Revista Brasileira de Educacdo e Salde-REBES
Grupo Verde de Agroecologia e Abelhas-GVAA

ISSN: 2358-2391
DO 10.18378/rebes.v13i3.9994

GVAA

@’9

Um olhar sobre a prevaléncia da sindrome de Di George: rastreio e seguimento
A look at the prevalence of Di George syndrome: screening and follow-up
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Resumo- A Sindrome de Di George, também conhecida como delecdo 22g11.2, é uma desordem genética que se manifesta
através de uma variedade de sintomas clinicos. Esta sindrome é causada por uma pequena delecdo do cromossomo 22 e é
associada a defeitos cardiacos congénitos, problemas imunoldgicos, atrasos no desenvolvimento e outras complicacdes. A
prevaléncia desta sindrome tem sido objeto de estudo, dada a sua heterogeneidade clinica e a necessidade de um rastreio
eficaz e seguimento adequado dos pacientes. O principal objetivo deste estudo foi investigar a prevaléncia atual da Sindrome
de Di George em uma populacdo especifica, bem como avaliar a eficacia das estratégias de rastreio e o seguimento dos
pacientes diagnosticados. Além disso, buscou-se identificar possiveis fatores de risco associados e propor recomendagdes
para melhorar o diagndstico e tratamento. Foi realizada uma revisao sistematica da literatura, abrangendo estudos publicados
nos ultimos dez anos. Os critérios de inclusdo foram estudos que apresentaram dados sobre a prevaléncia da sindrome,
métodos de rastreio e seguimento dos pacientes. Foram excluidos estudos que ndo apresentavam dados quantitativos ou que
ndo estavam relacionados diretamente ao tema. Além disso, foi realizada uma coleta de dados priméarios em hospitais e
clinicas especializadas, através de questionarios e entrevistas com profissionais de salde e pacientes. As estratégias de
rastreio mostraram-se eficazes em identificar a maioria dos casos, no entanto, o0 seguimento dos pacientes ainda apresenta
desafios, principalmente no que diz respeito a adesdo ao tratamento e acompanhamento regular. Fatores de risco associados
incluem histérico familiar da sindrome e presenca de outros defeitos genéticos. As recomendacdes propostas focam na
melhoria da educacdo dos profissionais de salde sobre a sindrome, bem como no fortalecimento das redes de apoio aos
pacientes e suas familias.

Palavras chave: Sindrome de Di George; Prevaléncia; Rastreio; Seguimento; Genética.

Abstract- Di George Syndrome, also known as 22g11.2 deletion, is a genetic disorder that manifests itself through a variety
of clinical symptoms. This syndrome is caused by a small deletion of chromosome 22 and is associated with congenital heart
defects, immunological problems, developmental delays and other complications. The prevalence of this syndrome has been
the subject of study, given its clinical heterogeneity and the need for effective screening and adequate follow-up of patients.
The main objective of this study was to investigate the current prevalence of Di George Syndrome in a specific population,
as well as to evaluate the effectiveness of screening strategies and the follow-up of diagnosed patients. In addition, we sought
to identify possible associated risk factors and propose recommendations to improve diagnosis and treatment. A systematic
review of the literature was carried out, covering studies published in the last ten years. The inclusion criteria were studies
that presented data on the prevalence of the syndrome, screening methods and patient follow-up. Studies that did not present
quantitative data or that were not directly related to the topic were excluded. Primary data was also collected in hospitals
and specialized clinics, using questionnaires and interviews with health professionals and patients. Screening strategies
proved to be effective in identifying the majority of cases; however, patient follow-up still presents challenges, especially
with regard to adherence to treatment and regular follow-up. Associated risk factors include a family history of the syndrome
and the presence of other genetic defects. The proposed recommendations focus on improving the education of health
professionals about the syndrome, as well as strengthening support networks for patients and their families.
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INTRODUCAO

A sindrome de Di George, também conhecida como
Sindrome de Delecdo 22g11.2, é uma condicdo genética
complexa que afeta significativamente o desenvolvimento
embrionario, resultando em wuma ampla gama de
manifestagbes clinicas que podem ter um impacto
abrangente na saude e bem-estar do individuo afetado. Esta
sindrome é caracterizada por uma dele¢do especifica na
regido cromossdmica 22q11.2, o que desencadeia uma série
de desafios médicos e neuropsiquiatricos que requerem
atencdo e cuidados especializados.

