 06/2001
SP FUNCRAF ITAPETININGA 06/2001
SP FUNCRAF SAO BERNARDO DO CAMPO 06/2001
SP HC DA FMUSP HOSPITAL DAS CLINICAS/SAO PAULO 09/2003
SP HOSPITAL DE BASE DE SAO JOSE DO RIO PRETO 12/2013
SP HRAC/BAURU 09/1993
SP HOSPITAL DE ENSINO DA UNIFESP/SAO PAULO 01/1997
SP SANTA CASA DE ARARAQUARA 11/2007
SP SANTA CASA DE PIRACICABA 12/2001
SP SOBRAPAR CAMPINAS 09/1993
TO HOSPITAL REGIONAL DE ARAGUAINA 07/2003

Fonte: Adaptada de Cadastro Nacional

de Estabelecimentos de Salde — CNES. Disponivel

em

http://cnes2.datasus.gov.br/Mod_Ind_Habilitacoes_Listar.asp?VTipo=0401&VListar=1&VEstado=00&VMun=
&VComp=&VContador=28&VTitulo=H.
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Os pacientes com anomalias craniofaciais requerem um plano de gerenciamento a longo
prazo (Tabela 2) e acompanhamento de profissionais de vérias especialidades médicas e
cirtrgicas altamente especializados — pediatras, otorrinolaringologistas, cirurgifes plasticos,
ortodontistas, fonoaudi6logos, geneticistas, psicologos, radiologistas, protéticos — visando uma
reabilitacdo morfoldgica, funcional e psicossocial. Tais individuos frequentemente precisam ser
submetidos a multiplas intervenc@es cirlrgicas e muitas vezes sdo necessarias terapias de apoio,
como fonoaudiologia, terapia ocupacional, psicoterapia, entre outros, desde a infancia até o
inicio da idade adulta (BURG et al., 2016).

1.3 Projeto Cranio-Face Brasil e Base Brasileira de Anomalias Craniofaciais

Com base nas necessidades identificadas na popula¢do com FOT, em 2003 foi criado
no Brasil um projeto denominado Projeto Cranio-Face Brasil (UNICAMP - PCFB -
https://www.fcm.unicamp.br/fcm/cranio-face-brasil/projeto-cranio-face-brasil), construido a
partir de diversos projetos colaborativos, coordenado pelas Profas. Dras. Vera Lucia Gil-da-
Silva-Lopes (UNICAMP) e Isabella Monlle6 (UFAL).

Desde o inicio do PCFB, os pesquisadores que o compdem, responsaveis pelos centros
participantes, de diversas regides do pais, entre eles a orientadora deste mestrado, tem realizado
a investigacdo diagndstica de anomalias craniofaciais, com apoio financeiro de diversas
agéncias de fomento (FONTES et al., 2013; FONTES, 2016; MOLCK et al., 2013;
MONTEIRO et al., 2013; VIEIRA et al., 2013; SGARDIOLI et al., 2015). Além da
investigacdo diagndstica, este Projeto, em colaboracdo com a OMS, desenvolveu e validou a
Base Brasileira de Dados Clinicos e Familiais de Fendas Orofaciais.

Com apoio do PPSUS/Fapesp (2012/51799-6), a base de dados foi remodelada e
ampliada, dando origem a Base Brasileira de Anomalias Craniofaciais (BBAC) que conta com
doze centros participantes do PCFB, sendo o Hospital de Base de Sdo José do Rio Preto um
deles, sob responsabilidade da Dra. Agnes Cristina Fett Conte (MONLLEO et al., 2013). A
BBAC usa um protocolo uniformizado amplo, baseado nas recomendacgdes da OMS, para coleta
de dados e avaliacdo de pacientes com anomalias craniofaciais em todos os locais de

atendimento (centros).



21

Tabela 2. Tipos de tratamentos para fendas orais, com base nas recomendacdes do Hospital de
Reabilitacdo de Anomalias Craniofaciais (HRAC/Centrinho/USP).

|dade Mgd!co Odontologia Cirurgia Fono Atendimentos
Clinico complementares
E+O E+O
Gestante (cirurgia E+O E+O (psicologia, enf,
pléstica) nutrigdo e SS)
Ac
0-4 I (psicologia, enf, nutricéo,
semanas A (inicial) SS e genética);
exames laboratoriais
Ciruraia l4bio Exame citogenético+As
1-6 Consulta g . x (SS, enf, fisioterapia,
. A (aos 3 meses Orientacdo " ;
meses pediatrica . terapia ocupacional e
de idade) L
nutricdo)
RT Ac continuado + As
12-18 Odontoped; (cirurgia Triagem e (psicologia, SS, nutricao,
meses Asc g orientagdo fisioterapia, terapia
palato) .
ocupacional e enf)
RT A (fala/ Ac +As
18-24 S . . .
meses (cirurgia linguagem) (psicologia, enf,
plastica) Terapia nutricdo e SS)
A As
(médica- A (enf, psicologia, SS e
azn gs rotina e/ou OdoAn;gped (audiologica) nutricdo); aplicacdo de
pré- TC testes e promocdo do
cirdrgica) aprendizado
A Faringoplastia;
(médica- 5 Or,t (_se Cirurgias As
4-6 : necessario) e - . .
rotina e/ou x secundarias; TC (psicologia, enf,
anos : documentacéo .
pré- (fotos, modelos) Alongamento nutricdo e SS)
cirdrgica) ' de columela
A Odontoped
o moldagem);
i (médica- ( LSS ) As
/-8 rotina e/ou Aot (|nd,|ca<;ao RT TC (psicologia, enf,
anos . enxerto 0sseo .
_pre alveolar, se nutrigao e SS)
cirdrgica) necessario), RX
Odontoped,
Odontologia
i geral, Ort, RT Reavalia¢do aprendizado
tongsz Cirurgia (cirurgia ';((jfialgoi escolar + As (enf e
bucomaxilofacial plastica) ¢ nutricao)
(enxerto alveolar
secundério), RX
Clinica . .
12-16 Consulta odontologica Rmo/plastla Aa_(fa}Ia € . IAS. £
anos médica (especialidades) elou audigao, se (psmq ogia, ent,
RX ’ septoplastia necessaria) nutricéo e SS)
Cirurgia Revisdo da
16-18 ortognatica rinoplastia . _(fa}Ia € As .
TC 2 audicdo, se (enf, psicologia e
anos Clinica e/ou - L
necessaria) nutricao)

