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1 INTRODUCAO

O nanismo é um transtorno genético que acomete 1 a cada 25.000 criancas
nascidas vivas. Trata-se de um transtorno genético do crescimento 0sseo que implica
em crescimento anormal da cartilagem determinando um encurtamento dos 0Ss0S

longos e manutencao do comprimento da coluna vertebral.

A doenca é autossémica dominante, embora 90% dos pacientes afetados séo
filhos de pais ndo afetados. Estes casos se devem a novas mutagdes, por exemplo,
acidentes genéticos no gene FGFR3 que codifica um receptor fibroblasto do horménio

do crescimento, que se expressa na cartilagem provisional.

Este documento técnico busca através de levantamento tedrico e pesquisa
bibliografica elencar os principais exames pré-natais e pds-natais realizados para
diagndstico precoce do nanismo, bem como a instruir familias e profissionais no bom

curso de investigacdo da condicdo, diagnostico e conduta clinica multiprofissional.

Cabe ressaltar que a intervencdo multidisciplinar se mostra sobremaneira
importante nos acompanhamentos pré-natais e no desenvolvimento de criancas e

adolescentes com displasias 6sseas.
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2 GRAVIDEZ EM MULHERES COM ACONDROPLASIA

A assisténcia pré-natal € preconizada e disponibilizada pelo SUS (Sistema
Unico de Saude) e se constitui como o principal componente da atencdo a satde das
mulheres no periodo gravidico-puerperal, pois exames e acompanhamento médico
realizados rotineiramente durante o periodo pré-natal estdo associadas a melhores

desfechos perinatais.

O Ministério da Saude (Brasil, 2012) recomenda que a assisténcia pré-natal
deve se dar por meio da incorporagao de condutas acolhedoras; do desenvolvimento
de acdes educativas e preventivas, sem intervencdes desnecessarias; da detecgéo
precoce de patologias e de situacdes de risco gestacional; de estabelecimento de
vinculo entre o pré-natal e o local do parto; e do facil acesso a servicos de saude de
qualidade, desde o atendimento ambulatorial basico ao atendimento hospitalar de alto

risco.

A gravidez em mulheres com acondroplasia deve seguir, inicialmente, as
mesmas rotinas de acompanhamento pré-natal indicadas pelo Ministério da Saude.
Entretanto, exames adicionais podem ser solicitados em caso de gravidez de risco.

Os encaminhamentos necessarios, com indicacao médica, serao feitos através
da UBS (Unidade Basica de Saude) na qual a gestante tem seu atendimento inicial de
pré-natal.

Cabe ressaltar que a despropor¢édo antropométrica da mulher com nanismo vai
se acentuar com a gestacao, tendo em vista o crescimento do bebé. Nas gestantes
com nanismo podem ocorrer alteracbes posturais importantes e a gestante pode

apresentar sintomas como dor, desconforto e dificuldade respiratoria.

No momento do parto, a anatomia da pelve pode dificultas a escolha pelo parto
normal. Sendo indicado, na maior parte dos casos, a cesariana e o0 acompanhamento

por uma equipe especializada em gestacao de alto risco. O processo anestésico das
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parturientes com acondroplasia também merece especial atencdo com observancia

de suas caracteristicas morfoldgicas e metabdlicas.
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3 EXAMES PRECONIZADOS PELO SUS PARA GRAVIDEZ DE BAIXO RISCO

Durante o periodo pré-natal de baixo risco conforme preconizado pelo
Ministério da Saude (2012), a gestante deve realizar exames de acordo com a idade
gestacional, conforme apresentado na Tabela 1 e o grau de recomendacdo desses

exames variam de A a C (Tabela 2).

