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O Hospital de Reabilitagdo de Anomalias Craniofaciais da Universidade de Sao Paulo
(HRAC-USP), Centro de Exceléncia e Referéncia Nacional e Internacional, tem sua estrutura
voltada a abordagem interdisciplinar de pacientes com anomalias craniofaciais, as quais incluem
fissuras labiopalatinas, fissuras atipicas, craniossinostoses, defeitos de linha média craniofacial
com hipotelorismo e hipertelorismo ocular, anomalias de primeiro e segundo arcos branquiais e
deficiéncia auditiva. Estas anomalias/defeitos, por si s8, sdo raros e complexos e, podem, ainda,
fazer parte de varios quadros sindrémicos, os quais se distribuem dentro de um universo clinico
e etiolégico varidvel (ambientais, génicas e cromossémicas), podendo representar quadros
isolados na familia ou com padrao de recorréncia. Esta heterogeneidade d4 uma idéia geral da
complexidade do estudo sindromolégico destas condicdes e da identificacdo precisa de cada
sindrome. Uma vez que portadores destes quadros requerem atendimento diferenciado e
conduta terapéutica peculiar, o esclarecimento diagnéstico é de grande importancia neste
processo.

O Servico de Genética Clinica do HRAC-USP vem, ha anos, trabalhando neste sentido,
com objetivo de, ndo somente, propiciar um adequado aconselhamento genético aos pacientes
e familiares, mas ainda, fornecer subsidios para os demais profissionais envolvidos no
tratamento do paciente.

Considerando o universo de pacientes matriculados neste Hospital, cerca de 20%
apresentam multiplas anomalias associadas tanto a fissura labiopalatina como a deficiéncia
auditiva. Para a definicdo diagnéstica dos quadros complexos, a atuacdo do profissional da area
de Genética Clinica compreende desde avaliagdo clinica junto ao paciente e solicitacdo de
exames complementares, até busca em programas computadorizados especificos da area e
levantamento de literatura pertinente. Como parte dos exames complementares, o estudo
citogenético da suporte, por meio do emprego de técnicas convencionais, ao diagnostico dos
pacientes da clinica genética e/ou das diferentes clinicas da Instituicdo, portadores de déficits

cognitivos, dificuldades de aprendizagem e disturbios da comunicacdo humana associados, ou
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ndo, a dismorfias craniofaciais. Com a evolucdo do conhecimento genético, crescente nos
ultimos anos, novas técnicas de citogenética e de genética molecular foram estabelecidas e
tornaram-se fundamentais no diagndéstico de determinadas sindromes. Em adicdo, a
disponibilidade de dados do genoma humano, bem como o avanco das técnicas de biologia
molecular, tém possibilitado o estudo de genes relacionados as anomalias craniofaciais,
contribuindo com o esclarecimento diagnéstico e o aconselhamento genético adequado.

Além do trabalho assistencial, o Servico de Genética Clinica do HRAC-USP desempenha
papel relevante na area de pesquisa, contribuindo com a divulgacdo cientifica de estudos
genético-clinicos e moleculares, realizados por profissionais do Servico e em parceria com
grupos de pesquisadores nacionais e internacionais. Desempenha, ainda, atividade de ensino,
incluindo contribuicdo na formagdo do aluno de graduacdo (iniciacdo cientifica) e de pods-
graduacdo (lato sensu e stricto sensu) por meio de orientagdo de projetos de pesquisas
cientificas, bem como ministrando aulas junto ao Programa de Po6s-Graduacdo desta
Instituicdo. Dessa forma, o Servico de Genética Clinica do HRAC-USP tem contribuido com os
diferentes programas e pesquisas desenvolvidas em diversas areas do Hospital que necessitam
de informacdes genéticas-clinicas. Diante deste fato, viu-se a necessidade de se criar, junto ao
Centro de Processamento de Dados do HRAC, um programa especifico para a informatizacgao
de dados genético-clinicos (Banco de Dados especifico da 4rea), em atividade ha,
aproximadamente, dez anos. Tanto a inclusao de dados, quanto as atualiza¢des do cadastro,
sdo de responsabilidade exclusiva dos profissionais do Servico de Genética Clinica do HRAC-
USP. Este cadastro disponibiliza informagdes para os profissionais da Instituicdo, por meio da
rede de computadores (sistema intranet), dando suporte para projetos de pesquisa em
andamento. Este sistema estd integrado a Base de Dados do HRAC, administrado pelo Sistema

de Gerenciamento de Banco de Dados de Pacientes (GANDHI).
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