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Resumo

As doengas genéticas representam um grupo heterogéneo de condigdes de saide com impacto significativo na
populacdo mundial. Muitas s3o individualmente raras, mas coletivamente apresentaram uma prevaléncia relevante,
além de elevada morbidade, frequentemente manifestando-se na infancia. No Brasil, apesar da Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras (PNAIPDR) ter sido instituida para organizar a atencdo a essas
condigdes, a caréncia de dados epidemiologicos locais e de servigos especializados ainda ¢ um desafio. O presente
estudo tem como objetivo conhecer o perfil das doengas genéticas dos pacientes atendidos na Clinica Escola de
Fisioterapia de um Centro Universitario em Itabira, Minas Gerais, buscando fornecer dados locais inéditos para a
regido. Trata-se de um estudo descritivo e retrospectivo, que analisou 1.676 prontudrios de pacientes atendidos entre
janeiro de 2014 e junho de 2024. Foram encontrados 41 prontuarios com diagnostico genético. As sindromes génicas
foram mais comuns (61%) que as cromossdmicas (39%), destacando-se a Distrofia Muscular de Duchenne, Fibrose
Cistica, Anemia Falciforme e Sindrome de West entre as génicas, e a Sindrome de Down (88%) entre as
cromossomicas. Foram encontrados 3 casos de casamento consanguineo. O estudo fornece um panorama inicial das
doencas genéticas que demandam reabilitagdo fisioterapéutica na regido, ressaltando a necessidade de maior atengdo
para o diagndstico precoce, o manejo multidisciplinar e aprimoramento da coleta de dados em servigcos de saude,
servindo como subsidio para futuras acdes de vigilancia e assisténcia no municipio de Itabira.

Palavras-chave: Ancuploidia; Doengas Genéticas; Epidemiologia; Perfil Genético.
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Abstract

Genetic diseases represent a heterogeneous group of health conditions with a significant impact on the global
population. Many are individually rare, but collectively they have a relevant prevalence, in addition to high morbidity,
often manifesting in childhood. In Brazil, despite the National Policy for Comprehensive Care for People with Rare
Diseases (PNAIPDR) having been instituted to organize care for these conditions, the lack of local epidemiological
data and specialized services remains a challenge. The present study aims to understand the profile of genetic diseases
of patients treated at the Physiotherapy School Clinic of a University Center in Itabira, Minas Gerais, seeking to
provide unprecedented local data for the region. This is a descriptive and retrospective study that analyzed 1,676
medical records of patients treated between January 2014 and June 2024. Forty-one medical records with genetic
diagnoses were found. Genetic syndromes were more common (61%) than chromosomal syndromes (39%), with
Duchenne Muscular Dystrophy, Cystic Fibrosis, Sickle Cell Anemia and West Syndrome standing out among the
genetic syndromes, and Down Syndrome (88%) among the chromosomal syndromes. Three cases of consanguineous
marriage were found. The study provides an initial overview of genetic diseases that require physiotherapy
rehabilitation in the region, highlighting the need for greater attention to early diagnosis, multidisciplinary
management and improvement of data collection in health services, serving as a subsidy for future surveillance and
assistance actions in the city of Itabira.

Keywords: Ancuploidy; Genetic Diseases; Epidemiology; Genetic Profile.