Tabela 1. Exames a serem realizados no pré-natal de baixo risco de acordo com a idade gestacional

IDADE
EXAME GESTACIONAL

Hemograma
Tipagem sanguinea e fator Rh
Coombs indireto (se for Rh negativo)
Glicemia em jejum
Teste rapido de triagem para sifilis e/ou VDRL/RPR
Teste rapido diagnéstico anti-HIV
Anti-HIV 12 consulta ou
Toxoplasmose IgM e IgG 1° trimestre
Sorologia para hepatite B (HbsAQ)
Urocultura + urina tipo | (sumario de urina — SU, EQU)
Ultrassonografia obstétrica
Citopatoldgico de colo de Utero (caso necessario)
Exame da secrecao vaginal (se houver indicacao clinica)
Parasitolégico de fezes (se houver indicacédo clinica)
Teste de tolerancia para glicose com 75g, se a glicemia estiver
acima de 85mg/dl ou se houver fator de risco
(preferencialmente entre a 242 e a 282 semana)
Coombs indireto (se for Rh negativo)
Hemograma
Glicemia em jejum
Coombs indireto (se for Rh negativo)
VDRL
Anti-HIV
Sorologia para hepatite B (HbsAQ)
Repetir o exame de toxoplasmose se o0 IgG néo for reagente
Urocultura + urina tipo | (sumario de urina — SU)
Bacterioscopia de secrecéo vaginal (a partir de 37 semanas de
gestacéo)

Fonte: Adaptada do Ministério da Saude (Brasil, 2012) ; Rh: Fator Rhesus; VDRL: Venereal Disease

Research Laboratory; RPR: Rapid Plasm Reagin; HIV: Virus da Imunodeficiéncia Humana; EQU:
Exame Qualitativo de Urina.

2° trimestre

3° trimestre

10
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Tabela 2. Grau de recomendacédo de exames
GRAU DE
TIPO RECOMENDACAO
Chlamydia trachomatis assintoméatica
Estreptococcus do grupo B
Hepatite B A
HIV
Vaginose bacteriana assintomética
Rubéola B
Sifilis
Hepatite C
C
Toxoplasmose

Fonte: Elaborada pelo autor com base em Ministério da Saude (2012); HIV: Virus da Imunodeficiéncia

Humana.

11
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4 GRAVIDEZ DE ALTO RISCO

A gestacédo apesar de ser fisiologica e cursar na maioria das vezes de maneira
saudavel, trata-se de um momento em que a mulher ira experienciar mudancas tanto
fisicas quanto emocionais e sociais (BRASIL, 2012). Entretanto a gestacéo
potencializa a chance do desenvolvimento de qualquer condicdo médica ou obstétrica
imprevista. A associacdo entre a condi¢do clinica imprevista com a gravidez que
implique em riscos a saude do binbmio mae-filho é considerada gestacéo de alto risco
(HOLNESS, 2018; LEE; AYERS, HOLDEN, 2013).

No Brasil, 0 Ministério da Saude (BRASIL, 2012) estabelece os fatores de risco
gestacionais prévios que irdo direcionar a assisténcia pré-natal e a equipe de saude
para uma maior atencao a gestante que apresentar na anamnese caracteristicas
pessoais e sociodemograficas desfavoraveis, historia reprodutiva com complicacfes
tais como abortamento habitual, morte perinatal explicada e inexplicada, parto
prematuro anterior, os extremos nuliparidade e multiparidade, diabetes e hipertenséo

gestacional dentre outras condic¢des clinicas demonstradas abaixo:

Hipertenséo arterial,

Cardiopatias;

Pneumopatias;

Nefropatias;

Endocrinopatias (principalmente diabetes e tireoidopatias);
Hemopatias;

Epilepsia;

Doencas infecciosas (considerar a situacao epidemiolégica local);
Doencas autoimunes;

Ginecopatias;

AN N Y N N U N N N

Neoplasias.

Além destas condicdes, podem ocorrer complicacdes durante a gravidez, como

a exposicao a agentes teratogénicos e até mesmo intercorréncias clinicas, que podem

12



MINISTERIO DA
MULHER, DA FAMILIAE
DOS DIREITOS HUMANOS

ter sido diagnosticadas no acompanhamento de rotina do pré-natal, inclusive com os

exames citados anteriormente (BRASIL,2012).

