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RESUMO

As doencas genéticas raras sdo condicdes frequentemente associadas com
limitacOes fisicas, intelectuais, sensoriais e/ou comportamentais, sendo que a maioria
delas afeta criancas. Manifesta¢g@es bucais como alteragdo de mucosa, cérie dentéria,
limitacdo de abertura bucal, anomalias dentarias, ma oclusdo, macroglossia e
respiracdo bucal s&o comuns em nesta parcela da populagdo. Na maioria das vezes,
no entanto, esses individuos apresentam muita dificuldade de acesso ao tratamento
odontoldgico adequado. A Osteogénese Imperfeita (Ol) e as Mucopolissacaridoses
(MPS) fazem parte do grupo de doencas genéticas raras que afetam o
desenvolvimento esquelético. O conceito de cuidado multidisciplinar é amplamente
discutido nas praticas na area da saude. Um dos desafios dos profissionais de saude
que atuam em equipes multiprofissionais refere-se a integracao da equipe de trabalho,
encontrando dificuldades nesse processo, principalmente no que concerne a equipe
de saude bucal. Esta pesquisa objetivou identificar os fatores associados ao ato das
criancas e adolescentes com doencas genéticas raras serem indicadas ao dentista
pela equipe multiprofissional. O estudo foi desenvolvido a partir de um banco de dados
cujas informacdes foram coletadas em 2019 no Brasil. Foi realizado um estudo
transversal com uma amostra de conveniéncia de 87 criancas e adolescentes com
doencas genéticas raras [MPS (n=26) / Ol (n=61)] e os pais/responsaveis. A amostra
foi selecionada em ambulatérios médicos de servigos especializados ou de referéncia
em doencas raras, de cinco estados brasileiros localizados nas regides Sudeste e
Nordeste (Ceard, Espirito Santo, Minas Gerais, Rio de Janeiro e Sdo Paulo). Os
pais/responsaveis responderam um questionario estruturado sobre o filho com
condicdo rara [aspectos individuais e sociodemograficos (sexo, idade, cor da pele,
renda familiar) e histéria médica e odontolégica do filho (dor de dente nos ultimos 12
meses e indicagdo por algum profissional para ir ao dentista). O tipo de condicéo rara
(MPS ou Ol) foi confirmado pelo prontuario médico do paciente. A crianga/adolescente
foi examinada quanto a ma oclusdo, anomalias dentarias, experiéncia de carie
dentaria e gengivite. Previamente a coleta de dados, trés examinadoras passaram
pelo processo de calibracdo intra e inter examinador. Apés a fase de calibracdo, foi
realizado um estudo piloto. A pesquisa foi aprovada pelo Comité de Etica da UFMG.
Os dados foram analisados por meio do software Statistical Package for the Social
Sciences (SPSS for Windows, versdo 26.0). Foram realizadas andlises univariada,
bivariada e multivariada dos dados, considerando-se uma confiabilidade de 95%. A
faixa etéria dos participantes foi de dois a 21 anos (média: 10,4 anos /+5,6). De acordo
com as respostas, 17,3% das criancas e adolescentes com doencas raras (n=15)
nunca tinham ido ao dentista. O motivo da maioria das consultas odontoldgicas foi
profilaxia bucal ou manutencéo preventiva (62,1%). Sobre a indicacdo odontoldgica
pela equipe multiprofissional para levar a crianga/adolescente ao dentista, segundo
relato dos pais/responsaveis, 29,9% deles nunca receberam indicacdo de nenhum
profissional para levar o filho ao dentista. O grupo de participantes do sexo feminino
apresentou 2,67 vezes mais chance de ter sido indicado para consulta odontoldgica
do que os participantes do sexo masculino (IC95%: 0,96-7,42). As
criangas/adolescentes que os pais relataram histéria de dor de dente apresentaram
7,74 vezes mais chance de terem sido indicadas pela equipe multiprofissional para o
atendimento odontolégico (1,61-37,14). Concluiu-se que criangas e adolescentes com
doenca rara que eram do sexo feminino e tinham historia de dor de dente



apresentaram maior chance de terem recebido indicacdo da equipe multiprofissional
para buscarem atendimento odontologico.

Palavras-chave: Doencas raras. Saude bucal. Equipe multiprofissional. Criangas com
deficiéncia. Odontologia para pessoas com deficiéncia. Mucopolissacaridoses.
Osteogénese imperfeita.



ABSTRACT

Interface of dentistry in the multiprofessional team that cares for children
adolescents with rare genetic diseases

The rare genetic diseases are chronic, degenerative, progressive, and even disabling.
They are diseases often associated with physical, intellectual, sensory and/or
behavioral limitations, most of affect children. Oral manifestations such alterations in
oral mucosa, dental caries experience, limited mouth opening, dental anomalies,
malocclusion, macroglossia and mouth breathing are common in this portion of the
population. Majority of the time, however, these individuals have great difficulty in
accessing adequate dental treatment. Osteogenesis Imperfecta (OI) and
Mucopolysaccharidoses (MPS) are part of the group of rare genetic diseases that
affect skeletal development (bone and articular structure). The concept of
multidisciplinary care is widely discussed in health practices. One of the challenges for
the health professionals be able be working in multiprofessional teams refers to the
integration of the work team, encountering difficulties in this process, especially
regarding the oral health team. This research aimed to identify factors associated with
the fact that children and adolescents with rare genetic diseases are referred to the
dentist by the multiprofessional team. The study was developed from a database
whose information was collected in 2019. A cross-sectional study was conducted with
a convenience sample of 87 children and adolescents with rare genetic diseases [MPS
(n=26) / Ol (n=61)] and their parents/guardians. The sample was selected from
specialized medical outpatient clinics or reference services in rare diseases, from five
Brazilian states (Ceard, Espirito Santo, Minas Gerais, Rio de Janeiro, and S&o Paulo).
The parents/guardians answered a questionnaire about the child with rare disease
[individual and sociodemographic aspects (gender, age, skin color, family income)] and
the child's medical and dental history (toothache in the last 12 months and indication
by some professional to go to the dentist). The type of rare disease (MPS or Ol) was
confirmed by the patient's medical records. The child/adolescent was examined for
malocclusion, dental anomalies, dental caries experience and gingivitis. Before data
collection, three examiners was submitted an intra- and inter-examiner calibration
process. (Kappa values between 0.78 and 1.00 for the clinical conditions investigated).
After the calibration phase, a pilot study was conducted. The data were analyzed using
the Statistical Package for the Social Sciences software (SPSS for Windows, version
26.0). Univariate, bivariate, and multivariate analyses of the data were performed,
considering a reliability of 95%. The age range of children/adolescents was from two
to 21 years (mean: 10.4 years /£5.6) and 17.3% of them had never gone to the dentist.
The reason for most dental appointment was oral prophylaxis/preventive maintenance
(62.1%). According to the parents/guardians, 29.9% of the children/adolescent had
never been indicated to a dental appointment by multiprofessional team. Female
patients were 2.67 times more likely to be referred to the dentist (95%CI:0.96-7.42).
Children/adolescents with a history of toothache had a 7.74 times higher chanc
being indicated by the multiprofessional team for dental care (95%CI:1.61-37.14). ..
study showed that female children and adolescents with rare genetic diseases ar...
with a history of toothache were more likely

to receive indication from the multiprofessional team to look for dental care. The
present study found that female children and adolescents with rare genetic diseases



and with a history of toothache were more likely to receive indication from the
multiprofessional team to look for dental care.