Resumen

Las enfermedades genéticas representan un grupo heterogéneo de afecciones con un impacto significativo en la
poblacion mundial. Muchas son individualmente raras, pero en conjunto presentan una prevalencia relevante, ademas
de una alta morbilidad, que a menudo se manifiesta en la infancia. En Brasil, a pesar de la Politica Nacional de
Atencion Integral a las Personas con Enfermedades Raras (PNAIPDR) para organizar la atencion de estas afecciones,
la falta de datos epidemioldgicos locales y servicios especializados sigue siendo un desafio. El presente estudio busca
comprender el perfil de las enfermedades genéticas de los pacientes atendidos en la Clinica de la Escuela de
Fisioterapia de un Centro Universitario en Itabira, Minas Gerais, buscando proporcionar datos locales sin precedentes
para la region. Se trata de un estudio descriptivo y retrospectivo que analizd 1676 historias clinicas de pacientes
atendidos entre enero de 2014 y junio de 2024. Se encontraron cuarenta y una historias clinicas con diagnosticos
genéticos. Los sindromes genéticos fueron mas comunes (61%) que los sindromes cromosomicos (39%), destacando
la distrofia muscular de Duchenne, la fibrosis quistica, la anemia falciforme y el sindrome de West entre los
sindromes genéticos, y el sindrome de Down (88%) entre los sindromes cromosomicos. Se encontraron tres casos de
matrimonio consanguineo. El estudio ofrece una vision general inicial de las enfermedades genéticas que requieren
rehabilitacion fisioterapéutica en la region, destacando la necesidad de una mayor atencion al diagnostico precoz, la
gestion multidisciplinaria y la mejora de la recopilacion de datos en los servicios de salud, lo que servird como apoyo
para futuras acciones de vigilancia y asistencia en la ciudad de Itabira.

Palabras clave: Aneuploidia; Enfermedades Genéticas; Epidemiologia; Perfil Genético.

1. Introducao

Doencas genéticas sdo patologias causadas por alteragdes no material genético, que podem ocorrer basicamente de
duas formas: alteragdo cromossdmica ou génica. Nas doengas cromossOmicas, as alteragdes podem ocorrer sobre o numero
correto dos cromossomos (para mais ou para menos) ou na estrutura do cromossomo. Nas mutagdes génicas, estas podem
ocorrer em apenas um gene (monogénica) ou em varios genes (poligénica) (Nussbaum et al., 2016). O mapeamento genético,
que consiste em determinar a localizacdo dos genes nos cromossomos, ¢ uma ferramenta essencial para o estudo dessas
doencas. Ele permite identificar os genes responsaveis pelas patologias e entender como as alteragdes nesses genes podem
levar ao desenvolvimento das doengas (Strachan & Read, 2019).

A Organizagdo Mundial da Satude identifica que as doengas genéticas atingem de 3% a 10% da populagdo mundial
(Kim et al., 2010; Oliveira et al., 2024). No Brasil, de acordo com dados do Programa de Qualificacdo das Agdes de Vigilancia
em Saude, as malformagdes congénitas sdo a segunda causa de mortalidade infantil, seguindo a tendéncia mundial. Entre os
anos de 2010 e 2021, foram registrados no Sistema de Informagao sobre Nascidos Vivos (Sinasc) 34.559.375 nascidos vivos,
dos quais 285.296 (0,83%) apresentaram alguma anomalia congé€nita. Em média, 23.775 nascidos vivos ao ano apresentaram
alguma anomalia congénita (Brasil, 2023). A genética médica lida com algumas condi¢des individualmente raras, mas que

somadas constituem um grupo consideravel de doencas, com prevaléncia de 31,5 a 73,0 por 1.000 individuos. Estima-se que
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existam entre 6 mil a 8 mil tipos diferentes de doengas raras em todo o mundo, sendo 80% de origem genética. Estima-se que
ao menos 13 milhdes de brasileiros com alguma dessas enfermidades raras (Alves, 2021; Carvalho et al., 2016).

Diante da necessidade de uma atencdo as doengas genéticas, em 2014, o Ministério da Saude instituiu a Politica
Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doencas Raras (PNAIPDR), como a maioria das doengas raras tém etiologia
genética, esta politica é vista como uma oportunidade de insercdo da genética no SUS. A implantagdo dessa atengdo ¢
promover agdes de diagnostico precoce, permitindo oportunidades de tratamento e diminuindo a incapacidade, por meio da
identificagdo de sinais e sintomas; mapeamento de pessoas com ou risco de desenvolver doengas genéticas e/ou defeitos
congénitos para encaminhamento; seguimento clinico apos diagnostico e aconselhamento genético; promogao de educacdo em
saude com objetivos de prevencdo; avaliacdo longitudinal do paciente e sua familia e atencdo domiciliar em casos especificos
(Félix et al., 2022; Brasil, 2014).

