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RESUMO

Introducdo: A Atencdo Primaria a Saude (APS) € a porta de entrada para 0s
pacientes do Sistema Unico de Saude (SUS), sendo de extrema importancia na
identificacdo de potenciais pacientes com doencas genéticas, com vistas a
continuidade do seu cuidado e a referéncia a servicos de saude especializados e
terciarios. A APS €& composta por time multiprofissional, incluindo o Agente
Comunitario de Saude (ACS), que realiza visitas domiciliares e estd em contato direto
com a comunidade. Objetivos: O objetivo deste estudo foi implementar um programa
educacional voltado aos ACS que trabalham em diversos municipios do estado do Rio
Grande do Sul, Brasil. A capacitacédo versava sobre doencas genéticas em geral, com
foco especial na identificagdo de pacientes com Mucopolissacaridoses (MPS).
Métodos: Foram aplicados testes antes e apés a intervencao educacional, a fim de
acessar o conhecimento dos participantes sobre o tema nesses dois momentos. A
pesquisa foi aprovada no Comité de Etica em Pesquisa do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre e os profissionais que concordaram em participar da capacitacéo
assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. O estudo abrangeu um
total de dez treinamentos realizados em oito municipios do estado, capacitando 374
Agentes Comunitarios de Saude. Resultados: A analise estatistica mostrou que a
intervencdo educacional foi efetiva em prover informacdo e conhecimento sobre
doencas genéticas aos participantes (p<0,001). Concludes: As limitacBes do estudo
incluem pouca adesédo ao teste de retengcéo. Dados de servicos como REDE MPS
BRASIL e ALO GENETICA serdo continuamente monitorados, com vistas a medir as
demandas originadas dos municipios participantes da pesquisa.

Palavras-chave: Mucopolissacaridoses. Agente Comunitario de Satde. Capacitacao.
Educacao continuada. Atencéo Primaria a Saude. Sistema Unico de Saude (SUS).



ABSTRACT

Introduction: The Primary Health Care is the entrance door for patients in the Unified
Health System, being of utmost importance in the identification of patients with genetic
diseases, aiming at their continued care and reference to specialized and tertiary
health services. Primary Health Care is composed by a multiprofessional team,
including Community Health Agents, who perform home visits and are in direct contact
with the community. Objectives: The aim of this study was to implement an
educational program designed for Community Health Agents located at various
municipalities of Rio Grande do Sul state, Brazil. The training was about genetic
diseases in general and also focused on the identification of patients with
Mucopolyssaccharidoses. Methods: Pre and post-tests were performed to access
participant’s knowledge before and after the training, being an Informed Consent Form
signed by those who accepted to participate. A total of 10 trainings, contemplating 8
municipalities and 374 Community Health Agents was performed in this study.
Results: Data analysis showed that the training was effective in giving information and
passing on knowledge about genetic diseases to the participants (p<0,001).
Conclusions: Study’s limitations included lou rate of adherence to the online retention
test. Data from services such as MPS BRAZIL NETWORK and HELLO GENETICS
will be continually monitored, looking at the demands coming from the municipalities
that received the training.

Keywords: Mucopolusaccharidoses. Community Health Workers. Continued
education. Primary Health Care. Unified Health System (SUS).
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1 INTRODUGAO

As mucopolissacaridoses (MPS) sdo um grupo de doencas genéticas
caracterizadas pelo acumulo lisossomal provocado pela deficiéncia de enzimas
catalizadoras da degradacdo de glicosaminoglicanos (GAGs), historicamente
chamados de mucopolissacarideos, palavra que deu origem ao nome desse grupo de
condi¢cdes. Como consequéncia do acumulo de GAGs no meio intra e extracelular
ocorrem as manifestagdes clinicas da doenca. As MPS séo classificadas de acordo
com os tipos de GAG acumulados e a deficiéncia enzimatica envolvida. S&o
conhecidas onze deficiéncias enzimaticas relacionadas a sete tipos de MPS
(NEUFELD & MUENZER, 2018). A incidéncia conjunta das MPS é estimada em um
caso para cada 25.000 nascidos vivos, variando de acordo com a regido (TOMATSU
et al., 2013).

As MPS sdo doencas genéticas raras, herdadas de modo autossdmico
recessivo, com excecdo da MPS I, cuja heranca est4 ligada ao cromossomo X. O
gendtipo pode estar relacionado as manifestacbes clinicas, as quais sao
compartilhadas pelos diferentes tipos de MPS, variando em grau de intensidade
(NEUFELD & MUENZER, 2018). A MPS caracteriza-se por atingir, de maneira
progressiva, diversos sistemas do organismo. Os individuos afetados podem
apresentar baixa estatura, faceis tosca, macrocefalia, macroglossia, opacidade da
cérnea, glaucoma, hidrocefalia comunicante, compressédo medular, sindrome do tunel
do carpo, dificuldades auditivas, hepatoesplenomegalia, obstrucédo das vias aéreas e
consequentes distlrbios respiratdrios, problemas cardiacos, hérnia umbilicais e
inguinais, rigidez articular e distoses (SUAREZ-GUERRERO et al.,, 2016). O
comprometimento cognitivo é caracteristico das MPS dos tipos I, Il e VII, nas suas
formas graves, e de todos os subtipos de MPS IIl (NEUFELD & MUENZER, 2018). As
manifestacdes clinicas costumam iniciar por volta dos 18 meses de idade, sendo que
o diagnostico ocorre, em media, aos 76 meses de idade, havendo uma lacuna de 4,8
anos do inicio dos sintomas até o diagnostico da doenca (VIEIRA et al., 2008).

Em relacdo ao tratamento, pode ser realizado manejo sintomatico para alivio
das manifestagcbes, principalmente em relagcdo aos sistemas nervoso central,
respiratorio, cardiovascular, visual e auditivo. Além disso, o transplante de células

tronco-hematopoiéticas (TCTH) pode ser eficaz para as MPS dos tipos | e VI,
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enguanto a terapia de reposicao enzimatica (TRE) foi aprovada para as MPS dos tipos
[, 1, IVA, VI e VII, estando em desenvolvimento estudos para TREs para os outros
tipos de MPS (NEUFELD & MUENZER, 2018).

A fim de promover a identificacdo e diagndstico dos pacientes com MPS, a
Rede MPS Brasil busca conduzir a estruturacdo de uma rede voltada ao diagnadstico,
manejo, prevencao e investigacado das MPS. Constituida por centros de atendimento
a pacientes com MPS, a iniciativa € voltada a disseminar informacdes sobre MPS,
facilitar o acesso dos pacientes aos centros de diagndstico e tratamento e a estimular
iniciativas de pesquisas no ambito da MPS (GIUGLIANI, 2018).

No contexto do sistema de saude brasileiro, a Atencédo Primaria a Saude (APS)
constitui a porta de entrada do Sistema Unico de Satde (SUS), dispondo de servigos
de promocdao a saude, prevencéo de agravos, diagndstico, tratamento, reabilitacédo e
acompanhamento. E o contato inicial e preferencial do usuéario com o atendimento a
saude, estando interligada e norteando o fluxo dos usuarios entre os diferentes niveis
de atencdo a saude. Desse modo, atua sob os principios da integralidade da atencéo,
universalidade, acessibilidade, vinculo, continuidade do cuidado, responsabilizacéo,
humanizacéo, equidade e participacdo social. A APS entende o individuo tanto em
ambito individual quanto coletivo, como um ser integral e inserido no meio
sociocultural, promovendo a promoc¢do da sua saude, prevencao e tratamento de
doencas (BRASIL, 2012).

Em 2014, foram estabelecidas as Diretrizes para a Atencao Integral as Pessoas
com Doencas Raras no Sistema Unico de Salde, assegurando aos familiares e
pacientes com doencas raras a estruturacdo da atencdo em saude de forma integrada
em todos os niveis, desde a prevencéo e o acolhimento até o diagndstico, tratamento,
acompanhamento e resolucdo e reabilitacdo dos problemas de saude. Garante
também o acesso a recursos diagnosticos e terapéuticos, a informacéo e ao cuidado
e aconselhamento genético (BRASIL, 2014).

No contexto das doencas genéticas, a atencdo primaria volta-se para as
atividades de prevencgédo de anomalias congénitas, erros inatos do metabolismo e ao
reconhecimento de individuos que necessitam de encaminhamento para servi¢os de
genética médica especializados.

A APS é formada por equipes multiprofissionais, as quais contam com Agentes
Comunitarios de Saude (ACS) — individuos pertencentes a propria comunidade e que

atuam na prevencdo de agravos e promocao da saude da populacdo, realizando
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acOes educativas individuais e coletivas. Entre as atribuicbes do ACS, cabe-lhe
identificar situacdes de risco e encaminhar aos setores responsaveis, identificar
gestantes e encaminha-las ao pré-natal e orientar a respeito de planejamento familiar.
As atividades executadas pelo ACS sdo acompanhadas e orientadas por um
enfermeiro, responsavel por sua capacitacédo e supervisdo (BRASIL, 2001).

A educacao continuada dos profissionais da APS é capaz de garantir a
qualidade do atendimento inicial do usuario do SUS (BRASIL, 2014). Nesse sentido,
0 acesso a informacédo sobre doengas genéticas auxilia no reconhecimento de sinais
e sintomas e, consequente, encaminhamento adequado dos individuos e suas
familias ao servico de referéncia. Dessa forma, pode-se garantir acesso ao
atendimento, diagnostico, tratamento, reabilitacdo e acompanhamento das doencas

genéticas.
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2 REVISAO DA LITERATURA

A busca de informacgfes para esta revisdo da literatura incluiu as seguintes
bases de dados: Library of Medicine (PubMed), LILACS e Scientific Eletronic Library
Online (Scielo). Os descritores utilizados foram: Mucopolissacaridose, Agente
Comunitario de Saude e Educacdo em Genética/Genética Comunitaria.