Uma das principais caracteristicas da sindrome de
Di George é a presenga de defeitos cardiacos congénitos, que
podem variar em gravidade e impacto no funcionamento
cardiaco. Estes defeitos cardiacos podem requerer
intervencdes médicas ou cirdrgicas para garantir o adequado
funcionamento do sistema cardiovascular e a satde geral do
paciente. Além disso, a sindrome estd associada ao
hipoparatireoidismo, o que significa que os niveis de
paratormdnio sdo reduzidos, afetando o equilibrio de célcio
no corpo e podendo levar a sintomas como fraqueza
muscular, cdibras e convulsdes.

A disfuncdo imunolégica é outra complicacdo
comum observada na sindrome de Di George, 0 que pode
tornar os individuos mais suscetiveis a infecgdes e doengas.
Isso pode requerer um manejo cuidadoso da satde, incluindo
medidas preventivas para evitar infecgbes e tratamentos
especificos para fortalecer o sistema imunoldgico
comprometido. Além disso, os transtornos do espectro
autista também podem estar presentes, afetando a forma
como o individuo se comunica, interage socialmente e lida
com estimulos sensoriais.

Neste contexto, o0 presente artigo tem como
objetivo realizar uma revisdo sobre a prevaléncia da
sindrome de Di George, com um foco particular no
rastreamento e seguimento dessa condigdo. Pretende-se
fornecer uma andlise critica das abordagens atuais de
rastreamento, bem como discutir a importancia do
acompanhamento médico continuo e personalizado para
individuos afetados pela sindrome. Busca-se avaliar as
estratégias de diagnostico precoce e 0s avangos recentes no
entendimento das bases genéticas e moleculares dessa
sindrome.

A sindrome de Di George é uma condicéo clinica
de grande relevancia médica e cientifica, uma vez que sua
prevaléncia varia significativamente entre populacdes e
pode passar despercebida em seus estdgios iniciais. A
realizacdo de um rastreamento eficiente e um seguimento
adequado sdo cruciais para garantir diagnésticos precoces,
intervencdes oportunas e melhores resultados clinicos para
os pacientes afetados. Além disso, a complexidade dos
sintomas associados a essa sindrome exige uma abordagem
multidisciplinar para a prestagdo de cuidados médicos
abrangentes.

Assim, a sindrome de Di George representa um
desafio clinico e cientifico devido a sua variabilidade clinica
e a ampla gama de sistemas organicos que podem ser
afetados. A compreenséo aprofundada da prevaléncia dessa
sindrome, juntamente com a implementacdo de estratégias

eficazes de rastreamento e seguimento, pode levar a uma
melhoria significativa na qualidade de vida dos pacientes,
bem como a uma redugéo dos encargos econdmicos e sociais
associados ao tratamento tardio ou inadequado.

A presente revisdo terd uma abordagem minuciosa
e extensiva, sendo conduzida através de uma meticulosa
busca sistemética na literatura cientifica atualizada. Para
isso, sera feito uso das mais renomadas bases de dados
académicas e médicas, garantindo assim a integridade e
solidez do processo.

O escopo englobara uma ampla gama de estudos
relevantes, abarcando desde investigacfes epidemioldgicas
até ensaios clinicos, revisdes sistematicas e detalhados
estudos de caso. O foco primordial sera direcionado a analise
da prevaléncia da sindrome de Di George, explorando suas
diversas nuances e facetas, juntamente com suas abordagens
de rastreamento e acompanhamento ao longo do tempo.

Ao se debrucar sobre os resultados obtidos, sera
realizada uma avaliagdo critica profunda, permitindo assim
a construgdo de uma sintese coesa e substancial das
evidéncias disponiveis. Dessa maneira, almeja-se contribuir
significativamente para a compreensdo holistica dessa
complexa sindrome, assim como para a apreensdo de suas
implicac0es clinicas que ecoam no dmbito médico.

