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PROJETO DE APOIO PEDAGóGICO NO CAPS: O DESAFIO DA INCLUSãO 

CLAUDIA MARIA SCHILLING DE ABREU PEREIRA MARRONE;SHIRLEI LEONOR AVILA PINTO; 

        PROGRAMA DE APOIO PEDAGÓGICO NO  CAPS –  o desafio da inclusão   O Programa de Apoio 
Pedagógico no CAPS tem como finalidade trabalhar com a inclusão  e suas vidas em sociedade. “A educação 
inclusiva representa um passo muito concreto e manejável que pode ser dado em nossos sistemas escolares 
para assegurar que todos os estudantes comecem a aprender que o ‘pertencer’ é um direito, não um status 
privilegiado que deva ser conquistado.” (N. Kunc apud Sassaki, 1997, p. 123).                 Busca-se, assim, uma 
visão integrada e integradora da aprendizagem humana, considerando seus padrões evolutivos normais e 
patológicos, bem como as influências do meio social (família, escola e sociedade),determinantes do seu 
desenvolvimento (Kiguel, 1987).                 Desta forma, a intervenção pedagógica através do Programa de Apoio 
Pedagógico no CAPS, volta-se para a descoberta da articulação que justifica o sintoma e também para a 
construção das condições a fim de que o sujeito possa situar-se num lugar. Sua proposta de trabalho é  criar um 
espaço destinado às questões relativas ao processo ensino – aprendizagem, visando minimizar a angústia do 
aprendente, da família e do ensinante frente ao fracasso escolar e propiciar a intervenção pedagógica através do 
lúdico com a finalidade de traçar estratégias cognitivas, bem como orientar professores no que se refere a 
dificuldades de aprendizagem.   
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DIAGNÓSTICO DAS DOENÇAS MITOCONDRIAIS: APLICAÇÃO DE UM PROTOCOLO SISTEMÁTICO EM UM 
GRUPO DE PACIENTES COM FORTE SUSPEITA CLÍNICA DESSAS PATOLOGIAS.  

BIANCA MACHADO DA CRUZ;SOUZA F.M. CAROLINA, LAYBAUER LETICIA, COPETTI NEIVA, CERSKI 
MARCELE, PEREIRA MARIA LUIZA, GIUGLIANI ROBERTO. 

As doenças mitocondriais (DM) apresentam características heterogêneas devido à natureza e a função da 
mitocôndria, que possui o seu próprio DNA (mtDNA). Para o sucesso do diagnóstico é necessária uma 
investigação criteriosa que, muitas vezes, requer a realização da biópsia muscular para análise histoquímica, 
bioquímica e, principalmente, molecular.  Os objetivos foram: a) propor um protocolo combinando dados clínicos 
e laboratoriais para indicar a melhor forma de investigação molecular de pacientes com suspeita clínica de 
doença do mtDNA, b) comparar os achados clínicos e laboratoriais nos pacientes com e sem mutação no 
mtDNA, c) determinar os fatores clínicos preditivos de mutação no mtDNA que podem ser utilizados para o 
médico decidir sobre a realização de um procedimento diagnóstico invasivo (biópsia muscular). Nesse estudo, 
foram avaliados 43 pacientes com suspeita clínica de DM, os quais foram submetidos à análise seqüencial de 5 
mutações de ponto no mtDNA de leucócitos, depois de deleções no mtDNA de músculo e, finalmente, ao 
seqüenciamento do tRNAleu e tRNAlys. Os pacientes foram subdivididos em 2 grupos, de acordo com os 
resultados obtidos para as mutações de ponto no mtDNA, sendo comparados em relação às suas características 
clínicas e laboratoriais.  As mutações de ponto encontradas foram as seguintes: 4 pacientes com MELAS 
(A3243G), 1 paciente com síndrome de Leigh (T8993C) e 12 pacientes com deleções no mtDNA. O protocolo 
permitiu a identificação de mutações em 17 pacientes (39.9%) da nossa amostra. As características mais 
freqüentes no grupo de pacientes com mutação no mtDNA comparados com os demais foram: miopatia 
(p=0,032), retinopatia pigmentar (p=0,007), oftalmoplegia e ptose (p=0,002), baixa estatura (p=0,04), hipotrofismo 
(p=0,033) e acidose lática (p=0,006). A criteriosa seleção clínica e laboratorial se mostrou apropriada e o 
protocolo empregado se mostrou eficiente no grupo de pacientes avaliados (CNPq, CAPES, FIPE/HCPA).  

  

REDE MPS BRASIL: UMA INICIATIVA PARA PROMOVER O DIAGNÓSTICO E FACILITAR O MANEJO DAS 
MUCOPOLISACARIDOSES NO BRASIL 
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KAROLLINE GUTIERREZ SOEIRO;CéLIO RAFAELLI; LOUISE PINTO; FELIPE HUVE; RéGIS GUIDOBONO; 
JUREMA MARI; MARILYN TSAO; MARLY VIAPIANNA; ANGELINA X. ACOSTA; MARIA BETâNIA TORALLES; 
JUAN C. LLERENA; DAFNE G. DAIN HOROVITZ; MáRCIA G. RIBEIRO; RAQUEL BOY; CHONG AE KIM; JOãO 
M. DE PINA NETO; CARLOS EDUARDO STEINER; ANA MARIA MARTINS; ERLANE M. RIBEIRO; LUIZ 
CARLOS S. DA SILVA; EUGêNIA R. VALADARES; ANDRéA DE R. DUARTE; MAIRA BURIN; JANICE 
COELHO; SANDRA LEISTNER SEGAL; URSULA MATTE; IDA SCHWARTZ; ROBERTO GIUGLIANI 