Keywords: Rare diseases. Dental health. Patient care team. Disabled children. Dental
care for disabled. Mucopolysaccharidoses. Osteogenesis imperfecta.
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1 INTRODUCAO

Uma doencga é considerada rara quando atinge até 65 pessoas a cada 100 mil
individuos (BRASIL, 2014a; 2019; EUROPEAN ORGANIZATION FOR RARE
DISEASES-EURORDIS, 2017; WORLD HEALTH ORGANIZATION-WHO, 2013a).
Estimar a prevaléncia de enfermidades raras € uma atividade desafiadora,
especialmente pela diversidade dos dados, de fontes de informacéo e dificuldade em
padronizacdo desses dados (WAKAP et al., 2020). Individualmente, uma doenca rara
apresenta baixa prevaléncia. Mas, quando agrupada a outras condicfes raras, 0
impacto epidemiolégico € bastante significativo e assume proporcao de problema de
salde publica (FELIX et al., 2022; FRIEDLANDER et al., 2022; IRIART et al., 2019;
MOREIRA et al, 2018; SHOURICK et al., 2021; WHO, 2013a). Estima-se que existam
5.000 a 8.000 doencas raras que afetam 3,5 - 5,9% da populacdo mundial, o que
corresponde a 400 milhdes de pessoas (FELIX et al., 2022; FRIEDLANDER et al.,
2022; SHOURICK et al., 2021). No Brasil, sdo cerca de treze milhdes de pessoas com
alguma condicéo rara (BRASIL, 2019).

A maioria das doencas raras € de origem genética (80,0%), sendo muitas vezes
hereditarias (FELIX et al., 2022; MOREIRA et al, 2018; SHOURICK et al., 2021; WHO,
2013a). Alguns sintomas e sinais associados as  comorbidades
sao diagnosticados facilmente ao nascimento, enquanto outros surgem com o passar
dos anos, durante a infancia ou na vida adulta. A grande maioria dessas doencas nao
tem cura e, normalmente, o tratamento permanece por toda a vida, contemplando
somente o alivio de sintomas (SJOGREEN et al., 2015). Essas enfermidades
geralmente sdo caracterizadas como debilitantes e crénico degenerativas. Por isso,
h& necessidade de acompanhamento médico continuo. As criancas e adolescentes
com doencas raras podem ter, com frequéncia, limitacdes fisicas, intelectuais,
sensoriais e/ou comportamentais. Tudo isso compromete muito a qualidade de vida e
a autonomia do individuo afetado (AYME et al., 2008; FORMAN et al., 2012;
SCHIEPPATI et al., 2008).

Entre as manifestagdes clinicas de determinados grupos de doencas genéticas
raras, as alteracdes orofaciais sdo muito comuns (CARNEIRO et al., 2017; DEPS et
al., 2021; MOLINA-GARCIA et al., 2016; PRADO et al., 2019; SJOGREEN et al.,

2015). Os individuos com alguma condicdo rara que afeta o desenvolvimento
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esquelético apresentam maior chance de apresentarem carie dentaria, gengivite, ma
oclusdo e anomalias dentarias do que individuos normotipicos (DEPS et al., 2021;
MOLINA-GARCIA et al., 2016; PRADO et al., 2019; 2022). No entanto, individuos com
patologias raras possuem maior dificuldade de acesso a servigos odontoldgicos, o que
pode comprometer ainda mais a condicao bucal (CARNEIRO etal., 2017; DEBOSSAN
et al., 2022; LIU et al., 2014; OLIVEIRA et al., 2008a; TOSI et al., 2015).

Considerando essa diversidade de alteracdes fisicas e sistémicas e problemas
de saude que os individuos com doencas raras podem apresentar, é essencial que
eles sejam acompanhados por uma equipe multiprofissional. E, com a quantidade de
alteracdes dentofaciais presentes em muitas doencas raras, € importante que essa
equipe conte com a participacéo do cirurgido-dentista (HANISCH et al., 2018; PRADO
et al., 2019; 2022; SJOGREEN et al., 2015; VETTORE et al., 2020).

O comprometimento do desenvolvimento esquelético (estrutura Ossea e
articular) pode ser observado em determinado grupo de doencas genéticas raras
(MOLINA-GARCIA et al., 2016; PRADO et al., 2019; 2022; VETTORE et al., 2020). As
Mucopolissacaridoses (MPS) e a Osteogénese Imperfeita (Ol) sdo duas dessas
doencas genéticas raras. Nelas, os individuos afetados apresentam diversas
alteracdes dentofaciais (ABUKABBOS e AL-SINEEDI, 2013; CARNEIRO et al., 2021;
DEPS et al., 2021; PRADO et al., 2019; 2022; TEIXEIRA et al., 2021; VETTORE et
al., 2020).

Neste estudo foram abordadas grupos de doencas genéticas raras com
alteracbes de desenvolvimento esquelético: Mucopolissacaridoses (MPS) e
Osteogénese Imperfeita (Ol). Essas condi¢cdes foram selecionadas devido a presenca
de uma prevaléncia alta de alteracbes dentofaciais que a grande maioria dos
individuos com MPS e Ol possuem.
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2 REVISAO DE LITERATURA

2.1 Doencas genéticas raras

As doencas raras sao caracterizadas por diversos sinais e sintomas que podem
variar ndo somente de doenca para doenca como também de pessoa para pessoa
acometida pela mesma enfermidade. Algumas manifestacbes, consideradas
relativamente frequentes, podem ser manifestacdes similares presentes em doencas
que apresentam maior prevaléncia. Essa caracteristica acaba dificultando o
diagndstico da doenca rara, podendo causar grande sofrimento clinico e psicossocial
aos individuos com doencas raras, bem como familiares (BRASIL, 2014a; IRIART et
al., 2019; SJOGREEN et al., 2015). Estima-se que cerca de 250 novas doencas raras
sdo descritas por ano, ou seja, € um numero importante de individuos a ser
considerado (TRAJMAN, 2019).

O fato da maioria dessas doencas apresentar componente genético, que pode
ser transmitido ou herdado, causa implicacdes no que se diz respeito a atencéo a
salude da familia, questfes quanto a reproducao e condi¢des clinicas. Sendo assim,
0 cuidado nédo deve ser restrito a um unico individuo, mas a familia como um todo.
Afinal, todos poderdo ser envolvidos e terem suas vidas impactadas, direta ou
indiretamente (AURELIANO, 2018; SJOGREEN et al., 2015). Com o avanco da
tecnologia, novos genes sdo identificados como fatores causais de doencas,
resultando em um aumento no numero de doencas raras conhecidas e de
diagndsticos (WAKAP et al., 2020).