4.1 EXAMES NEONATAIS DE ROTINA DISPONIBILIZADOS PELO SISTEMA UNICO
DE SAUDE

Considerando a importancia de se reduzir a morbimortalidade infantil e a meta
do Brasil de garantir a crian¢a o direito a vida e a saude, foi aprovado pelo Ministério
da Saude em 2014 a Politica Nacional de Atencéo Integral a Saude da Crianca
(PNAISC). Com o objetivo de se garantir o direito e 0 acesso a atengéo integral, todo
recém-nascido € submetido a triagem neonatal, norteada pelo Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN) criado em 2001 e atualizado em 2016 (BRASIL, 2016). O
programa visa diagnosticar os disturbios e as doencas no recém-nascido (RN) o mais
precoce possivel, e assim proporcionar interven¢cdo e acompanhamento continuo,
caso seja diagnosticado alguma patologia, com o foco na reducdo da
morbimortalidade e melhora da qualidade de vida (BRASIL, 2016).

E importante que o acompanhamento e a triagem de todo RN sejam baseados
no PNTN, publicado pelo Ministério da Saude e disponivel em

(https://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/triagem neonatal biologica manual te

cnico.pdf).

13
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5 NANISMO - DIAGNOSTICO

O nanismo, é caracterizado pelo comprometimento da estatura final do
crescimento de etiologia genética, que resulta em uma pessoa com estatura abaixo
da média da populacdo da mesma idade e sexo. O diagndstico é relativamente dificil
no periodo intrauterino e apds o nascimento, em comparacdo com o diagnostico de

criangas e adultos.

Durante o periodo gestacional é possivel observar através da ultrassonografia
de rotina, a partir do terceiro trimestre, o encurtamento de ossos longos como o fémur
e o umero (FINKEN et al., 2018), desproporcao entre o crescimento do cranio e do
tronco, polidramnio e proeminéncia frontal. Além da ultrassonografia, o Sistema Unico
de Saude (SUS), disponibiliza a ecografia obstétrica a partir de indicacdo clinica
especifica nos casos onde se tem a impossibilidade de determinar a idade
gestacional, quando houver a presenca de intercorréncias clinicas e obstétricas, nas
gestacdes multiplas e quando se observa diminuicdo do crescimento intrauterino do

feto.

Apébs o nascimento o diagndéstico do nanismo pode ser feito através do exame
clinico que deve ser baseado em uma avaliacdo cuidadosa das propor¢cdes corporais
e combinado com as evidéncias radiolégicas. O diagndstico conclusivo se dara
através do teste genético que consiste na deteccdo das mutacdes relacionadas ao
gene FGFR3. O teste genético pode ser realizado ja no periodo gestacional, atraves
da amniocentese ou apdés o nascimento, o diferencial do teste genético é que sera
possivel especificar o tipo de nanismo. Entretanto este exame, até 0 momento néo é
disponibilizado pelo SUS e devido ao alto custo algumas familias tém limitagdes

socioecon6micas que impedem a sua realizacao.

Em entrevista realizada sobre a temética o médico geneticista, Dr. Juan
Llerena, discutiu sobre o diagndstico, o acolhimento e acompanhamento das criancas
com nanismo trazendo uma abordagem pautada na pratica clinica. O processo
diagnoéstico se inicia quando a gestante procura o obstetra e entdo comecam o0s

procedimentos obstetricios e, “na grande maioria das vezes, trata-se de uma familia
14
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de baixo risco, uma familia comum na populacéo geral”. Inicia-se com a realizacéo do
exame de sangue, que ird quantificar a presenca do horménio HCG que pode
confirmar a gravidez clinica, geralmente é feito entre 5-6 semanas de gravidez. Na
sequéncia, o0 ultrassom transvaginal permite verificar o saco gestacional,
gemelaridade, se a gestacéo € viavel e se o batimento cardiaco fetal esta positivo e
presente. Na décima semana de gravidez comecgam as procuras ativas que se iniciam
com um exame de triagem chamado transluscéncia nucal que visa medir a espessura

da nuca e os valores de normalidade que séo os abaixo de 2,5 milimetros.