Foram incluidos nesta revisao artigos publicados no periodo de 2010 a 2020,
gue estivessem disponiveis na integra na internet, em Lingua Portuguesa, Lingua
Inglesa ou Lingua Espanhola e que estivessem relacionados ao tema da pesquisa.
Algumas referéncias relevantes ao presente trabalho, mesmo que fora do periodo

estabelecido para a busca, também foram incluidas na reviséo.

2.1 ERROS INATOS DO METABOLISMO

Os Erros Inatos do Metabolismo (EIM) s&o herdados geneticamente, sendo o
padrdo de heranca variavel de acordo com a doenca (MAROSTICA et al., 2018). Na
maioria dos EIM, distUrbios genéticos levam a um defeito enzimatico responsavel pela
interrup¢cdo de alguma via metabdlica, com consequente falha na sintese,
degradacdo, armazenamento ou transporte de moléculas no organismo. Essas
alteracdes levam a auséncia de um produto, acimulo de substrato ou surgimento de
uma nova rota metabodlica, comprometendo processos celulares e provocando os
sinais e sintomas da doenca (PEREZ-LOPEZ et al., 2017).

S&o conhecidas mais de 500 condi¢des caracterizadas como erros inatos do
metabolismo, sendo sua ocorréncia conjunta estimada em mais de 1 para 1.000
nascidos vivos. De acordo com dados obtidos pelo Servico de InformacBes Sobre
Erros Inatos do Metabolismo (Hospital de Clinicas de Porto Alegre) relativos ao Brasil
e América Latina, houve 17% de confirmacédo diagndstica em pacientes em risco para
doenca metabolica entre 2001 e 2013 (MAROSTICA et al., 2018).

Apesar da frequéncia relativamente baixa, os EIM apresentam-se como um
importante problema de saude publica, uma vez que estdo relacionados a morte
neonatal, retardo mental progressivo, acidose e alcalose metabdlicas,
hepato/esplenomegalia, déficit de crescimento e alteragcbes osteoarticulares
(MAROSTICA et al., 2018).
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Os EIM séo classificados em trés grandes grupos: distdrbios na sintese ou
catabolismo de moléculas complexas; doencas que levam a intoxicacdo e doencas
que envolvem o metabolismo energético. Os disturbios na sintese ou catabolismo de
moléculas denomina-se doengas de deposito lisossémico, nas quais a deficiéncia da
atividade de determinada enzima tem por consequéncia o acumulo lisossomal do
substrado n&o degradado, levando as manifestacées clinicas da doenca (ROMAO et
al., 2017).

2.2 DOENCAS DE DEPOSITO LISOSSOMAL

As doencas lisossémicas de deposito (DLDs) constituem um grupo de erros
inatos do metabolismo composto por aproximadamente 70 doencas genéticas
monogénicas de catabolismo lisoss6mico, em sua maioria de heranca autossémica
recessiva ou ligada ao X. Esses disturbios genéticos raros sdo causados por
mutagfes genéticas que levam ao acumulo lissossomal de substratos — enzimas e
proteinas ndo degradadas adequadamente (DI FRUSCIO et al., 2015). O acumulo de
substratos especificos no meio lisossomal provoca alteracdes estruturais e de
funcionamento da célula relacionadas as manifestacfes da doenca (HOFFMANN et
al., 2002).

Essas doengas progressivas apresentam comprometimento multissistémico
(PARENTI et al., 2015), sendo o diagndstico comprovado, ap0s suspeita clinica, por
exames bioguimicos e genéticos, por meio da identificacdo da deficiéncia da enzima
especifica e de mutacdes genéticas (WINCHESTER, 2014).

A incidéncia de DLDs é estimada de aproximadamente 1 a cada 50.000 para 1
a cada 250.000 nascidos-vivos (MEIKLE et al., 1999). Devido as dificuldades de
identificacdo e encaminhamento desses pacientes, a epidemiologia dessas doencas
€ apenas estimada.

As DLDs podem ser classificadas de acordo com o tipo de material acumulado
no lisossomo (DI FRUSCIO et al., 2015), podendo ser:

Esfingolipidoses: Doenca de Farber, Doenca de Fabry, Doenca de Gaucher,

Gangliosidose tipo 1, Gangliosidose tipo 2, Krabbe, Leucodistrofia

Metacromatica, Niemann-Pick tipos A e B e Wolamn,;

Doenca de depdsito de glicogénio: Doenca de Pompe;

Mucopolissacaridoses (MPS);
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. Glucoproteinoses: Alfa-manosidose, Sialidose, Beta-manosidose, Fucosidose,

Aspartiglicosaminuaria e Doenca de Schinlder;

. Deficiéncia de enzimas mdltiplas: Deficiéncia multipla de sulfatases;

. Defeitos de transporte lisossdmico: Cistinose e Salla;

. Defeitos de trafico lisossémico: Niemann-Pick tipo C1 e C2 e Danon;

. Lipofuscinoses ceroide neuronal: CLN1, CLN2, CLN3, CLN4, CLN5, CLNS,

CLN8 e CLN10.

As manifestagBes clinicas sdo heterogéneas, mas 0s primeiros sinais e
sintomas costumam ser consequéncia de neurodegeneracdo comumente
acompanhada de visceromegalias (principalmente o aumento do figado e/ou baco,
conhecido como esplenomegalia). De acordo com a deficiéncia enzimética especifica,
0s pacientes também podem apresentar manifestacdes consequentes do acumulo de
macromoléculas como dismorfias Osseas, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor e outras manifestacdes decorrentes de déficit do sistema nervoso
central (PARENTI et al., 2015).

Apesar de ainda nao haver cura para as doencas de depdsito lisossomal, foram
e ainda estdo em desenvolvimento diversas opc¢des terapéuticas, que reduzem as
manifestacdes clinicas das doencas e melhoram a qualidade de vida dos pacientes.
Exemplos dos tratamentos atualmente disponiveis incluem o transplante de células-
tronco hematopoiéticas (TCTH), terapia de reposicdo enzimatica (TRE), terapia de
reducdo de substrato (TRS), chaperonas e a terapia génica que esta em fase de
pesquisa clinica (GIUGLIANI et al., 2016).

2.3 MUCOPOLISSACARIDOSES

As mucopolissacaridoses (MPS) constituem um grupo de doencas de depdsito
lisossbmico provocadas por 11 tipos de deficiéncia enzimatica, que provocam os 7
tipos conhecidos de MPS (Quadro 1). Essas enzimas sao responsaveis pela
degradacéo lisossémica de compostos denominados glicosaminoglicanos (GAGS), os
quais exercem funcdo estrutural na composicdo da membrana celular e matriz
extracelular. Na auséncia da degradacdo dos GAGs, 0s mesmos se acumulam no
meio intralisossomal e sdo excretados em maior quantidade na urina (BITENCOURT
et al., 2015).



19

Quadro 1—Classificacdo das Mucopolissacaridoses

Tipos De Epbnimo Enzima Deficiente Substrato Nao
MPS Degradado

I Hurler (-L-iduronidase DS, HS

Il Hunter lduronate-2-sulfatase DS, HS

A Sanfilipo A Heparan N-sulfatase HS

1B Sanfilipo B (-N- HS
acetilglucosaminidase

lc Sanfilipo C N-acetilgucosamine 6- HS
sulfatase

1D Sanfilipo D Acetil-CoA:~(- HS
glucosaminide

IVA Morquio A N-acetiltransferase KS, CS6

VB Morquio B B-galactosidase KS

Vi Maroteaux- N-acetylgalactosamine- | DS, CS4

Lamy 4-sulfatase
Vil Sly ®-glicuronidase DS, HS, CS4, CS6
IX Notawicz Hialuronidase Hialuronan

DS: Dermatan Sulfato; HS: Heparan Sulfato; KS: Keratan Sulfato; CS4: Condroitina-4-Sulfato; CS6:
Condroitina-6-Sulfato.
Fonte: adaptado de BITENCOURT et al., 2015.

2.3.1 Epidemiologia

As MPS sao doencas raras (incidéncia inferior a 1:2.000 nascidos vivos), cuja
incidéncia global equivale a 1.4/10.000 (SAUDUBRAY, 2012).
A Figura 1 apresenta a incidéncia dos diferentes tipos de MPS no Brasil.
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Figura 1-Grafico de frequéncia das MPS no Brasil
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Fonte: GIUGLIANI et al., 2017.

Referente a MPS Il, de acordo com Tomatsu e colaboradores (2013), a
incidéncia mundial é de aproximadamente 1/25.000 nascidos vivos. Dados da Rede
MPS Brasil indicam que a MPS Il é a mais prevalente no Brasil, com distribuicdo
homogénea nas regides do pais, seguido das MPS | e VI (GIUGLIANI et al., 2017).

O Quadro 2 apresenta a frequéncia absoluta do diagnostico de MPS no Brasil,

no periodo compreendido entre 1982 e 2015:

Quadro 2 —Diagnostico de MPS no Brasil, entre 1982 e 2015

Diagnoésticos

Tipo De Mucopolissacaridose .
Confirmados

Mucopolissacaridose tipo | 225
Mucopolissacaridose tipo Il 343
Mucopolissacaridose tipo IlI1A 52
Mucopolissacaridose tipo IlIB 88
Mucopolissacaridose tipo IlIC 52
Mucopolissacaridose tipo IVA 153
Mucopolissacaridose tipo IVB 13
Mucopolissacaridose tipo VI 238
Mucopolissacaridose tipo VIl 20

Fonte: GIUGLIANI et al., 2017.
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2.3.2 Manifestacdes clinicas

As MPS costumam manifestar-se desde a infancia, com acometimento
progressivo e multissistémico, cuja gravidade varia de acordo com a idade de
aparecimento dos primeiros sintomas (PARENTI & WRAITH, 2014). O acumulo de
GAGs afeta predominantemente figado e baco (hepatoesplenomegalia), estruturas
Osseas (distoses multiplas), olhos (glaucoma e viséo turva), sistema nervoso central
(com alteracBes neurocognitivas, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e
deficiéncia intelectual, distirbios do comportamento) e coracao (cardiomiopatias e
doencas cardiacas valvares), além de provocar faceis caracteristicas (SAUDUBRAY,
2012).

