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RESUMO

A disponibilidade de um servigo de genética em hospitais deveria ser uma questdo de interesse
piiblico. A genética pode abreviar o periodo gasto na formulagdo de diagndsticos, reduzir o
tempo médio de internagdo, antecipar a escolha de tratamentos adequados, impedir ou minimi-
zar posstveis seqtielas e, desta forma, reduzir os custos. O objetivo do presente estudo foi des-
crever o fechamento, em 1996, do setor de genética do Hospital Infantil Menino Jesus, de Sdo
Paulo, SP, Brasil. Realizou-se uma andlise retrospectiva do trabalho desenvolvido naquele
setor entre 1992 e 1996, com énfase na detecgdo de anormalidades cromossomicas. De todos os
casos avaliados no periodo, 571 foram codificados em banco de dados. Alguma anormalidade
cromossémica foi observada em 20% dos 350 caridtipos realizados. A presenga de um servigo
de genética em hospitais minimiza o surgimento de manifestagdes clinicas em portadores de
distiirbios genéticos, melhora a qualidade de vida desses pacientes e permite que eles recebam
informagdo sobre o risco de recorréncia, além de evitar desperdicios decorrentes da realizagdo
inadequada de exames caros. Tais beneficios justificam o investimento necessdrio para que este
tipo de servico funcione.

O grande avango da genética, nas ul-
timas décadas, tem permitido a melhor
compreensdo de certas doencas e o
conhecimento de muitas outras. Varios
esforgos, atendendo aos anseios de um
numero cada vez maior de especialida-
des, tém sido realizados para se detec-
tar, o quanto antes, as malformagdes
congeénitas, os desvios metabdlicos, as
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doengas heredodegenerativas, as dis-

plasias esqueléticas e todos os disttr-

bios genéticos passiveis de um diag- nas leucemias, mas também em ou-
nostico pré ou pods-natal. tros tipos de cancer;

Atualmente, verifica-se um grandee  ¢) a possibilidade de elucidagao e con-
proficuo intercambio entre as varias es- firmacdo diagnoéstica, através da
pecialidades médicas e outras areas da pesquisa do sitio fragil do cromos-
saide, resultando em um saldo final somo X e de quebras cromossomi-
extremamente positivo. A citogenética cas, de grande valia quando nao se
tem prestado grande subsidio, neste dispde de biologia molecular para o
sentido, ndo s6 para a disciplina de ge- diagnostico de certeza;
nética, mas também para outras dreas.  d) o diagnodstico intra-titero das aber-
Atualmente, a genética oferece os se- ragdes cromossdmicas, por meio de
guintes beneficios: exames do liquido amniético e vilo-

sidade corial;

a) o esclarecimento diagnéstico de e) o auxilio prestado nos distirbios
quadros dismérficos observados no da diferenciagdo sexual, ditando
periodo neonatal, através da reali- inclusive condutas, como a extirpa-
zagao de um estudo cromossdmico; ¢do de uma gonada, nas situagdes

b) o grande auxilio nas andlises de me-
dula 6ssea e sangue, especialmente
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em que a presenca de um cro-
mossomo Y oferece riscos para o
desenvolvimento de um gonado-
blastoma;
f) a identificacdo da origem de cro-
mossomos marcadores, impossiveis
de serem identificados antes do ad-
vento da citogenética molecular;
o aconselhamento genético, que
permite constatar novos modos
de heranga ndo tradicionais, como
a heranca mitocondrial, a disso-
mia uniparental ou o imprinting
gendmico, processos antes desco-
nhecidos.

~
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E possivel afirmar que, ap6s o em-
prego da biologia molecular, nenhuma
drea da biomedicina permaneceu in-
tocada. Entretanto, o rapido desenvol-
vimento da biologia molecular nao
foi completamente absorvido pela so-
ciedade. Assim, atualmente, ha uma
grande preocupacdo com os aspectos
médico-legais e éticos decorrentes do
impacto provocado pelos avancos da
biologia molecular, envolvendo até
mesmo as companhias de seguros
(1-4).