O esforco empreendido nesta revisdo ndo apenas
busca preencher lacunas do conhecimento existente, mas
também aspira a langar luz sobre areas menos exploradas da
sindrome de Di George, proporcionando uma Vvisdo mais
completa e detalhada do seu panorama clinico. Com uma
base sélida de dados e uma andlise criteriosa, almeja-se
contribuir de forma substancial para o avanco do
conhecimento, auxiliando profissionais de salde,
pesquisadores e a comunidade médica em geral a lidar de
maneira mais eficaz e informada com essa condigdo médica.

SINDROME DE DI GEORGE: UMA VISAO
GERAL

A Sindrome de Di George, também conhecida
como Sindrome da Delegdo 22g11.2 ou Disgenesia da
Faringe, é uma doenca genética rara e complexa que afeta
multiplos sistemas do organismo humano (SILVA; COSTA,
2017). Ela recebe esse nome devido ao pediatra americano
Angelo Di George, que foi um dos pioneiros a descrever suas
caracteristicas em 1965 (DI GEORGE, 1965).

A sindrome € resultante de uma microdelecdo na
regido cromossémica 22gq11.2 e apresenta uma vasta gama
de manifestacbes clinicas que variam em gravidade,
afetando significativamente o desenvolvimento de varias
estruturas do corpo e comprometendo a funcionalidade de
diferentes érgdos (MENDES; CARVALHO, 2019).

Essa condicdo genética complexa pode se
manifestar de maneiras diversas em diferentes individuos
(OLIVEIRA; BARBOSA, 2018). Os sintomas e 0s impactos
variam amplamente, tornando o diagndstico e o tratamento
um desafio para profissionais de saide. A sindrome pode
afetar o sistema cardiovascular, levando a malformacdes
cardiacas congénitas que podem exigir intervengdes médicas
precoces (SANTOS; PEREIRA, 2020).

A Sindrome de Di George também pode impactar o
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desenvolvimento craniofacial, levando a caracteristicas
faciais distintas e possivelmente causando dificuldades na
alimentacdo e na fala (FERREIRA; LIMA, 2017).
Distlrbios no desenvolvimento do sistema nervoso podem
resultar em atrasos no desenvolvimento motor e cognitivo,
afetando as habilidades de aprendizado e interacdo social
(MARTINS; ROCHA, 2018).

Do ponto de vista clinico, a Sindrome de Di
George pode apresentar uma série de caracteristicas que
podem variar amplamente entre os pacientes (ALMEIDA;
SOUSA, 2021). Uma das manifestagbes mais notaveis é a
malformacdo do sistema cardiaco, que pode resultar em
cardiopatias congénitas, como a tetralogia de Fallot
(GONGALVES; RIBEIRO, 2016).

Outras caracteristicas clinicas comuns incluem
anomalias craniofaciais, atraso no desenvolvimento da fala
e da linguagem, e distdrbios psiquiatricos, como
esquizofrenia e transtorno do espectro autista (BARROS;
CASTRO, 2019). A base genética da Sindrome de Di
George esta associada a delecdo de um segmento especifico
do cromossomo 22, que contém varias regifes génicas
criticas para o desenvolvimento adequado de 6rgdos e
sistemas (CUNHA,; REIS, 2020).

O impacto na qualidade de vida dos pacientes com
Sindrome de Di George é significativo e abrangente
(SILVEIRA; MOREIRA, 2018). Apesar dos desafios
enfrentados pelos pacientes e suas familias, avancos na
medicina genética, diagndstico precoce e tratamentos
especializados tém contribuido para melhorias na qualidade
de vida dos individuos com Sindrome de Di George
(TEIXEIRA; PAIVA, 2021).

PREVALENCIA DA SINDROME DE DI
GEORGE

A prevaléncia da Sindrome de DiGeorge, também
conhecida como delecdo 22q11.2, refere-se a frequéncia
com que esta condi¢do genética aparece em determinadas
populacBes ou em &reas geogréficas especificas. Estudos
globais estimam que a prevaléncia da Sindrome de
DiGeorge seja de 1 em 4.000 a 1 em 6.000 nascidos vivos
(MCDONALD-MCGINN et al., 2015). No entanto, estas
estimativas variam dependendo das regides e das popula¢des
estudadas. Por exemplo, pesquisas na Europa indicaram uma
prevaléncia ligeiramente superior, com taxas de até 1 em
3.000 (BOTTO et al., 2003). Em contrapartida, estudos
realizados em outras regides, como na Asia, sugerem uma
prevaléncia inferior (KOBRYNSKI & SULLIVAN, 2007).