De acordo com Giugliani et al. (2017), os pacientes com acometimento grave
comecgam a manifestar sinais e sintomas ainda na infancia, os quais aparecem mais
tardiamente nas formas atenuadas. Existe ampla variabilidade clinica em cada tipo de
MPS, desde formas muito graves até muito atenuadas. Essas manifestacbes podem
ser:

o Aspectos gerais: face infiltrada, fronte proeminente, cabelos grossos, ponte
nasal baixa e macroglossia;

o Dermatoldgico: pele grossa, hirsutismo e lesGes papulares;

o Cardiovascular: cardiomiopatias como valvulopatias, hipertensédo sistémica e
pulmonar e estenose arterial difusa;

o Cavidade abdominal: hepatomegalia, esplenomegalia (acimulo de GAGs
nesses 6rgaos, provocando distensdo abdominal), hérnia umbilical e inguinal,

o Audicdo: reducdo da capacidade auditiva e até surdez, provocada por
infeccbes recorrentes, deformidades 6sseas ou aormalidades do ouvido
interno;

o Osseo: dificuldades de mobilidade articular, maos em garra, baixa estatura e
distoses multiplas — macrocefalia, alteragdes na coluna, maos, quadril e 0Ssos
longos, levando a reduc&o da mobilidade articular;

o Trato respiratorio: acumulo de GAG’s no trato respiratdrio, macroglossia,
estreitamento supraglotico e traqueomalacia provocam e agravam a obstrucao
das vias aéreas superiores, levando a apneia do sono e infec¢des do trato

respiratorio superior e inferior recorrentes;
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o Sistema nervoso: hidrocefalia, ventriculomegalia, alteracbes de substancia
branca, atrofia cortical, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, regressao
neuroldgica, sindrome do tunel do carpo, miopatias da coluna cervical.

Apesar do grande espectro de gravidade da doenca, a mesma invariavelmente
culmina no Obito dos pacientes afetados, comumente por insuficiéncia respiratoria
e/ou cardiaca (GIUGLIANI, 2012).

2.3.3 Diagnostico

O diagnéstico das MPS inicia a partir da suspeita clinica, sendo a histéria clinica
de grande importancia, com especificacdo dos antecedentes, existéncia ou nédo de
consanguinidade parental, presenca de outros casos similares na familia. A
especificacado das manifestacdes clinicas e complicacdes, idade de inicio e sequéncia
cronoldgica, sdo fundamentais para orientar o diagnéstico (SUAREZ-GUERRERO et
al., 2016).

Além da anamnese e exame fisico completos, exames de imagem também
auxiliam para determinar as manifestacdes clinicas com maior precisédo, tais raio X
(istosis 6sseas) e ressonancia magnética de cranio (anormalidades da substancia
branca e espacos perivasculares) e abdominal (hepatoesplenomegalia) (GUELBERT
et al., 2011).

A partir da suspeita clinica, podem ser realizados testes mais especificos,
iniciando com a determinacdo de GAGs na urina. A partir desse resultado, pode-se
inferir qual o tipo de MPS portada pelo individuo, de acordo com os GAG que se
apresentam em maior quantidade na urina (dermatan-sulfato, heparan-sulfato,
condroitina-sulfato, keratan-sulfato). Para a avaliacdo desse exame, é importante
considerar que a excrecdo de GAGs na urina diminui com o aumento da idade
(SUAREZ-GUERRERO et al., 2016).

A determinacao do tipo de GAGs excretado na urina, por meio da cromatografia
e eletrosforese, pode orientar a pesquisa enzimatica, a fim de mensurar o nivel de
atividade enzimatica no plasma, fibroblastos ou leucécitos, sendo que a determinagéo
de enzimas no plasma deve ser confirmada com a sua determinagao em fibroblastos
ou leucdcitos. Sempre que disponivel, deve ser realizado o estudo molecular, a fim de
determinar o tipo de mutacéo apresentada pelo individuo, a qual permite estabelecer

correlacdes entre gendtipo de fenotipo, além de auxiliar na decisdo terapéutica, busca
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por outros casos na familia, aconselhamento genético e diagndstico pré-natal (WOOD
et al., 2013).

O diagndstico precoce de qualquer tipo de MPS é muito importante, pois o
estabelecimento do tratamento adequado melhora a qualidade de vida do paciente e
de sua familia (AURELIANO, 2018). O atraso no diagndstico e, consequentemente,
no inicio da terapia adequada, estdo associados a lesdes neurologicas progressivas
e aumento do risco de 6Obito. Diversos fatores contribuem para dificultar o diagndstico
das MPS, como demora na suspeita clinica, acesso dificil e/ou demorado aos exames
especificos, além de que nem todos os exames sao disponibilizados pelo SUS
(BURTON & GIUGLIANI, 2012).

2.3.4 Tratamento

O tratamento sintomatico exige uma equipe multidisciplinar, podendo ser
necessérias diversas cirurgias para correcdo ou alivio da hidrocefalia,
tonsilectomias/adenoidectomia, corre¢do da sindrome do tunel do carpo, reparo de
hérnias (inguinal ou umbilical) e artroplastia de quadril com colocacéo de proéteses.
Terapias de suporte podem envolver fisioterapia, terapia ocupacional e psicoterapia
para as alteracbes de comportamento e dificuldades cognitivas. Os tratamentos
especificos incluem a Terapia de Reposicdo Enzimética (TRE), o Transplante de
Células-Tronco Hematopoiéticas (TCTH) e a Terapia Génica (GIUGLIANI et al., 2016).

A TRE consiste na administracdo periddica da enzima deficiente, por meio de
infusdes intravenosas de medicacdo que contém a versdo recombinante da enzima,
na tentativa de recompor, ao menos parcialmente, a atividade enzimatica e reduzir o
acumulo de substrato no meio intracelular. Apesar de nédo reverter as alteracdes e
comprometimentos ja estabelecidos, a TRE, principalmente quando iniciada
precocemente, pode reduzir a progressao da doenca e melhorar significativamente a
qualidade de vida dos pacientes (GIUGLIANI et al., 2010).

O TCTH fornece células metabolicamente competentes, as quais podem
corrigir as deficiéncias enzimaticas do receptor. O TCTH é mais comumente indicado
para pacientes portadores de MPS tipo |, principalmente aqueles sem
comprometimento neurolégico grave e diagnosticados antes dos 2,5 anos de idade
(de RU et al., 2011). Para os pacientes com MPS tipo Il, o TCTH n&o pareceu melhorar
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significativamente a neurodegeneracdo progressiva (PRASAD & KURTZBERG,
2010).

A Terapia Génica é a abordagem terapéutica mais recente e baseia-se no
mesmo principio da TCTH de que células sadias sédo capazes de secretar a enzima
deficiente, a qual é captada pelas células adjacentes. As células sadias podem ser
portadas por diferentes vetores (virus adeno-associados, retrovirus e lentivirus), os
quais podem ser administrados pela via intravenosa, intramuscular ou intracraniana
(GIUGLIANI et al., 2016).

2.4 ATENCAO PRIMARIA A SAUDE

A Atencdo Primaria a Saude (APS) constitui a porta de entrada da Rede de
Atencédo a Saude (RAS), a qual organiza, de forma nao hierarquica, a vinculacéo dos
servicos de saude do SUS entre si, a fim de garantir atencdo continua e integral as
comunidades. A APS, portanto, recebe a primeira demanda de cuidado dos usuarios,
configurando-se como a principal coordenadora do sistema de referéncia e contra-
referéncia dentro da rede, garantindo ampliacdo do acesso, continuidade e qualidade
do cuidado e prevencéo de agravos de saude (KUSCHNIR & CHORNY, 2010). Desse
modo, torna-se essencial para o usuario com doenca crénica, uma vez que 0 mesmo
precisara acessar 0s servicos de saude, em seus varios pontos da rede, com maior
frequéncia (HUDON et al., 2015).

Como primeiro nivel de atencdo no SUS, a APS caracteriza-se pela
continuidade do cuidado, integralidade da atencédo e coordenacdo da assisténcia,
atributos que sdo complementados pela orientacdo a familia e & comunidade, com
vistas a prevencgdo, tratamento e reabilitacdo tanto no nivel individual quanto
comunitario (GIUGLIANI et al., 2017).

Com a reestruturagdo dos servicos de saude e direcionamento do enfoque para
a prevencao de doencas e promocéao da saude, a APS tem tido sua importancia cada
vez mais reconhecida. Em 1994 foi instituida a Estratégia de Saude da Familia (ESF),
consolidando o modelo de satde com enfoque no atendimento a comunidade feito na
APS (BRASIL, 2017).

A ESF configura a base para a reorganizagao da Atencao Basica no SUS, como
uma estratégia de expanséao, qualificacdo e consolidacdo da mesma. A reorientacao

do processo de trabalho na Atencédo Basica ampliou a resolutividade a fim de impactar
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na saude da populacéo e dos individuos. A composicdo da ESF é multidisciplinar e
deve variar de acordo com o tamanho da populacéo de abrangéncia. Entretanto, deve
ser composta minimamente por médico, enfermeiro, técnico de enfermagem e
Agentes Comunitarios de Saude. A quantidade de ACS em cada equipe €
determinado por critérios populacionais, demogréficos, epidemiolégicos e socio-
econdbmicos, sendo recomendado o numero maximo de 750 pessoas por ACS
(BRASIL, 2017).

O Programa de Agentes Comunitarios de Saude (PACS) foi instituido em 1991,
inicialmente proposto para algumas areas do Nordeste, Distrito Fedaral e Sdo Paulo,
como uma alternativa para melhoria das condi¢cdes de saude das comunidades. O
ACS tem papel fundamental no acolhimento e formacéo de vinculo entre 0s servi¢os
de saude e a comunidade (NUNES et al., 2002).