As acdes de saude em genética compreendem os aspectos de prevencdo, diagndstico, estudos epidemioldgicos e
tratamento das enfermidades de origem genética e defeitos congénitos. E, no entanto, indispensavel que essas a¢des ndo sejam
concebidas isoladamente, mas sim estreitamente integradas a realidade, de forma a atender as necessidades e peculiaridades
locais e regionais (Vieira ef al., 2013).

Santos e colaboradores (2020) na busca por doengas genéticas na Atengdo Primaria a Satde investigaram 1.160
individuos e encontraram 29 pessoas (2,5%) com doencas congénitas, 11 (0,9%) com deficiéncias auditivas, 10 (0,9%) com
deficiéncia mental e 6 (0,5%) com déficits visuais importantes. O atraso no desenvolvimento neuropsicomotor foi relatado em
8,8% das criangas e adolescentes. O estudo demonstrou a importancia da Aten¢do Primaria no reconhecimento, monitoramento
e intervengdes junto aos pacientes e familiares com condi¢des genéticas.

As doencas genéticas representam um impacto significativo na satde publica e privada, demonstrando a necessidade
de profissionais especializados para atendimento e monitoramento. Na pratica, o Brasil apresenta uma escassez de mao de obra
especializada para lidar com doengas genéticas, levando a um atraso na identificagdo, no manejo e/ou tratamento. Na tentativa
de minimizar esses impactos, foi criada a Rede Nacional de Doengas Raras (RARAS), que tem como objetivo a realizagdo de
um inquérito de representatividade nacional acerca da epidemiologia, quadro clinico, recursos diagnosticos e terapéuticos e
custos relativos a individuos com doengas raras de origem genética e ndo genética no Brasil. Isso ¢ realizado através da criacao
e consolida¢do de uma rede de vigilancia epidemioldgica entre todos os Servigos de Referéncia em Doencgas Raras habilitados
no pais, unindo também os Hospitais Universitarios e Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal. Este levantamento gera
subsidios para a tomada de decisdo baseadas em evidéncias no campo das doengas raras (Félix et al., 2022; Mallmann et al.,
2020).

Neste contexto, foi identificado que no municipio de Itabira/Minas Gerais, ndo existe um servigo especializado para o
atendimento de pacientes com doengas genéticas. A busca pelo diagndstico e o tratamento paliativo sdo realizados pelo setor
privado, na maioria dos casos. Além disso, ndo existe informagdes sobre dados de frequéncia e prevaléncia dos diagnosticos
genéticos de ocorréncia no municipio, o que limita a¢des de vigilancia e tomadas de decisdes baseadas em evidéncias.

Decerto, as condigdes clinicas de um paciente com doenga genética demandam um acompanhamento multidisciplinar,
que ¢ continuo e visa o tratamento de sintomas para melhorar a qualidade de vida do paciente. Diante deste contexto, a Clinica
Escola de Fisioterapia de um Centro Universitdrio do municipio de Itabira/MG, oferece atendimento fisioterap€utico para
comunidade em diferentes areas da Fisioterapia tais como: neurologia, ortopedia, cardiorespiratorio entre outras, divididas em
diferentes ambulatorios. O papel do fisioterapeuta no manejo clinico de doencas genéticas ¢ fundamental, atua prevenindo
agravo de alguns sintomas, auxilia os pacientes na realizagdo de suas atividades diarias e, consequentemente, fornece mais

autonomia aos pacientes com doengas genéticas.
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Como a Clinica Escola de Fisioterapia recebe uma demanda consideravel de pacientes encaminhados de servigos
especializados do Sistema Unico de Satde (SUS), torna-se um local importante para levantamento de pacientes com
diagnostico genético que foram encaminhados para atendimento fisioterapéutico.

O objetivo do trabalho ¢ conhecer o perfil das doengas genéticas dos pacientes atendidos na clinica escola de
fisioterapia de um Centro Universitario da cidade de Itabira, Minas Gerais. Este levantamento gera subsidios para conhecer as
doengas genéticas de ocorréncia no municipio, visto que ndo existe nenhum trabalho epidemioldgico sobre doengas genéticas.
Ainda neste contexto, esse tipo de investigacdo gera ferramentas para identificar necessidades emergentes, melhorar a pratica
assistencial e a tomada de decisdes. Permite elaboragdo de acdes de prevengdo, controle e promogdo da satide a fim promover
melhor qualidade de vida dos pacientes com doengas genéticas, além de divulgar no meio académico e para comunidade

informagoes sobre diversas doencas genéticas.

