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Quem somos?

Me chamo Isabela Maya, sou bi6loga e aluna de doutorado da Facul-
dade de Ciéncias Médicas (Unicamp). Minha pesquisa se dé sobre o acesso
a servigos de saude por pessoas com a Sindrome de Delecao 22q11.2e a
qualidade de vida de seus familiares.

Sou orientada pela Profa. Dra.Vera Licia Gil da Silva Lopes, médica
geneticista, Professora Titular em Genética Clinica da Faculdade de Cién-
cias Médicas da Unicamp e coordenadora do Projeto Cranio-Face Brasil

www.fcm.unicamp.br/fcm/cranio-face-brasil/projeto-cranio-face-brasil

No contexto deste Projeto, ao qual minha Tese de Doutorado esta
vinculada, estao previstas agdes educativas, representadas aqui por este
conteudo.



OSSA HISTORIA

No ano de 2021, eu e a professora Vera tivemos a ideia de criar uma
pagina no Instagram para divulgar informacgdes cientificas de maneira sim-
plificada sobre a Sindrome de Delegao 22q11.2.

Isso se concretizou no dia 20/11/2021, data que marca a Conscientiza-
¢ao sobre a SD 22q11.2, com a criagado da pdagina Ciéncia e Saude na SD
22q11.2 (@cienciaesaude.sd22q11.2).

As postagens se encerraram no dia 22/11/2023 em decorréncia da pro-

ximidade do fim da minha pesquisa de doutorado.

No entanto, achamos que os contetidos trouxeram temas de interesse as
familias e profissionais de satide, escritos com linguagem de facil compreensao.

Consideramos, entdo, que valeria a pena edita-los em um formato de
cartilha para que pudessem ser acessados e/ou impressos como um todo
por aqueles que se interessarem.

Com isso, desejamos que o contetido aqui contido chegue a todos
aqueles que o necessitam e, também, a aqueles que, ao conhecé-lo, pos-
sam vir a ajudar alguma familia em busca de informagao.
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Caracterizacao da
SD 22q11.2

A Sindrome de Delegdo 22q11.2 (SD 22q11.2) é uma doenga rara,
causada pela falta de uma pequena parte de material genético do cromos-
somo 22. As alteragdes clinicas mais comuns sao alteragdes cardiacas,
alteragdes no palato (céu da boca), atraso no desenvolvimento, alteragdes
na imunidade, disturbios do calcio e alteragdes psiquiatricas. Mais de 180
manifestagdes clinicas ja foram descritas como associadas a SD 22q11.2.

No entanto, nem todas as pessoas apresentam todas elas. A suspeita
de diagndstico pode ser feita por varios profissionais de saide como pedia-
tra, cardiologista, neurologista, otorrinolaringologista, geneticista, fonoau-
didlogo, entre outros. A confirmagao do diagndstico, por sua vez, pode ser
feita por meio de diferentes testes laboratoriais. A orientagdo da familia
sobre os testes laboratoriais, causas e consequéncias da Sindrome deve
ser feita por um médico geneticista. Vocé pode encontrar atendimento de
genética em hospitais publicos e servigos privados.

Procure um servigo publico de genética médica na sua regiao pelo link:

www.sbgm.org.br/clinicas.aspx?tipo=2&area=servico&pagina=servicos

Procure um servico privado de genética médica na sua regido pelo link:

www.sbgm.org.br/clinica-medico.aspx?area=servico&pagina=medicos
As informacdes clinicas acima sdo dos artigos:

Clinical manifestations of Deletion 22q11.2 syndrome

(DiGeorge/Velo- Cardio-Facial syndrome) (DIGILIO et al., 2019)

Velo-cardio-facial syndrome: 30 Years of study (SHPRINTZEN, R. J., 2008)
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Aspectos genéticos e
acesso ao diagnostico

O exame de cariétipo é informativo em poucos casos. A presenga de
um caridtipo normal, ndo exclui a suspeita da Sindrome. Os testes labora-
toriais para detecgdo da perda de material genético no cromossomo 22
podem ser feitos por meio de sangue ou saliva. Depois de colhido o mate-
rial, diferentes técnicas podem ser utilizadas para diagnosticar a sindrome.

As mais comuns sao: FISH, MLPA e hibridizagdo genémica por micro-
arranjos (CMA - array). Apenas um desses testes é suficiente para a confir-
magcao do diagndstico. A partir da confirmacao diagndstica é necessaria a
investigacao genética dos pais para aconselhamento genético.

As informagdes acima estdo em: Sgardioli, IC (2018): Investigacdo da
Sindrome de delegao 22q11.2 utilizando diferentes estratégias para apli-
cagao em saude, tese de doutorado, Faculdade de Ciéncias Médicas da
Unicamp (2018)
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Aproximadamente uma a cada 4000 criangas nascidas vivas apresenta
a SD22q11.2. No entanto, apenas uma pequena porcentagem desses indi-
viduos é diagnosticada precocemente. A grande variagao clinica da Sin-
drome de Delegao 22q11.2 é um dos fatores que aumenta a dificuldade
para o diagnostico. As alteracdes clinicas mais recorrentes, como as alte-
racoes cardiacas, sdo mais reconhecidas como sugestivas da sindrome e
quando presentes, acabam se associando a um tempo menor de diagnds-
tico.

Por exemplo, em um estudo com 1421 individuos com a SD 22q11.2
atendidos em um hospital na Filadélfia (EUA), a idade média de diagndstico
na presenca de alteragbes cardiacas foi de 2,3 meses comparada a 3,1
anos na auséncia dessas alteragoes.

No Brasil, diferentes estudos mostram que o diagndstico ocorreu por
volta dos 10 anos de idade. Outro fator importante é a dificuldade de
acesso a consultas e testes genéticos. O exame genético oferecido em
maior escala no Brasil é o cariétipo, que ndo é confirmatério na maioria dos
casos. Embora os exames confirmatérios estejam disponiveis em labora-
torios privados, ha muito tempo esses exames vém sendo realizados em
projetos de pesquisa em diferentes universidades. Recentemente, a Por-
taria GM/MS n° 199/2014 que instituiu a Politica de Atencao Integral as
Pessoas com Doengas Raras (PAIPDR) no SUS, incorporou as técnicas de
FISH, hibridizagdo genémica por microarranjos (CMA) e MLPA.

As informagdes acima sdo dos artigos: Testing criteria for 22q11.2
deletion syndrome: preliminary results of a low cost strategy for
public health (SGARDIOLI et al., 2019), Rare Disease Impact Report: Insights
from patients and the medical community (SHIRE, 2013) e What's New with
22q? An update from the 22q and You Center at the Children’s Hospital of
Philadelphia (CAMPBELL et al., 2018).
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Abstract

Grande parte dos estudos que descreveram as alteragdes clinicas pre-
sentes na SD 22q11.2 foram realizados por meio da observacéo de indivi-
duos de descendéncia europeia.

No entanto, sera que individuos de diferentes descendéncias comparti-
Iham estas mesmas altera¢des? Este estudo teve como objetivo identificar
semelhancas e diferencas nas alteragdes clinicas da SD 22q11.2 presen-
tes em individuos de diferentes descendéncias e avaliar a capacidade de
um software em auxiliar no diagnéstico precoce por meio da analise de
caracteristicas faciais.

Entre 106 individuos de 11 paises diferentes, apenas as alteragdes car-
diacas e problemas de aprendizado foram encontradas em mais de 50%
dos individuos. O software, por sua vez, mostrou a capacidade de reco-
nhecer individuos ja diagnosticados com a SD 22q11.2 com uma taxa de
acerto de 96,3%

As informacgdes acima sdo do artigo: 22q11.2 Deletion Syndrome in
Diverse Populations (KRUSZKA et al., 2017)
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Os primeiros passos para organizar o atendimento das Doencgas Raras
no Brasil incluem trés abordagens: a) reconhecer quantas pessoas e neces-
sidades de salde de cada grupo de doenga; b) desenvolver protocolos de
atengdo a saude e c) apresentar propostas para linhas de cuidados especi-
ficas para gestores e comunidade.

Esses aspectos ndo sd@o os Unicos a serem levados em consideragéo,
mas eles facilitam o planejamento para incorporagéo na rede publica de
salde. Muitas vezes, o atendimento necessario ja existe, mas o acesso
ndo é tdo simples.

No Brasil, a notificagédo do diagndstico da SD 22q11.2 para o Ministério
da Salde néo é obrigatéria. A falta de registros publicos das doencgas raras
torna dificil coletar dados para sabermos se existe diferenga na idade de
diagnéstico de acordo com as manifestagdes clinicas presentes no indivi-
duo.

Além disso, a auséncia de registros ndo nos permite saber quantos e
quais especialistas pessoas com a SD 22q11.2 tém consultado antes e
depois de concluir o diagnéstico. E ai que entra a importancia das pes-
quisas. O Projeto Cranio-Face Brasil tem atuado para tentar coletar essas
informagdes. Com isso, saberemos para quais profissionais devemos
divulgar a SD 22q11.2 facilitando seu reconhecimento e encaminhamento
para diagndstico. Ainda, os resultados podem colaborar na definicdo das
necessidades de salde e dificuldades de acesso a especialistas para
acompanhamento clinico nas diferentes regides brasileiras. Esta pesquisa
é um passo importante para termos dados da nossa populagéo.

As informagdes acima séo do artigo: Testing criteria for 22q11.2 dele-
tion syndrome: preliminary results of a low cost strategy for public health
(SGARDIOLI et al., 2019).




Aspectos clinicos

Quanto mais se conhecem detalhes da clinica de uma doenga rara,
mais facil fica suspeitar e confirmar seu diagndstico e, ainda, de condu-
zir as intervengdes mais adequadas para cada caso. No Brasil, estudando
as caracteristicas clinicas de 194 individuos com SD 22q11.2 e revisando
vdrios artigos cientificos de outros paises, Monteiro e colaboradores iden-
tificaram sinais clinicos que, quando agrupados, reforgariam a suspeita
clinica desta sindrome, que precisaria ser diagnosticada por teste labora-

RESEARCH

Testing criteria for 22q11.2 deletion

syndrome: preliminary results of a low cost torial.
strategy for public health

Esta proposta de critérios clinicos foi testada em outro estudo prelimi-
nar do mesmo grupo, que ofereceu teste diagndstico e coletou os dados
clinicos de 347 individuos com suspeita da sindrome. Os resultados preli-
minares mostraram que, quando os sinais sugeridos estavam presentes, a
chance de confirmar a SD 22q11.2 era 3,8 vezes maior. Como a SD 22q11.2
é uma doenga rara, para confirmagdo completa dos achados é necessario
@cienciaesaudesd22q112 um ndmero grande de pessoas com a sindrome e com diferentes manifes-
tagoes clinicas.

As informagdes acima sdo dos artigos:

Testing criteria for 22q11.2 deletion syndrome: preliminary
results of a low cost strategy for public health (SGARDIOLI et al., 2019).

Defining new guidelines for screening the 22q11.2 deletion
based on a clinical and dysmorphologic evaluation of 194 individuals and
review of the literature (MONTEIRO et al., 2013).
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Cardiopatias congénitas estdo presentes em 49% a 95% de individuos
com a Sindrome de Delegdo 22q11.2. Ja entre individuos da populagdo
geral que apresentam cardiopatias, estima-se que 5% apresentem a SD
22q11.2. Por estes motivos, cardiopatias sdo importantes indicativos para
se suspeitar da SD 22q11.2.