odontolégica, RX

septoplastia

Legenda: A: avaliagdo; Ac= aconselhamento; As: avaliacBes; Asc: assisténcia continuada; Enf: enfermagem;
E+O: Entrevistas e orientacdes; RT: Revisdo do tratamento; SS:Servi¢o Social; TC: tratamento continuo;
Odontoped: odontopediatria; Ort: ortodontia.
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Para coletar e gerenciar os dados da base, incluindo também informac6es sobre exames
genéticos realizados, foi desenvolvida uma aplicacdo baseada na Web, chamada CranFlow® -
Craniofacial Anomalies: registry, flow and management (registro no Instituto Nacional de
Propriedade Industrial nimero BR 51 2015 000550 2). Essa ferramenta criou condi¢des para a
participacdo multiprofissional mais efetiva e conta com doze centros colaboradores envolvendo
diferentes profissionais da satde nas regides Nordeste, Sudeste e Sul do Brasil. Todos os dados
recebem curadoria de profissional treinado. A BBAC e a CranFlow® permitem a abordagem de
morbimortalidade em doencas raras de maneira consistente e apropriada em satde publica, ja
que coleta dados de fatores de risco, etioldgicos, epidemioldgicos, registra investigacao
laboratorial e permite o seguimento longitudinal dos individuos, caracterizando a histGria
natural e necessidades relacionadas a estas anomalias (VOLPE-AQUINO et al., 2018).

O centro colaborador HB-FAMERP/FUNFARME, na pessoa da Dra. Agnes Conte,
responde também pelo atendimento genético de fissurados atendidos no CLAP (Centro de
Reabilitacdo de Fissuras Labiopalatais) do Hospital de Base de Séo José do Rio Preto
(HOSPITAL DE BASE, 2018), que foi credenciado pelo Ministério da Saude, em 2013, como
centro de referéncia em fissurados (CNES, 2018). Ainda, a BBAC e a CranFlow® envolvem
estratégias modernas e mundialmente reconhecidas como apropriadas para abordar doencas
raras.

Entretanto, ha muito a ser explorado a partir dos dados inseridos na BBAC, de forma
retrospectiva e prospectiva, como as caracteristicas etiologicas e epidemioldgicas das diferentes
populacdes das diferentes regibes dos centros participantes, os dados do espectro fenotipico
relacionados aos diferentes grupos de anomalias orofaciais e as condi¢cdes de comorbidade e de
acesso a saude.

Neste contexto, a hipdtese cientifica que foi testada neste trabalho é que existem
variacOes epidemioldgicas e etioldgicas importantes na populacdo de afetados com fendas orais
que apresentam dificuldades de acesso a saude e a tratamentos e necessidades especiais que,

uma vez identificadas, podem caracterizar melhor esta populacao e nortear politicas publicas.
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5. CONCLUSOES

1. O estudo das caracteristicas epidemioldgicas e possiveis fatores etiologicos em
individuos com fendas orais tipicas (FOT) sindrémicos e ndo sindrdmicos da
BBAC/SJRP/CranFlow® mostra que sexo, ascendéncia nativa e baixa renda familiar
sdo fatores de risco para a casuistica investigada.

2. Os fatores etiologicos envolvidos com as FOT sdo mdultiplos e complexos, com
destaque para a alta frequéncia de doencas genéticas, especialmente da Sindrome de
Delecéo 22q.

3. Ha falta de informacdo dos pacientes e suas familias sobre fendas orofaciais, o que
leva ao atraso no diagndstico e no tratamento.

4. Embora a maioria dos resultados corrobore os previamente descritos na literatura, 0s
achados do presente trabalho permitem a caracterizacdo dos atendidos no centro
colaborador Hospital de Base e acrescentam conhecimento sobre o fendtipo dos
afetados.

5. A utilizacdo de um banco de dados consiste numa Otima estratégia para identificar
caracteristicas importantes dos pacientes com FOT. O conhecimento das
caracteristicas epidemiologicas e etioldgicas, dos fatores de risco e de acesso a
tratamentos especificos por individuos com FOT sdo essenciais para entender a
realidade dos pacientes, promover cuidados de satde adequados e politicas publicas
voltadas para a superacdo de desigualdades.

6. Politicas de educacdo para a populacdo e a formacdo de profissionais de saude
qualificados para diagndstico e orientacdo ao acesso a saude de individuos com FOT

devem ser enfatizadas como uma das prioridades na area.
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