2. Metodologia

Trata-se de um estudo descritivo e retrospectivo, documental de fonte direta (prontudrios) e, de natureza quantitativa
(Toassi & Petry, 2021; Pereira et al., 2018) e, com emprego de estatistica descritiva simples com classes de dados, valores de
frequéncia absoluta e, de frequéncia relativa percentual (Shitsuka et al., 2014; Akamine & Yamamoto, 2009) na qual foram
analisados prontuarios de pacientes atendidos no periodo de janeiro de 2014 a junho de 2024, na clinica escola de fisioterapia
de um Centro Universitario localizado na cidade de Itabira, Minas Gerais. As pesquisas descritivas tém como objetivo
primordial a descrigdo das caracteristicas de determinada populacdo ou fenémeno ou, entdo, o estabelecimento de relagdes
entre variaveis (Gil, 2017). O projeto foi submetido e aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa com Seres Humanos,
conforme o parecer de aprovagdo de nimero 5.767.689. Bem como o protocolo deste estudo seguiu rigorosamente as normas
da Resolucdo n°466/12 do Conselho Nacional de Satde do Brasil (Brasil, 2012), que estabelece normas para pesquisas
envolvendo seres humanos.

Foram incluidos os prontuarios que apresentavam diagnodstico genético e excluidos os prontuarios de pacientes sem
diagnostico e sem diagnostico de origem genética. Para cada paciente foi analisado as seguintes variaveis: sexo, idade,
ambulatorio de atendimento, diagndstico, consanguinidade e outras observagoes relacionadas ao diagndstico genético.

A coleta de dados, a partir da analise dos prontuarios, foi realizada através de um formulario elaborado pelos proprios
pesquisadores, contendo questdes objetivas e discursivas. Os dados foram tabulados e analisados com o auxilio do

programa Microsoft Excel e apresentados em frequéncia absoluta e relativa.

3. Resultados e Discussao

Foram analisados um total de 1.676 prontuarios, sendo 41 (8,4%) com diagndstico genético. Em relag@o a idade, a
média foi de 32,1 anos, com idade minima de 01 ano e maxima de 82 anos. O sexo masculino foi predominante na amostra
com 29 (71%) pacientes e 12 (29%) do sexo feminino. A maioria dos pacientes com diagndstico genético se encontram na

faixa etdria de 0 a 10 anos de idade, sendo 21 (51,2%) (Grafico 1).
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Grifico 1 - Distribuic@o dos participantes por faixa etaria e sexo.

Distribuicdo dos participantes por faixa etaria e sexo

1 i

6 8 10 12 14 16 18

B Masculino B Feminino

Fonte: Dados da Pesquisa (2025).

No estudo de Melo e colaboradores (2010), a maioria dos pacientes que apresentaram doengas genéticas estavam na
faixa etdria compreendida entre 5 e 14 anos. Uma pesquisa realizada pela Associagdo da Industria Farmacéutica de Pesquisa
(INTERFARMA) em 2018 revela que o grupo mais acometido por doengas genéticas ¢ composto por criangas e jovens, sendo
que 69,9% tém inicio exclusivamente na infancia (Interfarma, 2018).

Embora as doengas genéticas possam manifestar seus primeiros sintomas em qualquer fase da vida, cerca de 75% dos
casos se manifestam na infancia (Oliveira et al., 2023). Os resultados corroboram com este perfil de ocorréncia na infancia,
destacando a importancia da divulgagdo das doengas genéticas, que apresentam baixo conhecimento entre profissionais da
saude. O diagnostico precoce contribui para um tratamento mais efetivo, com chances de evitar o aparecimento de sequelas
irreversiveis, além de garantir uma boa qualidade de vida para o paciente (Iriart et al., 2019).