Neste trabalho, publicado por Grassi e colaboradores em 2014, 77%
dos individuos avaliados com a SD 22q11.2 apresentaram malformagdes
cardiacas. A proposta apresentada neste artigo é para que todos os recém-
nascidos ou criangas que apresentem Tetralogia de Fallot, truncus arte-
riosus, interrupgdo do arco adrtico, anomalias isoladas do arco adrtico e
defeito perimembranoso do septo ventricular com anomalia do arco aér-
tico sejam testadas para a microdelecdo do cromossomo 22q11.2. Esta
acdo permitiria tanto o diagndstico precoce, como os devidos cuidados pré
e pés-operatério de individuos com a SD 22q11.2 visto que estes apresen-
tam alto risco de complicagdes pés-operatorias.

As informacdes acima sdo do artigo: Congenital heart disease as a war-
ning sign for the diagnosis of the 22q11.2 deletion. (GRASSI et al,, 2014).
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Quais as alteragdes no labio e palato que podem estar associadas na
SD 22q11.2? Insuficiéncia velofaringea, palato curto, fendas palatais aber-
tas ou submucosas e fendas de labio sdo as mais frequentes. Até 71%
dos individuos com a SD 22q11.2 podem apresentar estas alteragdes, que
muitas vezes acarretam em engasgos, dificuldade para se alimentar, otites
de repeticdo e alteragdes na fala.

Ainda, voz anasalada é um indicativo importante para suspeita da SD
22q11.2. Por esses motivos, a avaliagdo e intervengédo fonoaudioldgicas
sdo ferramentas essenciais para redugéo de engasgos, melhora da deglu-
ticdo e adequagdo de voz e fala. Algumas alteragdes no palato ndo sédo
visiveis ao exame fisico tradicional e a consulta com um médico otorrino-
laringologista auxilia no diagnéstico.

As informagbes acima sé@o do artigo: 22q11.2 Deletion Syndrome
(MCDONALD-MCGINN et al,, 2013) e do guia de manejo da SD 22q11.2 dispo-
nivel em: www.fcm.unicamp.br/fcm/sites/default/files/paganex/manejo_
del_22q112_final_0.pdf
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Alteragdes psiquiatricas estao presentes em até 90% das pessoas com
a Sindrome de Delegao 22q11.2. Na infancia, a ansiedade é um disturbio
comum e pode exigir atengé@o especial. Entre os 12 e 18 anos, alteragdes
hormonais e biolégicas favorecem a apresentacdo de quadros psiquiatri-
cos que dificultam a socializagao, como: ansiedade, depresséo, alteragdes
de humor, déficit de atencao, fobias e esquizofrenia. Avaliagdes psiquia-
trica e neuropsicoldgica favorecem a identificagdo e tratamento dessas
alteragdes de forma precoce.

0 acompanhamento psicolégico também é de grande importancia para
auxiliar e guiar a familia e os individuos com Sindrome de Dele¢ao 22q11.2
no enfrentamento de suas dificuldades.

As informagbes acima séo do artigo:

Developmental Trajectories in 22q11.2 Deletion (SWILLEN & MCDONALD
-MCGINN, 2015) e do guia de manejo da SD 22q11.2 disponivel em:

www.fecm.unicamp.br/fcm/sites/default/files/paganex/manejo_
del_22q112_final_0.pdf
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Alteragdes imunoldgicas estdo presentes em até 80% dos individuos
com a Sindrome de Delegao 22q11.2. Entre as altera¢des imunoldgicas, a
diminuicdo dos linfécitos T em decorréncia da redugédo do timo, é a mais
frequente. Em uma parcela pequena de pessoas, as alteragdes de imuni-
dade podem ser mais graves e exigir cuidados especiais.

O quadro clinico das alteragdes de imunidade pode ser leve, sendo
mais comum as infecgdes de repetigdo na infancia, principalmente as de
vias respiratorias. A tendéncia é que as infecgdes diminuam durante a ado-
lescéncia e vida adulta. No entanto, isso ndo significa que as alteragdes
imunoldgicas ndo estejam mais presentes. Assim, o acompanhamento
com médico imunologista deve ser mantido, de acordo com a recomenda-
¢ao desse especialista para cada caso. Mesmo na auséncia de sintomas, o
acompanhamento é importante para a manutengao da sadde e para garan-
tir que as alteragdes possam ser diagnosticadas e tratadas antes mesmo
do surgimento destes.

As informagbes acima sdo do artigo Practical guidelines for mana-
ging adults with 22q11.2 deletion syndrome (FUNG et al., 2015) e do guia de
manejo da SD 22q11.2 disponivel em: https://www.fcm.unicamp.br/fcm/
sites/default/files/paganex/manejo_del_22q112_final_0.pdf

29



Tamanho da
delecao 22 e o
qua linico

v . el

ecienciaesaude.sd22ql1.2
§ ecienciaesaude.sd22ql1.2

Delegao cromossdmica significa perda de parte ou de partes de um cro-
mossomo. Na SD 22q11.2, existem duas delegbes consideradas tipicas:

a) a dele¢gdo com tamanho de 3 Mb, o que equivale a 3000 000 pares de
base de DNA, presente em até 90% das pessoas com a SD 22q11.2.

Nessa alteragéo, cerca de 45 genes estdo ausentes em um dos pares
do cromossomo 22.

b) a outra deleg3o tipica apresenta 1,5 Mb de tamanho (1500 000 pares
de base) e ocorre em cerca de 4% dos individuos.

Nela, cerca de 30 genes estdo ausentes em um dos pares do cromos-
somo 22. Muitos séo os fatores que sdo estudados para tentar achar uma
causa para a grande variabilidade clinica existente entre individuos com a
SD 22q11.2. No entanto, até o momento, ndo se encontrou nenhuma evi-
déncia de associagéo entre o tamanho da dele¢cdo no cromossomo 22 e a
variabilidade ou a gravidade do quadro clinico.

As informagdes acima sé@o do artigo: Association between phenotype
and deletion size in 22q11.2 microdeletion syndrome: systematic review
and meta-analysis (Rozas et al., 2019)
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Como mencionado na pdgina 27 sobre Alteragdes psiquiatricas, até
90% das pessoas com a Sindrome de Dele¢ao 22q11.2 podem apresentar
alguma alteragdo. Dentre essas alteragdes estdo os Transtornos do Espec-
tro Autista (TEAs), presentes em até 25% dos individuos com SD 22q11.2.

Os TEAs séo clinicamente heterogéneos e caracterizados por déficits
persistentes na comunicagao e na interagéo social e por padrdes restritos
e repetitivos de comportamento, interesses ou atividades. Seu diagnéstico
é feito por meio de avaliagao clinica minuciosa, com base em testes neuro-
diagnésticos. Entretanto, em individuos com a SD 22q11.2, algumas carac-
teristicas clinicas podem se sobrepor as presentes nos TEA, dificultando a
concluséo diagndstica.

O Tratamento dos TEAs é individualizado, baseado em terapias de
apoio e, em alguns casos, utilizagcdo de medicamentos.

As informagdes acima séo dos artigos: Critical region within 22q11.2
linked to higher rate of autism spectrum disorder (Clements et al., 2017)
e Social Impairments in Chromosome 22q11.2 Deletion Syndrome
(22911.2DS): Autism Spectrum Disorder or a Different Endophenotype?
(Angkustsiri et al., 2014)
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Vocé sabe a diferenga entre linguagem e fala? Muito comum os pais
trazerem a queixa de que seus filhos estdo com problemas na fala. Mas é
importante compreendermos o que sd@o problemas relacionados a lingua-
gem e o que sdo problemas especificos de fala.

A linguagem refere-se a expressao de um pensamento, ou seja, é o pla-
nejamento e a organizagdo do conteddo de uma mensagem que podera
ser falada, escrita ou gesticulada. Para tal é preciso dominar um vocabu-
lario, selecionar palavras e organiza-las na ordem adequada, considerando
regras gramaticais de uma lingua, dentro de um contexto adequado.

Ex.: “Quero bolo.”, ndo se diz: “Bolo quero”.

A fala é o ato motor da expressédo da linguagem, sendo necessdrio
selecionar, programar e executar movimentos precisos e ordenados dos
orgdos fonadores. O apontar e as expressdes faciais responsivas em um
didlogo ocorrem antes da producéo do ato motor da fala.

Se sua crianga apresenta dificuldades de linguagem (seja verbal ou ndo
verbal), ou dificuldades no ato motor da fala, procure um fonoaudiélogo
especializado em linguagem e transtornos motores da fala.

As informagdes acima séo dos artigos: Denes, PB e Pinson, E. (1993).
A cadeia da fala. Macmillan. Levelt, WJM (1989) e Falar: Da inteng&o a arti-
culagdo . Série ACL-MIT Press em processamento de linguagem natural.
Cambridge, MA, EUA: The MIT Press. (1989) xiv, 566 pp.

Este texto foi elaborado por Michelly Basso, fonoaudidloga, especia-
lista em linguagem com foco de estudos no TEA e nos transtornos motores
da fala e do neurodesenvolvimento. @michellybasso @manamentoria.
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A manifestagdo de um atraso no desenvolvimento da fala de uma
crianga precisa ser analisada com atengao. Quando uma crianga apresenta
um “atraso” de mais de um ano de diferenga entre suas manifestagdes de
fala e os marcos de desenvolvimento de fala esperados para a idade, é
sinal de que ndo se trata de um atraso, mas sim de um disturbio ou trans-
torno.

Transtornos sdo persistentes por toda a vida. Entre os transtornos
estdo o transtorno do espectro autista, o transtorno do desenvolvimento da
linguagem e os transtornos motores de fala (atraso motor de fala, apraxia
de fala na infancia e disartria). Quanto mais precoce for o inicio da interven-
¢ao, melhor podera ser o prognéstico.

Um artigo publicado em 2019, apontou que 82,4% dos participantes,
todos jovens com delegao 22q11.2, preencheram critérios para transtor-
nos motores da fala, incluindo 29,4% com atraso motor da fala, 29,4% com
disartria infantil, 11,8% com apraxia de fala na infancia e 11,8% com disar-
tria concomitante da infancia e apraxia da fala na infancia.

As informagdes acima séo do artigo: Shriberg LD, Strand EA, Jakielski
KJ, Mabie HL. Estimates of the prevalence of speech and motor speech
disorders in persons with complex neurodevelopmental disorders. Clin Lin-
guist Phon. 2019;33(8):707-736. doi: 10.1080/02699206.2019.1595732.
PMID: 31221012; PMCID: PMC6633911.

Este texto foi elaborado por Michelly Basso, fonoaudidloga, especia-
lista em linguagem com foco de estudos no TEA e nos transtornos motores
da fala e do neurodesenvolvimento. @michellybasso @manamentoria.
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Estudos apontam evidéncias de alta incidéncia de transtornos motores
de fala ou (DMS, sigla em inglés) na Sindrome da Delegao 22q11.2.