Os avancos tecnolégicos também propiciaram o desenvolvimento de novas
tecnologias para os tratamentos de muitas doencas raras. E grande parte destes
avangos, e a incorporacdo dos mesmos nos servi¢os de saude podem ser atribuidos
a luta de associac¢Oes representantes de pacientes com essas condicdes e o0s ativistas
na area da saude (TRAJMAN, 2019).

Devido a fatores como baixa prevaléncia dessas condi¢des, atrasos entre o
inicio dos sintomas e o diagndstico e dificuldades em padronizacdo de procedimentos
diagnosticos, ha escassez de informagdes acerca da historia clinica e natural delas,
portanto o tratamento de pacientes com doencas raras é dificultado (BRASIL, 2014a;
IRIART et al.,, 2019; WAKAP et al.,, 2020). A jornada terapéutica na busca por
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diagnéstico e tratamento levam os individuos com doencas genéticas raras a muitos
servicos de saude. Por isso, em muitos casos eles acabam sendo submetidos a
tratamentos tardios e, até mesmo, inadequados (AURELIANO, 2018; MOLINA-
GARCIA et al., 2016).

O Brasil € um dos poucos paises que possui politicas publicas especificas de
para a populacdo com doencas raras (BRASIL, 2014a; 2014b; 2019; 2021; LIMA e
HOROVITZ, 2014). A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas
Raras tem como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a reducdo da
morbimortalidade e das manifestacbes secundarias e melhorar a qualidade de vida
das pessoas com doencas raras. E responséavel por instituir incentivos financeiros de
custeio, além de ser programada por meio dos principios de atencédo centrada nas
necessidades das pessoas, de forma humanizada. Busca cumprir essas metas
através de a¢Oes de promocao, prevencao, deteccao precoce, tratamento oportuno,
reducado de incapacidade e cuidados paliativos (BRASIL, 2014a, 2014b; 2019; 2021).
A politica busca reconhecer a doenca rara propriamente dita, bem como a
necessidade do cuidado integral, como mencionado nas diretrizes do SUS
(AURELIANO, 2018; BRASIL, 2014a; 2014b; 2021; IRIART et al.,, 2019). A
implementacéo efetiva da Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doencas Raras € essencial para que os pacientes tenham efetivamente maior acesso
a uma atencao integral no sistema publico de saude (BRASIL, 2019; 2021; IRIART et
al., 2019).

O grupo de doencas genéticas raras que afetam o desenvolvimento esquelético
inclui mais de 400 tipos de enfermidades. As alteracdes esqueléticas podem estar
presentes em diferentes regibes do corpo, inclusive na regiao orofacial (MOLINA-
GARCIA et al., 2016; PRADO et al., 2019; 2022; VETTORE et al., 2020).

Molina-Garcia et al. (2016) realizaram uma revisdo sistematica com oito
estudos para avaliar o estado de saude bucal de individuos com doengas raras. Foram
incluidas seis doencas raras (Hipogamaglobulinemia, Sindrome de Rett, Sindrome de
Marfan, Sindrome de Prader-Willi, Fibrose Cistica e Sindrome de Cri du Chat). O
estudo evidenciou que, quando comparados a grupos sem doencas raras, 0s demais
participantes da pesquisa foram identificados com maior prevaléncia de hipoplasia de
esmalte, bruxismo, mordida aberta anterior, palato atrésico, macroglossia e respiracao

bucal.
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2.1.1 Doencas genéticas raras que afetam o desenvolvimento esquelético

Foram selecionadas para esta pesquisa dois grupos de condi¢des raras (MPS
e Ol) afetam a estrutura do tecido 0sseo, com significativo comprometimento
craniofacial e dentario (CARNEIRO et al.,, 2021; DEBOSSAN et al.,, 2022; DE
ARAGAO et al., 2011; DEPS et al., 2021; PRADO et al., 2019; 2022; TEIXEIRA et al.,
2021).

A caracteristica mais prevalente nos individuos com doencas genéticas raras
com alteracbes de desenvolvimento esquelético é a baixa estatura. H4A uma
despropor¢do entre partes do corpo, como pernas e bracos mais curtos em
comparacgdo ao tronco (FOSTER et al., 2014; GIUGLIANI et al., 2016). E as més
formacdes craniofaciais, podem favorecer a presenca de infec¢bes de vias areas
superiores, que muitas vezes podem evoluir para quadros de pneumonia (PITREZ e
PITREZ, 2003). A pneumonia em individuos com essas enfermidades, como por
exemplo naqueles com MPS, pode agravar o quadro sistémico, aumentando a
possibilidade de internacdes hospitalares (CARNEIRO et al., 2017; DEPS et al., 2021,
LIN et al., 2014).

Manifestacfes bucais como alteracdo de mucosa, defeito de desenvolvimento
dentario (DDE), dentinogénese imperfeita, carie dentaria, limitacdo de abertura bucal,
anomalias dentarias, ma oclusdo, impactacdo dentaria, macroglossia e respiracdo
bucal sdo muito prevalentes nessa parcela da populacdo. Além de todas essas
caracteristicas, na maioria das vezes, esses individuos apresentam muita dificuldade
de acesso ao tratamento odontologico adequado, inclusive no servico privado
(CARNEIRO et al., 2021; DEBOSSAN et al., 2022; DEPS et al., 2021; HANISCH et
al., 2018; KHAN et al., 2017; PRADO et al., 2019; 2022; TEIXEIRA et al., 2021; TOSI
et al., 2015; VETTORE et al., 2020).

Quando a doenca é diagnosticada corretamente mais cedo, e o tratamento,
guando existe, € iniciado precocemente, ha a possibilidade de ter maior qualidade de
vida, auxiliando no controle de sinais, sintomas e na evolu¢do das comorbidades
(AURELIANO, 2018).
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2.1.2 Mucopolissacaridoses (MPS)

As MPS sdo um grupo de doencas genéticas raras causadas pela deficiéncia
de certas enzimas lisossOmicas que catalisam os glicosaminoglicanos (GAG)
(MUENZER, 2011; NEUFELD e MUENZER). O acumulo de GAG no interior das
células desregula as fungdes celulares, com isso ha um comprometimento progressivo
dos sistemas fisiolégicos dos individuos afetados (GIUGLIANI et al., 2012).
Considerada um grupo de doencas de depdsito lisossémico, as MPS destacam-se
entre as mais frequentes do grupo (GIUGLIANI et al., 2012; 2016).

Sao onze enzimas lisossdmicas que participam do catabolismo dos GAGs,
provocando os sete tipos de MPS que sao mais conhecidos (FEDERHEN et al., 2020;
GIUGLIANI et al., 2012; KHAN et al., 2017; MARTINS et al.,, 2009; NEUFELD e
MUENZER, 2001). Com excecao da MPS tipo Il, as MPS sdo herdadas de forma
autossbmica recessiva e afetam os individuos dos sexos masculino e feminino
igualmente (GIUGLIANI et al., 2012; MUENZER, 2011).

Estima-se que a incidéncia global das MPS seja de 1:25.000 para 1:52.000
nascidos vivos (KHAN et al., 2017; MARTINS et al., 2009). Os tipos de MPS mais
comuns sdo MPS-I e MPS-Il (GIUGLIANI et al., 2012). No Brasil foram identificados
1069 individuos com MPS entre 2004 e 2013 (FEDERHEN et al., 2020).