O atendimento na Clinica Escola de Fisioterapia realiza um tratamento ambulatorial com objetivo de promover a
reabilitacdo das fung¢des do corpo e visa garantir uma boa qualidade de vida para o paciente. O atendimento ¢ realizado em
diferentes ambulatorios abrangendo areas diferentes como neurologia, cardiorrespiratorio, ortopedia e ginecologia/obstetricia.
O ambulatorio que apresentou o maior nimero de atendimentos aos pacientes com diagndstico genético foi o ambulatdrio de
neurologia n=30 (73,1%), seguido dos ambulatérios de cardiorrespiratdria n=6 (14,6%), ortopedia n= 4 (9,7%), ginecologia e
obstetricia n=1 (2,4%). Dentre as doencas genéticas muitas possuem sintomas neuroldgicos como atraso no desenvolvimento,
déficit cognitivo, fraqueza muscular, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, convulsdes, alteragdes comportamentais e
outros, o que justifica a maioria dos atendimentos ser realizado no ambulatoério de neurologia.

As doengas neurologicas sdao disturbios que afetam o sistema nervoso e podem ter origem genética, hereditaria,
congénita ou multifatorial (combinagdo de fatores genéticos e influéncia do ambiente (Huang, 2014). Os disturbios de origem
genética se destacam devido a sua grande ocorréncia e embora estes distirbios possam ocorrer em qualquer idade, os sintomas
iniciais da maioria sdo apresentados na infancia e sdo frequentemente suspeitos pela primeira vez em bebés (1 més a 2 anos),
quando os marcos do desenvolvimento ndo foram alcancados (Khan et al., 2022).

Em relagdo ao diagndstico genético, os resultados foram separados em dois grupos, de acordo com o diagnoéstico clinico
em: sindromes cromossomicas e sindromes génicas. As sindromes génicas foram predominantes n=25 (61%) (Grafico 2)

seguida das sindromes cromossdmicas n=16 (39%) (Grafico 3).
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Grifico 2 - Distribui¢do do diagnostico clinico das sindromes génicas na amostra estudada.

Diagnostico Genético encontrado no estudo
Disots MuscutarDuchec |
Anemia Faliforme
Sidcome West
Distrofia Mioténica Muscular
Atrofia Muscular Espinhal
Doenga Alexander
Epidermdlise Bolhosa
Sindrome Aicardi
Sindrome Charcot Marie Tooth
Zindrome Klipplel Trenaunay
Sindrome Prunne Belly
Sindrome X Fragil

Fonte: Dados da Pesquisa (2025).

No presente estudo a Distrofia Muscular de Duchenne foi o diagnostico mais encontrado n=5 (20%), dentre as
sindromes génicas. Em seguida a Fibrose Cistica n=4 (16%), Anemia Falciforme n=3 (12%) e Sindrome de West n=3 (12%)),
Distrofia Miotonica Muscular n=2 (8%) e as demais com apenas um caso (Atrofia Muscular Espinhal, Doenga Alexander,
Epidermdlise Bolhosa, Sindrome Aicardi, Sindrome Charcot-Marie-Tooth, Sindrome Klipplel Trenaunay, Sindrome Prunne
Belly, Sindrome X Fragil), correspondendo cada uma a 4%.

As sindromes génicas podem ser herdadas de forma hereditaria ou ocorrer de forma esporadica (mutagdo nova). Além
disso, apresentam diferentes origens etioldgicas, podendo ser de heranga autossdmica (dominante ou recessiva) ou ligada ao
cromossomo sexual X (recessiva ou dominante) (Nguengang ef al., 2019). Em relagdo ao diagnostico etioldgico, houve um
predominio de sindromes génicas com padrdo de heranga autossomico recessivo (n=5), seguido do padrio de heranga
autossomico dominante (n=2), recessivo ligado ao cromossomo X (n=1) e dominante ligado ao cromossomo X (n=1) (Quadro
1).