As agOes de satude voltadas para
diagnostico precoce, o a estimativa do
risco de recorréncia, a identificagdo do
grupo de risco e o aconselhamento ge-
nético (que informa e orienta o afetado
e seus familiares e estabelece propostas
adequadas e vidveis para cada caso) s6
podem beneficiar toda a coletividade e
agilizar o sistema de satide como um
todo. Na medida em que estas agdes
abreviam o periodo gasto na formula-
¢do de um diagnéstico e o tempo médio
de internagdo, antecipando um trata-
mento adequado e impedindo ou mini-
mizando possiveis seqiielas, reduzem o
custo hospitalar.

Na América Latina, a genética mé-
dica esta atrasada em relacdo ao
mundo industrializado. Ha servicos
privados disponiveis apenas para uma
pequena parcela da populagdo; a maio-
ria ndo tem acesso aos servigos preven-
tivos e assistenciais basicos de genética
(5). No Estado de Sao Paulo, estima-se,
na estrutura do servigo publico, a ne-
cessidade de cerca de 20 centros espe-
cializados em genética, de complexi-
dade terciaria (1 para cada 2 milhdes
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de habitantes), para o manejo e diag-
néstico das enfermidades genéticas;
além disso, estima-se que sejam neces-
sarios 400 geneticistas clinicos (1 para
cada 100 000 habitantes) para atendi-
mento ambulatorial e aconselhamento
genético (6). Dos 6 386 hospitais do sis-
tema publico de satide brasileiro, 149
sdo universitarios. Entretanto, em todo
o territério nacional, os servigos publi-
cos de genética médica ndo chegam a
40 (6).

Assim, a existéncia de poucos cen-
tros especializados de genética no pais
acarreta uma sobrecarga no servico
publico e, até mesmo, no servigo pri-
vado. Este fato dificulta o encaminha-
mento de pacientes portadores de uma
determinada anormalidade genética
para atendimento especializado. A
rigor, todas as doencas mencionadas
aqui, e muitas outras, ndo citadas, de-
veriam passar por uma avaliagdo gené-
tica; s6 o geneticista dispde de subsi-
dios para esclarecer o risco para os
individuos e para os membros de sua
familia, assim como para propor uma
terapia antenatal, neonatal ou futura,
de forma a minimizar seqiielas, propi-
ciar melhor evolugdo do paciente e re-
duzir sobremaneira o gasto publico.
Neste sentido, a disponibilidade de
um servigo de genética em hospitais
deveria ser uma questdo de interesse
publico.

Entre os hospitais ptiblicos no Muni-
cipio de Sao Paulo, o Hospital Infantil
Menino Jesus (HIM]), um hospital mu-
nicipal pedidtrico de nivel tercidrio,
contou, até 1996, com um servigo de
genética. Naquele ano, o servigo foi ex-
tinto por ocasido da implantagdo, pela
prefeitura de Sdo Paulo, do Plano de
Atendimento a Saude (PAS). O PAS
previa a transferéncia do controle dos
hospitais da prefeitura para cooperati-
vas formadas por médicos e funciona-
rios licenciados do servigo publico.
Esse programa acarretou profundas
mudangas no sistema de satide de toda
a rede municipal e terminou por extin-
guir o setor de genética do HIM]J, den-
tre outros servigos. Entre 90 e 100 pa-
cientes eram atendidos, por més, neste
servigo. Infelizmente, a tentativa de
melhor atender as necessidades po-
pulacionais do Municipio através do

PAS foi infrutifera e o plano foi oficial-
mente extinto em agosto de 1999, com-
prometendo-se o governo municipal,
na atualidade, a reformula-lo.

Dessa forma, o objetivo do presente
estudo foi realizar uma anélise retros-
pectiva do trabalho do servigo de ge-
nética do HIMJ, com o intuito de res-
saltar a importancia de servigos desse
tipo em nosso pais. Além disso, o es-
tudo pretende chamar a atencdo para o
fato de que atos governamentais di-
vorciados de uma politica adequada
de satiide podem, a longo prazo, causar
prejuizos a populagao.