2.1.2.1 Classificacao e caracteristicas das MPS

MPS tipo | (Sindrome de Hurler, Hurler-Scheie e Scheie)

A MPS | é caracterizada pela deficiéncia da enzima a-Liduronidase, sendo
subdivida em duas sindromes: Sindrome de Hurler e Sindrome de Hurler-Scheie. A
Sindrome de Hurler é considerada a forma mais grave da doenca, podendo levar a
morte ainda na infancia, j& a Sindrome de Hurler-Scheie apresenta caracteristicas
mais brandas (GIUGLIANI et al., 2012; KHAN et al., 2017; NEUFELD e MUENZER,
2001).

Ao nascimento, o bebé como MPS | apresenta-se como normotipico, embora
possa ter hérnias inguinais ou umbilicais. O diagnéstico comumente € dado até o 18°
més de vida, sendo as primeiras manifestagcbes inespecificas (NEUFELD e
MUENZER, 2001). A incidéncia estimada de MPS | é de 1 em cada 100.000 nascidos
vivos (GIUGLIANI et al., 2012).
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Individuos com MPS | apresentam deformidades esqueléticas, infeccbes
recorrentes no trato respiratorio superior, hérnias inguinais e umbilicais,
caracteristicas faciais grosseiras, hepatoesplenomegalia e aumento da lingua
(FEDERHEN et al., 2020; GIUGLIANI et al., 2012; KHAN et al., 2017; MARTINS et al.,
2009; NEUFELD e MUENZER, 2001). A perda de audicdo também pode ocorrer
causada pelas infeccdes recorrentes do ouvido. Atraso no desenvolvimento e
comprometimento do sistema nervoso central (SNC) também séo identificados (KHAN
et al., 2017).

MPS tipo Il (Sindrome de Hunter)
A MPS Il (Sindrome de Hunter) é subdivida em dois subgrupos MPS IIA e MPS
[IB. Essa subdivisao ocorre devido a atributos clinicos, ja que a atividade da enzima

iduronato-2-sulfatase é deficiente de maneira similar em ambas as formas (KHAN et
al., 2017). Diferentemente dos outros tipos de MPS, a MPS Il é uma condicdo genética
recessiva associada ao X que afeta principalmente pacientes do sexo masculino. No
entanto, sdo relatados casos raros de individuos do sexo feminino com MPS II
(GIUGLIANI et al., 2012; KHAN et al., 2017; MUENZER, 2011).

As alteracdes na MPS Il podem incluir atraso no desenvolvimento fisico e
cognitivo, engrossamento das caracteristicas faciais, com espessamento dos labios,
lingua e narinas, disostose mdltipla, atraso progressivo do crescimento resultando em
baixa estatura e rigidez articular com restricio dos movimentos, macrocefalia,
pescoco curto, torax largo, atraso na erupcdo dentaria, perda auditiva,
hepatoesplenomegalia e hérnias inguinais e umbilicais (KHAN et al., 2017). O
acometimento neurolégico extenso é semelhante ao dos estagios tardios da MPS llI
e, precede a morte, que geralmente ocorre entre 10 e 15 anos. Algumas vezes o 6bito
pode acontecer mais precocemente (GIUGLIANI et al., 2012; KHAN et al., 2017,
NEUFELD e MUENZER, 2001).

A expectativa de vida difere em duas formas: individuos com a forma leve
atingem a idade adulta, enquanto os individuos afetados pela forma grave geralmente

morrem nas duas primeiras décadas de vida (KHAN et al., 2017).

MPS tipo Il (Sindrome de Sanfilippo)

A MPS 11l (Sindrome de Sanfilippo) possui quatro subcategorias, apresentando

poucas diferengas clinicas entre si (lll-A, llI-B, llI-C, 11I-D). Esta associada a
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degradacdo incompleta do heparan sulfato, apesar de diferentes enzimas estarem
deficientes em cada subtipo da MPS Illl (heparan-N-sulfatase no tipo A, a-N-
acetilglucosaminidase no tipo B, acetil-CoA:a-glucosaminida acetiltransferase no tipo
C e N-acetil-glucosamina 6-sulfatase no tipo D). As manifestacdes clinicas ficam
evidentes entre dois e seis anos de idade (GIUGLIANI et al.,, 2012; NEUFELD e
MUENZER, 2001).

A variacao fenotipica entre os individuos com MPS IIl ocorre em menor grau do
gue nas outras MPS. Isso acontece possivelmente porque formas muito leves de MPS
[l podem néo ser diagnosticadas. A MPS Il é caracterizada por degeneracao grave
do SNC e atraso progressivo no desenvolvimento (KHAN et al., 2017; NEUFELD e
MUENZER, 2001). Individuos com MPS lll, apresentam convulsdes, disfagia e apneia
do sono. Devido a caracteristica progressiva, comumente na segunda ou na terceira
década de vida os individuos apresentam deméncia e vivem em estado vegetativo
(MUENZER, 2011).

De todas os tipos MPS, a MPS-IIl é a possui anormalidades fisicas mais leves.
Geralmente, ha um aumento excessivo de pelos, presenca de problemas cardiacos,
respiratorios e auditivos, hepatoesplenomegalia, hérnia umbilical e inguinal
(GIUGLIANI et al., 2012; KHAN et al., 2017; MUENZER, 2011).

MPS tipo IV (Sindrome de Morguio)
A MPS IV (Sindrome de Mdrquio) € determinada pela deficiéncia das enzimas

N-acetilgalactosamina-6-sulfato sulfatase (GALNS) e B-galactosidase (GLB1),
resultando em MPS IVA e IVB. A MPS |V tem impacto minimo na funcao cognitiva,
distinguindo-a de outras formas de MPS (KHAN et al., 2017).

Na MPS IV ha comprometimento dos tecidos cartilaginosos e do
desenvolvimento 0sseo, levando a displasia esquelética. As caracteristicas clinicas
incluem anomalia 6ssea grave, resultando em extrema baixa estatura. Também ha
pescoco e tronco curtos, cifoescoliose, subluxacéo atlantoaxial, hiper frouxidao das
articulagdes, turvacédo fina da coérnea, compressao da medula espinhal cervical, pé
plano, andar bamboleante, facies com feicbes grosseiras, hepatoesplenomegalia,
hérnias umbilicais e inguinais, perda auditiva, dentes pequenos com
comprometimento do esmalte e prevaléncia maior de lesdes cariosas.

De forma geral, nos individuos com MPS IV ndo ha acometimento do SNC. Na

MPS IVA ha fadiga, apneia do sono, respiracdo curta com restricdo pulmonar,
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obstrucdo traqueal e infeccdes recorrentes de ouvido e no trato respiratorio. As
caracteristicas clinicas da MPS IVB sao geralmente mais leves do que as associadas
a MPS IVA (GIUGLIANI et al., 2012; KHAN et al., 2017).

MPS tipo VI (Sindrome de Maroteux-Lamy)

A MPS VI (Sindrome de Maroteaux-Lamy) é causada pela deficiéncia da
enzima N-acetilgalactosamina-4-sulfatase. Os sintomas variam a partir do grau de
comprometimento entre os individuos acometidos (KHAN et al., 2017).