Os ACS séo profissionais de nivel médio que atuam na APS com diversas
atribuicdes, as quais estdo previstas na Politica Nacional de Atencdo Basica. Cada
ACS é responsavel por atender as familias de determinado espaco geografico dentro
da area de atuacdo de sua Unidade Béasica de Saude (UBS). Nesse sentido, sédo
profissionais essenciais na identificacdo do perfil de saude da populacéo, elaboracéo
do diagnéstico demografico, no acompanhamento dos usuarios ao longo de seu
atendimento de satde dentro do Sistema Unico de Satde. Também s&o responsaveis
por participar ativamente do processo de regulacédo dos usuarios dentro da rede e por
participar e desenvolver acdes de integracdo entre equipe de saude e populacéo.
Muitas dessas funcdes e objetivos sdo alcancados a partir de visitas domiciliares
realizadas pelos ACS. Dessa forma, sdo os profissionais da APS com maiores
possibilidades de aproximacdo da comunidade, pois estdo em contato frequente e
direto com os usuarios e inseridos no seu contexto social e de comunidade (BRASIL,
2017).

Em 2014 foi instituida, pelo Ministério da Saude, a Politica Nacional de Atencao
Integral as Pessoas com Doencas Raras, com o objetivo de melhorar a qualidade de
vida das pessoas por meio de a¢bes de promocao, prevencdo, deteccao precoce,
tratamento oportuno e reducdo da incapacidade, consequentemente reduzindo a
mortalidade e morbimortalidade (BRASIL, 2014).

As diretrizes da politica incluem a promocdo de acdes intersetoriais,
organizacdo das ac¢0les e servicos de atendimento as pessoas com doencas raras de

acordo com a RAS, enfoque na reabilitacdo e medidas assistivas, diversificagdo das
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estratégias de cuidado, desenvolvimento de atividades no territorio que favorecam a
inclusdo social e educacdo permanente de profissionais de saude, através de
atividades voltadas para a aquisi¢cao e aprimoramento de conhecimentos, habilidades
e atitudes no cuidado a pessoa com doencga rara (BRASIL, 2014).

2.5 GENETICA COMUNITARIA

O termo genética comunitaria foi primeiramente definito por Ten Kate (1998)
com:

A interface entre a medicina, a genética e a comunidade, incluindo todas as

pesquisas necesséarias a implantacdo e a avaliagdo de um programa de
genética que atue sobre a comunidade, compreendendo aspectos genéticos,
epidemiolégicos, moleculares, demogréficos, sociais, psicolégicos, éticos,
histéricos e culturais.

Outra definicdo mais atual foi registrada por Ten Kate (2010):

Genética comunitéria é a arte e a ciéncia da aplicacdo responsavel e realista
do conhecimento e tecnologia genética e gendmica em popula¢des humanas
e comunidades para beneficiar individuos nelas inseridos. Genética
comunitaria € multi, inter e transdisciplinar e objetiva maximizar beneficios
enquanto minimiza o risco de danos, respeitando a autonomia dos individuos
e assegurando a equidade.

Foram definidas também as é&reas de interesse da genética comunitaria:
triagem genética, educacdo em genética, acesso e qualidade dos servicos de
genética, genética na APS, genética em paises em desenvolvimento, registro de
defeitos congénitos em doencas genéticas, genética e atencdo pré-concepcional e
genética e subpopulacdes (TEN KATE et al., 2010).

De acordo com Ramalho e Paiva-e-Silva (2000), um programa informativo para
a populacdo sobre genética deve considerar seus aspectos epidemiologicos, sociais,
econdmicos, psicoldgicos e culturais, com uma viséo integrativa entre o paciente com
doenca genética e sua comunidade.

Na pratica, a genética comunitaria envolve o cuidado em salude por meio da
triagem genética, educacdo em genética, acompanhamento da populacdo para
doencas genéticas, qualidade e facilidade de acesso aos sérvios de genética
especializados, aconselhamento genético pré-concepcional e cuidados voltados para
a genética na APS (TEN KATE, 2005).
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2.6 EDUCACAO CONTINUADA EM GENETICA

Apesar da grande importancia da APS no adequado atendimento e
encaminhamento dos pacientes com doencas raras, muitos profissionais relatam ter
dificuldades nessa &area de conhecimento. Limitacdo de conhecimento, falta de
habilidades especificas e insegurangca na comunicacdo com o paciente sédo fatores
citados pelos profissionais (HARDING et al., 2019). Outras competéncias nas quais
os profissionais da APS relataram ter dificuldades incluem a coleta do histérico
familiar, a identificacdo dos padrfes de heranga e aconselhamento genético familiar
(MELO et al., 2015).

Especificamente sobre os ACS, o suporte adequado ao seu trabalho se da por
meio da supervisdo, apoio e pratica educativa continuada e permanente, com enfoque
no incentivo a identificacdo das necessidades de saude da comunidade e
direcionamento das atividades a partir da sua realidade particular (MARINHO &
BISPO JUNIOR, 2020).

Essas dificuldades podem ser manejadas com a oferta de capacitacdo
permanente em genética médica, de forma que os profissionais que adquirirem
conhecimentos especificos poderdo se sentir mais seguros, na sua pratica clinica,
para realizar atividades de saude relacionadas ao atendimento em genética
(CARROLL et al., 2009).

A educacdo continuada em genética pode interferir na qualidade do
atendimento prestado pelos profissionais aos usuarios e também na manutencao dos
conhecimentos adquiridos ao longo do tempo, favorecendo ainda mais usuarios
(TELNER et al., 2017).

Levando em consideracdo que a maioria dos pacientes enfrenta uma longa
jornada de consultas médicas, exames e intervencfes até o diagndstico definitivo, e
gue a APS configura-se como a porta de entrada do sistema de salde, a mesma
ganha ainda maior importancia na identificacdo e encaminhamento do paciente com
suspeita de doenca genética. Esse processo que costuma ocorrer desde o inicio dos
sintomas até o diagnostico € cansativo tanto para o paciente quanto a familia, além
de envolver o financiamento de transporte, alimentacdo e até acomoda¢ado no caso
das familias que moram em zona rural ou distante dos centros de saude de alta

complexidade. Muitos desses recursos séo inclusive cobertos pelo SUS. Dessa forma,
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a identificacdo e diagnostico em tempo das doencas genéticas também tem cunho
administrativo, social e econémico (IRIART et al., 2019).

Além dos fatores envolvidos no processo de diagnostico, o atraso do
diagndstico acaba por atrasar também o acesso ao tratamento especifico, levando a
rapida progressdo da doenca e agravamento do estado de saude do paciente,
podendo gerar consequéncias irreversiveis para sua saude (IRIART et al., 2019).

A Rede MPS foi criada com a finalidade de facilitar e ampliar a identificagao e
diagndstico de pacientes com MPS. Além disso, a iniciativa promove a disseminagao
das informacdes sobre MPS, atua como facilitadora do acesso dos pacientes aos
centros de diagndstico e tratamento e estimula pesquisas sobre essa doenca
(GIUGLIANI, 2018).

A fim de promover suporte aos profissionais da APS, o servigo Al6 Genética,
implantado pelo Hospital de Clinicas de Porto Alegre em parceria com UFRGS,
configura-se como uma ferramenta para atendimento remoto (por email, website e
telefone fixo) para esclarecimento de davidas, discusséo de casos e orientacdes em
geral sobre doencas genéticas. Esse processo acaba por facilitar o atendimento aos

pacientes e familias e encaminhamento adequado na RAS (SILVA, 2017).
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3 JUSTIFICATIVA

O diagnostico das doencas raras € em geral realizado bastante tempo depois
do inicio dos sintomas. Tomando por exemplo as MPS, de acordo com a literatura, a
lacuna entre o inicio dos sintomas e o diagndéstico das MPS varia, podendo levar 4,8
(VIEIRA et al., 2008) ou até 6,3 (VIJAY & WRAITH, 2005) anos. Durante este periodo,
0s pacientes passam por diversas especialidades médicas e podem ser submetidos a
tratamentos sintomaticos e de suporte, sendo necessarias muitas vezes internacdes
hospitalares e até intervencdes cirurgicas (VIEIRA et al., 2008). Os tratamentos
especificos, tais como TCTH e TRE, demonstraram eficacia sobre os sintomas
especificos de cada MPS, com melhora nos sistemas organicos e diminui¢cdo do ritmo
de progressao da doenca (GIUGLIANI et al., 2010).

Nesse sentido, a demora no diagndstico provoca atraso do inicio do tratamento
especifico, com possivel agravamento das manifestacdes clinicas e consequente
necessidade de manejo sintomatoldgico, gerando mais gastos ao sistema de saude e
envolvimento de mais profissionais. Acdes voltadas a prevenir esse atraso diagndéstico
envolvem a educacdo permanente da equipe de saude no sentido de capacitar para
a identificacdo dos sinais e sintomas e permitir o adequado encaminhamento dos
pacientes aos servicos especializados em tempo habil.

Os ACS exercem papel fundamental no reconhecimento de sinais e sintomas
indicativos de problemas clinicos, uma vez que estédo diretamente em contato com os
usuarios do SUS nas visitas as suas residéncias. Portanto, a educacdo permanente
desses profissionais pode gerar grande impacto na identificagdo, encaminhamento
para atendimento especializado e consequentes diagnostico e tratamento adequado
dos pacientes com doencas genéticas.

O presente projeto justifica-se pela necessidade de educagéo dos membros da
equipe de saude da Atencdo Basica, especialmente os ACS, a respeito de doencas
genéticas como a MPS, no sentido de facilitar a identificacdo das caracteristicas

clinicas e promover o acionamento de servigos especializados.
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4 OBJETIVOS

O objetivo deste estudo foi testar uma plataforma de capacitacdo para Agentes
Comunitarios de Saude que atuam em diferentes municipios do Estado do Rio Grande
do Sul para a identificacao dos principais sinais e sintomas das mucopolissacaridoses.