A intervengdo fonoaudioldgica junto aos transtornos motores de fala
devem ser norteadas pelos principios da aprendizagem motora, com amplo
oferecimento de pistas multissensoriais e diferentes tipos especificos de
feedback. Nao se trata de uma intervengédo fonoaudioldgica de estimula-
¢do de linguagem ou treino fonolégico convencional. Dentre os transtornos
motores de fala estdo a apraxia de fala na infancia, o atraso motor de fala
e a disartria. O fonoaudiélogo com experiéncia em transtornos motores de
fala é o profissional capacitado para fazer o diagnéstico diferencial.

Para saber mais sobre os transtornos motores de fala visite o site da
ABRAPRAXIA (Associagdo Brasileira de Apraxia de Fala na Infancia) ou @
apraxiakidsbrasil ou ainda o site https://www.asha.org/

As informagdes acima sdo do artigo: PROMPT intervention for children
with severe speech motor delay: a randomized control trial Namasivayam et
al. 2020 Department of Speech-Language Pathology University of Toronto.

Este texto foi elaborado por Michelly Basso, fonoaudidloga, especia-
lista em linguagem com foco de estudos no TEA e nos transtornos motores
da fala e do neurodesenvolvimento. @michellybasso @manamentoria.
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Cognicdo é o processo pelo qual adquirimos um conhecimento. Isto
ocorre por meio de estimulos recebidos de diferentes sentidos como, por
exemplo, sonoros, tateis e luminosos, e utilizando diferentes fung¢des. Entre
eles, podemos citar atengao, percep¢do, memoria, raciocinio, linguagem,
aprendizagem, entre outros. O perfil neuroldgico e cognitivo de pessoas
com a Sindrome de Delegao 22q11.2 varia entre os individuos, os quais
podem apresentar desde inteligéncia normal até a deficiéncia intelectual
grave. Fatores como o tamanho da delegéo, os genes envolvidos, a origem
da delegdo e fatores ambientais foram analisados em busca de relagdo
com diferencgas clinicas encontradas, porém ainda nao existe uma expli-
cagao concreta que as justifique. Por outro lado, essas investigagdes trou-
xeram informagdes importantes para melhorar o seguimento clinico. Des-
tacamos aqui a observagdo de que o declinio da capacidade intelectual
associada a de fala pode ser um alerta para o aparecimento de quadros de
psicose. Achados como esse sdo importantes para orientar os médicos e
permitir intervengdes precoces e suporte adequado.

Este e outros aspectos interessantes para o seguimento clinico dos
individuos com a sindrome séo descritos no artigo de revisdo: The impor-
tance of understanding cognitive trajectories: the case of 22q11.2 deletion
syndrome (SWILLEN, 2016)
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Neurodevelopmental outcome in 22q11.2 delation syndrome and
management

Kayorss

11 INTRODUCTION

Um recorrente questionamento por parte dos responsaveis e (ou) pais
de criangas apds a confirmagao do diagndéstico com a SD 22q11.2, é o
impacto que a Sindrome tera no desenvolvimento cognitivo. Considerando
o risco aumentado que individuos com a SD 22q11.2 apresentam para alte-
racdes do neurodesenvolvimento e alteragdes psiquiatricas, o acompanha-
mento precoce é recomendavel.

Além disso, na presenca dessas alteragdes, é importante que se realize
intervengdes precoces individualizadas e multiprofissional com pediatra,
fonoaudidlogo, fisioterapeuta e (ou) terapeuta ocupacional e especialistas
em primeira infancia. Nesse sentido, o conhecimento das capacidades
cognitivas dessa crianca € essencial para que as expectativas sobre elas
ndo excedam as suas habilidades. No estudo de referéncia para esse texto,
0s autores relatam que durante a pratica clinica deles com criangas com
a SD 22q11.2, algumas estratégias que auxiliam no periodo escolar sao:

+ um ambiente de aprendizagem altamente estruturado;

- a utilizagdo de materiais e experiéncias (visuais) concretas;

* uma abordagem passo a passo com muita repeti¢cao e ensaio;

+ um ambiente de aprendizagem encorajador e reforcador com objeti-
vos de aprendizagem claros e feedback frequente;

« instrugdes sobre como aprender e como memorizar (com recursos
visuais e esquemas).

As informacgdes acima sdo do artigo: Neurodevelopmental outcome in
22q11.2 deletion syndrome and management (SWILLEN et al., 2018).

43



Neurodesenvolvimento

na SD 22gM11.2 (parte ll)

0 desenvolvimento neuronal ocorre em decorréncia da combinacgéo de
fatores genéticos e/ou ambientais. Com isso, esses fatores podem tanto
contribuir para o desenvolvimento de alteragoes neuropsiquiatricas quanto
servirem como protecdo contra essas alteragoes. Nesse sentido, na SD
22q11.2 conhece-se alguns dos fatores que podem contribuir para o desen-
volvimento de alteragdes neuropsiquiatricas. Entre esses, podemos citar
as variagdes genéticas dentro da regido 22q11.2, a prematuridade, a hipo-
calcemia neonatal ndo tratada, convulsdes peri-operatérias e alteragbes na
tireoide nao tratada. Estudos recentes mostram que o desenvolvimento da
aprendizagem na SD 22q11.2 é variavel e ndo necessariamente estavel ao
longo da vida. O acompanhamento médico regular, portanto, é essencial
para que intervengdes precoces possam ser feitas, quando necessdrias.
As intervencgdes precoces devem incluir a estimulagdo de areas verbais
(linguagem, articulagédo e compreenséo de leitura) e ndo verbais (capaci-
dades motoras, capacidades visuais-espaciais e de memdria, formagao
matematica, atengédo e capacidades sociais). Especialistas no desenvol-
vimento neurolégico sdo membros importantes na multidisciplinaridade
profissional. Ter consciéncia das caracteristicas cognitivas, psiquiatricas,
emocionais e sociais individuais é crucial para alinhar expectativas e capa-
cidades da pessoa com a SD 22q11.2.

As informagdes acima sdo do artigo: Neurodevelopmental outcome in
22q11.2 deletion syndrome and management (SWILLEN et al., 2018)
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Variagéo das
caracteristicas
clinicas na SD

22q11.2

Por que as pessoas com a sindrome da delegao 22q11.2 tém caracte-
risticas que variam umas das outras?

Sabemos que os individuos com a sindrome da delegao 22q11.2 tém
em comum uma delecdo do material genético do cromossomo 22, entre-
tanto, as caracteristicas clinicas observadas podem ser bem varidveis. Um
dos mecanismos que explica esse fato é que todas as pessoas tém muitas
variantes no material genético, que podem estar tanto no cromossomo 22
quanto em outros cromossomos.

N&o se conhece bem o significado de muitas dessas variantes mas
acredita-se que essas podem atuar como modificadores genéticos, influen-
ciando no aparecimento ou na gravidade das caracteristicas clinicas.

Alguns desses modificadores genéticos ja sdo conhecidos, no entanto,
estudos ainda precisam ser realizados para identificar novas alteragdes e
0 seu impacto na vida das pessoas. Falaremos mais sobre esse tema no
nosso VI Encontro online para pais e profissionais de salde sobre a SD
22q11.2 que ocorrerd no dia 22/11/2022 as 19:00. Inscreva-se gratuita-
mente aqui: www.fcm.unicamp.br/eventos/evento/414
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SINDROME DE DELECAO 22q11.2:
O QUE EU PRECISO SABER?

PROJETO CRANIOLFACE BRASIL

Pigina 1 de 12

Cuidados com a saude
na SD 22q11.2

0 individuo com a Sindrome de Delegao pode apresentar varias mani-
festagoes clinicas que podem ser melhor conduzidas se forem diagnos-
ticadas precocemente. Cada faixa etdria apresenta uma necessidade de
acompanhamento clinico especifico e que pode envolver diferentes profis-
sionais da salde e da educagao.

Mesmo que o quadro clinico varie entre os individuos com a Sindrome,
o acompanhamento médico regular é essencial durante toda vida para
prevenir agravos a saude. Para isso, o Projeto Cranio-Face Brasil, langou
em 2016 o Guia de Manejo da SD 22q11.2, baseado em recomendagdes
internacionais. Esse guia tem como objetivo orientar as familias e os pro-
fissionais de salde sobre o acompanhamento clinico necessdrio em cada
faixa etdria.

Encontre o guia para familias disponivel para download no site:

www.fem.unicamp.br/fcm/sites/default/files/2018/page/guia_para_
impressao_fev_2018.pdf

Para profissionais de salde, existe material disponivel para down-
load na pdgina: www.fcm.unicamp.br/fcm/sites/default/files/paganex/
manejo_del_22q112_final_0.pdf
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adolescéncia
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Na adolescéncia ocorrem alteragdes bioldgicas, hormonais, desenvol-
vimento dos érgdos genitais e aparecimento dos desejos sexuais.

Nos individuos com a SD 22q11.2 néo é diferente. No entanto, as alte-
ragdes neuroldgicas e psiquiatricas comuns nessa Sindrome podem tornar
essa fase mais complexa. E importante que cada adolescente receba edu-
cacao sexual de acordo com a sua capacidade para absorver informagdes.

Além disso, para as meninas, é essencial consulta com ginecologista
para avaliagdes de rotina, independentemente de se ter ou ndo vida sexual
ativa. Leia também o texto “Alteragdes psiquiatricas na Sindrome de dele-
a0 22q11.2" na pagina 27.

As informagdes acima séo do artigo: Practical guidelines for managing
adults with 22q11.2 deletion syndrome (FUNG et al., 2015)
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W.
. Vacinas e a

Sindrome
de Delecao

22q1.2

Como descrito no texto sobre imunidade (pédgina 29), individuos com a
Sindrome de Dele¢do 22q11.2 podem apresentar desde imunodeficiéncias
leves até, em casos mais raros, imunodeficiéncia grave. Por esse motivo
representam um grupo mais susceptivel a contrair doengas infectoconta-
giosas. A imunizacao, portanto, € um recurso importante para a prevengao
dessas doencgas. No Brasil o calendario de vacinagao é dividido por faixa
etdria e é composto tanto de vacinas feitas com microorganismos vivos
qguanto de microorganismos mortos. Individuos com a SD 22q11.2 e imu-
nodeficiéncia leve a moderada, no geral, sdo liberados para tomar ambas
as vacinas.

Para individuos com imunodeficiéncia grave, o uso de vacinas de micro-
organismos vivos é contraindicado.

A avaliagdo do médico imunologista identificard a necessidade de exa-
mes para contagem e verificagdo da funcionalidade de linfécitos T antes
da vacinacdo. Assim, o calendario e tipos de vacinas poderao ser individu-
alizados. Do mesmo modo é possivel que, em algumas situacdes, a ava-
liagado da resposta imunoldgica do individuo com SD 22q11.2 precise ser
verificada ap6s vacinagao.

As informacgdes acima sdo do artigo: Optimising immunisation in chil-
dren with 2211 microdeletion (Berkhout et al., 2019)
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Cuidados dos

0 a12 meses
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Os principais cuidados recomendados para individuos com a SD
22q11.2 nessa faixa etaria estdo vinculados ao célcio (hipocalcemia),
especialmente no periodo neonatal, que necessita de corregdo imediata
e hospitalar. Defeitos cardiacos podem precisar de intervengao especiali-
zada e alteracdes de labio e palato podem acarretar dificuldades alimenta-
res que requerem acompanhamento fonoaudiolégico e cirdrgico. Déficits
de imunidade com recorréncia de infecgdes, principalmente respiratérias,
e alteragdes do formato e fungao renal também pode ocorrer.