O desenvolvimento intelectual geralmente é normal, embora deficiéncias fisicas
e visuais possam limitar o desempenho psicomotor (KHAN et al., 2017; NEUFELD e
MUENZER, 2001).

Os sintomas da MPS VI incluem baixa estatura, problemas de visao,
opacificacdo da coérnea, caracteristicas faciais grosseiras, hérnia umbilical, pectus
carinatum (“peito de pombo”), disostoses multiplas, sindrome do tanel do carpo, hérnia
umbilical e inguinal, e hepatoesplenomegalia. Doencas cardiacas e pulmonares
também podem estar presentes. A macrocefalia pode ocorrer, embora seja menos
comum (KHAN et al., 2017; GIUGLIANI et al., 2012).

MPS tipo VIl (Sindrome de Sly)

A MPS VII (Sindrome de Sly) é caracterizada pela deficiéncia da enzima 3-D-

glicuronidase. As pessoas acometidas pela MPS VII podem apresentar atraso
cognitivo, anormalidades esqueléticas, hérnias, turvacdo da coOrnea, hidrocefalia,
baixa estatura, doenca cardiaca e caracteristicas faciais grosseiras. A partir dos oito
anos de idade, é possivel identificar certo grau de opacidade corneada. Ja o déficit no
desenvolvimento cognitivo € mais evidente até os trés anos de idade, nao
demonstrando ser progressivo. Além disso, ndo costuma haver regressao neuroldgica
apos esta idade (NEUFELD e MUENZER, 2001).

Recém-nascidos com uma forma grave podem apresentar acumulo anormal de
fluidos corporais em varios tecidos (hidropisia fetal); podendo causar o 6bito do bebé
(KHAN et al., 2017). Como na maioria das formas da MPS, um espectro de gravidade
clinica ocorre na MPS VII, com as formas neonatal e leve representando as duas
extremidades de um espectro clinico. Em contrapartida, o primeiro paciente descrito
com MPS VIl apresentava um fendtipo intermediario (NEUFELD e MUENZER, 2001).
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MPS tipo IX (Sindrome de Natowicz)

A MPS IX (Sindrome de Natowicz) é uma forma extremamente rara de MPS. E

causada pela deficiéncia da enzima hialuronidase. Esta forma de MPS foi descrita
pela primeira vez em 1996 (KHAN et al., 2017; NEUFELD e MUENZER, 2001).

Devido ao fato de apresentar baixa frequéncia, existem poucos relatos na
literatura desta forma de MPS. Os principais achados clinicos sdo massas nodulares
bilaterais de tecidos moles periarticulares, com episédios breves de edema doloroso
das massas nodulares e edema cutaneo generalizado que se resolve
espontaneamente. Os individuos afetados com a MPS IX possuem baixa estatura,
facies grosseiras, inteligéncia normal, histérico de hérnia umbilical e/ou inguinal,
mobilidade articular reduzida e displasia esquelética, podendo apresentar
caracteristicas craniofaciais levemente dismorficas (NEUFELD e MUENZER, 2001).
Também ha relatos de fenda palatina e infec¢gBes frequentes de ouvido e respiracéo
bucal (KHAN et al., 2017). A presenca de respiracdo bucal estd associada a presenca
de um espaco nasofaringe reduzido (PITREZ e PITREZ, 2003).

2.1.2.2 Caracteristicas orofaciais das MPS

As alteracdes faciais e orais estao presentes na grande maioria dos individuos
com MPS. De acordo com a literatura, as mais prevalentes sao: labios grossos,
macroglossia, lingua protrusa e limitacdes de abertura de boca, interposicdo lingual,
palato atrésico e ogival, defeito no desenvolvimento do céndilo, trismo e encurtamento
do ramo da mandibula, mordida aberta anterior e mordida cruzada posterior
(ANTUNES et al., 2013; CARNEIRO et al., 2017; 2021; DEPS et al., 2021; PRADO et
al., 2019; RIBEIRO et al., 2015). Também hé relatos de bruxismo (ONCAG et al., 2006;
RIBEIRO et al., 2015).

No caso especifico dos dentes, sdo muito prevalentes as seguintes condigdes
clinicas: atraso na erupcao dos dentes, impactacao dentaria e anomalias dentarias de
forma, nimero, tamanho e posicéao (defeitos de desenvolvimento de esmalte (DDE),
agenesias, hipercementose, taurodontismo) e carie dentaria (ANTUNES et al., 2013;
CARNEIRO et al., 2017; 2021; DEPS et al., 2020; 2021; ONCAG et al., 2006; PRADO
et al., 2019; RIBEIRO et al., 2015).

Alem disso, é bastante frequente a higiene bucal deficiente, com presenca

abundante de célculo dentario e hipertrofia e sangramento gengival (ANTUNES et al.,
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2013; DEPS et al., 2020; 2021; PRADO et al., 2019). A qualidade da higiene bucal
esta relacionada ao quadro clinico do paciente e capacidade intelectual e motora
(ANTUNES et al., 2013; DEPS et al., 2020; 2021; PRADO et al., 2019; TEIXEIRA et
al., 2015).

2.1.3 Osteogénese Imperfeita (Ol)

A Ol, ou “doencga dos ossos de vidro”, € uma condi¢do genética rara causada
por alteracdo na producéo de tecido conjuntivo e envolve um grupo heterogéneo de
doencas hereditarias. E uma condicdo autossémica dominante, podendo ser
autossOmica recessiva em alguns casos (HUBER, 2007; OSTEOGENESIS
IMPERFECTA FEDERATION EUROPE-OIFE, 2018; RAUCH e GLORIEUX, 2004;
SILLENCE et al., 1979; VAN DIJK e SILLENCE, 2014).

A Ol é uma desordem do tecido estrutural e de suporte. Na grande maioria dos
casos (95,0%) a anomalia genética tem origem nas mutacdes presentes nos genes
associados a formacgédo de colageno, sendo o colageno tipo | 0 mais comum (genes
COL1Al1 e COL1A2) (RAUCH e GLORIEUX, 2004). Sendo assim, os tecidos
compostos de coladgeno podem ser atingidos (0ssos, cérnea, esclera, dentina e
tenddes) (HUBER, 2007; SILLENCE et al., 1979).

A incidéncia da Ol € de um em cada 10.000 a 20.000 nascidos vivos,
correspondendo a cerca de 560 mil pessoas com a doen¢a em todo o mundo (0,008%
da populacdo mundial) (OIFE, 2018; VAN DIJK e SILLENCE, 2014). No Brasil ndo
existem dados oficiais a respeito da distribuicdo da doenca na populacédo. Segundo
informacdes da Associacdo Brasileira de Osteogénese Imperfeita (ABOI), h4 uma
projecdo que sugere aproximadamente 12.000 individuos com Ol no pais (ABOI,
2018).