O médico Llerena (2021) ressalta que nenhum individuo € isento de risco,
guando se lida com eventos raros de doencas geneticamente determinadas, neste
cenario se insere 0 nanismo. Durante o acompanhamento gestacional do ponto de
vista morfologico a ultrassonografia € o primeiro exame que ira alertar para um feto
com nanismo. O acompanhamento do crescimento dos membros se dara de maneira
sistematica através da comparacéo de medidas antropométricas encontradas com as
medidas jA preconizadas relacionando sempre o periodo gestacional com o
crescimento, existem curvas padronizadas e sabe-se como e quando crescem oS

segmentos durante a gestacao.

O diagnéstico intrauterino é importante pois pode antecipar condutas médicas,
visando o planejamento e o aconselhamento genético, mas principalmente o
acolhimento dos pais e da crianca. A ultrassonografia pré-natal pode trazer varios
subsidios para o diagndstico, agregando valores clinicos para que se aumente 0 que
se chama de valor preditivo positivo, mas a certeza diagndstica do tipo de displasia
0ssea sO acontecera ap0s o0 nascimento e a realizagdo de radiografias. Por mais
sofisticados que sejam os exames na atualidade, no ponto de vista da investigacao, &
preciso examinar os bebés ao nascimento com a realizacdo de radiografia e coleta do

material genético.

Quando se identifica o encurtamento ou que os membros n&o estédo crescendo
de forma adequada durante a gestacao, inicia-se um processo diagndéstico no qual
serdo investigadas algumas hipoteses, mas basicamente os bebés seréo classificados

em dois grandes grupos: com encurtamento de trés membros e possivel letalidade e
15
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bebés que irdo chegar ao nascimento. Cabera ao profissional de saude distinguir as
formas letais que estdo relacionadas ao desenvolvimento da caixa toracica, a

hipoplasia pulmonar e como estas alteragbes comprometem o desenvolvimento.

Ressalta-se a importancia de exames diferenciais para conclusdo diagnostica
do nanismo. Segundo Llerena (2021) a terminologia nanismo é utilizada de forma
genérica para agrupar os individuos que séo de baixa estatura e a acondroplasia faz
parte desse grupo. Ha que se considerar, no entanto, os mais de 400 tipos de nanismo

identificados como formas mais raras do que acondroplasia.

E importante que a equipe multidisciplinar compreenda a gravidade e realize o
acolhimento do bebé no momento do nascimento e os encaminhe para os exames de
radiografia, e quando possivel realiza-se a coleta do material genético. Atualmente o
teste de triagem neonatal que inclui o teste da bochechinha analisa 250 genes, este
teste molecular, ja esta sendo oferecido em clinicas particulares para qualquer crianga
ao nascimento. Nos casos de nanismo, o ideal é que se faca o teste genético para se

estabelecer algum diagndstico de causa.
5.1 ACOMPANHAMENTO NEONATAL E DESENVOLVIMENTO

ApOs 0 nascimento sera possivel observar as condicfes clinicas do recém-
nascido, a necessidade de avaliacdo do neonatologista, internagcdo em unidade de
terapia intensiva para acompanhamento da capacidade respiratoria, visto que estes
bebés quando nascem pequenos para a idade gestacional, ndo desenvolvem

adequadamente o sistema respiratorio (LLERENA, 2021).

No que concerne ao acompanhamento, tera inicio ao nascimento ja na
observagédo do escore de Apgar, no 1° e 5° minutos, este escore é baseado na
vitalidade e funcionalidade dos bebés. Se o bebé estd bem no escore de Apgar, ele
sera encaminhado para casa e a mae sera orientada a amamentar normalmente. O
ideal é que apo0s o nascimento estes bebés sejam encaminhados a um centro de
referéncia, que tenha um meédico geneticista e um neonatologista familiarizados com

doencas raras para prosseguir com o acompanhamento adequado. O importante no
16
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acompanhamento destes bebés sdo as metas a curto prazo e o acolhimento junto a
familia (LLERENA, 2021).