MATERIAIS E METODOS

O HIMJ é um hospital municipal pe-
didtrico de nivel terciario. O setor de
genética do hospital contava, entre
1992 e 1996, com duas geneticistas
(uma, a partir de 1995), uma bidloga e,
posteriormente, uma estagiaria, no
setor de citogenética.

Cada uma das duas geneticistas
exercia uma atividade didatico-assis-
tencial, constituida pelo atendimento
de uma média de quatro pacientes, em
nivel ambulatorial, por dia, trés vezes
por semana, sendo dois casos novos e
dois retornos. Eram realizadas, tam-
bém, avaliagdes solicitadas por outros
especialistas, pela enfermaria, o berga-
rio, isolamento, o pronto-socorro e a
unidade de tratamento intensivo (UTI)
(cerca de 96 casos/meés).

O atendimento néo se limitava a es-
fera municipal, abrangendo, também,
as solicitacdes de outros hospitais e
postos de atendimento federais e esta-
duais. A média de espera para a pri-
meira consulta era de cerca de 3 a 4
meses, gerando uma demanda repri-
mida. Na época, havia cerca de 12 cen-
tros de atendimento em genética na
Cidade de Sao Paulo, para uma popu-
lagdo de aproximadamente nove mi-
Ihdes (levando em conta somente a po-
pulacdo da Cidade de Sao Paulo no
periodo do estudo).

A solicitagdo de cariétipo s6 podia
ser realizada por uma das geneticistas,
pelo endocrinologista e pelos respon-
saveis pelos bergarios do HIM] e do
Hospital e Maternidade Vila Nova Ca-
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choeirinha (HMVNC), também da
rede municipal, em casos para os quais
ndo houvesse possibilidade de uma
avalia¢dao em nosso ambulatério. Visa-
vamos, com isso, observar se, de fato,
havia indicagdo para a realizacdo de
um exame tdo dispendioso e dificil
como esse. Algumas vezes, outros pro-
fissionais ou servigos solicitavam o
exame; porém, com rarissimas exce-
¢Oes, todo paciente encaminhado para
avaliagdo ou exame passava pela tria-
gem prévia de uma das geneticistas.
As normas do setor de genética do
HIM]J eram remetidas ao servigo requi-
sitante, para que a compreensdo do
significado do exame de cariétipo oca-
sionasse melhor racionalizagio desse
pedido. Manteve-se um intercimbio
salutar e proveitoso com outros cen-
tros de genética. Sempre que possivel,
a abordagem foi multidisciplinar, en-
globando médicos e outros profissio-
nais da area da saude do HIMJ.

Apbs o encerramento das atividades
do setor, o governo municipal ndo per-
mitiu a consulta aos prontudrios dos
pacientes do servigo; tal fato acarretou
a exclusdo, ou a nao inclusdo, de al-
guns pacientes, por absoluta falta de
dados. Porém, a presente amostra de
571 casos que puderam ser codificados
em um banco de dados (Excel 6.0) é
significativa do trabalho do servigo.

Os cariétipos cujos resultados serdo
descritos no presente estudo foram
realizados em cultura de células de
sangue periférico, tanto por coloracgdo
convencional, como por diferentes téc-
nicas de bandeamento, e em outros te-
cidos (fibroblastos e gonadas), quando
necessario (por exemplo, em um caso
de tetrassomia 12p e em outro com
hermafroditismo verdadeiro). O sitio
fragil X também foi pesquisado em pa-
cientes suspeitos de serem portadores
desta sindrome.

RESULTADOS

Foram codificados, no periodo entre
novembro de 1992 e fevereiro de 1996,
571 casos, dentre todos os avaliados no
setor de genética do HIM]J, sendo soli-
citados 358 cariétipos. Oito ndo pude-
ram ser concluidos por mas condicdes

Rev Panam Salud Publica/Pan Am ] Public Health 7(1), 2000

da amostra (trés casos); obito do solici-
tante (dois casos); ndo comparecimento
(um caso); e repeticdo da cultura por
falta de crescimento (dois casos).
Cerca de 77% dos cariétipos foram
solicitados por uma das geneticistas;
12% pelo endocrinologista; 6% pelo
HMVNC e 4% por outros profissionais
ou servigos. Ainda que ndo solicitado

diretamente por uma das geneticistas,
o caso sempre foi discutido com uma
delas, a ndo ser em rarissimas exce-
¢des, nas quais o material a ser anali-
sado era remetido ao servigo sem con-
sulta prévia.