N&o ha cura para a Ol. Tratamentos como fisioterapia, cirurgias ortopédicas e
uso de medicacdes sdo importantes e utilizados com frequéncia. No entanto, embora
melhorem a qualidade de vida, ainda ndo existem tratamentos capazes de alterar a
fragilidade 6ssea desses pacientes (RAUCH e GLORIEUX, 2004). Individuos com Ol
requerem cuidados especiais e continuos, como realizagédo de terapias, utilizagdo de
medicacfes, 0 que implica na intensa dedicacdo diaria dos pais e/ou cuidadores
(DEBOSSAN et al., 2022; PRADO et al., 2022; TEIXEIRA et al., 2021)
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2.1.3.1 Classificacéo e caracteristicas das Ol

O diagnéstico clinico da Ol acontece com base nos sinais e sintomas (RAUCH
e GLORIEUX, 2004; SILLENCE et al.,, 1979; VAN DIJK e SILLENCE, 2014). A
principal caracteristica clinica da Ol € a fragilidade 6ssea, que ocasiona fraturas ao
longo da vida e atraso no crescimento. As condi¢des clinicas mais prevalentes sao:
esclera azulada, frouxidao articular, perda da audicéo e alteracdes orofaciais, sendo
a dentinogénese imperfeita (DI) a mais prevalente (HUBER, 2007; RAUCH e
GLORIEUX, 2004; SILLENCE et al., 1979; VAN DIJK e SILLENCE, 2014).

De acordo com as caracteristicas clinicas, a Ol foi inicialmente classificada em
leve (Ol tipo 1), letal (Ol tipo Il), grave (Ol tipo Ill) e moderada (Ol tipo IV) (SILLENCE
et al, 1979). A Sociedade Internacional de Displasias Esqueléticas sugeriu
acrescentar a Ol tipo V, que apresenta formacdo de calcificacdo progressiva das

membranas interésseas nos antebracos e pernas (VAN DIJK e SILLENCE, 2014).

Ol tipo |
E o tipo de Ol mais prevalente entre os individuos acometidos pela doenca,

ocorrendo em cerca de 60 a 70,0% dos casos. E uma forma leve da doenca. O
individuo é afetado por fraturas 6sseas poés-natais. Pode estar presente surdez,
hiperextensibilidade articular, esclera azul, osteoporose, deformidades esqueléticas e
rosto em formato triangular. A frequéncia de fraturas dos ossos longos € menor
(RAUCH e GLORIEUX, 2004; SILLENCE et al., 1979; VAN DIJK e SILLENCE, 2014).

Ol tipo 1l
E considerada a forma mais rara e grave da doenca, com uma fragilidade 6ssea

grave. Por volta da 202 semana ja € possivel observar a gravidade da doenca.
Diversas fraturas intrauterinas. Entre as caracteristicas clinicas estdo ossos longos
curtos, enrugados, com deformacdes anguladas e deficiéncia na ossificacdo dos
ossos faciais e cranianos (SILLENCE et al., 1979; VAN DIJK e SILLENCE, 2014). A
incidéncia da doenca é de 6/100.000 nascidos vivos, sendo associada, com
frequéncia, a quadros de insuficiéncia pulmonar, cardiaca e pneumonia. A grande
maioria dos casos vem a Obito no primeiro més de vida o restante sdo natimortos
(SILLENCE et al., 1979; VAN DIJK e SILLENCE, 2014).
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Ol tipo Il
Esta presente em 20,0% dos individuos com Ol (SILLENCE et al., 1979;

RAUCH e GLORIEUX, 2004), sendo uma manifestacao grave da doenca. Presenca
de baixa estatura, fraqueza muscular grave, osteopenia generalizada com
deformidade esquelética progressiva, perda auditiva precoce, limitagcdo de mobilidade,
cores variaveis da esclera (azul-acinzentada a branca-acinzentada) e DI (RAUCH e
GLORIEUX, 2004).

Ol tipo IV
Forma moderada da doenca, com uma prevaléncia de 10,0% na populacéo

com Ol. Este grupo tem fenétipos que ndo se encaixam perfeitamente nos tipos | e i
(HUBER, 2007; RAUCH e GLORIEUX, 2004; SILLENCE et al.,, 1979). As
caracteristicas clinicas sdo baixa estatura, coloracdo normal da esclera, osteoporose,
diminuicdo da mobilidade, fraturas 0sseas recorrentes e deformacao esquelética dos
0ssos longos e coluna vertebral. A DI pode estar presente nas duas denti¢cdes, sendo
os dentes permanentes menos afetados (RAUCH e GLORIEUX, 2004; SILLENCE et
al., 1979).

Ol Tipo V
Descrita como uma forma nova de Ol, com caracteristicas clinicas, histol6gicas

e moleculares distintas (RAUCH e GLORIEUX, 2004). Caracterizada por calcificacdo
da membrana interéssea do antebraco, luxacéo da cabeca do radio, linha radiodensa
metafisaria subfisaria e formacao de calo hiperplasico (VAN DIJK e SILLENCE, 2014).

Em uma reviséo sistematica, Sillence e Van Dijk (2014) descreveram uma
classificacdo nova da Ol baseada nas caracteristicas clinicas da doenca. Essa nova
nomenclatura da Ol é subdividida em cinco tipos. Os autores enfatizaram a
importancia do fendtipo para diagnosticar, classificar e avaliar a gravidade da Ol. Os

tipos de Ol foram classificados como leve, moderado, grave, muito grave e letal.

2.1.3.2 Caracteristicas orofaciais da Ol

Os individuos com Ol geralmente apresentam face triangular. Devido as
alteracOes de crescimento 0sseo, pode haver hipoplasia de maxila, causando ma
ocluséo classe Ill de Angle. Ha presenca de mas oclusbées como mordida aberta,

mordida cruzada anterior e mordida cruzada posterior (PRADO et al. 2022).
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A Ol esta associada a uma prevaléncia alta de anomalias dentarias. Dentre as
mais citadas na literatura estd a dentinogénese imperfeita, hipoplasia de esmalte,
microdontia, impactacdo dentaria, rotacdes dentarias, hipodontia, dilaceracao
radicular, taurodontismo (camaras pulpares estendidas apicalmente), atraso irruptivo
dos segundos molares permanentes, coroa bulbosa, obliteracdo pulpar e pedra pulpar
(MALMGREN et al., 2017; PRADO et al., 2022; RETROUVEY et al., 2019; TEIXEIRA
et al., 2021; THUESEN et al. 2018). Em alguns casos, as anomalias dentarias podem
ser associadas com disfuncdes de fala e de mastigacdo, bem como provocar
problemas estéticos (MALMGREN et al., 2017; PRADO et al., 2022).

2.2 Equipes multiprofissionais

Existe uma variedade de tipos e configuracdoes de equipe em todo setor de
saude (ROSEN et al., 2018). As equipes de atendimento realizam tarefas que vao
desde o diagnostico, planejamento de tratamentos, até a execucdo destes
tratamentos. Elas também podem ser divididas em subcategorias, como equipes que
se concentram em uma populacao de pacientes ou tipo de doencga, e aquelas equipes
gue se concentram em um ambiente de prestacao de cuidados (ROSEN et al., 2018).
O trabalho em equipe quando eficaz, além de proteger os pacientes de riscos a saude,
melhoram os resultados e permite um ambiente de trabalho mais positivo e resiliente
(ROSEN et al., 2018).