Dessa maneira, é importante que nessa fase o pediatra verifique a
necessidade de dosagem de cdlcio, avaliagdo do paratormoénio (PTH),
investigacdo imunoldgica, auditiva e do palato, acompanhamento do cres-
cimento, desenvolvimento e socializagdo. Tendo em vista todas as mani-
festagOes presentes na Sindrome, é possivel que avaliagdes das fungdes
de outros dérgédos e sistemas sejam necessarias.

As informag0des acima sao do artigo: Practical Guidelines for Managing
Patients with 22q11.2 Deletion Syndrome (BASSET et al., 2011) e do Guia de
Manejo, disponivel em portugués, na pagina: www.fcm.unicamp.br/fcm/
sites/default/files/paganex/manejo_del_22q112_final_0.pdf
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Na fase de 1 a 5 anos, além das manifestagdes clinicas e dos cuidados
necessdrios mencionados no texto anterior (Cuidados de 0 a 12 meses),
pode surgir a necessidade de intervengao associada ao desenvolvimento
da fala (atraso na aquisigédo da fala, voz anasalada) e a alteragdes de com-
portamento (ansiedade, déficit de atengéo e hiperatividade).

Nesse periodo do desenvolvimento algumas investigagdes adicionais
sdo necessdrias. Além da dosagem de célcio, avaliagdo do paratorménio
(PTH), investigagdo imunoldgica, auditiva e do palato, acompanhamento
do crescimento, desenvolvimento e socializagéo, inclui-se dosagem do
hormonio tireoestimulante (TSH), hemograma completo e avaliagGes oftal-
moldgica, odontoldgica, ortopédica e psiquidtrica.

Lembrando sempre que o plano de seguimento é individualizado e
que é possivel que haja necessidade de avaliagdes das fungdes de outros
6rgaos e sistemas.

As informagdes acima sao do artigo: Practical Guidelines for Managing
Patients with 22q11.2 Deletion Syndrome (BASSET et al., 2011) e do Guia de
Manejo, disponivel em portugués, na pagina: www.fcm.unicamp.br/fcm/
sites/default/files/paganex/manejo_del_22q112_final_0.pdf
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Cuidados dos

6 aos 11 anos

0 periodo dos 6 aos 11 anos é caracterizado pelo inicio da inser¢édo
escolar. Nessa fase, podem ficar mais evidentes as dificuldades de apren-
dizado e alteragbes psiquidtricas sendo importante o acompanhamento
psicopedagdgico para avaliar as necessidades da crianga e desenvolver
formas de auxilia-la na escola.

A avaliagdo com psiquiatra também é necessaria para garantir uma
melhor adaptacéo a escola, caso a crianca apresente alteragdes compor-
tamentais como ansiedade, fobias, déficit de atengao, entre outras.

Deve-se continuar com a dosagem de cdlcio, avaliagdo do paratormo-
nio (PTH), hemograma completo, acompanhamento odontoldgico e avalia-
¢Oes das funcdes de outros érgdos e sistemas, de acordo com a indicagao
do pediatra.

As informagdes acima sdo do artigo: Practical Guidelines for Managing
Patients with 22q11.2 Deletion Syndrome (BASSET et al., 2011) e do Guia de
Manejo, disponivel em portugués, na pdgina: www.fcm.unicamp.br/fcm/
sites/default/files/paganex/manejo_del_22q112_final_0.pdf
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Como mencionado no texto sobre alteragdes psiquiatricas (pagina 27)
e sobre adolescéncia (pagina 51), durante o periodo de 12 aos 18 anos ha
um aumento na ocorréncia de alteragdes psiquiatricas em individuos com
a SD 22q11.2. Por esse motivo, essas manifesta¢des estdo entre as prin-
cipais preocupacgdes de individuos com a Sindrome e seus responsaveis.

Alteragdes psiquiatricas tem o potencial de comprometer o bem-es-
tar e a socializagdo de adolescentes com a SD 22q11.2. A continuidade
do acompanhamento psicopedagdgico e psiquiatrico, portanto, sdo de
grande relevancia nessa faixa etaria. E na adolescéncia que deve se ini-
ciar a educagéo sexual de acordo com a capacidade de compreenséo de
cada um, o acompanhamento ginecoldgico para as meninas e o aconse-
Ihamento genético, que visa informar o adolescente sobre a SD 22q11.2.
Em conjunto, deve-se continuar com o acompanhamento da dosagem de
célcio, avaliagdo do paratorménio (PTH), hemograma completo, acompa-
nhamento odontoldgico, ortopédico e as demais necessidades clinicas, de
acordo com o pediatra. Nessa faixa etdria, ja se pode reconhecer as habi-
lidades e competéncias que podem ser incentivadas visando inser¢do no
mercado profissional.

As informacgdes acima séo dos artigos: Practical guidelines for mana-
ging adults with 22q11.2 deletion syndrome (FUNG et al., 2015), Practical
Guidelines for Managing Patients with 22q11.2 Deletion Syndrome (BASSET
etal, 2011) e do Guia de Manejo, disponivel em portugués, na pagina: www.
fcm.unicamp.br/fcm/sites/default/files/paganex/manejo_del_22q112_
final_0.pdf
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Cuidados

°
a ar‘tlr 0 adulto com a SD 22q11.2 deve seguir realizando dosagem de cal-
i cio, avaliagdo do paratorménio (PTH), hemograma completo, acompanha-

d 18 n ) mento odontoldgico, avaliagdo cardiaca, auditiva, acompanhamento psi-
os a os B 2 ). quiatrico e ginecoldgico.

E importante que individuos adultos recebam orientagdo genética
com intuito de informar e auxiliar no planejamento médico regular, plane-
jamento familiar e risco de recorréncia da SD 22q11.2, de acordo com a
sua capacidade de compreensédo. A inser¢do no mercado de trabalho para
adultos com a Sindrome pode representar um desafio, principalmente se
associada a déficit intelectual e presenca de alteragdes psiquiatricas.

0 treinamento profissional, em conjunto com acompanhamento psiqui-
atrico e/ou psicoldgico pode auxiliar a identificar potenciais e alinha-los a
empregos compativeis, além de ajuda-los a superar desafios sociais.

As informacgdes acima séo dos artigos: Practical guidelines for mana-
ging adults with 22q11.2 deletion syndrome (FUNG et al., 2015), Practical
Guidelines for Managing Patients with 22q11.2 Deletion Syndrome (BASSET
etal,2011) e do Guia de Manejo, disponivel em portugués, na pagina: www.
fecm.unicamp.br/fcm/sites/default/files/paganex/manejo_del_22q112_
final_0.pdf
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As relagbes amorosas, sexuais e a construgdo de um nucleo familiar

Cuidad
p podem fazer parte da vida de alguns adultos com a SD 22q11.2. Por esse
esta ntes com { motivo, a educagdo sexual e as avaliagdes ginecoldgicas devem ocorrer
] desde a adolescéncia. O acompanhamento com o geneticista pode orien-

D 22 11 2 ; tar, em época oportuna e da forma adequada, sobre risco de recorréncia e
q ™ ] F, cuidados especificos a serem tomados durante a gestagdo. Algumas mani-
' festagdes clinicas recorrentes na SD 22q11.2, como alteragdes endécri-
nas, cardiacas e psiquiatricas, podem gerar riscos para o feto e para a mae
durante a gestacao e no pés-parto. Além disso, alguns remédios utilizados
para o tratamento de doengas comuns associadas a SD 22q11.2 podem
trazer danos para o feto e, por isso, € comum a adequagéo do tratamento
usual durante o periodo da gestagdo. Assim, gestagdes planejadas permi-
tem orientar cuidados a serem tomados antes da decisdo de engravidar e
o0 acompanhamento pré-natal dirigido as necessidades de cada gestante
com SD 22q11.2. O suporte da familia durante e apds a gestacao é reco-
mendavel, para que todas as necessidades de salde sejam percebidas e
contempladas. Durante a gestacao, além do acompanhamento pré-natal, é
importante que mulheres com a SD 22q11.2 continuem com os cuidados
multiprofissionais recomendados para a manutengéo da sua saude.
As informagdes acima sao dos artigos: Practical guidelines for mana-
ging adults with 22q11.2 deletion syndrome (FUNG et al., 2015) e Reproduc-
tive Health Issues for Adults with a Common Genomic Disorder: 22q11.2

Deletion Syndrome (Chan et al., 2015).
ecienciaesaude.sd’
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SD 22qg11.2

e seus filhos

Individuos com a SD 22q11.2 tem uma chance de 50% de ter um filho
ou uma filha com a mesma sindrome a cada gravidez. Durante o acon-
selhamento genético, sdo fornecidas orientagdes especificas para cada
casal. De modo geral, durante a gestagdo de um casal em que um dos
genitores apresenta SD 22q11.2, a ultrassonografia fetal pode detectar
alteragbes congénitas comuns presentes na sindrome, como as alteragdes
cardiacas e labiopalatais.

Mesmo na auséncia dessas alteragdes, considerando a chance de o
bebé ter SD 22q11.2, é importante assegurar que o hospital onde o parto
serd realizado tenha, tanto em termos de equipe quanto de estrutura, o
essencial para lidar com possiveis complicagdes durante o parto e pos
-parto. Além dos riscos associados a gestagdo em mulheres com a SD
22q11.2, existem evidéncias de um risco maior de complicagdes neonatais
para fetos com a SD 22q11.2. Isto inclui as alteragdes cardiacas, as labio-
palatais, diagnosticadas ou ndo durante a gravidez, como também distur-
bios metabdlicos, como a hipocalcemia. Mesmo sem essas alteragdes, o
bebé deve ser avaliado pelo médico geneticista, que podera indicar teste
genético para esclarecer a presenca ou ndo da sindrome.

As informagdes acima séo dos artigos: Practical guidelines for mana-
ging adults with 22q11.2 deletion syndrome (FUNG et al., 2015), Reproduc-
tive Health Issues for Adults with a Common Genomic Disorder: 22q11.2
Deletion Syndrome (Chan et al,, 2015) e Practical Guidelines for Managing
Patients with 22q11.2 Deletion Syndrome (BASSET et al., 2011)
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Avaliacoes de saude
recomendadas
X
Avaliagoes de saude
realizadas

Os cuidados médicos para pessoas com SD 22q11.2 sdo estabeleci-
dos individualmente, levando em consideracdo as alteragdes clinicas e a
gravidade dos sintomas. Para orientar o profissional de salde no planeja-
mento desses cuidados, foi publicada por médicos e pesquisadores da SD
22q11.2 uma sugestéo de protocolo para seguimento clinico. O conjunto
dessas avaliagdes foi mencionado em textos anteriores sobre as linhas
de cuidados nas diferentes faixas etarias. A dificuldade de acompanha-
mento com diferentes especialistas é tao significativa que, em um estudo
realizado em um Hospital especializado no Texas (EUA), individuos com a
SD 22q11.2 realizaram, em média, menos da metade das avaliagdes reco-
mendadas.