No primeiro més de vida, o bebé deve ser encaminhado ao pediatra e o
acompanhamento podera ser realizado na atencdo basica. Todas as aquisicbes
sensoriais e motoras serdo observadas pelo proprio pediatra, como 0 sorriso social
gue aparece a partir dos trés meses. Outro marco do desenvolvimento que deve ser
observado é quando a crianga comeca a andar, adquirindo independéncia e esta fase
do desenvolvimento varia entre as familias. Existem displasias esqueléticas que vao
fazer com que estas criangas tenham um atraso no desenvolvimento da
independéncia motora, algumas poderdo comecar a andar com dezoito meses, mas
ainda assim devem comecar a andar. Levando em consideracao a especificidade de
cada crianca e a interacao dela com o meio € importante pontuar que as metas devem
ser estabelecidas em curto prazo e priorizadas na independéncia da crianga
(LLERENA, 2021).

5.2 ACONDROPLASIA

A acondroplasia é a forma mais comum de displasia esquelética em humanos,
€ uma doenca genética autossémica dominante causada por mutacées genéticas, e
apesar da incidéncia ao nascimento ser incerta estima-se que a ocorréncia seja de
um em cada 10.000 e um em 30.000 nascimentos, e acomete cerca de 250.000
pessoas em todo o mundo (HORTON, HALL, HECHT, 2007; UNGER, BONAFE,
GOUZE, 2017).

Clinicamente a acondroplasia € caracterizada pelo tronco longo e estreito, 0s
membros sdo curtos, principalmente na regido proximal (rizomélico), a cabeca é
grande com protuberéncia frontal e a porcdo medial da face € hipoplasica. Observa-
se hiperextensdo das articulac¢des, principalmente de joelho e maos, que também sao
curtas e apresentam os dedos largos. Na infancia € comum a crianga apresentar uma
hipotonia leve a moderada, em muitos casos a hipotonia € secundaria a compressao
da medula espinhal na regiéo cervical, que contribui para o atraso do desenvolvimento

motor (HORTON, HALL, HECHT, 2007; ORNITZ, MALLET, 2017). O estreitamento do
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forame magno e a estenose espinhal sdo relativamente comuns e frequentemente
requerem corre¢des neurocirargicas (HORTON, HALL, HECHT, 2007; BAUJAT et al.,
2008).

5.2.1 Sintomas e Complica¢cdes

Além das alteracdes esqueléticas, o0 monitoramento do desenvolvimento e da
qualidade de vida de pessoas com acondroplasia sdo importantes para que, quando
necessario se inicie as intervencdes precocemente (TROTTER, HALL, 2005;
IRELAND et al., 2014). O acompanhamento € importante para se avaliar altura do
paciente, peso corporal, perimetro cefalico e desenvolvimento motor e comparar com
os padrbes esperados para a acondroplasia (UNGER, BONAFE, GOUZE, 2017;
TROTTER, HALL, 2005; HORTON, et al., 1978; TODOROV et al, 1981).

Nas criangas é possivel reconhecer um perfil de desenvolvimento diferente em
comparacao com as criancas saudaveis (TODOROV et al, 1981; IRELAND et al.,
2012). Um estudo que avaliou a qualidade de vida de 189 pessoas com acondroplasia
realizado nos Estados Unidos demonstrou que na fase adulta, as pessoas com
acondroplasia podem ter uma renda anual menor, bem como formacao académica,
autoestima e qualidade de vida reduzidas (GOLLUST et al., 2003).

Tendo em vista a importancia do acompanhamento principalmente na primeira
infancia, pautado essencialmente na prevencdo e intervencdo de complicacdes.
Observa-se uma escassez de estudos clinicos que possam guiar estas estratégias de
acompanhamento e a frequéncia para a realizacdo de alguns exames de imagem que
podem ser realizados nas criangas com acondroplasia, com base no estudo de Alves
(2018) apresentamos os exames indicados qual o objetivo (Tabela 3). Nesta
perspectiva a Fundacdo Alpe (2021) da Espanha prop6e o acompanhamento clinico
de criangcas no primeiro més de vida até os 14 anos de idade, que podem ser

observados nas Figuras 1, 2 e 3.
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Tabela 3. Exames indicados para realizacdo em criancas com nanismo na primeira infancia