Objetivos especificos incluem aplicar uma plataforma de capacitagdo sobre
mucopolissacaridoses para agentes comunitarios de saude e avaliar o conhecimento

desses profissionais por meio de testes aplicados antes e ap0s a capacitacao.
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5 MATERIAIS E METODOS
5.1 TIPO E NATUREZA DO ESTUDO

Estudo de intervencao educativa a ACS que trabalham na APS. A capacitacao
foi realizada por meio de aulas expositivas ministradas pelas pesquisadoras, com
testes aplicados antes e apos a intervencdo. A tematica das aulas versou sobre
doencas genéticas e condutas a serem realizadas diante da identificacdo de usuarios
gue apresentem sinais e sintomas caracteristicos de doencas genéticas, com atencao

especial as manifestacdes clinicas das mucopolissacaridoses.

5.2 LOCAL OU CENARIO

As sessOes de capacitacdo foram ministradas em locais disponibilizados pela
Prefeitura de cada Municipio. As pesquisadoras entraram em contato com as
Secretarias de Saude de cada municipio, por meio de ligacdo, para convidar o
municipio a receber a capacitacdo. Uma vez aceito o convite, os profissionais das
Secretarias Municipais de Saude disponibilizavam uma data e local para a
capacitacdo e realizavam o convite formal aos ACS, utilizando também um cartaz de
divulgacao disponibilizado pela equipe de pesquisa via email. A equipe de pesquisa
se organizou de modo a revezar as capacitacfes entre seus membros. Uma vez
agendada a capacitacao, uma das pesquisadoras se deslocava até o local destinado
pela Secretaria de Saude, realizava a capacitacao e aplicava os questionarios pré e
pos.

Considerando as diferencas regionais do Estado do Rio Grande do Sul, optou-
se por buscar contemplar todas as mesorregides do Estado, mesmo eventualmente
extrapolando o niumero de participantes previstos no calculo de tamanho de amostra.
A selecdo dos municipios deu-se pelo niumero de habitantes, sendo contemplados os
seguintes: Porto Alegre (Regido Metropolitana), Rio Grande e Bagé (Regidao
Intermediaria Pelotas), Santa Maria (Regido Intermediaria Santa Maria), Uruguaiana
(Regido Intermediaria Uruguaiana), ljui (Regiao Intermediaria ljui), Erechim (Regido
Intermediaria Passo Fundo), Bento Goncgalves (Regido Intermediaria Caxias do Sul) e

Santa Cruz do Sul (Regido Intermediaria Santa Cruz do Sul-Lajeado).
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5.3 POPULACAO E AMOSTRA

A capacitacdo foi planejada visando os ACS que trabalham na APS em
Municipios selecionados do estado do Rio Grande do Sul.

O calculo do tamanho de amostra foi realizado de acordo com o Programa
WinPepi, para que fosse possivel detectar uma diferengca minima de 1 ponto no total
de acertos antes e depois da capacitacdo, considerando um desvio-padrdo de 1,8
(piloto), nivel de significancia de 1% e poder de 99%, seriam necessarios, no minimo,
156 participantes. Prevendo 15% de possiveis perdas, seria indicada a incluséo de no
minimo 170 participantes.

5.4 COLETA E PROCESSAMENTO DE DADOS

Para os encontros com os ACS, foram aplicados testes antes e apés a
intervencao, a fim de mensurar o nivel e a abrangéncia do conhecimento a respeito
de doencas genéticas em geral, especialmente a MPS, além das condutas a serem
tomadas perante a identificac@o dos sinais e sintomas de doencas genéticas.

Visando mensurar o nivel de retencao das informacdes e assuntos tratados na
capacitacao, de 3 a 6 meses ap0s a capacitacao, foi enviado aos ACS um questionario
via e-mail ou WhatsApp (conforme preferéncia do profissional). Para possibilitar esse
contato apés a intervencao, foi solicitado que cada ACS participante da capacitacédo
forneca seu e-mail e/ou nimero de telefone.

Também foi e continuara sendo verificada a demanda, por parte dos municipios
gue receberdo a intervencdo educativa para os ACS, dos atendimentos realizados
pela REDE MPS BRASIL e ALO GENETICA, projetos de desenvolvimento vinculados
ao Servico de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. A REDE MPS
BRASIL é uma parceria de centros brasileiros que atendem pacientes com
Mucopolissacaridoses, com o objetivo de formar um registro geral dos casos,
aumentar a disponibilidade de informagbes sobre MPS, facilitar o acesso dos
pacientes aos centros de diagndstico e tratamento e estimular iniciativas de pesquisa
na area. O ALO GENETICA é um servico de informag6es sobre genética médica para

profissionais que atuam na Atencao Primaria & Saude (VIEIRA et al., 2019).
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5.5 ANALISE ESTATISTICA

Apoés a realizacdo da capacitacdo e aplicacdo dos questionarios em cada
municipio, os resultados dos mesmos foram registrados em Excel e exportados para
0 programa estatistico Statistical Package for Social Sciences (SPSS) verséo 18.0
para tratamento e analise dos dados. Considerando que a primeira questao era de
carater subjetivo, a mesma nao foi incluida na anéalise dos dados.

As variaveis categoricas foram sumarizadas por meio de frequéncias e
porcentagens. As variaveis continuas com distribuicdo normal foram sumarizadas por
média e desvio-padrdo, enquanto as varidveis com distribuicdo assimétrica foram
sumarizadas por mediana e intervalos interquartis.

Para comparacao entre os resultados dos testes obtidos imediatamente antes
e apo6s a intervencdo, bem como teste de retencdo, foi utilizado o Teste t para
amostras pareadas.

5.6 CONSIDERACOES ETICAS

O projeto foi submetido para apreciacdo do Comité de Etica em pesquisa do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre, tendo recebido parecer favoravel em 10 de
setembro de 2018. Os ACS que aceitaram participar da pesquisa assinaram o Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido. Foi assegurado o anonimato das informacdes
e dados referentes as respostas aos testes aplicados imediatamente antes e apés as

aulas, bem como teste de retencao.
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Resumo

Introducdo: A Atencdo Primaria a Saude (APS) é a porta de entrada para os
pacientes do Sistema Unico de Saude (SUS), sendo de extrema importancia na
identificacdo de potenciais pacientes com doencgas genéticas, continuidade do seu
cuidado e referéncia a servicos de saude especializados e terciarios. A APS é
composta por time multiprofissional, incluindo o Agente Comunitario de Saude (ACS),
gue realiza visitas domiciliares e esta em contato direto com a comunidade. Objetivo:
implementar um programa educacional voltado aos ACS que trabalham em diversos
municipios do estado do Rio Grande do Sul, Brasil. Metodologia: A capacitacao
versou sobre doencgas genéticas em geral, com foco especial na identificacdo de
pacientes com Mucopolissacaridose (MPS). Foram aplicados testes antes e apds a
intervencao educacional, a fim de acessar o conhecimento dos participantes sobre o
tema nesses dois momentos. A pesquisa foi aprovada no Comité de Etica em
Pesquisa do Hospital de Clinicas de Porto Alegre e os profissionais que concordaram
em participar da capacitacdo assinaram o Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido. Resultados: O estudo abrangeu um total de dez treinamentos realizados
em oito municipios do estado, capacitando 374 Agentes Comunitarios de Saude. O
namero de acertos no pré-teste (n=339) foi 8,4 (+ 1,2), enquanto no pos-teste (n=361),
foi 9,3 (£ 0,8). A analise estatistica mostrou que a intervencao educacional foi efetiva
em prover informacdo e conhecimento sobre doencas genéticas aos participantes.
Discusséo: Limitacbes do estudo incluem pouca aderéncia ao teste de retencdo.
Dados de servicos como REDE MPS BRASIL e ALO GENETICA serdo continuamente
monitorados, com vistas a medir a demanda originada dos municipios participantes
da pesquisa.

Palavras-chave: Mucopolissacaridoses; Agente Comunitario de Saude; Capacitagéo.
Educacao continuada; Atencéo Primaria a Saude; Sistema Unico de Saude (SUS).
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1 Introducéo

A Atencao Primaria a Saude (APS) constitui a porta de entrada do Sistema
Unico de Saude (SUS) no Brasil, dispondo de servicos de promocdo da saude,
prevencédo de agravos, diagndéstico, tratamento, reabilitacdo e acompanhamento. E o
contato inicial e preferencial do usuério com o atendimento a saude, estando
interligada e norteando o fluxo dos usuarios entre os diferentes niveis de atencéo a
saude (MELO et al., 2015). A Estratégia de Saude da Familia (ESF), instituida em
1994, estrutura a atencdo a saude em nivel municipal, com enfoque no cuidado de
saude da comunidade. A ESF é composta por equipe multiprofissional que inclui
meédicos, dentistas, enfermeiros, técnicos de enfermagem e Agentes Comunitarios de
Saude (ACS), provendo atendimento e diagndéstico inicial e realiza a integracao entre
a APS e atencédo especializada e terciaria em saude (Macinko & Harris, 2015).

Em 2014, o Ministério da Saude instituiu a Politica Nacional de Atencao Integral
as Pessoas com Doencas Raras, formalizando a importancia da atencdo em saude
com enfoque em Genética Médica no SUS. A politica entende a atencao a saude no
contexto estruturado entre APS e servigos especializados (BRASIL 2017). Mesmo
com a implementacdo da politica, ainda existe a limitacdo de conhecimentos e
competéncias em genética médica dos profissionais da APS (Melo et al. 2015).

No contexto das doencas genéticas, a atencdo primaria volta-se para as
atividades de prevencgéo de anomalias congénitas, erros inatos do metabolismo e ao
reconhecimento de individuos que necessitam de encaminhamento para servicos de
genética médica especializados.