E no Brasil? Que informagdes temos sobre quantas das avaliagbes
recomendadas sdo realizadas pelas pessoas com a SD 22q11.2? Isso é
importante para saber quais areas de salde este grupo de pessoas pre-
cisa ter mais acesso, em que regido falta acompanhamento clinico e como
melhora-lo em nosso pais.

As informagdes acima sdo do artigo: Practical Guidelines for Managing
Patients with 22q11.2 Deletion Syndrome (BASSET et al., 2011) e Access to
Multidisciplinary Care for Patients with 22q11.2 Deletion Syndrome: Identi-
fying Breakdowns in the Screening Process (ABU-GHNAME et al., 2020).
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Todos 0s nossos movimentos, mesmo 0s mais simples, exigem um
o d‘ d aprendizado para executa-los. O processo de aprender a executar 0 movi-
a pl'en Iza O mento completo chama-se praxia. Em linhas gerais, por exemplo, um bebé

que quer pegar um objeto precisa coordenar a agéao e a forga dos musculos

®
de mOV| mentos dos olhos e do brago, méos e dedos, dirigi-los para o objeto e pegé-lo. No

A u

comego, tudo isso é bem dificil e o bebé “erra” o lugar o do objeto, a forga,
a precisao da agao. Depois, este movimento fica mais natural e o aprendi-
zado do “pegar o objeto” é consolidado. Portanto, todo nosso aprendizado
de agbes depende da cadeia de movimentos e entendimento deles para
acontecer. Isto também vale para outras fung¢des, como fala, escrita, ativi-
dade fisica, jogos de raciocinio entre outros. A dificuldade de coordenagéo
motora para pensar e planejar o movimento chama-se dispraxia para a qual
existem diferentes causas e manifestagdes. Esta alteragdo também pode
ocorrer na SD 22q11.2 e dificultar a fala, mas também as atividades de vida
diaria, como alimentar-se, vestir-se, escovar os dentes, e no aprendizado. O
diagnostico pode ser realizado por diferentes profissionais da saude, mas
é mais comum acontecer por meio do Pediatra, Neuropediatra e Geneti-
cista. O tratamento é definido de acordo com a necessidade do individuo.
Este pode envolver diferentes profissionais, como Terapeuta Ocupacional,
Fisioterapeuta, Fonoaudiélogo, Educador Fisico, Psicomotricista e Psico-

pedagogo.
-0‘ N As informagdes gerais foram extraidas do texto de Judy Davis (1997)
=" “Planning to Move, Moving to Plan”, publicado pelo the Dyspraxia Support
Group of NZ ('Inc) e obtido no site da Associagéo Brasileira de Apraxia de
@ciaude.sd22q”.2 fala na Infancia. No link https://apraxiabrasil.org/textos-sobre-afi/o-que-e-
f ocieMf@saude.sd22qil.2 dispraxia/ vocé pode obter mais informagdes sobre a Dispraxia.
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De acordo com a Organizagdo Mundial de Saude, qualidade de vida é
um conceito relacionado a diversos aspectos como objetivos, expectativas,
padroes, preocupagdes, cultura e sociedade em que um individuo esta inse-
rido. Nas familias de pessoas com SD 22q11.2, ha ainda aspectos adicionais
que podem impactar na qualidade de vida. Problemas cardioldgicos, hipocal-
cemia, anomalias labiopalatais e dificuldades de alimentagdo estédo entre as
primeiras preocupagdes das familias ap6s o nascimento. Muitas vezes essas
alteragdes comegam a ser tratadas isoladamente devido a raridade e hetero-
geneidade desta condigédo clinica. A angustia para buscar uma causa para o
quadro clinico pode ser longa. Apds o diagnéstico, a falta de informagdes sobre
a doenga, a falta de cuidados multiprofissionais e a inser¢do escolar sdo outros
fatores com potencial de abalar o bem-estar fisico, mental e social dos pais e
/ou responsaveis. A medida que a crianca com a SD 22q11.2 se desenvolve e
as implicagdes associadas ao atraso no desenvolvimento, as alteragdes cog-
nitivas e os problemas psicoldgicos se tornam mais evidentes, outras preocu-
pacdes surgem, como trabalho e independéncia. Essas apreensdes parecem
ser comuns a todas as familias de individuos com a Sindrome. Entretanto, as
percepcdes podem ser diferentes de acordo com fatores regionais e culturais.
Reconhecer a qualidade de vida das familias e os fatores que nela interferem
é importante porque permite transformar sentimentos, vivéncias e sensagdes
das familias sobre o adoecer e as atividades de cuidado em informagdes pos-
siveis de serem quantificadas e analisadas. A andlise dessas informacgdes pode
evidenciar quais os pontos da assisténcia a pessoa com SD 22q11.2 que pre-
cisam melhorados, como tempo de suspeigao clinica, tempo para obtengao do
diagndstico, acesso a profissionais da saude, entre outros pontos.

As informagbes acima sd@o dos artigos: Health-related quality of life in
22q11.2 deletion syndrome: The child’s perspective Patrick (JOYCE et al., 2018)
e do “You don't know until you get there”: The positive and negative ‘lived’ expe-
rience of parenting an adult child with 22q11.2 deletion syndrome (GOODWIN;
MCCORMACK; CAMPBELL, 2017).
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Esta cartilha foi criada como parte da pesquisa de doutorado da Isabela
Maya. Essa pesquisa tem como objetivo identificar como estd o acesso de
individuos com a SD 22q11.2 aos exames e avaliagdes necessdrios para
seu seguimento clinico e conhecer a qualidade de vida de suas familias.
Compartilhamos a partir de hoje alguns resultados da primeira fase do
estudo, que envolveu informagdes de 111 pessoas com SD 22q11.2, cole-
tados em pesquisas do Projeto Cranio-Face Brasil entre 2006 e 2020.

A média de idade de diagnéstico desses individuos foi de aproximada-
mente 10 anos. As cinco alteragdes mais frequentes observadas foram:

+ Alteracdo do desenvolvimento neuropsicomotor, presente em 86,6%
dos individuos;

« Alteracao de labio e/ou palato, presente em 86,1% dos individuos;

« Alteracgao cardiaca, presente em 70,8% dos individuos;

« Alteracgdo psiquiatrica, presente em 59% dos individuos;

« Alteracgdo do trato gastrointestinal, presente em 51,3% dos individuos.

Outro dado importante: pelo menos 72% dos individuos apresentaram
mais de uma alteragdo clinica da SD 22q11.2. Por exemplo, entre os 84
individuos com alteragdo do desenvolvimento neuropsicomotor, 73 tam-
bém apresentaram alteragédo de labio e/ou palato, 49 também apresenta-
ram malformagao cardiaca e 45 apresentaram alteragéo psiquiatrica.

Os dados deste estudo ja estdo disponiveis no Revix (www.researchs-
quare.com/article/rs-751884/v1) e foram aprovados para publicagdo na
revista Orphanet Journal of Rare Diseases, em fevereiro de 2022. Nota:
este artigo pode ser lido na integra acessando o enderego: https://doi.
org/10.186/s13023-022-02225-9
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Observou-se que aqueles com alteragdes cardiacas, receberam diag-
néstico da SD22q11.2 por volta dos 8 anos, enquanto aqueles sem alte-
ragdes cardiacas receberam diagnostico aos 13 anos. Por outro lado, os
individuos com SD 22q11.2 e com alteragbes psiquiatricas, receberam
diagndstico aos 12 anos aproximadamente, enquanto individuos com a sin-
drome e sem alteragdes psiquiatricas obtiveram diagndstico por volta dos
9 anos.

0 mesmo foi observado em relagao as alteragdes de labio e/ou palato:
individuos com a sindrome e com alteragdes no labio e/ou palato obtive-
ram diagnéstico por volta dos 11 anos, enquanto os que ndo apresentavam
alteragdes de labio e/ou palato receberam o diagnéstico por volta dos 4
anos. Estes resultados nos mostram que, mesmo diante da presenca de
alteragdes clinicas recorrentes na SD22q11.2, ha dificuldade ou de sus-
peigao clinica da Sindrome ou no encaminhamento e acesso ao servigo
de genética para diagndstico e orientagdo. As alteragdes cardiacas, por
estarem entre as caracteristicas mais reconhecidas da SD 22q11.2, sdo as
Unicas que levaram a uma redugéo na idade de diagndstico. Mesmo assim,
nao foi tdo precoce.

Os dados deste estudo ja estdo disponiveis no Revix (www.researchs-
quare.com/article/rs-751884/v1) e foram aprovados para publicagdo na
revista Orphanet Journal of Rare Diseases, em fevereiro de 2022. Nota:
este artigo pode ser lido na integra acessando o enderego: https://doi.
org/10.186/s13023-022-02225-9
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De acordo com recomendagdes internacionais, sdo indicadas 12 ava-
liagbes de salide no momento do diagnéstico da SD 22q11.2: aconse-
Ihamento genético dos genitores, avaliagdo pediatrica/clinica, avaliagdo
cardiaca, avaliagdo nasofaringea, avaliagdo imunoldgica, avaliagdo hema-
toldgica, avaliagdo endocrinoldgica, avaliagdo renal, avaliagdo audioldgica,
avaliagdo oftalmoldgica, avaliagdo ortopédica, avaliagdo odontoldgica,
avaliagdo psicopedagogica e avaliagdo psiquidtrica. Para adolescentes
e/ou adultos soma-se a avaliagdo ginecoldgica e educagdo sexual, assim
como orientagdo genética. Dentre essas, investigamos o acesso dos 111
individuos a oito avaliagGes: a) cardiaca, b) nasofaringea, c) audioldgica; d)
psiquiatrica; e) hematoldgica/imunoldgica, f) endocrinoldgica, g) oftalmo-
I6gica e h) renal. A média foi de 5 avaliages por individuo. As 3 avaliagGes
mais acessadas foram:

« Cardiaca, realizada por 99,1% dos individuos;

+ Nasofaringea realizada por 96,4%;

« Psiquiatrica, realizada por 74,8%;

A avaliagdo menos acessada foi a endocrinoldgica, por apenas 31,5%
dos individuos. As alteragdes endocrinolégicas, como a hipocalcemia, por
exemplo, podem estar presentes em até 60% dos individuos.

Os dados deste estudo ja estdo disponiveis no Revix (www.researchs-
quare.com/article/rs-751884/v1) e foram aprovados para publicagdo na
revista Orphanet Journal of Rare Diseases, em fevereiro de 2022. Nota:
este artigo pode ser lido na integra acessando o enderego: https://doi.
org/10.186/s13023-022-02225-9
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Atudlizacoes sobre o
cuidado nas diferentes
faixas etdarias

A partir da pagina 55 temos as informagdes sobre as “Linhas de cui-
dado nas diferentes faixas etéarias”.

Recentemente houve atualizagbes sobre estas recomendagdes de cui-
dados as quais publicaremos aqui. Reforgamos que para além das reco-
mendacgdes para as diferentes faixas etdrias, o plano de tratamento deve
ser individualizado, de modo a ser compativel com as alteragdes clinicas
presentes e a gravidade dos sintomas.
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A hipocalcemia e/ou convulsdes por falta de célcio sdo mais comuns
logo apds o nascimento e sdo importantes indicativos da Sindrome de
Delecao 22q11.2.