Um elevado numero de sindromes genéticas ¢ causado por mutagdes em um unico gene (monogénica), como por
exemplo a Fibrose Cistica (gene CFTR) e Anemia Falciforme (gene HBB), apresentando um padrdo classico de heranca
Mendeliana. Algumas sindromes genéticas sdo associadas a mutagdes em genes diferentes, apresentando distintos padrdes de
heranga, como por exemplo a Sindrome West, caracterizada por espasmos epilépticos/infantis, padroes anormais de ondas
cerebrais (hipsarritmia) e deficiéncia intelectual e que ja foi descrita apresentando padrdes de heranga autossdmica dominante,
autossomica recessiva e ligado ao X recessivo. Alguns genes ja foram associados a Sindrome de West (CDKLS5, SCN2A,
SCNS8A e STXBP1) demonstrando a complexidade do genoma humano e a dificuldade em determinar o diagnostico etioldgico
(Daniels et al., 2024; Wang et al., 2020).

Um dos desafios na genética clinica, ¢ identificar o gene responsavel pela doenga genética e seu padrdo de heranga. A
Sindrome Prunne Belly, definida por uma triade clinica caracteristica que consiste em deficiéncia muscular abdominal,
anormalidades graves do trato urinario e criptorquidia bilateral em homens, ndo apresenta uma base genética bem determinada,
mas existem associa¢des com mutagdes no gene CHRM3 (Beaman et al., 2019; Weber et al., 2011). Assim também ocorre

com a Sindrome Klipplel Trenaunay, caracterizada pelo conjunto de sinais que consiste em malformagdes capilares,
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malformagdes venosas com ou sem malformagdes linfaticas associado ao supercrescimento de membros. Embora nao
apresente uma base genética determinada, existem sugestdes de mutacdes somaticas em genes relacionados pela angiogénese
embriondria, como mosaicismo no gene PI3KCA (Luu ef al., 2021).

Em relagdo as sindromes cromossdmicas, foi encontrada uma ocorréncia elevada da Sindrome de Down (Trissomia do
21) n=14 (88%), ¢ apenas um caso (6%) de dele¢do do cromossomo 18 ¢ uma alteracdo (6%) estrutural ente os cromossomos

9;10; 13 e 21 (Grafico 3). Quanto a origem etioldgica nas alteragcdes cromossomicas, houve um predominio nas estruturais

(n=2) e apenas uma numérica, exemplo de aneuploidia autossémica (Quadro 1).

Grifico 3 - Distribuicdo do diagnostico clinico das Sindromes cromossdmicas na amostra estudada.

Sindromes cromossomicas encontradas no estudo

46 XX der(9). (9:10) (p24:q24.1), 1(13;21)
(q12:q22) mat

Deleco cromossomo 18 .

Fonte: Dados da Pesquisa (2025).

Quadro 1 — Diagnostico clinico x diagnostico etiologico.
Diagnéstico Clinico Diagnéstico Etiologico

Sindrome Down Cromossomica numérica

Delegao cromossomo 18 Cromossomica estrutural
46 XX der(9), (9;10) (p24;q24.1), t(13;21) (q12;922) mat

Distrofia Muscular Duchenne

CromossOmica estrutural
Recessiva ligada ao X
AutossOmica recessiva

Fibrose Cistica

Anemia Falciforme AutossOmica recessiva

Sindrome West Autossdmica dominante, autossomica recessiva, ligado ao X recessivo

Distrofia Miot6nica Muscular Autossdmica dominante

Atrofia Muscular Espinhal Autossomica recessiva

Doenga Alexander AutossOmica recessiva

Epidermolise Bolhosa Autossdmica recessiva

Sindrome Aicardi Ligada ao X - ndo determinado

Sindrome Charcot Marie Tooth Autossomica dominante

Sindrome Klipplel Trenaunay Sem padrdo de heranga definido

Sindrome Prunne Belly Sem padrdo de heranga definido

Sindrome X Fragil Dominante ligada ao X

Fonte: Dados da Pesquisa (2025).
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As alteragdes cromossomicas numeéricas afetam o numero de cromossomos do individuo sendo que na euploidia todo o
conjunto cromossdmico ¢ alterado e na aneuploidia apenas um par de cromossomos ¢ alterado, como na Sindrome de Down
(Trissomia do 21). As alteragdes cromossomicas estruturais afetam a estrutura de um cromossomo e so resultado de rearranjos
e quebras dessas estruturas (Schaefer & Thompson, 2015).