Para um cuidado ampliado em saude, é necesséaria uma visdo multidimensional
para as necessidades do individuo e deve ser desenvolvido através de um trabalho
multiprofissional e interdisciplinar, para desenvolvimento de ac6es mais efetivas nos
servicos de saude, provocando troca de experiéncias e novos conhecimentos. Este
modelo, portanto, exercem expressiva influéncia na resolutividade, eficiéncia e
integralidade do cuidado (SANTOS et al., 2021).

O trabalho em equipe multiprofissional consiste em uma modalidade de
trabalho coletivo que se configura em uma relacdo mutua entre as mudltiplas
intervencdes técnicas e a interacdo dos agentes de diferentes areas profissionais A
equipe multiprofissional é a equipe com profissionais de diferentes areas atuando
conjuntamente, sendo a articulagdo dos trabalhos especializados nao problematizada
(PEDUZZI, 2001). Normalmente, as equipes multiprofissionais sdo compostas por
profissionais de quatro ou cinco areas de atuacéo, sendo as mais presentes o médico

e o enfermeiro, seguidos do nutricionista, assistente social, farmacéutico, psicélogo,
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fisioterapeuta e terapeuta ocupacional (SAINT-PIERRE et al., 2018). O cirurgido-
dentista ndo € considerado parte da equipe multiprofissional na grande maioria das
vezes (DEPS et al., 2021; PRADO et al., 2019; 2020; TEIXEIRA et al., 2021).

A interprofissionalidade esté atrelada a no¢éo do trabalho em equipe de saude,
refletindo sobre o papel de cada profissional, buscando resolucéo de problemas e a
negociacao nos processos de decisdo. A pratica de trabalho interprofissional acontece
a partir da construcdo de conhecimentos, de forma dialégica, respeitando as
singularidades e diferencas dos diversos profissionais envolvidos (ARAUJO et al.,
2017; BATISTA, 2012; ZWARENSTEIN et al., 2009). A colaboracao interprofissional
€ 0 processo no qual diferentes grupos profissionais (profissionais de saude e/ou
assisténcia social) trabalham juntos para promover melhorias nos cuidados de salde
(ZWARENSTEIN et al., 2009). Por meio da efetivacdo da interprofissionalidade é
possivel promover um espaco de aprendizado coletivo para todos os envolvidos,
incentivando a interacdo entre as disciplinas, com didlogo e cooperacdo entre 0s
profissionais de saude . Portanto, estar trabalhando em um mesmo ambiente, junto
em uma atividade nao significa que a equipe esta trabalhando de maneira
interprofissional (ARAUJO et al., 2017).

As dificuldades normalmente percebidas no trabalho em equipe séo
compartilhar percepcdes diferentes sobre 0 mesmo objeto, a aceitacdo dos colegas,
estabelecer consenso e a resisténcia em problematizar as proprias crengas (FAQUIM
et al., 2022). Foi uma mudanca significativa quando a producédo do cuidado em saude
foi reorganizada permitindo que o processo de trabalho deixasse de ser acdes
isoladas e permitisse a acdo das equipes multiprofissionais (FAQUIM et al., 2022).

No Brasil, 0s servicos da Atencdo Primaria a Saude (APS) séo a principal porta
de entrada para os usuarios com deficiéncia no SUS (BRASIL, 2014a). As orientacdes
relacionadas as doencas raras devem ser conduzidas pelos profissionais da equipe
multiprofissional, promovendo uma discussao conjunta e um melhor seguimento de
atencao e cuidado (DEBOSSAN et al., 2022). A APS é a responsavel por encaminhar
os individuos com doencas raras ou com suspeitas de qualquer alteracdo genética
para os Servigos de Atencdo Especializada ou Servigos de Referéncia em Doencas
Raras (BRASIL, 2014a). Os cuidados de atencéo a saude exigem que as abordagens
ao paciente ndo sejam realizadas de maneira fragmentada, devido a toda sua
complexidade. Sendo assim, é importante estruturar agcdes que busquem a melhoria

do cuidado dos individuos. As praticas da intersetorialidade e transdisciplinaridade
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devem estar presentes na rotina de trabalho dos profissionais envolvidos. Deve haver
uma pratica integradora de acdes de diferentes setores que abordam os problemas
de maneiras diferentes, que se complementam e interagem entre si (BRASIL, 2014a;
WIMMER e FIGUEIREDO, 2006).

Pesquisas cujos temas sdo as equipes multiprofissionais e os processos de
trabalho em equipe na atencdo a saude sdo importantes pois compreender essa
tematica, permitindo facilitar a melhoria da qualidade do trabalho em equipe (ROSEN
et al., 2018).

Atencao multiprofissional

O trabalho em equipe tem sido enxergado como uma estratégia para enfrentar
0 intenso processo de especializacdo na area da saude de ocorreu nas ultimas
décadas. A equipe pode ser vista como um agrupamento de agentes e justaposicao
de a¢cBes ou como integracdo dos agentes e articulacao de acdes (PEDUZZI, 2001).

A atencdo a saude envolve uma variedade de funcbes profissionais,
organizadas em diferentes estruturas e executando tarefas diversas (ROSEN et al.,
2018). A dinamica da relacao entre profissionais em uma equipe diversa € complexa
e deve ser compreendida para obter melhores resultados (SAINT-PIERRE et al.,
2018).

Doencas raras, muitas vezes sado condicdes complexas exigindo abordagens
multidisciplinares para que o cuidado seja oferecido de maneira adequada. O
acompanhamento por uma equipe de profissionais das criancas e adolescentes com
doencas raras € fundamental, e essa equipe deve incluir médicos de especialidades
distintas (pediatra, clinico, geneticista, pneumologista, otorrinolaringologista,
oftalmologista, ortopedista, neurologista) fisioterapeutas, dentistas, fonoaudiélogos e
psicologos (DEPS et al., 2021; PRADO et al., 2019; VETTORE et al., 2020). A equipe
que promove esse cuidado deve estar atenta ndo apenas a condi¢do rara em si, mas
também aos aspectos que permeiam as relagdes entre provedor-individuo, individuo
com a doenca rara e sua familia, condicdo de vida e contexto social em que esse
sujeito e seus familiares vivem (DEBOSSAN et al., 2022).

Equipes com profissionais de diversas areas realizam varias atividades
colaborativas que permitem compartilhar informacdes sobre os pacientes, coordenar
0s cuidados, identificar problemas, desenvolver planos de intervencao e definir metas

compartilhadas; as relagcbes estabelecidas entre o0s profissionais para o
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encaminhamento de pacientes costumam se desenvolver de acordo com cada caso e
sdo dependentes de conhecimento e confianca entre esses profissionais (SAINT-
PIERRE et al., 2018).

Os encaminhamentos podem ser do tipo contrarreferéncia, para um programa
diferente, entre profissionais membros de uma mesma equipe, a fim de complementar
a intervencao e para outro tipo de servico/profissional, quando a equipe ndo possui as
habilidades necessarias (SAINT-PIERRE et al., 2018). E valido salientar que, diante
das diversas funcdes desempenhadas por estes profissionais, a auséncia ou
insuficiéncia pode submeté-los a sobrecarga de trabalho, aumentando o tempo de
espera no sistema de salude e gerando escassez da oferta de procedimentos
(SANTOS et al., 2021).