Introdução: A Rede MPS Brasil é uma parceria entre centros brasileiros que atendem pacientes com 
Mucopolissacaridoses (MPS), facilitando o seu diagnóstico e tratamento. Objetivos: Apresentar os resultados dos 
primeiros 14 meses do funcionamento da Rede. Métodos: O Serviço de Genética Médica do HCPA é o centro 
coordenador da Rede que conta com centros associados em todas as regiões do Brasil, prestando informações 
sobre o diagnóstico e manejo dos pacientes e disponibilizando os testes laboratoriais necessários para a sua 
investigação. Resultados: Neste período, 202 pacientes com suspeita clínica de MPS foram investigados, sendo 
o diagnóstico confirmado em 116/202 casos, com a seguinte distribuição: MPS I em 37/116 (média de idade: 4a / 
procedência: 26 Sudeste, 8 Sul, 1 Nordeste); MPS II em 32/116 (média de idade: 6a9m / procedência: 12 
Sudeste, 10 Sul, 8 Nordeste, 1 Norte, 1 Centro-Oeste); MPS III em 13/116 (média de idade: 8a6m / procedência: 
5 Sudeste, 4 Sul, 4 Nordeste); MPS IV-A em  10/116 (média de idade: 6a9m / procedência: 4 Nordeste, 4 Sul, 2 
Sudeste); MPS VI em 22/116 (média de idade: 6ª / procedência: 9 Nordeste, 6 Sudeste, 3 Norte, 3 Sul, 1 Centro-
Oeste); MPS VII em 2/116 (média de idade: 6a/ procedência: 2 Sudeste). Conclusões: MPS I e II parecem ser os 
tipos de MPS mais freqüentes no Brasil, e as MPS III parecem ser sub-diagnosticadas. Parece haver diferença 
na distribuição regional de cada tipo de MPS, sendo que a MPS I é mais comum no Sul e Sudeste, enquanto que 
a MPS VI mais freqüente no Nordeste e Sudeste. A idade ao diagnóstico das MPS I, II, IV-A e VI foi em média 
entre 4 e 7 anos, e da MPS III foi superior a 7 anos, indicando a necessidade de uma maior divulgação das 
manifestações clínicas das MPS entre os profissionais da área da saúde. Acreditamos que a implantação de um 
sistema eficiente de informação e diagnóstico pode contribuir para um melhor manejo das MPS em nosso meio 
(Apoio: CNPq e CECRE). 

  

FREQüêNCIA GENéTICA DA DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE EM PACIENTES DE UMA POPULAçãO 
GAúCHA 

CRISTIANE JANSSEN DE FREITAS;CLARICE SAMPAIO ALHO; CARLO DOMENICO MARRONE, ERLI 
NEUHAUSS, MACHADO, DC; SCHEIB, RM; DO AMARAL, CAG;DA COSTA, MC. 

Introdução: A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma condição genética autossômica ligada ao 
cromossomo X, manifestando-se principalmente no sexo masculino. A incidência é de 1:3500 nascidos vivos. O 
diagnóstico clínico revela que a degeneração muscular inicia-se na primeira fase da infância e evolui com o 
avanço da idade do afetado. O diagnóstico genético inclui a detecção de deleções no gene da distrofina (lócus 
Xp21.2).  Por ser uma proteína estrutural, ela é essencial para a manutenção da integridade da membrana 
muscular, ligando a actina do citoesqueleto à matriz extracelular. Quando ocorre falta ou defeito na produção da 
distrofina, as células musculares gradualmente morrem, causando disfunção muscular. Objetivo: Verificar a 
freqüência de deleções em pacientes com DMD atendidos no ambulatório de doenças neuromusculares do 
Hospital São Lucas da PUCRS (Porto Alegre/ RS, Brasil). Materiais e métodos: Foram incluídos neste estudo 26 
pacientes com idades entre 02 e 12 anos e diagnóstico clínico de DMD. O estudo foi realizado com dados 
coletados de prontuários do Hospital São Lucas da PUCRS. As análises moleculares contidas nos prontuários 
foram relativas aos kits comerciais de detecção de deleções ao longo do gene da distrofina. Resultados: Oito 
pacientes (30,76%) não tiveram deleções detectadas. Os demais pacientes foram assim distribuídos: seis (23,07) 
apresentaram deleções na região da distroglican; um (3,84%) na região da F-actina; 10 (38,46%) em ambas as 
regiões e um (3,84%) somente do exon 19. Conclusão: Os resultados mostram que as deleções mais freqüentes 
nos pacientes desta população gaúcha encontram-se na região ligadas a distroglican. Estes resultados estão de 
acordo com estudos realizados em outras populações. 

  

EXPERIÊNCIA DE 10 ANOS NA ANÁLISE MOLECULAR DE PACIENTES COM MUCOPOLISSACARIDOSE 
TIPO II(MPSII) 

ANA CAROLINA BRUSIUS;SOEIRO K, LIMA LC, SCHWARTZ IV, BURIN MG, GIUGLIANI R, LEISTNER-
SEGAL S 

Mucopolisacaridose tipo II (MPSII, McKusick309900) é uma doença lisossômica de depósito (LSD), recessiva, 
ligada ao X, resultante da deficiência da atividade da idorunato-sulfatase (IDS, EC 3.1.6.13).IDS está envolvida 
na degradação dos glicosaminoglicanos (GAGs) dermatam e heparam sulfato.O gene IDS está localizado no 
Xq27/28, limite do braço longo do cromossomo X, e está dividido em 9 exons com 24Kb de gDNA. Através das 