Das alteragdes cromossdomicas numéricas, a Sindrome de Down ¢ a aneuploidia autossomica mais comum, ocorre em 1
a cada 800 nascimentos, ¢ caracteriza por uma copia extra do cromossomo 21 em todas ou na maioria das células do corpo.
Resulta em deficiéncia intelectual e anomalias fisicas (Garcia; Flores & Sagrillo, 2016).

Dos prontudrios analisados, apenas n=3 (7,3%) apresentaram a ocorréncia de casamento consanguineo, os demais
prontudrios nao apresentaram nenhuma informagdo sobre consanguinidade. O termo consanguinidade ¢ usado para descrever
unides entre casais que compartilham pelo menos um ancestral comum. Os descendentes de unides consanguineas podem estar
em maior risco de disturbios genéticos devido a expressdo de mutacdes genéticas autossdmicas recessivas herdadas de um
ancestral comum. Quanto mais proxima a relagdo biolodgica entre os pais, maior ¢ a probabilidade de que seus filhos herdem
copias idénticas de um ou mais genes recessivos prejudiciais (Shawky et al., 2013; Temaj; Nuhii & Sayer, 2022). Por isso ¢é
importante em casos de doengas genéticas investigar a existéncia na familia de casos consanguineos. Embora seja muito
importante para uma investigacdo genética, ¢ um dado pouco explorado pela ficha de anamnese utilizada na Clinica Escola de
Fisioterapia, logo, sugere-se maior atengdo para este dado para futuros estudos genéticos que possam ser desenvolvidos na
clinica.

Com base nos resultados apresentados, fica evidente o papel fundamental dos dados epidemioldgicos na compreensio
do cendrio das doencas genéticas, tanto em escala global quanto local. Este estudo, ao tragar um perfil dos pacientes atendidos
na Clinica Escola de Fisioterapia em Itabira/MG, contribui para preencher uma lacuna de conhecimento em uma regido onde
informagoes especificas sobre a prevaléncia e o tipo de doengas genéticas sdo limitadas. Embora a amostra estudada represente
um recorte especifico de pacientes que buscam atendimento fisioterapéutico, os dados reforgam a importancia da identificagédo
e do manejo dessas condigdes, muitas das quais se manifestam na infincia e demandam acompanhamento multidisciplinar
continuo. A predominancia de sindromes génicas e cromossdmicas, com destaque para Distrofia Muscular de Duchenne e
Sindrome de Down, reflete em parte o espectro de doengas genéticas que impactam a fungdo neuromotora e que, portanto,
chegam aos servicos de reabilitagdo. A coleta e analise destes dados, mesmo em contextos locais como o de clinicas-escola,
s830 passos cruciais para subsidiar o planejamento de a¢des em saude, a formagdo de profissionais mais preparados para o
reconhecimento precoce e 0 manejo adequado, ¢ a alocacdo de recursos, visando sempre a melhoria da qualidade de vida dos

individuos afetados e suas familias diante do complexo panorama das doengas genéticas.

4. Consideracoes Finais

Este levantamento inicial é de suma importancia para o municipio de Itabira, que atualmente nao dispde de um servico
especializado em genética médica. Ao evidenciar a presenca de condigdes genéticas na comunidade que busca atendimento em
um servi¢o de referéncia local em atendimento fisioterapéutico, o estudo refor¢a a necessidade de estruturagdo da atengdo
integral as pessoas com doengas raras e genéticas na regido, em consonancia com os principios da Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras.

Os resultados obtidos servem como um ponto de partida para futuros estudos epidemioldgicos mais abrangentes em
Itabira e regido, utilizando diferentes fontes de dados de outros servigos de saude, para construir um panorama mais completo
da ocorréncia e distribuicdo das doencas genéticas. Além disso, reforcam a necessidade de capacitacdo continua dos
profissionais de satide em todos os niveis de ateng@o para o reconhecimento precoce, encaminhamento adequado e manejo das

complexas necessidades dos pacientes com doengas genéticas.
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