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1. INTRODUCAO

A APAE - Associacdao de Pais e
Amigos dos Excepcionais nasceu em 1954,
no Rio de Janeiro. E uma organizacdo
social, com objetivo principal de promover
a atencdo integral a pessoa com
deficiéncia, prioritariamente aquela com
deficiéncia intelectual e multipla. A Rede
Apae esta presente, atualmente, em mais
de 2.200 mil municipios em todo o
territério nacional, coordenados por 24
Federagdes Estaduais, abrangendo todos
os estados brasileiros para atender cerca
de 250.000 pessoas com deficiéncia
intelectual e multipla diariamente
(“Apae”, [S.d.]).

Considerdvel quantidade dos
individuos assistidos pela Apae do
municipio de Passos-MG possuem alguma
sindrome genética diagnosticada, tais
como a sindrome de Pitt-Hopkins (PHTS),
a sindrome de De Vivo e a sindrome da
delecao 22q11.2.

Sindrome de Pitt-Hopkins

A PTHS é um raro disturbio de
neurodesenvolvimento autossdmico
dominante, causado por
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haploinsuficiéncia do gene TCF4, essencial
para o desenvolvimento do sistema
nervoso. A sindrome é caracterizada por
atrasos significativos no desenvolvimento
com deficiéncia intelectual moderada a
grave e diferencas comportamentais,
tracos faciais caracteristicas e
hiperventilacdo episédica e/ou apneia
durante a vigilia (SWEETSER et al., 2012).
Além disso, quadros de epilepsia e
padrées respiratérios anormais, como
episédios de hiperventilagdo e apnéia,
podem estar presentes também (DA SILVA
et al.,, [S.d.]; “Sindrome de Pitt Hopkins
Brasil. [Internet] 2022”, [S.d.]).

Sindrome da deficiéncia de GLUT1
(De Vivo)

E causada por mutacgdes
heterozigéticas no gene  SLC2A1,
resultando em transporte prejudicado de
glicose para o cérebro. E caracterizada por
uma baixa concentracao de glicose no
liquido cefalorraquidiano
(hipoglicorraquia) na  auséncia de
hipoglicemia, em combinag¢do com lactato
baixo a normal no liquido
cefalorraquidiano (GRAHAM, 2012). Uma
forma especial de disturbios transitérios
do movimento, a discinesia paroxistica
induzida pelo esforco, epilepsias de
auséncia, particularmente com epilepsia
de auséncia de inicio precoce e epilepsia
de auséncia na infancia, epilepsia
mioclonica astatica, coreoatetose
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episodica e espasticidade e a epilepsia
focal pode ser baseada em um defeito
Glutl (KOCH; WEBER, 2019).

Sindrome da delecdo 22g11.2
(Velocardiofacial)

Tem uma prevaléncia estimada de
1 em 4-6.000 nascidos vivos.
Aproximadamente 60-80% dos pacientes
tém uma malformacdo cardiaca mais
comumente incluindo um subconjunto de
defeitos conotruncais (tetralogia de Fallot,
truncus arteriosus, arco aortico
interrompido tipo B), defeitos do septo
conoventricular e/ou atrial e anomalias do
arco aédrtico (GOLDMUNTZ, 2020).

O quadro clinico da sindrome de
microdele¢dao 22q11.2 é muito variado. As
alteracoes mais frequentes sdo
cardiopatia congénita, alteracbes de
palato e faringe (voz anasalada,
incompeténcia velofaringea, fenda
submucosa de palato, uvula bifida),
dificuldade de aprendizado e
imunodeficiéncia (alteracées de células T).
As caracteristicas faciais sdo microcefalia
(cerca de 40%), nariz proeminente com
base alargada, fenda palpebral estreita e
inclinada para cima, alteracGes de
morfologia das orelhas. (MCDONALD-
MCGINN et al., 1999).

Em virtude das manifestacOes
clinicas relevantes que podem ocorrer
nessas sindromes, o projeto de extensao
objetivou elucidar os profissionais da
Apae/Passos sobre as caracteristicas
clinicas e genéticas das sindromes de Pitt-
Hopkins, De Vivo e da dele¢do 22q11.2.

2.METODOLOGIA

Esse projeto foi realizado pelas
alunas da inicia¢do cientifica de Genética
em conjunto com a iniciagdo cientifica de
Urgéncia e Emergéncia da Faculdade
Atenas/Passos. Consistiu em uma palestra
sobre as caracteristicas genéticas e
clinicas das sindromes citadas e um curso
de primeiros socorros (Urgéncia e

RESIC. Vol. 5n° 1. 2023 - ISSN 2675 - 746X

Emergéncia), realizados nas dependéncias
da Faculdade Atenas. Participaram da
palestra 45 funciondrios da APAE de
Passos/MG.

Baseado em artigos cientificos
originais, as sindromes foram escolhidas
de acordo com as informacdes passadas
pela equipe de enfermagem da Apae
sobre as principais duvidas e dificuldades
dos seus funcionarios no manejo de
primeiros socorros e primeiro contato
emergencial aos frequentadores da
associagao.

3. DISCUSSAO

A palestra sobre as sindromes de
Pitt-Hopkins, De Vivo e Velocardiofacial
para os funcionarios da APAE teve como
funcdo a disseminacdo do conhecimento
de genética dos alunos aos colaboradores
da instituicdo. Existem frequentadores na
APAE com as sindromes supracitadas,
devido a isso, foi proposto esse projeto de
extensdo, visando que os colaboradores
tenham conhecimento a respeito, saibam
identificar as sindromes e manejar as
intercorréncias que possam ocorrer.
Houve discussdao dos temas entre os
alunos e os funcionarios da APAE, o que
evidenciou o interesse dos participantes
que ao final demonstraram gratificagdo
por terem entendido as questdes
expostas. Ademais, é indispensavel
destacar a importancia da extensao, para
disseminacao do conhecimento,
articulagdo pratica do conhecimento
cientifico e da pesquisa com as
necessidades da comunidade onde a
universidade se insere, interagindo e
transformando a realidade social (ARAUJO
et al, 2018). Nesse contexto, destacamos
a relevancia desse projeto ao transmitir os
conhecimentos cientificos em relacdo as
sindromes para os funcionarios da APAE.

4. CONSIDERAGOES FINAIS

A realizacdo de projetos de
extensdo como este apresentam grande
importancia para a sociedade por
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possibilitar a expansdo do conhecimento
e a capacitacdo de profissionais que estao
diretamente inseridos na vivéncia das
sindromes, contribuindo para a prevengao
de agravos e reducdo da
morbimortalidade.
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