Dos 350 cariétipos realizados, 71
(20%) mostraram alguma anormali-
dade cromossdmica (tabela 1). Além

TABELA 1. Anormalidades cromossdmicas detectadas no periodo de novembro de
1992 a fevereiro de 1996, Hospital Infantil Menino Jesus, Sao Paulo (SP), Brasil

Cromossomo

Cariétipo No. Total

21 46,XY,t(21;21)
47,XY,+21
47 XX, +21
47,XY,inv(9),+21

18 46,XY,r(18)
47,XY,+18
47,XX,+18

13 46,XX/47,XX,+13
47, XX,+13
47,XY,+13

Sexuais 45,X
45,X,15p+
45,X/46,X,i(Xq)
45,X/46,X,idic(X)
45,X146,X,r(X)
45,X/46,X,r(Xq)
45,X/46,X,r(Y)
45,X146,XY
45,X/46,XY[47,XXY
45,X/t(4;14)
46,X,i(Xq)
47, XXX
47, XXY

X Frégil 46,XY,fra(X)(q27.3)

Outros autossomos
46,XX,4q+
46,XY,40-
46,XX,5p—
46,XY,del(5q)
46,XX,9q9+
46,XY,9p+
47,XX,iso(9p)

46,XY,inv(11)(p12g23)

46,XY/47,XY,i(12p)

47,XX,+del(15)(g2qter)

47,XX,+22q
46,XY,1(1;4)
45,XY 1(4;14)

46,XY,der(4),t(4;10),del(10)

46,XY,del(3)(q22425)

22

[

15

Total

46,XX,—18,+t(4p;18)mat
46,XX,4p—,—8,+(4p;18)
46,XX,—5,—18,+der(5),+der(18),5p—,10g+, mat
46,XX,—5,—10,+der(18),(5;10;18)
46,XX,der(5),t(p15;921),del(5)(q21—qter)
46,XX,t(11;22)

46,XY,inv(9),t(11;22)(229-)
46,XY,—15,+(9p;15q)

PR RRPRRPRPRRPRPRPRPRPRPRRPRPRPRPRPPRPRPRPRPRPPEPNRPRPRPRPRENRPRRPRPRPREPREPRPRPRPOWRLREL,OOR
=

71

31



TABELA 2. Frequéncia de algumas enfer-
midades genéticas estudadas, Hospital In-
fantil Menino Jesus, S&o Paulo (SP), Brasil,
1992 a 1996

Categoria % (n =571)
AutossOmicas recessivas 12
Autossdmicas dominantes 12
Ligadas ao X 1
Multifatoriais 31
Ambientais 5
Néo classificadas 23

das aberragoes cromossdmicas, outras
enfermidades genéticas foram estuda-
das naquele periodo. As freqiiéncias
de algumas delas (ressalvando-se que
ndo conseguimos recuperar todos os
dados a contento) podem ser observa-
das na tabela 2.

Além das lesoes labio-palatais (8%),
os defeitos de fechamento do tubo
neural e uma série de outras malfor-
magOes congénitas puderam ser ava-
liados e seguidos em nosso setor. Con-
siderando-se os familiares até o
terceiro grau, detectamos recorréncia
(outros membros da familia afetados
pelo problema) das lesdes labio-pala-
tais em 29% dos casos. Dessa forma,
foi possivel informar ndo s6 aos porta-
dores dessas lesdes, como a todos os
familiares envolvidos, o risco a que es-
tavam expostos.

Os teratdgenos e o uso de abortivos
foram estudados de forma ativa
(7-10). Em cerca de 7% dos casos,
houve referéncia da utilizacdo de al-
cool durante a gestacdo, observando-
se os efeitos do alcool sobre o feto em
1% e a sindrome completa em 0,30%.
As sindromes de Noonan (1%) e Wil-
liams (1%) também foram detectadas,
tendo sido avaliados dois irmé&os, cuja
mae e avé materna também eram por-
tadoras. Pouco mais da metade das al-
teragbes cromossdmicas observadas
envolveram os cromossomos 21 e se-
xuais. A sindrome de Down ocorreu
em 4% dos casos codificados.