No entanto, durante periodos de stress como durante cirurgias, doenga
aguda, adolescéncia, na gravidez, a hipocalcemia pode recorrer. A avalia-
¢ao endocrinologica deve ser realizada anualmente e/ou durante periodos
de stress até a idade adulta.

E importante que durante esta avaliagéo, os parametros de calcio ou
calcio ionizado, horménio da paratireoide, magnésio, 25-hidroxivitamina D
e hormonios tireoidianos sejam verificados.

As informagdes acima sdo dos artigos: Updated clinical practice
recommendations for managing children with 22q11.2 deletion syndrome
(Oskarsdéttir et al., 2022) e Updated clinical practice recommendations for
managing adults with 22q11.2 deletion syndrome (Boot et al., 2022)
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Avaliacdo
imunologica

As defesas contra infecdes baseiam-se em células do tipo linfécitos
T e B e nas Imunoglobulinas. Na SD22q1.2 a baixa imunidade com recor-
réncia de infecgdes, principalmente respiratérias, sdo frequentes durante
a primeira infancia. Esses sintomas ocorrem principalmente devido a uma
alteragdo no desenvolvimento do Timo, 6rgdo que produz a maioria de nos-
sos linfécitos T.

Ao longo dos anos, a tendéncia é que o nimero dessas células se nor-
malize mas, mesmo assim, elas podem podem apresentar alteragdes na
fungdo. O teste de imunofenotipagem das células T e B e avaliagdo dos
niveis de IgG, IgA, IgM, IgE sdo recomendados entre as idades de 0-5 anos
e a partir dos 13 anos de idade até a idade adulta para verificar a necessi-
dade de tratamento para a imunidade. Nao ha indicagao para avaliagdo dos
niveis de anticorpos antes dos 6 meses de idade.

Muito importante: durante o periodo de 0-5 anos, também é necessario
avaliar se ha nimero suficiente de células T para administragdo de vacinas
virais vivas com segurangca e eficacia.

As informagdes acima sdo dos artigos: Updated clinical practice
recommendations for managing children with 22q11.2 deletion syndrome
(Oskarsdéttir et al., 2022) e Updated clinical practice recommendations for
managing adults with 22q11.2 deletion syndrome (Boot et al., 2022)
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Avaliacao
auditiva

Durante a primeira infancia, quando hd maior susceptibilidade para
infecgdes, pessoas com SD 22q11.2 podem apresentar otites, que sdo
infeccdes de ouvido, geralmente recorrentes.

Também é comum a perda auditiva leve, que pode ocorrer tanto devido
ao acumulo de cera e canais auditivos mais estreitos, quanto em decorrén-
cia de alteragbes estruturais e/ou neurosensoriais.

Portanto, ap6s o nascimento até a idade adulta, a cada 1 ou 2 anos, é
importante seguir com avaliagdo da audigcdo por audiograma associada,
caso necessario, a timpanometria.

As informacgdes acima sdo dos artigos: Updated clinical practice
recommendations for managing children with 22q11.2 deletion syndrome
(Oskarsdottir et al., 2022) e Updated clinical practice recommendations for
managing adults with 22q11.2 deletion syndrome (Boot et al., 2022)
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Instabilidade da coluna cervical e escoliose podem estar presentes
em individuos com a SD 22q11.2. Recomenda-se uma avaliagé@o Unica por
volta dos 4 anos de idade, com radiografia em flexao e extenséo para ava-
liar possivel instabilidade da coluna cervical, por volta dos 4 anos de idade.

Para verificagé@o de escoliose, a avaliagao deve ser feita de 2 em 2 anos,
a partir dos 6 anos de idade até a maturidade esquelética, com uma ferra-
menta para verificar escoliose, o escolidmetro, e com radiografia quando
clinicamente indicado.

As informagdes acima sdo dos artigos: Updated clinical practice
recommendations for managing children with 22q11.2 deletion syndrome
(Oskarsdéttir et al., 2022) e Updated clinical practice recommendations for
managing adults with 22q11.2 deletion syndrome (Boot et al., 2022)
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Avaliagao
nutricional
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E comum que pessoas com a SD 22q11.2 apresentem alteragdes gas-
trointestinais como disturbios de alimentagéo e degluticdo, refluxo gastro
-esofdgico, alteragdo na contragdo do trato gastrointestinal e constipagéo
intestinal. Essas alteragbes podem ser decorrentes de outras alteragdes
clinicas presentes na SD 22q11.2, como alteragdes musculoesqueléticas
da cavidade oral e/ou nasal, neuroldgicas (hipotonia e anormalidades cere-
belares), respiratorias e disturbios endocrinoldgicos como hipocalcemia e
alteragao tireoidiana.

Outro ponto de atencdo, especialmente durante a adolescéncia, é o
risco de obesidade. Com isso, é importante que a avaliagdo desses aspec-
tos desde o nascimento até a idade adulta, a cada 1 ou 2 anos, inclua
multiprofissionais como: fonoaudidlogo, pediatra, nutricionista, endocrino-
logista e gastroenterologista.

As informagdes acima sdo dos artigos: Updated clinical practice
recommendations for managing children with 22q11.2 deletion syndrome
(Oskarsdéttir et al., 2022) e Updated clinical practice recommendations for
managing adults with 22q11.2 deletion syndrome (Boot et al., 2022)
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Avaliagao
do sono

Disturbios do sono, como ins6nia ou sono agitado s@éo comuns em
criangas e adultos com SD 22q11.2. Na maioria das vezes, estes disturbios
estao associados a alteragdes neuropsiquiatricas nao tratadas, estresse,
cafeina e/ou ma higiene do sono. Uma ma qualidade do sono, por sua vez,
pode afetar negativamente altera¢des psiquiatricas pré-existentes.

Assim, ao detectar qualquer disturbio na regulagéo do sono, ha indica-
¢do de avaliagao psiquiatrica para tratamento de possiveis alteragdes, com
a adequagao de habitos e atividades para melhorar a indugao e qualidade
do sono, estabelecer rotina consistente para dormir e ambiente de sono
adequado.

As informagdes acima sdo dos artigos: Updated clinical practice
recommendations for managing children with 22q11.2 deletion syndrome
(Oskarsdattir et al., 2022) e Updated clinical practice recommendations for
managing adults with 22q11.2 deletion syndrome (Boot et al., 2022)
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Sindrome de
Delecao

22q11.2 na

escola

Insercao escolar

Algumas criangas com a SD 22q11.2 podem apresentar deficiéncia
intelectual, déficit de atengédo, ansiedade, hiperatividade, entre outras alte-
racdes neuroldgicas/psiquiatricas. Essas caracteristicas se tornam mais
evidentes durante o ensino fundamental.

Nesse periodo, a crianga é direcionada para continuar o seu processo
de alfabetizagao e a entrar em contato com novas dreas de conhecimento.
Essa nova dindmica, com complexidade crescente de raciocinio, exige da
crianga um tempo maior sentada e atenta, o que pode ser desafiador. O
apoio psicopedagdgico e o acompanhamento escolar individualizado
podem favorecer o desenvolvimento de todo o potencial da crianga com
a SD 22q11.2.

As informagdes acima sdo do artigo: Education and employment tra-
jectories from childhood to adulthood in individuals with 22q11.2 deletion
syndrome. (MOSHEVA et al., 2018).
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Sindrome 22q11

Guia educativa
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A inser¢ao escolar para individuos com SD 22q11.2 pode ser um
momento de apreensao para a familia e, as vezes, também para a escola.
Os profissionais do ambiente escolar precisardo entender ndo sé um
pouco sobre a sindrome em si, como também das particularidades do
futuro estudante para facilitar sua adaptagédo. O livreto “Sindrome 22q11
— Guia Educativa”, produzido pela Asociacion Sindrome 22q11-Espanha
(@22q_es) oferece uma visdo global das principais caracteristicas educa-
cionais e necessidades de aprendizagem encontradas em alunos com este
diagnéstico.

Ele traz informagdes importantes para profissionais da educagao, para
as familias e para os alunos em geral. Todo o texto é bastante interessante,
mas separamos 3 topicos para apresentar a vocés. Primeiro, serdo abor-
dadas caracteristicas e perfis frequentes em alunos e alunas com a SD
22q11.2 e sobre situagdes escolares que merecem atencgao especial para
que esses alunos sejam apoiados e compreendidos.

As informagdes acima sdo do Sindrome 22q11-Guia Educativa, pro-
duzido pela Asociacion Sindrome 22q11-Espanha e disponivel na integra
para download na pagina: www.22q.es/docs/files/74_guia-22q11-online.
pdf. Tivemos acesso ao material por meio de um de nossos seguidores
Daniel Fernandes Zdia (@lacos22q), a quem agradecemos por nos trazer
esta importante contribuicdo. Nota: a versdo do Guia Educativa em por-
tugués encontra-se em @cienciaesaude.sd22q11.2 no enderego: 22q.es/
docs/Guia_22Q11_pt_af_digital.pdf
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Pessoas com a SD 22q11.2 podem apresentar atraso na drea motora
desde os primeiros anos de vida, com dificuldades na aquisi¢édo de forga e
coordenagdo motora. Esse atraso pode afetar as habilidades psicomotoras
finas e grossas dificultando, por exemplo, o ato de segurar o lapis, escrever,
colocar roupas e/ou realizar esportes. Com relagédo ao desenvolvimento da
fala, muitas criangas com a SD 22q11.2 demoram para comegar a falar e, apds
a aquisigéo da fala, muitas vezes apresentam caracteristicas como tom alto,
voz rouca ou anasalada e erros na articulagédo da linguagem que dificultam o
seu entendimento pelos colegas de classe. A estimulagéo precoce e terapias
de apoio podem ser aliadas nesse periodo.

Durante o ensino primario pode haver necessidade de adaptagdes meto-
dolégicas e/ou de acesso, porém ndo costuma haver necessidade de adap-
tagdes curriculares significativas. E importante que a escola e os colegas de
classe saibam que individuos com SD 22q11.2 tendem a ter pensamento lite-
ral e tem dificuldade para entender mensagens e frases com duplo sentido,
como piadas. Manter a atengéo, solucionar problemas e aplicar as informa-
¢Oes adquiridas as novas situacdes que surgem pode ser um desafio para
a crianga e para os educadores. A memoria, por sua vez, pode ser um ponto
forte em algumas criangas, facilitando o aprendizado por repetigéo. E neces-
sdrio atentar para caracteristicas como ansiedade excessiva, que podem afe-
tar a concentragdo e a memorizagdo. Problemas de autoestima e motivagao
devido as dificuldades académicas e de relacionamento social com os cole-
gas podem surgir e merecem atengdo. E comum também que criangas e/ou
adolescentes com SD 22q11.2 tenham poucos recursos para enfrentar e se
defender de bullying, o que demanda cuidado por parte da equipe escolar. O
psicopedagogo pode auxiliar tanto no desenvolvimento de habilidades sociais,
inclusdo social quanto na autonomia pessoal.