Um grupo de doencas genéticas que apresenta grande relevancia de ser
trabalhado na APS é o das mucopolissacaridoses (MPS). As MPS se caracterizam
pelo acumulo lisossomal provocado pela deficiéncia de enzimas catalisadoras da
degradacdo de glicosaminoglicanos (GAGs), historicamente chamados de
mucopolissacarideos, palavra que deu origem ao nome desse grupo de condicdes.
Como consequéncia do acumulo de GAGs no meio intracelular ocorrem as
manifestacdes clinicas da doenca. As MPS sao classificadas de acordo com os tipos
de GAGs acumulados e a deficiéncia enzimética envolvida. S&o conhecidas onze
deficiéncias enziméaticas relacionadas a sete tipos de MPS (Neufeld & Muenzer 2018).
As MPS sédo doencas raras, sendo sua incidéncia conjunta estimada em um caso para

cada 25.000 nascidos vivos, variando de acordo com a regido (Tomatsu et al. 2013).
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As MPS caracterizam-se por atingir, de maneira progressiva, diversos sistemas
do organismo. Os individuos afetados podem apresentar baixa estatura, faceis tosca,
macrocefalia, macroglossia, opacidade da coOrnea, glaucoma, hidrocefalia
comunicante, compressdo medular, sindrome do tunel do carpo, dificuldades
auditivas, hepatoesplenomegalia, obstrucdo das vias aéreas e consequentes
distarbios respiratorios, problemas cardiacos, hérnia umbilicais e inguinais, rigidez
articular e distoses (Suarez-Guerrero et al. 2016). O comprometimento cognitivo é
caracteristico da forma grave das MPS tipos |, Il e VII, e de todos os subtipos de MPS
Il (Neufeld & Muenzer 2018). Em média, as manifestacdes clinicas iniciam aos 18
meses de idade, sendo que o diagndstico ocorre aos 76 meses de idade (Vieira et al.
2008).

Em relacdo ao tratamento, pode ser realizado manejo sintomatico para alivio
das manifestacbes, principalmente em relacdo aos sistemas nervoso central,
respiratorio, cardiovascular, visual e auditivo. Além disso, o transplante de células
tronco-hematopoiéticas (TCTH) pode ser eficaz para as MPS dos tipos | e VI,
enquanto a terapia de reposi¢cdo enzimatica (TRE) foi aprovada para as MPS dos tipos
I, I, IVA, VI e VII, estando em desenvolvimento protocolos clinicos com diversas
abordagens para os outros tipos de MPS (Neufeld & Muenzer 2018).

De acordo com a literatura, a lacuna entre o inicio dos sintomas e o diagndstico
das MPS varia, podendo levar cerca de 4,8 anos (Vieira et al. 2008) ou até 6,3 anos
(Vijay & Wraith, 2005). Durante este periodo, 0s pacientes visitam diversas
especialidades médicas e podem ser submetidos a tratamentos sintomaticos e de
suporte, sendo necessarias muitas vezes internacdes hospitalares e até intervencdes
cirargicas (Vieira et al. 2008). A demora no diagndstico provoca atraso do inicio do
tratamento especifico, com possivel agravamento das manifestacdes clinicas e
consequente necessidade de manejo sintomatolégico, gerando mais gastos ao
sistema de salude e envolvimento de mais profissionais. A¢fes voltadas a prevenir
esse atraso diagnodstico envolvem a educacédo permanente da equipe de saude no
sentido de capacitar para a identificacdo dos sinais e sintomas e permitir o adequado
encaminhamento dos pacientes aos servigos especializados em tempo habil.

Uma iniciativa que busca mudar a realidade do atraso no diagnostico das MPS
é a REDE MPS BRASIL. AREDE MPS BRASIL busca conduzir a estruturagéo de uma
rede voltada ao diagndstico, manejo, prevencao e investigacao das MPS. Constituida

por centros de atendimento a pacientes com MPS, que atuam em diferentes niveis e
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estdo espalhados pelo Brasil, a iniciativa € voltada a disseminar informacdes sobre
MPS, facilitar o0 acesso dos pacientes aos centros de diagnéstico e tratamento e a
estimular iniciativas de pesquisas no ambito da MPS (Vieira et al. 2019).

Os ACS exercem papel fundamental no reconhecimento de sinais e sintomas
indicativos de problemas clinicos, uma vez que estédo diretamente em contato com 0s
usuarios do SUS nas visitas as suas residéncias. Portanto, a educacao permanente
desses profissionais pode gerar grande impacto na identificagdo, encaminhamento
para atendimento especializado e consequentes diagndstico e tratamento adequado
dos pacientes com doencas genéticas.

O presente projeto justifica-se pela necessidade de capacitacdo dos membros
da equipe de saude da Atencéo Basica, especialmente os ACS, a respeito de doencas
genéticas como a MPS, no sentido de facilitar a identificacdo das caracteristicas
clinicas e promover o acionamento de servi¢cos especializados.

Considerando o exposto, o objetivo principal deste estudo foi testar uma
plataforma de capacitacao para ACS que atuam em diferentes municipios do Estado
do Rio Grande do Sul para a identificagdo dos principais sinais e sintomas das MPS.

2 Materiais e Métodos

2.1 Tipo de Estudo

Estudo de intervencao educativa a ACS que trabalham na APS. A capacitacao
foi realizada por meio de aulas expositivas ministradas pelas pesquisadoras, com
testes aplicados antes e apds a intervencdo. A tematica das aulas versou sobre
doencas genéticas e condutas a serem realizadas diante da identificagdo de usuarios
que apresentem sinais e sintomas caracteristicos de doencas genéticas, com atencao

especial as manifestacdes clinicas das mucopolissacaridoses.

2.2 Desenho do Estudo

A capacitacdo foi planejada visando os ACS que trabalham na APS em
Municipios selecionados do estado do Rio Grande do Sul.

O calculo do tamanho de amostra foi realizado de acordo com o Programa
WinPepi, para que fosse possivel detectar uma diferenca minima de 1 ponto no total

de acertos antes e depois da capacitagdo, considerando um desvio-padrédo de 1,8
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(piloto), nivel de significancia de 1% e poder de 99%, seriam necessarios, no minimo,
156 participantes. Prevendo 15% de possiveis perdas, seria indicada a inclusdo de no

minimo 170 participantes.

2.3 Desenho do Programa Educacional

As sessOes de capacitacado foram ministradas em locais disponibilizados pela
Prefeitura de cada Municipio. As pesquisadoras entraram em contato com as
Secretarias de Saude de cada municipio, por meio de ligacdo, para convidar o
municipio a receber a capacitacdo. Uma vez aceito o convite, os profissionais das
Secretarias Municipais de Saude disponibilizavam uma data e local para a
capacitacdo e realizavam o convite formal aos ACS, utilizando também um cartaz de
divulgacao disponibilizado pela equipe de pesquisa via email. A equipe de pesquisa
se organizou de modo a revezar as capacitacfes entre seus membros. Uma vez
agendada a capacitacao, uma das pesquisadoras se deslocava até o local destinado
pela Secretaria de Saude, realizava a capacitacdo e aplicava os questionarios pré e
pos.

Considerando as diferencas regionais do Estado do Rio Grande do Sul, optou-
se por buscar contemplar todas as mesorregides do Estado, mesmo eventualmente
extrapolando o niumero de participantes previstos no célculo de tamanho de amostra.
A selecdo dos municipios deu-se pelo nimero de habitantes, sendo contemplados os
seguintes: Porto Alegre (Regido Metropolitana), Rio Grande e Bagé (Regidao
Intermediaria Pelotas), Santa Maria (Regido Intermediaria Santa Maria), Uruguaiana
(Regido Intermediaria Uruguaiana), ljui (Regido Intermediaria ljui), Erechim (Regiédo
Intermediaria Passo Fundo), Bento Gongalves (Regido Intermediaria Caxias do Sul) e

Santa Cruz do Sul (Regido Intermediaria Santa Cruz do Sul-Lajeado).

2.4 Coleta de Dados

Para os encontros com os ACS, foram aplicados testes antes e apés a
intervencao, a fim de mensurar o nivel e a abrangéncia do conhecimento a respeito
de doencas genéticas em geral, especialmente a MPS, além das condutas a serem

tomadas perante a identificacdo dos sinais e sintomas de doengas genéticas.
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Visando mensurar o nivel de retencéo das informacdes e assuntos tratados na
capacitacdo, de 3 a 6 meses ap0s a capacitacéo, foi enviado aos ACS um questionario
via e-mail ou WhatsApp (conforme preferéncia do profissional). Para possibilitar esse
contato apds a intervencao, foi solicitado que cada ACS participante da capacitacdo
forneca seu e-mail e/ou niumero de telefone.

Também foi e continuara sendo verificada a demanda, por parte dos municipios
que receberéo a intervencao educativa para os ACS, dos atendimentos realizados
pela REDE MPS BRASIL e ALO GENETICA, projetos de desenvolvimento vinculados
ao Servico de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. AREDE MPS
BRASIL é uma parceria de centros brasileiros que atendem pacientes com
Mucopolissacaridoses, com o0 objetivo de formar um registro geral dos casos,
aumentar a disponibilidade de informagbes sobre MPS, facilitar o acesso dos
pacientes aos centros de diagndstico e tratamento e estimular iniciativas de pesquisa
na area. O ALO GENETICA é um servico de informagées sobre genética médica para

profissionais que atuam na Atencao Primaria a Saude (Vieira et al. 2019).
2.5 Andlise dos Dados

Apés a realizacdo da capacitacdo e aplicacdo dos questionarios em cada
municipio, os resultados dos mesmos foram registrados em Excel e exportados para
0 programa estatistico Statistical Package for Social Sciences (SPSS) versédo 18.0
para tratamento e analise dos dados. Considerando que a primeira questdo era de
carater subjetivo, a mesma nao foi incluida na analise dos dados.

As variaveis categéricas foram sumarizadas por meio de frequéncias e
porcentagens. As variaveis continuas com distribuicdo normal foram sumarizadas por
média e desvio-padrdo, enquanto as varidveis com distribuicdo assimétrica foram
sumarizadas por mediana e intervalos interquartis.