Para que pudéssemos completar o
estudo de alguns casos, e buscando
maior integracdo e cooperacio, reali-
zamos contatos com outros centros de
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genética. Como os portadores de doen-
gas genéticas freqlientemente apresen-
tam varios sistemas acometidos ou
malformados, procuramos também in-
formar a todas as especialidades en-
volvidas no caso as intercorréncias
atuais ou futuras que esses individuos
poderiam vir a apresentar.

DISCUSSAO

O artigo 196 da Constituicdo Federal
brasileira (11) prevé que “a satide é um
direito de todos e um dever do Estado,
garantido mediante politicas sociais e
econdmicas que visem a reducdo do
risco de doenca e de outros agravos e ao
acesso universal e igualitdrio as agdes e
servigos para sua promocao, protecao e
recuperacao”.

Entretanto, estas normas nem sem-
pre sdo respeitadas, como no caso da
falta de acesso da populagdo a servigos
ptblicos de genética médica. E indis-
cutivel que os problemas congénitos e
genéticos contribuem significativa-
mente para a morbidade e mortali-
dade e, como tal, deveriam receber a
devida atengao.

Nos Estados Unidos, no ano de 1980,
55% dos 6bitos foram conseqiiéncia de
afecgdes causadas ou predispostas ge-
neticamente, acarretando um custo de
100 bilhoes de doélares (12). Ainda na-
quele pais, a Academia Americana de
Pediatria estima que entre 21 e 24% dos
individuos abaixo de 17 anos tém uma
ou mais afec¢des que lhes conferem al-
guma desvantagem. Se acrescentarmos
a estes valores 0s 22% devidos a causas
genéticas, constata-se a alta proporgdo
de casos admitidos nos hospitais cuja
causa basica é de ordem genética.
Porém, a falta de pessoal treinado e de
visdo, por parte dos responsaveis, faz
com que essas criangas e seus familia-
res ndo recebam um aconselhamento
genético adequado.

A maioria dos paises latino-america-
nos ndo apresenta uma politica de
satide explicita e de apoio financeiro
para a prevencdo e tratamento de dis-
tarbios genéticos. Falta integragdo en-
tre os programas de genética e os ser-
vicos gerais de assisténcia primaria de

saude e, principalmente, falta intera-
gdo entre os médicos geneticistas e a
prépria comunidade médica e de
satide publica (13). Dessa forma, Pen-
chaszadeh (13), em 1993, fez recomen-
dagdes relativas ao estabelecimento de
servigos de satide genética na comuni-
dade, contemplando a racionalizagdo
dos recursos materiais e humanos dis-
poniveis em cada pais.

Neste sentido, o servigo de genética
do HIMJ, ainda que muito distante da
perfeicdo, procurou reunir os servido-
res publicos municipais interessados
em mais do que a simples manutengdo
de um emprego publico. Evidente-
mente, ndo foram poucos os contratem-
pos, mas tudo indica que o espirito
construtivo de quem conviveu ao nosso
lado e soube compreender as dificulda-
des préprias de um servigo desvincu-
lado de uma Universidade resultou em
um saldo extremamente positivo.

Assim, varios casos foram estuda-
dos no setor de genética do HIM]J
(7-10). O carater multidisciplinar de
diversos grupos, por exemplo, o de in-
tersexo, propiciou maior efetividade,
eficdcia e eficiéncia dos objetivos pro-
postos. Em determinados disttirbios,
foi possivel estabelecer o prognéstico,
a terapéutica e o manejo adequados
antes que surgissem complica¢des ou
lesoes irreversiveis; os casos eram ana-
lisados por um grupo de profissionais
especializados, entre os quais se desta-
cava a presenca do geneticista, justa-
mente por conhecer de uma forma
mais global o distirbio genético em
questdo.