As informagdes acima sdo do Sindrome 22q11-Guia Educativa, produzido
pela Asociacién Sindrome 22q11-Espanha e disponivel na integra para down-
load na pagina: www.22q.es/docs/files/74_guia-22q11-online.pdf
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E muito importante que a equipe escolar conhega as caracteristicas
individuais da crianca/adolescente com SD 22q11.2, suas necessidades
e motivagdes. Dessa maneira, o nivel de exigéncia escolar pode ser ade-
quado. Problemas de compreensdo podem dificultar o aprendizado por
meio de leitura, como lembranca de fatos, escolha de detalhes relevantes

2 e formulagdo de conclusdes. A escrita também pode ser uma tarefa dificil
S|nd rome 22q11 em decorréncia da hipotonia. Em alguns casos, permitir o uso de tablets

ou o uso de letras maildsculas por mais tempo pode ser eficaz. Matema-
Guia educativa tica, na maioria das vezes, é de dificil compreens&o e o uso de diferentes
tipos de estimulos como &bacos, computadores e tablets, pode auxiliar no
aprendizado.

Disciplinas como arte e/ou musica podem contribuir na inser¢éo social,
na motivacdo e na autoestima. Os individuos com a SD 22q11.2 muitas
vezes apresentam dificuldade em lidar com quebras de rotina. Por isso,
é importante preparé-las com antecedéncia para quaisquer alteragdes no
ambiente escolar, como mudanga de professor, de turma e/ou de escola.
Durante o ano letivo, o intercAmbio de informagdes entre a escola e pais e/
ou responsaveis é fundamental para oferecer seguranga ao estudante nos
el S ‘ COCEMEE diferentes acontecimentos.

£ 22aM =

As informacgdes acima sdo do Sindrome 22q11-Guia Educativa, produ-
zido pela Asociacion Sindrome 22q11-Espanha e disponivel na integra para
download na pagina: www.22q.es/docs/files/74_guia-22q11-online.pdf
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Tendo em vista as caracteristicas gerais de pessoas com SD 22q11.2 no

ambiente escolar, concluimos este assunto com a sugestao de estratégias con-

SD 2 2q11 PY 2 e a eSCOIa Iv tidas no “Sindrome 22q11 - Guia Educativa” que podem ser usadas pela equipe

escolar para facilitar o aprendizado dos estudantes com a sindrome. Séo elas:

- Estruturar as tarefas em curtos periodos de tempo e esperar que uma
termine para dar uma proxima.

- Dar tempo para o aluno descansar com liberdade de movimento.
- Colocé-los nas primeiras filas, mas com uma visé@o da sala de aula.

» ) : |
SIndrome 22 11 - Usar pedidos curtos e concisos. Relembrar verbalmente as ordens e veri-
q ficar se elas foram compreendidas.

Gl.liﬂ e dl-l c CltiVﬂ - Promover ambiente; estrpturadqs e qntecipar mudangas sempre que pos;i\iel.
- Usar materiais manipulativos e visuais e empregar metodologias de repeticao.

- Elogiar as conquistas, transmitir-lhes seguranga e a ideia de que podem
fazé-lo (independentemente do ritmo ou da forma).

- Fazer perguntas que possam ser respondidas em poucas palavras, pois
apresentam dificuldades no sequenciamento de ideias. Envolver a familia para
que trabalhem os textos em casa e conversem sobre os temas que serdo dis-
cutidos em sala de aula.

- Desenvolver atividades de conversagéo (descrever, falar sobre um tépico
atual, etc.), utilizar perguntas para ajudé-los a iniciar conversas.

o H ' COCEMEE i - Praticqr Fﬁnémicas de grupo que permitam trabalhar a empatia e as habi-
: e idades sociais.

& 22am

X

- Informar as familias sobre as situagdes e dificuldades sociais do aluno
para que possam auxilid-lo em casa.

As informagdes acima sé@o do Sindrome 22q11-Guia Educativa, produzido
pela Asociacién Sindrome 22q11-Espanha e disponivel na integra para down-
load na pagina: www.22q.es/docs/files/74_guia-22q11-online.pdf
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. que é (o) o
‘aconselhamento 2,

-

» genético? -,

Conceitos importantes

0 aconselhamento genético é uma consulta médica que tem como
objetivo comunicar todos os fatos associados a ocorréncia e/ou recorrén-
cia de uma doenga genética em uma familia.

Ele envolve a investigagdo e definicdo diagndstica, esclarecimento
sobre a provavel evolugédo da doencga e os tratamentos disponiveis, deter-
minagado de risco de ocorrer novamente a doenga na familia, discusséao
sobre as opgdes em relagdo a vida reprodutiva da familia e sobre a obten-
¢do do melhor manejo clinico possivel. De acordo com o Ministério da
Saude, quando o aconselhamento genético envolver diagndstico médico,
tratamento clinico e medicamentoso, a presenca de médico geneticista é
obrigatdria.

As informag0des acima sé@o da Sociedade Brasileira de Genética Médica
e Gendmica (www.sbgm.org.br) e da Portaria 981 de 21 de maio de 2014
do Ministério da Salde, artigo 38, paragrafo 2.
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val a importancia

a p1e1$gu'sa na SD Projetos de pesquisa fornecem informagdes sobre véarios aspectos
qii.

? > I associados a Sindrome como: numero de individuos com a SD 22q11.2
: presentes em um determinado pais, caracteristicas clinicas, alteragbes
genéticas presentes, tratamentos e intervengdes terapéuticas possiveis,
entre outros.

No Brasil, além desses aspectos, os projetos de pesquisa também tém
permitido o acesso ao diagnéstico e aconselhamento genético das fami-
lias em diferentes universidades.

Por exemplo, no estudo de Vieira e colaboradores, o teste confirmatério
para a Sindrome foi oferecido para diversos servigos, com o objetivo de
testar uma estratégia e propor sugestdes para otimizar o diagnostico de
individuos com a SD 22q11.2.

As informagdes acima sdo do artigo: Genetics and public health: the
experience of a reference center for diagnosis of 22q11.2 deletion in Brazil
and suggestions for implementing genetic testing (VIEIRA et al,, 2013).

3
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Politica Nacional
de Atencao Integral
as Pessoas

com Doencas Raras

Portaria MS n° 199

Em 2014, foi publicada a Portaria do Ministério da Sadde n° 199. Essa
Portaria instituiu a politica publica em vigor no Brasil para o atendimento
as pessoas com doengas raras, incluindo as genéticas, como a Sindrome
de Delegao 22q11.2. O objetivo dessa politica é garantir que os brasilei-
ros com doengas raras sejam atendidos em todas as suas necessidades,
tendo em vista as diferentes demandas de cada doenga. Dessa maneira,
a proposta € a de garantir a prevengao, o acolhimento, o diagnéstico, o
tratamento, o apoio até a resolugao, o seguimento e a reabilitagcdo de cada
caso/paciente. Esta politica estd em fase de ampliagdo e consolidagéo.
Atualmente, o Brasil conta com 17 centros de referéncia para doengas
raras, sendo 2 no Distrito Federal (Brasilia), 3 em Sdo Paulo (Campinas,
Ribeirdo Preto e Santo André), 1 no Mato Grosso (Anapolis), 1 em Pernam-
buco (Recife), 1 no Parana (Curitiba), 1 no Rio de Janeiro (Rio de Janeiro),
1 no Rio Grande do Sul (Porto Alegre), 2 na Bahia (em Salvador) , 2 em
Fortaleza (Ceard), 1 no Espirito Santo (Vitoria), 1T em Minas Gerais (Belo
Horizonte) e 1 em Santa Catarina (Floriandpolis). O acesso para consultas
depende do encaminhamento de um outro servigo do Sistema Unico de
Saude, a partir da suspeita de doenca rara.

As informacgdes acima sdo da pagina do ministério da Saude, link: www.
gov.br/saude/pt-br/assuntos/saude-de-a-a-z-1/d/doencas-raras e da publi-
cagao: Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras no
Sistema Unico de Salde - SUS. Ministerio da Saude - Portaria, p. 41, 2014.
Nota: em abril de 2024, existem 30 centros habilitados pela Portaria 199.
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Vocé sabe o que é a
aratireoide e o
ipoparatireoidismo ?

As paratireoides sdo glandulas que se localizam na regido do pescogo,
atras da tireoide (na imagem acima conseguimos ver a tireoide em ver-
melho e as paratireoides em amarelo). Estas glandulas sdo estruturas
responsaveis por produzir substancias que sdo langcadas no corpo para
desempenhar as mais variadas fungdes. Em média possuimos 4 glandulas
paratireoides, conforme vemos na imagem ao lado.

Elas sdo responsaveis pela produgdo do paratorménio ou PTH. Quando
hd secrecéo insuficiente do PTH, o individuo tem o chamado hipoparati-
reoidismo. Entre os individuos com a Sindrome de Delegao 22q11.2, até
60% podem apresentar alteragdo na paratireioide e, como alteragdo secun-
daria, o hipoparatireoidismo.

As informagbes acima sdo dos guias guia de manejo da SD 22q11.2
disponivel em: www.fcm.unicamp.br/fcm/sites/default/files/paganex/
manejo_del_22q112_final_0.pdf e Hipoparatireoidismo: Diagnédstico e Tra-
tamento (COSTA et al., 2013).
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Voceé sabe qual é a
f Agora que ja sabemos onde o PTH é produzido, falaremos sobre a
ungao o sua fungdo. Ele é responsavel pela estimulagdo da absorgdo de calcio no

aumente.

A baixa secregé@o do PTH em individuos com hipoparatireoidismo leva
ao quadro de hipocalcemia, no qual sintomas como formigamento, caibras,
fraqueza muscular, mialgia, tonturas e convulsdes podem ocorrer. Na sua
fase aguda, a hipocalcemia gera a crise de tetania. As manifestagdes cli-
nicas da crise de tetania sdo formigamento e adormecimento na regido
da boca e das extremidades e contragdes dolorosas de alguns musculos.
A hipocalcemia é mais comum no periodo neonatal mas pode acontecer
também durante a adolescéncia e na fase adulta, inclusive durante a gesta-
¢do de uma mulher com SD 22q11.2. A hipocalcemia estd presente em até
60% dos individuos e é um importante indicativo da SD 22q11.2.

As informagdes acima sdo do artigo: 22q11.2 Deletion Syndrome
(MCDONALD-MCGINN et al., 2013) e do guia Hipoparatireoidismo: Diagnéstico
e Tratamento (COSTA et al., 2013).

t o et PTH ? intestino, nos ossos e também pela diminuigdo da eliminacdo de calcio
pCI rCI Ormonlo O) pelos rins, o que faz com que a quantidade de calcio disponivel no sangue
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Vocé sabeoque é e
qual a fun¢do do timo?

0 timo, destacado em amarelo na imagem acima, se situa entre os dois
pulmdes e & frente do coracao. E o 6rgdo para o qual os linfécitos T jovens,
produzidos na medula dssea, migram e no qual amadurecem.

0 amadurecimento dos linfocitos é essencial para que eles possam
reconhecer e combater os agentes causadores de doenga que estejam pre-
sentes no nosso organismo. O timo é especialmente importante durante
a infancia e adolescéncia. Na fase adulta, ele sofre uma redugdo no seu
tamanho e na sua funcionalidade. No entanto, o timo segue a enviar sinais
que garantem o correto desempenho dos linfécitos T durante o restante da
vida. Até 80% dos individuos com a Sindrome de Delegao 22q11.2 apre-
sentam alteragdes imunologicas que, muitas vezes, ocorrem em decorrén-
cia da auséncia ou mau desenvolvimento do timo.