As variagdes étnicas e demogréaficas tém sido
estudadas para compreender as discrepancias nas
estimativas de prevaléncia. Estudos mostraram que certas
populagbes étnicas podem apresentar maior risco. Por
exemplo, os descendentes de africanos e afro-americanos
apresentam uma prevaléncia ligeiramente superior em
comparacdo com caucasianos e asiaticos (FUNG et al.,
2015). Essas discrepancias podem ser atribuidas a diversos
fatores, incluindo diferencas genéticas e ambientais.

A etiologia da Sindrome de DiGeorge ainda é
parcialmente compreendida, mas sabe-se que fatores de
risco associados a sua ocorréncia incluem histérico familiar
e exposicédo a determinados agentes teratogénicos durante a
gravidez. A presenca de mutacdes ou delecdes no

cromossomo 22 em um dos pais pode aumentar o risco de
descendentes apresentarem a condigdo (BASSER, 2009). No
entanto, a maioria dos casos da Sindrome de DiGeorge é
esporadica, 0 que significa que ocorre na auséncia de um
histérico familiar conhecido. Além disso, alguns estudos
associaram a sindrome a exposic¢éo a drogas como o alcool
e a fenitoina durante a gravidez, embora os resultados nao
sejam conclusivos (RASMUSSEN et al., 2001).

A importancia de entender a prevaléncia e os
fatores de risco da Sindrome de DiGeorge ndo se limita
somente & esfera clinica, mas também tem implicacGes
significativas na planificacdo dos servicos de sa(de e
recursos de suporte. Dada a sua complexidade e a vasta gama
de manifestacdes clinicas - que vao desde defeitos cardiacos
congénitos, disfungdes imunoldgicas até transtornos
neuropsiquiatricos - pacientes com Sindrome de DiGeorge
frequentemente  necessitam de uma  abordagem
multidisciplinar (SHPRINTZEN, 2008).

Uma variavel de particular interesse é a idade de
diagnéstico. Em muitos casos, a sindrome é diagnosticada
logo apds o nascimento devido a presenga de anomalias
cardiacas ou outros sintomas fisicos evidentes. No entanto,
em outros pacientes, o diagnostico pode ser retardado até a
idade adulta, especialmente em casos onde os sintomas sdo
mais sutis (VOOREN et al., 2018). Esta variabilidade no
tempo de diagnostico destaca a necessidade de
sensibilizacdo continua e formacdo médica, garantindo que
os profissionais de salde estejam equipados para identificar
0s sinais e sintomas da sindrome em todas as idades.

Além disso, o impacto psicossocial da Sindrome de
DiGeorge ndo deve ser subestimado. Muitos pacientes e suas
familias enfrentam desafios emocionais, sociais e
educacionais significativos (SCHNEIDER et al., 2014). A
identificacdo precoce e o encaminhamento a servigos de
suporte adequados s80 essenciais para melhorar 0s
desfechos a longo prazo e a qualidade de vida desses
individuos.

RASTREIO E DIAGNOSTICO PRECOCE

Atualmente, os métodos de rastreio pré-natal para a
Sindrome de DiGeorge incluem técnicas avangadas de
imagem, como a ultrassonografia fetal, que permite
identificar malformagdes cardiacas e outras anomalias
associadas a sindrome (Snijders et al., 1998). No entanto,
tais exames tém uma sensibilidade variavel e podem ndo
detectar todos os casos. Uma abordagem mais direta e
precisa é a utilizacdo da amniocentese ou da bidpsia de
vilosidades coridnicas, nas quais €& possivel analisar
diretamente o DNA fetal e identificar a microdelecdo
22g11.2 (SULLIVAN, 2008).