EXAME

AVALIACOES

Tomografia de Cranio

Ventriculomegalia

Medida de forame magno antero-posterior (AP), sagital e
latero-lateral (LL) em milimetros (mm)

Espaco subaracnoideo

Tomografia de Coluna Cervical

Estenose do canal e nivel
Diametro AP e LL (do canal, em mm)

Ressonancia Magnética de Cranio

Ventriculomegalia
Medidas AP, sagital e LL do forame magno (em mm)

Ressonancia Magnética de Coluna
Cervical

Presenca de alterag8es do sinal medular
Presenca de siringomielia

Coluna de LCR anterior

Coluna de LCR posterior

Polissonografia

Apneia de origem central e obstrutiva

Elaborada pelo autor com base em Alves (2018); AP: antero-posterior; LL: Latero-lateral; LCR: Liquido

cefalorraquitidiano.
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Figura 1. Fluxograma de acompanhamento de criancas com displasias ésseas de 01 més a 01 ano de

idade
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Figura cedida e adaptada de Fundacién Alpe, Espanha.
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Figura 2. Fluxograma de acompanhamento de criancas com displasias 6sseas de 01 a 05 anos de

idade
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Figura cedida e adaptada de Fundacion Alpe, Espanha.
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Figura 3. Fluxograma de acompanhamento de criancas com displasias 6ésseas de 05 anos a 14 anos
de idade.

Acompanhamento anual

' |
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JL auditivos
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+
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Descartar estenose

de coluna

Figura cedida e adaptada de Fundacién Alpe, Espanha.

5.2.2 Gréficos de Acompanhamento de Criancas/Adolescentes Acondroplasicos

Além do acompanhamento pela equipe multiprofissional o acompanhamento

de peso e altura dever ser realizado e acompanhado considerando os valores

propostos abaixo (Figura 4 a 11).

Figura 4. Grafico de altura de meninas com Acondroplasia
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Figura cedida e adaptada de Fundacién Alpe, Espanha
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Figura 5. Grafico de altura de meninos com Acondroplasia
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Figura 6. Grafico de peso de meninas com Acondroplasia
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Figura 7. Grafico de peso de meninos com Acondroplasia
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Figura 8. Grafico de perimetro cefalico de meninas com Acondroplasia
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Figura 9. Gréfico de perimetro cefalico de meninos com Acondroplasia
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Figura 10. Gréfico de peso x altura de meninos com Acondroplasia
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Figura 11. Grafico de peso x altura de meninas com Acondroplasia
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6 CONDUTA MULTIPROFISSIONAL

6.1 A RELEVANCIA DE CONDUTA MULTIPROFISSIONAL PARA ACOLHIMENTO E
ATENDIMENTO PRECOCE A CRIANCAS E ADOLESCENTES COM NANISMO

O gerenciamento abrangente de pacientes com acondroplasia deve seguir uma
abordagem multidisciplinar, sendo a prioridade das questfes a serem investigadas e
tratadas dependentes da idade das criancas (BODENSTEINER, 2019).

Isto posto, as avaliacdes seriais sdo necessarias e devem incluir o aspecto
motor, cognitivos, sensoriais e 0s marcos evolutivos. A participacdo da neurologia,
neurocirurgia pulmonar, especialistas em genética, ortopedia pediatrica, fisioterapia,
terapia ocupacional e outros na area longitudinal da gestdo de cuidado do individuo
com nanismo € necessario para garantir a prevencao, identificacdo e melhoria de

problemas emergentes e a antecipacao de problemas iminentes.

Ainda se tratando do cuidado e prevencdo precoces para mitigacdo das
possiveis intercorréncias advindas do Nanismo, a Fundacéo Alpe (2021). Um servico
de referéncia espanhol, que disponibiliza o acolhimento e atendimento
multiprofissional gratuito as criangcas com nanismo, sendo seu diferencial enquanto
instituicdo do terceiro setor, pontua a necessidade das criancas com nanismo de apoio
especializado com abordagem multiprofissional para facilitar a aquisicéo de recursos
e competéncias para o desenvolvimento da sua autonomia pessoal e para a sua

inclusao social.