As informagdes acima sdo da tese: Avaliagdo da fungdo timica em
pacientes com Sindrome de DiGeorge (FOMIN, 2009)
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O que sao
anomalias
conotruncc's?’

Ventriculo direito

As alteragdes cardiacas podem estar presentes em até 95% dos indi-
viduos com a Sindrome de Delegao 22q11.2. Entre essas alteragdes, as
principais e que sdo indicativas da SD 22q11.2 sdo as anomalias conotrun-
cais. Essas anomalias ocorrem quando existem alteragdes em estruturas
importantes do coragdo, a camara ventricular direita (conus arteriosus) e
as grandes artérias cardiacas (truncus arteriosus), conhecidas como aorta
e artérias pulmonares.

Fazem parte das anomalias conotruncais a tetralogia de Fallot (TOF),
a interrupgéo do arco aortico (IAA), o truncus arteriosus (TA), a comunica-
¢do interventricular com atresia pulmonar (CIV/ AP), a transposi¢édo das
grandes artérias (TGA) e a dupla via de saida do ventriculo direito (DVSVD).

As informagdes acima sdo do artigo: Definition of Conotruncal Anoma-
lies (VAN PRAAGH, 2016) e do Guia de Manejo, disponivel em portugués, na
pagina: www.fcm.unicamp.br/fcm/sites/default/files/paganex/manejo_
del_22q112_final_0.pdf

117



Entre as anomalias palatais e da cavidade oral presentes em até 71%
dos individuos com a Sindrome de Dele¢ao 22q11.2, a mais comum € a
insuficiéncia velofaringea. Esta alteragdo ocorre quando o esfincter velo-
faringeo ndo separa corretamente a cavidade nasal e a oral. A separagéo
dessas duas cavidades é importante tanto para degluticdo quanto para a
fala. Portanto, em individuos com insuficiéncia velofaringea, uma carac-
teristica recorrente é a voz anasalada, produzida pelo escape do ar que
passa pelas cordas vocais para o nariz.

A insuficiéncia velofaringea ocorre devido a presenga de alteragdes
estruturais como palato encurtado, fendas palatais, hipotonia dos muscu-
los da faringe, entre outras. O diagnéstico de insuficiéncia velofaringea é
feito, principalmente, por meio da nasofibrolaringoscopia.

As informagdes acima sdo do Manual MSD (SASAKI, 2019), disponivel
na pagina: www.msdmanuals.com/pt-br/profissional/dist%C3%BArbios-
do-ouvido,-nariz-e-garganta/dist%C3%BArbios-orais-e-far%C3%ADngeos/
insufici%C3%AAncia-velofar%C3%ADngea e do Guia de Manejo, disponivel
em portugués, na pagina: www.fcm.unicamp.br/fcm/sites/default/files/
paganex/manejo_del_22q112_final_0.pdf
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Alfabetizagﬁo 11
saude na

SD 22q11 2

Alfabetizagdo em saude é um termo utilizado para caracterizar a capa-
cidade individual e coletiva de obter e compreender informagdes sobre
salde e servigos de salide. Um pais alfabetizado em saude é aquele que
garante que seus individuos possam compreender instrugdes médicas,
bulas, tomar decisdes com base em informagéo, realizar cuidados preven-
tivos de salde, fazer o melhor uso do sistema de satide, bem como avalia
-lo quando necessario.

Diversos fatores estdo envolvidos na alfabetizagdo em salde, entre
eles fatores sociais e individuais, como educacao, cultura, género, raga
e status socioecondmico. Em uma sociedade desigual como o Brasil, é
importante que as instituicdes e organizagdes responsaveis pelo ofereci-
mento dos servigos de salude fornegam e facilitem o acesso ao conheci-
mento de saude para todos. Tdo importante quanto isso, é sabermos como
esta a alfabetizagdo em saude da populagéo, para que assim medidas pos-
sam ser tomadas para melhora-la, caso necessario.

As informagdes acima séo do artigo: Health Literacy: A Prescription to
End Confusion (NIELSEN-BOHLMAN et al., 2004) e da pagina: www.cdc.gov/
healthliteracy/learn/index.html
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Mobilizagdo e engajamento de maes de filhos e filhas 22q11 vem
sendo realizados ha varios anos através das redes sociais, principalmente
pelo WhatsApp. Em outubro de 2019 um grupo de 4 méaes e um pai da
comunidade 22q11, juntou forgas com o Dr. Diogo Soares e a Dra. Chong
Ae Kim, no Hospital das Clinicas em Sao Paulo para fundar a Associagédo
22q11 Brasil.

A pandemia do Covid 19 atrasou o cronograma, contudo, em novembro
de 2021, a documentagéao necessaria e coleta de assinaturas apresentam
bastante adiantadas para a formagao da Associagao.

Mas afinal qual é a fungdo da Associagdo? Levantamos uma série de
pontos relevantes para essa pergunta:

- Concentrar as informagdes médicas importantes para que as milhares
de familias 22q11 tenham onde buscar ajuda e orientagao.

- Dar apoio emocional as familias 22q11 desde a descoberta do diag-
néstico, como durante a caminhada pela vida com seus filhos e filhas por-
tadores (as).

- Buscar contato com profissionais da saude de diversas especialida-
des para dar suporte técnico no campo da saude como um todo.

- Trabalhar préximo ao poder publico para cobrar, fiscalizar e se mobili-
zar pelas leis que ajudem as pessoas com deficiéncia no Brasil.

- Aproximar-se dos 6érgaos legais para fazer com que as leis ja existen-
tes sejam cumpridas, respeitadas e facilitadas.

- Trabalhar pela constante sociabilizagdo das familias brasileiras 22q11
e integracao entre todos em nossa comunidade.

Autoria do texto: Diretoria Associagao 22q11 Brasil
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Stress em cuidadores

primdrios de pessoas
coma SD 22q11.2

e gt 1 WILEY

Medical, welfare, and educational challenges and psychological
distress in parents caring for an individual with 22q11.2
deletion syndrome: A cross-sectional survey in Japan

eciencigesaude.sd22ql1.2
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Em 2021 foi publicado um trabalho realizado no Japao, sobre os desa-
flos médicos, de bem-estar e educacionais e o sofrimento psicolégico em
pais que cuidam de um individuo com sindrome de delegao 22q11.2. Parti-
ciparam desse estudo 125 cuidadores primarios. Entre os resultados obti-
dos, observou-se sofrimento psicolégico nos pais em associagéo a:

1) Dificuldade de ir a vérias instituigdes médicas — 1 a cada 4 cuidado-
res relatou enfrentar esse desafio;

2) A falta de compreensao da equipe assistencial e a falta de sistemas
de apoio assistencial para a SD 22q11, como: a) falta de informac&o sobre
os sistemas de apoio financeiro para pessoas com a SD 22q11.2; b), falta
de conhecimento por parte de funcionéarios (pessoal da previdéncia e pes-
soal do governo; c) nenhuma creche adequada as caracteristicas e tragos
do individuo com sindrome de delegdo 22q11.2; d) auséncia de suporte
disponivel quando os pais estdo exaustos e precisam de uma pausa € €)
falta de compreensao no local de trabalho - esses desafios foram relatados
por até 50 % dos cuidadores.

Esses resultados sugerem que a melhoria dos servicos de saude e
suporte para pessoas com a SD 22q11.2 precisa andar em paralelo ao ofe-
recimento de suporte para a saude mental da familia.

As informagdes acima sé@o do artigo: Medical, welfare, and educatio-
nal challenges and psychological distress in parents caring for an indivi-
dual with 22q11.2deletion syndrome: A cross-sectional survey in Japan
(Morishima et al., 2021)
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O Projeto Créanio-Face Brasil (PCFB) é uma iniciativa multicéntrica e
multiprofissional em que pesquisadores voluntarios atuam desde 2003.

Projeto Cranio_ Face O objetivo principal é trazer conhecimentos que possam contribuir para a

saude de individuos com anomalias craniofaciais. Como toda doenga rara,
B °I SD 22 11 2 a suspeita clinica e o acesso a investigacdo diagnéstica da SD 22q11.2

rGSI e a q ) nem sempre sd@o simples ou rapidos. No PCFB, ela tem sido continuamente
investigada por meio de diferentes abordagens, entre elas:

- coleta de dados clinicos de maneira padronizada, para identificar os
) sinais clinicos mais relevantes para a suspeita desta condig¢ao clinica e o

E reconhecimento da evolugéo clinica em diferentes aspectos de saude.

- validag@o dos sinais clinicos mais relevantes para a suspeita clinica,
para educacgdo em saude e estudo de custo-efetividade sobre os diferentes
testes laboratoriais diagnosticos.

- concentragao de investigagao laboratorial para todos os centros partici-
pantes do PCFB no Laboratdrio de Citogenética e Citogendmica da Faculdade
de Ciéncias Médicas da Unicamp, para facilitar a aquisigao e uso de reagentes.

Considerando araridade da SD 22q11.2, é preciso um nimero grande de
diagnésticos para conclusdes cientificas. Por este motivo, as abordagens
descritas acima sdo continuas e fazem parte de projetos de pesquisa que
abordam caracteristicas especificas da sindrome e que sé@o apoiados por
agéncias de fomento a pesquisa como a Fapesp, CNPq e Faepex-Unicamp.
Neste contexto, os exames diagndsticos sdo realizados aos sujeitos de
pesquisa sem custo, assim como o aconselhamento genético. Nos quase
20 anos de atuagdo do PCFB, foram realizados cerca de 550 exames.

Saiba mais sobre testes diagndsticos para a SD 22q11.2 no video www.
ecienciaesaude.sd22ql1.2 youtube.com/watch?v=BupbDJHeDY8&list=PLhoFKwCI1jFqvqudMfwYI_

§ ccienciaesaude.sd22qll.2 ScgqSTwpCYE&index=5

127




X

UNICAMP Gl srast.

Uma das iniciativas continuas do Projeto Cranio-Face Brasil é o projeto
intitulado “Base Brasileira de Anomalias Craniofaciais (BBAC)", ativo desde
2008. Na BBAC é registrado de maneira padronizada o quadro clinico inicial
de individuos com suspeita de SD 22q11.2, assim como aspectos de sua
saude ao longo do tempo. A partir desses dados, é realizada a investigagao
laboratorial para a SD 22q11.2 para todos os casos registrados. Com essa
abordagem, é possivel:

- reconhecer as caracteristicas mais importantes da sindrome, para
divulga-las entre os profissionais de saude.

- caracterizar a histéria natural, tanto de cada individuo, como da SD
22q11.2 coletivamente.

- identificar casos em que a suspeita de SD 22q11.2 ndo foi confirmada
e tém necessidade de prosseguir a investigagao laboratorial.

- identificar outras condigdes genéticas que tém quadro clinico pare-
cido, para reconhecimento dos diagnésticos diferenciais da SD 22q11.2.

- caracterizar necessidades de saude deste grupo populacional.

Os exames laboratoriais sé@o realizados em contexto de pesquisa e
foram abordados no texto anterior.

A BBAC foi desenvolvida com apoio do CNPq e sua versao eletronica, a
CranFlow, recebeu apoio do PPSUS-Fapesp, e registrada no Instituto Nacio-
nal de Propriedade Intelectual (INPE) e tem sua licenga gratuita interme-
diada pela INOVA-Unicamp e Funcamp.
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