Relato do passado, presente ou futuro do hospital, além da apresentacdo do perfil de atendimento

0S AVANGOS DA GENETICA MEDICA ATRAVES
DO SUS EM NOSSO MEIO
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Ha menos de 30 anos atras se alguém no Ceara
necessitasse de uma consulta médica com um
geneticista, teria que viajar para outro estado,
sendo geralmente o Rio de Janeiro a procura desse
atendimento. Isso ndo era frequente porque poucas
pessoas precisavam dessa consulta. Exame de
laboratorio como caridtipo ndo eram acessiveis
a populagao que utilizava o sistema publico de
saude. Apenas as faculdades publicas prestavam
0 servico de aconselhamento genético, com uma
grande demanda reprimida.

Os anos se passaram e hoje o Ceara tem outro
panorama nessa area. O atendimento de genética
médica em nosso estado ja passa de 3.000 casos
atendidos desde 1995.

Atualmente, o Hospital Infantil Albert Sabin — HIAS
— € a maior referéncia de atendimento de genética
médica de criangcas e adolescentes do estado,
detendo a maioria dos programas do Ministério da
Saude para pessoas com doencas genéticas, como o
tratamento para Osteogénese imperfeita, D. Gaucher,
fenilcetondria e hipotieoidismo congénito!, além
do tratamento de mucopolissacaridoses, fissuras
labiopalatais e outras doengas metabdlicas como
leucinose. No HIAS temos em terapia a Unica crianga
do pais com D. N. Pick C2 e a crianga mais jovem
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do mundo a iniciar terapia de reposi¢ao enzimatica
para MPS VI.

E quem diria que um dia falariamos de tratamento
de doencas genéticas?

A partir dos programas de cooperagao € projetos
financiados pelo CNPgq podemos dispor de exames
para doencas metabalicas, citogenética, citogenética
molecular (FISH), hibridizagao gendmica comparativa
(CGH) e outros testes de DNA. Temos contato com
servicos de outros estados e do exterior.

Mas sera que as doengas genéticas sao raras?
Conhecemos as doencas genéticas de nossa
populagdo? O Ceard ¢ um dos estados do pais
em que ha o maior numero de pacientes com
leucinose, mucolipidose, mucopolissacaridoses e
D. Gaucher.

Muitas doencas genéticas nao tém alteragoes
clinicas visiveis, podendo ter alteragbes apenas
inespecificas, fazendo com que os médicos nao
desconfiem que tem um paciente com doenga
genética, mesmo quando ha recorréncia familiar.

E necessario ter atencao aos sinais que 0s pacientes
nos dao e perguntar sobre a historia da familia. Se
algum profissional de saude disser que nunca teve
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contato com um paciente com doenga genética, na
verdade ele ndo teve competéncia para desconfiar
do diagndstico. Eles estdo em todos os corredores;
na crianga que chega com convulséo no pronto —
socorro e recebe apenas um anti-convulsivante,
mas que tem uma adrenoleucodistrofia, na crianga
em tratamento de calazar sem Sucesso e que era
D. Gaucher, na menina com baixa estatura em
avaliagdo endocrinoldgica cujo cariotipo vai mostrar
sindrome de Turner, ou na crianga operada por
megacolon congénito que o cirurgido infantil néo
detectou a surdez congénita. Portanto, devemos
estar atentos aos sinais que 0s pacientes nos dao.

A medicina caminha lado a lado com o direito,
o direito a saude, o direito ao atendimento, ao
tratamento, a reabilitacdo. A falta do diagnostico
precoce pode representar a auséncia do tratamento
adequado com consequéncias juridicas.

A falta de atualizagcao médica € imperdoavel por que
pode configurar um erro médico. Cada profissional
em sua drea tem que estar apto a realizar uma
suspeita diagnostica, para encaminhar o paciente

ao0 especialista que ele precisa.

0Cearasaiuafrente dapoliticaministerial deimplantagéo
da genéticano SUS? e fezum concurso com duas vagas
para geneticista clinico. Hoje, pela Secretaria de Satde
do Estado do Ceara temos o servico de aconselhamento
genético ambulatorial e para pacientes internado nos
hospitais - Albert Sabin, César Cals e Hospital Geral de
Fortaleza. Desses, apenas o HIAS dispoe de servigo de
citogenética no local.

Atualmente o geneticista ndo é mais um especialista
de elite, mas trabalha em genética comunitaria,
preventiva, populacional, setornando mais acessivel
a populagdo do que outros especialistas®.

Lutamos pela melhoria no atendimento da
populagdo, incorporando novas tecnologias para
diagnostico e tratamento, pois de nada adianta
falar de projeto genoma humano e pesquisas com
células — tronco, se nao houver uma forma de
transformar os avangos das pesquisas em genética
e conhecimentos adquiridos em tecnologia de
salde acessivel a populagao.
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