Os possiveis acometimentos causados pelas displasias 6sseas podem incluir
disturbios ortopédicos, motores, sensoriais, problemas sociais e psicologicos e

possiveis distlrbios de linguagem.

O cuidado precoce deve se iniciar ainda na primeira infancia-0 a 6 anos- pois
com a intervencdo multiprofissional, atrasos no desenvolvimento evolutivo das

criangcas com nanismo poderéo ser atenuados.
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Sao objetivos do atendimento precoce em pessoas com displasias ésseas:
(FUNDACION ALPE, 2021)

v' Combinar a idade evolutiva com a idade cronolégica no nivel de
desenvolvimento;

Prevenir possiveis complica¢gdes derivadas de distlrbios ortopédicos;
Melhorar a habilidade de manipulacéo;

Prevenir possiveis dificuldades de fala;

Promover autonomia pessoal;

Evitar dificuldades de inclusdo social; e

AN NN R

Minimizar possiveis disturbios psicolégicos derivados da deficiéncia.

6.2 ATUACAO MULTIPROFISSIONAL EM CRIANCAS E ADOLESCENTES COM
NANISMO

Considerando que atraso nos marcos motores de criancas com nanismo Sao
observados com frequéncia e decorrentes da hipotonia e frouxiddo ligamentar
inerentes a condicdo de nanismo, faz-se necessario a atuacdo simultdnea de
profissionais para aproximar 0 marco motor da crianga com nanismo a Seus marcos

evolutivos cronoldgicos.

Além do atraso motor é possivel observar que alteracdes respiratérias podem
acometer notadamente na primeira infancia, e que também requerem uma abordagem
mais proativa para a avaliacdo e intervencéo relacionada a estas complicacoes
potenciais do nanismo (BODENSTEINER, 2019).

Ademais a efetividade na incluséo social de individuos com nanismo esta
fortemente associada a otimizagdo de sua autonomia e acessibilidade. Nesta
perspectiva também se justifica a abordagem multiprofissional para acompanhamento

e cuidado as criancas e adolescentes com nanismo.

28



MINISTERIO DA
MULHER, DA FAMILIAE
DOS DIREITOS HUMANOS

6.3 ESTRUTURA DO SISTEMA UNICO DE SAUDE PARA DISPONIBILIZACAO DE
EQUIPE MULTIPROFISSIONAL PARA PESSOAS COM DEFICIENCIA

6.3.1 Rede de Cuidados a Pessoa com Deficiéncia

A Rede de Cuidados a Pessoa com Deficiéncia (RCPD), instituida a partir da
publicacdo da Portaria GM/MS n° 793, de 24 de abril de 2012, foi proposta pelo
Ministério da Saude com base na inclusdo da pessoa com deficiéncia a rede de
servicos existentes, envolvendo desde a Atencdo Basica até os servicos de

reabilitacéo e de cuidados especializados.

Os tratamentos e servicos relativos a atencdo em saude para pessoas com

deficiéncia obedecem as seguintes diretrizes de atendimento:

» Atendimento especializado em reabilitacdo/habilitacao;

» Reavaliacdo, deve ocorrer periodicamente ao longo da intervencdo para
identificacdo da evolucdo ou défices no desempenho do paciente e/ou da
proposta terapéutica de pequeno, médio e longo prazo;

» Estimulacao precoce as criancas de 0 a 3 anos com atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, promovendo acompanhamento e monitoramento do
desenvolvimento infantil, além de orientar as familias sobre a continuidade do
cuidado no seio familiar;

» Orientacdes aos cuidadores pessoais, acompanhantes e familiares como
agentes colaboradores no processo de inclusdo social e continuidade do
cuidado;

» Orientacdes e apoio as familias para aspectos especificos de adaptacédo do
ambiente e rotina doméstica que possam ampliar a mobilidade, autonomia
pessoal e familiar, bem como a inclusdo escolar, social e/ou profissional,

» Selecéo, prescricdo, concessédo, adaptacdo e manutencao de orteses, proteses
e meios auxiliares de locomoc¢éao, conforme suas necessidades;