Para comparacao entre os resultados dos testes obtidos imediatamente antes
e apos a intervencdo, bem como teste de retencdo, foi utilizado o Teste t para

amostras paread as.

2.6 Aspectos Eticos
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O projeto foi submetido para apreciacdo do Comité de Etica em pesquisa do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre, tendo recebido parecer favoravel em 10 de
setembro de 2018. Os ACS que aceitaram participar da pesquisa assinaram o Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido. Foi assegurado o anonimato das informacdes
e dados referentes as respostas aos testes aplicados imediatamente antes e apos as

aulas, bem como teste de retencao.
3 Resultados

Foram realizadas 10 capacitacdes nos municipios Porto Alegre, Sao Leopoldo,
Erechim, Gravatai, Santa Cruz do Sul, Rio Grande, Bagé e Bento Goncalves. As
capacitacdes realizadas em Porto Alegre e Sdo Leopoldo ndo fazem parte da analise
estatistica devido a questdes técnicas na aplicacdo do pré e pos-teste. Dessa forma,
o total de ACS capacitados que realizaram o pré e pés-teste foi de 374 pessoas. As
capacitacdes ocorreram no periodo de junho a setembro de 2019.

Os municipios Santa Maria, Uruguaiana e ljui, previstos no projeto para inicio
de 2020, ndo foram contemplados devido ao surgimento da pandemia de COVID-19
em marco de 2020.

O numero de ACS que participou da capacitacao difere entre os municipios,
conforme dados apresentados na Tabela 1.

Tabela 1 — Relacdo dos municipios e frequéncias absoluta e relativa da presenca de

Agentes Comunitarios de Saude na capacitacéo, incluindo a populagédo local.

Municipio Frequéncia Frequéncia Populacéo (n)
absoluta (n) relativa (%)
Erechim 63 16.8 96.087
Gravatai 6 1.6 255.660
Santa Cruz do Sul 95 254 118.374
Rio Grande 86 23.0 197.228
Bageée 93 24.9 116.794
Bento Gongalves 31 8.3 107.278
Total 374 100.0 891.421

Fonte: IBGE, 2010.
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As respostas corretas dos testes aplicados antes e ap0s a capacitacdo foram
contabilizadas considerando todos os municipios. No que concerne ao numero de
acertos, no pré-teste (n=339) a média foi de 8,4 (desvio padrdo de + 1,2). No pos-teste
(n=361), a média de acertos foi de 9,3 (desvio padrao de + 0,8).

A analise estatistica com Teste T pareado permitiu verificar a existéncia de
associacdo significativa entre o0 nimero de acertos nos testes e a realizagdo da
capacitacdo (p<0,001), indicando que a capacitacdo aumentou o numero de acertos
no pos-teste, em relacéo ao pré-teste.

A Figura 1 apresenta a quantidade de acertos no pré e pés-testes em cada

municipio que recebeu a capacitagdo.

Figura 1 — Acertos no pré e pos teste, discriminado por municipios que receberam a

capacitacao
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Fonte: elaboracéo prépria.

No que diz respeito aos resultados a longo prazo do estudo, os pesquisadores
continuardo a analisar as demandas nos servigos especializados provenientes dos
municipios que receberam a capacitacao. Os servigos que serdo monitorados nesse
sentido sdo ALO GENETICA (servico de teleatendimento para profissionais da APS
que buscam informagBes sobre doencas genéticas) e REDE MPS BRASIL
(encaminhamento de amostras de pacientes com suspeita de doencas genéticas).

Nesse sentido, foram contabilizados os atendimentos no ALO GENETICA
oriundos das cidades que receberam a capacitacao, totalizando 1 atendimento de Rio
Grande, 1 de Santa Cruz do Sul e 1 de Erechim em 2019.
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Os dados abaixo refletem a busca pelo servico REDE MPS BRASIL nos

municipios que receberam a capacitacéo, nos aos de 2019 e 2020.

Tabela 2 — Busca ha REDE MPS BRASIL, nos anos 2019 e 2020.

Cidade Amostras recebidas Diagnésticos confirmados
2019 2020 2019 2020

Porto Alegre 26 16 4 1

Bento Goncalves 2 1 -- -

Gravatai 9 4 -- -

Rio Grande 3 6 - -

Bagé 8 1 -- -

Fonte: elaboracéo prépria.

4 Discussao

A presente pesquisa demonstrou que os ACS, profissionais de nivel médio que
atuam na APS, j4 possuiam conhecimentos basicos em Genética Médica, e que 0s
mesmos podem ser aprimorados por meio de capacitacdo especifica.

Com a transicdo epidemiolégica que vem ocorrendo no perfil de saude
populacional, a APS tem se tornado cada vez mais importante, principalmente no que
concerne a prevencao de doencas e agravos de saude, diagndéstico precoce e
encaminhamento adequado dentro da rede de saude do SUS. O novo perfil
epidemioldgico também deu vistas a genética meédica, considerando que, ainda hoje,
sdo descobertas novas doencas e ha diversas que ainda ndo possuem tratamento
especifico (Giugliani et al. 2019).

A APS, como estratégia de organizacdo dos servicos de saude, tem por
objetivo atender as necessidades de saude dos individuos e comunidades de forma
regionalizada, continua, sistematizada e integral (Macinko & Harris 2015). Nesse
contexto, a Genética Comunitaria integra a medicina e a genética a comunidade,
contemplando todos 0s aspectos necessarios a promoc¢ao da saude em genética no
cenario da comunidade, sejam estes epidemiolégicos, moleculares, demograficos,

sociais ou éticos (Ten Kate 1998).
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Os ACS séao profissionais de nivel médio que atuam na APS com diversas
atribuicdes, as quais estao previstas na Politica Nacional de Aten¢éo Basica, instituida
em 2017. Cada ACS é responsavel por atender as familias de determinado espaco
geografico dentro da area de atuacao de sua Unidade Bésica de Saude (UBS). Nesse
sentido, séo profissionais essenciais na identificacédo do perfil de saude da populacéo,
elaboracédo do diagnéstico demografico, no acompanhamento dos usuarios ao longo
de seu atendimento de saude dentro do SUS. Também s&o responsaveis por
participar ativamente do processo de regulacdo dos usuérios dentro da rede e por
participar e desenvolver acdes de integracdo entre equipe de saude e populacao.
Muitas dessas funcdes e objetivos sdo alcancados a partir de visitas domiciliares
realizadas pelos ACS. Dessa forma, sdo os profissionais da APS com maiores
possibilidades de aproximagdo da comunidade, pois estdo em contato frequente e
direto com os usuarios e inseridos no seu contexto social e de comunidade (BRASIL
2017).

Diversos estudos demonstram a limitagdo de conhecimentos em Genética
Médica pelos profissionais da APS, o que pode dificultar a total implementacao da
Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras. As
competéncias necessarias para a identificacdo precoce, referenciamento adequado
precisam ser trabalhadas no contexto da APS (BRASIL 2017; Melo et al. 2015;
Harding et al. 2019). Desta forma, e considerando que os ACS séo de importancia
fundamental na identificacdo e prevencao de doencas e encaminhamento na rede de
saude do SUS, e levando em conta a atual transicdo epidemiolégica com maior
prevaléncia de doencas cronicas e identificacdo de novas doencas genéticas, os ACS
tém papel fundamental na consolidacdo Genética Comunitaria.

Em um estudo conduzido por Santos e colaboradores (2020), em um municipio
de porte médio no Brasil, os pesquisadores foram capazes de identificar diversas
manifestacbes de distarbios genéticos em pacientes e seus familiares por meio da
visita domiciliar. Nessas visitas, foi realizado o preenchimento da Ficha A, preconizada
pelo Ministério da Saude para cadastramento das familias e comumente aplicada
pelos ACS, e da Ficha A-Gen, desenvolvida por especialistas do projeto “Genética no
Sertdo” (Santos et al. 2020). Nota-se que diversos problemas de satude que podem
indicar doencas genéticas podem ser identificados pelo preenchimento de fichas
durante a visita domiciliar realizada de forma rotineira pelo ACS. Assim evidencia a

necessidade de que esses profissionais tenham conhecimento sobre genética médica
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para que seja realizada a identificacdo de potenciais pacientes e o diagnéstico de
doencas genéticas o0 mais cedo possivel, possibilitando maiores chances de
referéncia e contrarreferéncia na rede de atencdo a saude, proporcionando cuidado
integral e tratamento especifico disponivel no SUS.

O suporte adequado ao trabalho do ACS se daria por meio da superviséo, apoio
e pratica educativa e de formacdo, por meio da educacdo permanente dos
profissionais, contemplando o incentivo a identificagdo das necessidades de saude
dos moradores do territério e a integracao entre conhecimentos teoricos e prética de
trabalho, com direcionamento das atividades a partir da realidade do territério
(Marinho & Bispo Juanior 2020).

Vérios estudos de intervencao educativa ja foram conduzidos, com diferentes
estratégias de intervencéo e enfocando diferentes profissionais que atuam na APS.
Muitos deles demostram melhores resultados apos as intervencgdes educativas (Telner
et al 2017; Houwink 2014; Carroll et al 2009). No presente estudo, o nimero de acertos
no pés-teste foi maior do que no pré-teste, com significancia estatistica.

Alguns estudos também avaliam a persisténcia desses resultados ao longo do
tempo (Houwink 2014). Em nosso estudo nao foi possivel mensurar a retencao dos
conhecimentos adquiridos pelos ACS, uma vez que a adeséo ao teste de retencao
online foi insuficiente para que seja possivel inclui-lo na andlise estatistica.

Os resultados da capacitacdo sobre genética médica para profissionais da APS
podem estender-se para além dos resultados quantitativos, refletindo na qualidade do
atendimento ao paciente e no referenciamento dos mesmos para Servicos
especializados, além da promocdo de outros programas educacionais integrados
sobre genética médica. Também, a oferta de capacitacédo para diferentes profissionais
favorece a comunicacdo entre 0s mesmos, 0 que também pode funcionar como um
disseminador de conhecimentos e estimulo a discussdo de casos (Telner et al 2017).