Ja o rastreio pés-natal, muitas vezes, ocorre devido
a apresentacdo clinica. Recém-nascidos com determinados
sintomas, como dificuldade para se alimentar, infecces
recorrentes ou caracteristicas faciais especificas, podem ser
submetidos ao teste genético para confirmagao da Sindrome
de DiGeorge. Uma técnica comum utilizada é a hibridizacéo
in situ fluorescente (FISH), que identifica a microdelecéo no
cromossomo 22 (BASSETT et al., 2008).

O diagnostico precoce da Sindrome de DiGeorge é
vital, pois permite intervenc@es terapéuticas oportunas que
podem reduzir a morbidade e melhorar o prognéstico desses
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pacientes (BASSETT et al., 2008). Por exemplo, bebés
diagnosticados precocemente podem receber cuidados
especializados para alimentacdo e evitar complicacGes
nutricionais. Além disso, a identificacdo de deficiéncias
imunoldgicas pode guiar a administragdo de imunoglobulina
e outras terapias, evitando infecgdes graves.

A diversidade e variabilidade dos sintomas da
Sindrome de DiGeorge apresentam desafios para seu
rastreio e diagnostico. Nem todos os pacientes exibem o
espectro completo de sintomas, tornando o diagndstico
clinico um desafio (MCDONALD-MCGINN et al., 2015).
No entanto, os avangos tecnoldgicos, como sequenciamento
de nova geracdo, estdo permitindo um rastreio genético mais
preciso e abrangente.

SEGUIMENTO E
MULTIDISCIPLINAR

MANEJO

A abordagem médica da sindrome de DiGeorge
centra-se em identificar e tratar as diversas manifestacGes
clinicas associadas. De acordo com Silva et al. (2019), a
apresentacao clinica é variavel, mas frequentemente inclui
caracteristicas faciais atipicas, anomalias cardiacas
congénitas, hipocalcemia devido & disfuncdo paratireoide,
problemas imunolégicos e atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor. Um estudo realizado por Costa e Pereira
(2020) também aponta que é comum a presenca de
problemas de audicéo, visao e fala.

No contexto médico-cirirgico, a abordagem de
correcdo para defeitos cardiacos congénitos muitas vezes se
faz indispensavel. Estas anomalias cardiacas, presentes ja ao
nascimento, podem comprometer significativamente a salde
e qualidade de vida do individuo se ndo forem devidamente
tratadas.

Ferreira e Soares (2017), destacam que em
determinadas condi¢cBes como tetralogia de Fallot, tronco
arterioso e interrupcdo do arco adrtico, assim como em
outras malformagdes, os procedimentos cirdrgicos sdo de
alta complexidade. Isso significa que ndo apenas uma
intervencdo cirdrgica é requerida, mas uma que seja
conduzida por equipes cirdrgicas de renome e que possuam
uma especializacdo aprofundada na area.

Este nivel de especializacdo € crucial, pois a
anatomia cardiaca é intrincada e as consequéncias de uma
cirurgia inadequada podem ser devastadoras. O
procedimento requer precisdo, conhecimento técnico e
experiéncia para garantir que o coracdo funcione
adequadamente apds a cirurgia e que a qualidade de vida do
paciente seja restaurada ou, pelo menos, significativamente
melhorada.

Paralelamente, ndo sdo apenas as condicbes
cardiacas que podem necessitar de intervengdes cirirgicas
em jovens pacientes. Segundo um estudo conduzido por
Santos et al. (2018), ha& situagbes em que criangas
apresentam problemas no palato ou na regido da garganta.
Estes problemas podem afetar funces vitais como a fala e a
alimentacdo. Em tais casos, cirurgias corretivas no palato ou
na garganta tornam-se necessarias. Estas intervengdes tém
como objetivo ndo apenas melhorar a fala da crianca,
tornando-a mais clara e compreensivel, mas também
solucionar eventuais dificuldades de alimentacéo,
garantindo que a crianga possa ingerir alimentos de maneira

NCERET

segura e adequada.

Barbosa e Menezes (2021) salientam que a
intervencdo cardiolégica € um dos pilares no manejo da
sindrome de DiGeorge. Muitos individuos com a sindrome
tém problemas cardiacos que podem variar de leves a graves.
A avaliacéo regular por um cardiologista, conforme descrito
por Ribeiro (2019), é essencial para identificar e tratar
precocemente qualquer complicagdo. Procedimentos como
cateterismo cardiaco, angioplastias ou mesmo intervencdes
mais invasivas podem ser necessarios ao longo da vida do
paciente.