» Promocéao de reunides periddicas de equipe para acompanhamento e revisdo
sistematica dos projetos terapéuticos e discussao do caso, a fim de promover

o trabalho interdisciplinar e transdisciplinar;
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» Sistema de referéncia e contra referéncia, apontando para redes de atencéo
em saude, estabelecendo critérios, fluxos e mecanismos de pactuacédo de
funcionamento;

» Articulagdo com os outros pontos de atencdo da Rede de Cuidados a Pessoa
com Deficiéncia (atencdo basica, hospitalar e de urgéncia e emergéncia),
visando garantir a integralidade do cuidado; e

» Articulacao intersetorial com os servigos de protecéo social, educagéo, esporte,
cultura, entre outros, com objetivo de ampliar o alcance do cuidado, a inclusao

e a melhoria da qualidade de vida da pessoa com deficiéncia.

6.3.2 Componentes e Pontos de Atencdo da Rede de Cuidados a Pessoa Com
Deficiéncia - RCPD

A RCPD abrange pessoas com deficiéncia temporaria ou permanente;
progressiva, regressiva ou estavel; intermitente ou continua, definindo o cuidado para
deficiéncias fisicas, auditivas, intelectuais, transtornos do espectro do autismo,
visuais, ostomizados e multiplas deficiéncias no ambito do SUS. Os pontos de atencéo

na Rede de Cuidados a Pessoa com Deficiéncia apresentam a seguinte distin¢ao:

» Atencdo Béasica: composto por Unidades Basicas de Saude (UBS), Nucleo de
Apoio a Saude da Familia (NASF) e Atencdo Odontolégica.

» Atencdo Especializada: onde se inserem os estabelecimentos de saulde
habilitados em apenas um Servico de Reabilitacdo os Centros Especializados
em Reabilitacdo (CER), os Centros de Especialidades Odontolégicas (CEO), e
as Oficinas Ortopédicas (fixa e itinerante).

» Atencdo Hospitalar e de Urgéncia e Emergéncia: classificagcdo de risco,
cirurgias, equipes de referéncia em reabilitacdo na urgéncia e emergéncia para
acdo pré-deficiéncia, acesso regulado e urgéncias e emergéncias

odontoldgicas.

As principais atribuicdes da equipe multidisciplinar do CER e maior descricao

do seu funcionamento e localidades estao no Produto 1, item 4.5.
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7 CONCLUSAO

O presente estudo procurou elucidar, além do diagndstico precoce e
intrauterino de displasias 0sseas, as intercorréncias advindas do Nanismo em

criancas e sua possivel mitigacao atraveés do cuidado e acompanhamento precoces.

No que se refere aos exames pré-natais recomenda-se o protocolo de exames
pré-natais preconizado pelo SUS e comum a todas gestantes. Entretanto, uma vez
observadas caracteristicas morfolégicas presentes em displasias 6sseas em exames
de imagem indica-se exame genético para fechamento de diagnostico ainda no

periodo intrauterino.

Atencédo especial deve ser dada a criangca com Nanismo nos dois primeiros
anos de vida, pois patologias comumente associadas ao Nanismo como apneia e

compressao cervical podem ter consequéncias severas com risco de 6bito.

O estudo também indica e descreve 0s principais exames a que criangas com
Nanismo devem ser submetidas em ordenamento por faixa etaria, uma vez que o
acompanhamento por marcos evolutivos cronoldgicos se constitui como metodologia

de cuidado precoce.

Ressalta-se também a importancia de se observar, no processo de
desenvolvimento a autonomia da crianca. Uma questao que ndo é medica, e que ira
interferir nessa autonomia sdo as barreiras arquitetbnicas, por isso faz-se

absolutamente necessario garantir a acessibilidade precocemente.

O que se conclui € que um acompanhamento correto e, se possivel, realizado
por uma equipe multidisciplinar com a presenca de ortopedista pediatrico, geneticista,
fisioterapeuta, fonoaudi6logo, psicélogo e terapeuta ocupacional é vital para o controle
e tratamento das patologias relacionadas ao Nanismo, bem como para o bom

desenvolvimento de criancas com tal deficiéncia.
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