A presenca de um servico de gené-
tica em centros médico-hospitalares,
além de minimizar as manifestagdes
clinicas dos portadores de disttrbios
genéticos, de melhorar sua qualidade
de vida, bem como a de seus familiares,
e de disponibilizar informagdes sobre o
risco de recorréncia, também evita que
ocorram erros de encaminhamento e
desperdicios. Um exemplo, ocorrido no
HIM]J, foi a solicitagdo, por parte de
outro hospital, para que realizdssemos
um cariétipo por suspeita de sindrome
de Turner quando, na verdade, a ava-
liacdo genética revelou que o caso se
tratava de torcicolo congénito.
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Nossos resultados, evidenciando
69% de outras aberragdes cromossdmi-
cas que ndo a sindrome de Down
(mais facilmente diagnosticada por
um nado geneticista do que os outros
distarbios genéticos), também justifi-
cam a necessidade desse tipo de espe-
cialidade em centros médico-hospita-
lares. Um neonatologista bem treinado
talvez possa diagnosticar os trés tipos
de trissomias mais comumente obser-
vados e que, em nossa casuistica, sig-
nificaram 45% das anormalidades cro-
mossdmicas observadas; entretanto,
seria isso suficiente? Sera que um mé-
dico bem treinado, mas ndo geneti-
cista, poderia diagnosticar e proceder
a um aconselhamento genético ade-
quado aos outros distiirbios genéticos
ndo tdo facilmente detectados no pe-
riodo neonatal? Como abordar os por-
tadores da sindrome de Down?

Naéo se pretende, aqui, negar a im-
portancia das principais doengas que
assolam o pais (15), nem tampouco
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descaracterizar um sistema de prio-
ridades. Pretendemos, apenas, mani-
festar o nosso desejo de que certas
questdes ndo andem divorciadas da
politica, fato ja& comprovado em uma
experiéncia de 20 anos no servigo de
genética da Universidade Federal da
Bahia (16). Entre 1969, quando foi
criado, e 1989, procurou-se integrar
esse servico de genética ao sistema de
satide publica. Entretanto, mudangas
administrativas importantes reduzi-
ram-no a um pequeno consultério par-
ticular de genética — o tnico no Es-
tado da Bahia. Isto releva, em ultima
andlise, a fragilidade dos sistemas de
satde publica e de educagdo no Brasil,
a época do relato (16). Infelizmente, 10
anos depois do relato da Bahia, diante
do ocorrido no HIM]J, a mesma proble-
matica se faz sentir em nosso pais, re-
velando a debilidade de nossas politi-
cas de governo em relagdo a satde
publica e aos programas a longo prazo
nessa area.
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Nem sempre as politicas de satide de
um pais atendem aos objetivos a que se
destinam, sendo imprescindivel o posi-
cionamento dos diferentes segmentos
da populacdo diante das agdes gover-
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uma determinada situagdo fatica, bem
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ABSTRACT

The importance of genetics in
the public health care system:
Report on the closing down of

a genetics division in Séo
Paulo (SP), Brazil

The availability of genetics services in hospitals should be an issue of public con-
cern. Having genetics services helps shorten the time spent in making diagnoses
and reduces the average number of inpatient days; it also helps accelerate the
choice of adequate treatments, prevents or minimizes sequelae, and, ultimately,
reduces costs. The objective of the present study was to describe the closing down
in 1996 of the genetics division at the Menino Jesus Children’s Hospital, a pedi-
atric institution located in the city of Sdo Paulo, SP, Brazil. A retrospective analy-
sis was carried out of the work performed by this division between 1992 and
1996, with an emphasis on the detection of chromosomal abnormalities. Of all
cases assessed during the study period, 571 were entered into a database. Some
kind of chromosomal abnormality was observed in 20% of the 350 karyotypes
performed. The existence of genetics services in hospitals helps minimize the ap-
pearance of clinical symptoms in carriers of genetic abnormalities, improves the
quality of life of these patients, and enables them to receive information regard-
ing risk of recurrence, while preventing the waste of resources that results from
tests that are costly and unnecessary. Such benefits amply justify the investment
in setting up genetics services of the type described here.
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