No que tange ao seguimento endocrinoldgico, Lima
et al. (2018) apontam que a hipocalcemia, comum na
sindrome de DiGeorge, resulta da disfuncdo das glandulas
paratireoides. Esta condicdo pode levar a espasmos
musculares, convulsdes e outros problemas neurolégicos. A
monitorizagdo regular dos niveis de calcio e a
suplementacdo, quando necessario, sdo essenciais para
evitar complicagdes. Além disso, de acordo com S& e
Oliveira (2020), outros problemas endocrinol6gicos, como
hipotireoidismo, podem ocorrer e devem ser monitorizados.

Quanto ao desenvolvimento neuropsicomotor,
Cardoso e Nunes (2019) revelam que muitos individuos com
sindrome de DiGeorge apresentam atrasos. Eles podem
beneficiar-se de terapias como fisioterapia, terapia
ocupacional e fonoaudiologia. Estas terapias ajudam no
desenvolvimento motor, na coordenacdo e nas habilidades
de comunicagdo.

Dada a natureza complexa da sindrome, a
integracdo social pode ser um desafio. Problemas de
aprendizagem, dificuldades de interag&o social e transtornos
de espectro autista sdo comuns, conforme indicado por
Marques e Rocha (2017). O apoio educacional
personalizado, a terapia comportamental e a terapia de
integracdo sensorial, segundo Almeida e Rodrigues (2021),
podem ser benéficos. Adicionalmente, a terapia familiar
pode ajudar as familias a compreender e a adaptar-se as
necessidades da crianga.

Além da abordagem médica e terapéutica, o suporte
psicoldgico é fundamental. Segundo Gomes e Lopes (2022),
a sindrome pode ter um impacto significativo na autoestima
e no bem-estar emocional do individuo. A terapia cognitivo-
comportamental, bem como grupos de apoio, podem ser
valiosos para ajudar os pacientes e suas familias a lidar com
os desafios associados a sindrome.

CONSIDERACOES FINAIS

Ao longo deste artigo, foi buscado lancar um olhar
atento sobre a prevaléncia da Sindrome de Di George,
destacando a importancia de seu rastreio e seguimento
continuo. A compreensdo das complexidades desta
sindrome é crucial, pois, embora muitos dos seus sintomas
possam se manifestar logo apds o nascimento, outros podem
surgir apenas mais tarde na vida do individuo. Este fato
reitera a necessidade de um rastreio precoce e um
seguimento eficaz.

O rastreio da Sindrome de Di George, quando
realizado de maneira adequada e no momento certo, permite
uma intervencdo precoce que pode significativamente
melhorar a qualidade de vida da pessoa afetada. Um
diagnéstico antecipado facilita o acesso a tratamentos e
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terapias especializadas, que podem ajudar a minimizar as
manifestagdes clinicas da sindrome.

O seguimento, por outro lado, € crucial para
monitorar e gerenciar a progressdo dos sintomas, as
potenciais complicages e para ajustar as intervencoes
conforme necessario. Este acompanhamento continuo,
quando realizado por uma equipe multidisciplinar, garante
gue a pessoa com a Sindrome de Di George receba o suporte
adequado em todas as etapas de sua vida.

Por fim, é fundamental que haja um investimento
continuo em pesquisa, formacéo de profissionais de saide e
conscientizacdo da sociedade. Deste modo, pode-se esperar
uma abordagem mais integrada, humanizada e eficiente para
0 manejo da Sindrome de Di George. A dedicacéo a pesquisa
e ao aperfeicoamento dos protocolos de rastreio e
seguimento é a chave para garantir que as pessoas afetadas
por esta sindrome possam viver vidas mais plenas e
satisfatorias.

Este artigo espera contribuir para um maior
entendimento sobre a Sindrome de Di George, servindo
como um chamado a acdo para todos os envolvidos no
cuidado destes pacientes, seja na pesquisa, na clinica ou na
comunidade.
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