A importancia da APS para a identificacdo e encaminhamento dos pacientes
com doencas genéticas raras torna-se mais evidente se considerarmos as
dificuldades enfrentadas pelos pacientes e suas familias em busca do diagnostico e
tratamento adequados. De acordo com lIriart e colaboradores (2019), a maioria dos
pacientes enfrenta longa “peregrinagao” entre diversas especialidades médicas até o
diagnostico, o que se deve, entre outros fatores, a falta de conhecimento dos
profissionais da APS sobre doencas genéticas raras. O referenciamento para servigos

de genética especializados torna-se ainda mais dificultoso para pacientes que residem
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em cidades interioranas, onde muitos profissionais de salude ndo tém conhecimento
sobre o atendimento especializado disponivel em outras cidades (Iriart et al. 2019).
O diagnéstico tardio, no caso de diversas doengas genéticas raras, acaba por
atrasar 0 acesso ao tratamento especifico, resultando na r4pida evolucéo da doenca,
a longo prazo agravando o estado de saude do paciente e podendo levar a sequelas
irreversiveis (Iriart et al. 2019). O esforco para mudar esta realidade deve ser
coordenado entre a atencdo basica e a atencdo especializada, buscando somar
esforcos da educagédo continuada com programas de suporte como a Rede MPS

Brasil e o Al6 Genética.

5 Limitacdes

As principais limitacbes deste projeto foram as que seguem: 1) ndo foi
conduzido um estudo prévio para entender o conhecimento prévio dos ACS sobre
genética, e o desenho do programa educacional ndo foi baseado nas necessidades
dos profissionais da APS; 2) apesar de todos os participantes terem sido convidados
a participar do teste de retencdo online, enviado de 3 a 6 meses ap0s a intervencao,
nao houveram respostas suficientes para serem incluidas na analise estatistica; 3)

nao foi possivel contemplar todas as microrregiées do Estado.

6 Conclusdes

No que concerne ao objetivo primério deste estudo, percebe-se que a aplicacdo
da plataforma de capacitacdo gerou resultados positivos para os ACS, que ja
possuiam conhecimentos basicos sobre genética médica, e puderam aperfeicoar
esses conhecimentos por meio da capacitacdo. O estudo permitiu capacitar ACS de
diversos municipios do estado, abrangendo a maioria de suas regides.

Entretanto, apesar da grande adeséo dos ACS na capacitagcao que ocorreu de
forma presencial, houve pouca participagdo no teste de retengéo enviado por meios
eletrénicos. Dessa forma, ndo foi possivel mensurar o nivel de retencdo dos novos
conhecimentos adquiridos.

Devido ao surgimento da pandemia de COVID-19 em marc¢o de 2020, também
nao foi possivel contemplar todas as regibes do Estado. Nesse sentido, surge a

oportunidade de pensar sobre outras formas de capacitagdo que possam ser
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realizadas a distancia. Além disso, pretende-se dar continuidade ao projeto de

pesquisa para contemplar os municipios que néo receberam a capacitacao.

Reconhecimento

Os autores agradecem ao Instituto Genética Para Todos pelo suporte

financeiro.

Declaracdo de Conflito de Interesses

Os autores nao possuem conflitos de interesse a declarar.



52

Referéncias

CARROLL JC et al (2009) Genetic education for primary care providers: improving
attitudes, knowledge, and confidence. Can Fam Physician 55(12):€92-9.

GIUGLIANI R et al (2019) Population medical genetics: translating science to the
community. Genetics and molecular biology 42:1:312-320.

HARDING B et al (2019) Primary care providers’ lived experiences of genetics in
practice. Journal of community genetics 10:85-93.

HOUWINK EJF et al (2014) Sustained effects of online genetics education: a
randomized controlled trial on oncogenetics. European Journal of Human Genetics
22:310-316.

IBGE, 2010. https://www.ibge.gov.br.

IRIART JA et al (2019) From the search for diagnosis to treatment uncertainties:
challenges of care for rare genetic diseases in Brazil. Ciéncia & Saude Coletiva
24:3637-3650.

MACINKO J, HARRIS MJ (2015) Brazil’s family health strategy-delivering community-
based primary care in a universal health system. N Engl J Med 372:2177-81.

MARINHO CS, BISPO JUNIOR JP (2020) Supervisdo de agentes comunitéarios de
saude na Estratégia Saude da Familia: entre controle, apoio e formagdo. Physis:
Revista de Saude Coletiva 30:300328.

MELO DG et al (2015) Genetics in primary health care and the National Policy on
Comprehensive Care for People with Rare Diseases in Brazil: opportunities and
challenges for professional education. Journal of community genetics 6: 231-240.

NEUFELD EF, MUENZER, J (2018) The Mucopolysaccharidoses. In: VALLE D et al.
The Online Metabolic and Molecular Bases of Inherited Disease. Ommbid.
<https://ommbid.mhmedical.com/book.aspx?bookid=971>. Acesso em 17 mar. 2018

BRASIL. Ministério da Saude (2017) Portaria n. 2436, de 21 de setembro de 2017.
Aprova a Politica Nacional de Atencao Basica, estabelecendo a revisdo de diretrizes
para a organizag&o da Atencgéo Basica, no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS).
Diario Oficial da Uni&o. Brasilia-DF.

SANTOS CS et al (2020) Identificacdo de doencas genéticas na Atencao Primaria a
Saude: experiéncia de um municipio de porte médio no Brasil. Rev. bras. med. fam.
comunidade 1:2347-2347.

SUAREZ-GUERRERO JL et al (2016) Mucopolisacaridosis: caracteristicas clinicas,
diagnéstico y de manejo. Revista chilena de pediatria 87(4):295-304.

TELNER D et al (2017) Teaching primary care genetics: a randomized controlled trial
comparison. Fam Med, 49:443-450.

TEN KATE LP (1998) Editorial. Community Genetics, 1:1-2.



53

TOMATSU, S et al (2013) Newborn screening and diagnosis of
mucopolysaccharidoses. Molecular genetics and metabolism, 110: 1-2:42-53.

VIEIRA, TA et al (2019) Information and diagnosis networks — tools to improve
diagnosis and treatment for patients with rare genetic diseases. Genet. Mol. Biol
42:155-164.

VIEIRA, T et al (2008) Mucopolysaccharidoses in Brazil: what happens from birth to
biochemical diagnosis?. American Journal of Medical Genetics Part A 146: 1741-1747.



54

7 CONSIDERAGOES FINAIS

No que concerne ao objetivo primério deste estudo, percebe-se que a aplicacédo
da plataforma de capacitacdo gerou resultados positivos para os ACS, que ja
possuiam conhecimentos basicos sobre genética médica, e puderam aperfeicoar
esses conhecimentos por meio da capacitacdo. O estudo permitiu capacitar ACS de
diversos municipios do estado, abrangendo a maioria de suas regifes.

Entretanto, apesar da grande adeséo dos ACS na capacitacao que ocorreu de
forma presencial, houve pouca participacdo no teste de retencéo enviado por meios
eletrbnicos. Dessa forma, ndo foi possivel mensurar o nivel de retencdo dos novos
conhecimentos adquiridos.

Devido ao surgimento da pandemia de COVID-19 em marc¢o de 2020, também
nao foi possivel contemplar todas as regibes do Estado. Nesse sentido, surge a
oportunidade de pensar sobre outras formas de capacitacdo que possam ser
realizadas a distancia. Além disso, pretende-se dar continuidade ao projeto de
pesquisa para contemplar os municipios que ndo receberam a capacitacao.

No que diz respeito aos resultados a longo prazo do estudo, os pesquisadores
continuardo a analisar as demandas nos servigos especializados provenientes dos
municipios que receberam a capacitacdo. Os servigos que serdo monitorados nesse
sentido sdo o ALO GENETICA (servico de teleatendimento para profissionais da APS
que buscam informacBes sobre doencas genéticas) e a REDE MPS BRASIL

(encaminhamento de amostras de pacientes com suspeita de doencas genéticas).
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APENDICE A - QUESTIONARIO

1.Vocé conhece alguma pessoa com uma doencga genética?
a) Sim
b) Nao

2.Vendo este bebé ao realizar uma visita de rotina a uma familia da sua area vocé
suspeitaria de Mucopolissacaridose? *
a) Sim
b) Né&o

3.E se, alguns anos depois, vocé fosse visitar aquele mesmo bebé, agora crianca,
vocé suspeitaria de Mucopolissacaridose? *
a) Sim
b) Néao

4.Mucopolissacaridose s6 se manifesta em criangcas?
a) Sim
b) Nao

5.E se essa paciente buscasse atendimento na UBS, vocé suspeitaria de
Mucopolissacaridose?*
a) Sim
b) Nao

6.E possivel que um casal que nunca teve casos de mucopolissacaridose nas suas
familias tenha um filho com essa doenca?
c) Sim
d) Néo

7.Que tipo de manifestacao clinica faria vocé pensar em Mucopolissacaridose?
a) Atraso no desenvolvimento, baco e figado aumentados, médos em garra

b) Convulsdes, pé torto congénito, mancha café com leite
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8.As mucopolissacaridoses sédo causadas por:
a) Exposicdo ambiental

b) Mutacao genética

9.Criancas com mucopolissacaridose sempre apresentam deficiéncia intelectual?
a) Sim
b) Néao

10.Se uma pessoa tem mucopolissacaridose, seu filho necessariamente tera a mesma
doenca genética?
a) Sim
b) Néao

11.0 que fazer ao identificar uma crianca com sintomas indicativos de
mucopolissacaridose?
a) Buscar outros casos na familia e comunicar equipe de saude para avaliagédo e
encaminhamento adequado
b) Pedir que o familiar leve o paciente imediatamente para a emergéncia de um

hospital

*As fotos utilizadas seréo provenientes de artigos publicados ou do acervo do grupo
de pesquisa (obtidas com autorizag&o para uso de imagens dos pacientes e/ou

responsaveis).