Os individuos com doencas raras no Brasil, possuem acesso aos servicos de
salude através da atencdo primaria, pela atencdo domiciliar e atencdo especializada
ambulatorial e hospitalar (BRASIL, 2014a). Sdo as UBS, ESF e o Nucleo Ampliado de
Saude da Familia (NASF), ou seja, a atencdo primaria, o caminho de entrada das
pessoas com doencas raras e sua familia. E por meio dessas redes de atencéo, estes
individuos recebem cuidado multidisciplinar e tratamento adequado de acordo com
sua condicao especifica (BRASIL, 2014a).

O Ministérios da Saude, buscando viabilizar o acesso ao cuidado especializado
e multiprofissional para a populacdo com doencas genéticas raras, habilitou 21
servigos de referéncia em todo o pais. Nesses servigos, a equipe multiprofissional é
diversificada. Na maior parte dos locais, as equipes contam com enfermeiros,
psicologos, terapeutas ocupacionais, assistentes sociais, fonoaudibélogos,
nutricionistas, e médicos neurologistas, geneticistas, pediatras, clinicos, entre outros.
Esses servigos, no entanto, ndo possuem, nas equipes, profissionais da area de
odontologia (BRASIL, 2022).

O Brasil € um dos poucos paises com politicas publicas voltadas a atencdo
integral as pessoas com doencas raras (BRASIL, 2019; LIMA e HOROVITZ, 2014).
Entretanto, ainda ha que se avancar, a fim de viabilizar e garantir o acesso ao cuidado
especializado e multiprofissional para essa parcela da populagcdo (BRASIL, 2019). A
assisténcia odontolégica, por exemplo, continua sendo uma necessidade nao
atendida, pouco pesquisada e pouco documentada dessa populacéo (DEPS et al.,
2021), sendo até mesmo excluida nas politicas de saude que falam do cuidado das

pessoas com doencgas raras (PRADO et al., 2019). Apesar da assisténcia odontoldgica
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ser realizada apenas pelos profissionais de saude bucal, a atencdo odontoldgica pode
ser realizada por qualquer outro profissional que compde a equipe do cuidado em
saude. Esses profissionais, no entanto, devem estar capacitados de maneira
adequada (OLIVEIRA et al., 2002).
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3 JUSTIFICATIVA

As pessoas com doencas raras podem apresentar diversos sinais e sintomas
que variam conforme a etiologia da doenca, e entre individuos com a mesma
condicdo. Estes individuos podem apresentar alteracbes no sistema nervoso ou
musculoesquelético, havendo comprometimento cognitivo, disturbios
neuropsicomotores e malformagbes craniofaciais. Devido a diversidade de
manifestacbes associadas a doenca de base que esse individuo pode ter, é
necessario cuidado médico permanente e por uma equipe multiprofissional e com
acdo multidisciplinar.

Compreender os fatores que envolvem a indicagcdo odontoldgica pela equipe
multiprofissional que assiste as criancas e adolescentes € importante para o
planejamento de politicas publicas de saude que considerem essa questdo. As
doencas genéticas raras possuem alta prevaléncia de altera¢des na regido da face e
na cavidade bucal, o que faz ser ainda mais importante a presencga do profissional de
odontologia na equipe que atende estes individuos.

E essencial que os profissionais envolvidos no cuidado dos pacientes com
doencas genéticas raras tenham ciéncia e conhecimento sobre as alteracfes
orofaciais que podem estar associadas a essas doencgas, bem como do impacto que
podem provocar na saude e qualidade de vida dessas criancas e adolescentes.
Quando a equipe multiprofissional conhece a importancia da saude bucal para os
pacientes, pode ficar atenta com orientacdes para os pais/responsaveis buscarem por
cuidado odontolégico precoce, antes da ocorréncia de doencas bucais e de suas

consequéncias.
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4 OBJETIVO

4.1 Objetivo geral

Identificar os fatores associados ao ato das criancas e adolescentes com

doencas genéticas raras serem indicadas ao dentista pela equipe multiprofissional.

4.2 Objetivos especificos

Verificar se o0 ato das criancas e adolescentes com doencgas genéticas raras
serem indicadas ao dentista pela equipe multiprofissional esta associado com a idade,
cor da pele e renda familiar.

Verificar se 0 ato das criancas e adolescentes com doencas genéticas raras
serem indicadas ao dentista pela equipe multiprofissional estd associado com a
prevaléncia de problemas bucais (ma oclusédo, anomalias dentarias, gengivite, carie

dentaria e dor de dente).
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5 HIPOTESES

Adolescentes com doencgas genéticas raras recebem mais indicacdo da equipe
multiprofissional para irem ao dentista.

A cor da pele e a renda familiar das criancas e adolescentes com doencas raras
nao estdo associadas com a indicacdo da equipe multiprofissional para irem ao
dentista.

A maior prevaléncia de problemas bucais nas criancas e adolescentes com
doencas raras esta associada com a indicacdo da equipe multiprofissional para irem

ao dentista.
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6 METODOLOGIA

O presente estudo foi realizado a partir de um banco de dados obtido em 2019.

6.1 Desenho de estudo

Foi desenvolvido um estudo quantitativo observacional transversal com
criancas e adolescentes com doencas genéticas raras (MPS e OI) e os
pais/responsaveis; e um grupo de comparacdo sem doencas raras pareado por idade
e sexo (considerando o objetivo do presente estudo, foi analisado apenas o grupo de
criancas e adolescentes com doencas raras). Os dados foram coletados por meio de
exame bucal das criancas/adolescentes e pelo preenchimento de um questionario

estruturado pelos pais/responsaveis.

6.2 Campo de pesquisa

A coleta de dados foi realizada em ambulatérios médicos de servigcos de
referéncia e unidades de cuidado especializado em MPS e Ol de cinco estados
brasileiros (Ceard, Espirito Santo, Minas Gerais, Rio de Janeiro e Sdo Paulo). Nenhum
dos locais disponibilizava atendimento odontoldgico local.

Os locais foram selecionados por conveniéncia geogréfica e viabilidade da

coleta de dados.
6.3 Aspectos éticos
O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade

Federal de Minas Gerais (UFMG) (CAAE 01480212.4.0000.5149 [MPS] (ANEXO A) e
CAAE 54755516.4.0000.5149 [Ol]) (ANEXO B).
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Os participantes com idade maior que 18 anos de idade (sem deficiéncia
intelectual) e pais/responsaveis de todos os participantes menores de 18 anos de
idade que concordaram em participar do estudo, assinaram o termo de consentimento
livre e esclarecido (APENDICE A / APENDICE B). As criancas e adolescentes na faixa
etaria de oito a dezessete anos e aqueles com idade superior a 18 com deficiéncia
intelectual (mas com capacidade de compreensao e interagdo) assinaram o termo de
assentimento livre e esclarecido (APENDICE C).

Caso fosse identificado qualquer necessidade de tratamento odontolégico no
participante examinado, o participante e/ou responsavel era comunicado, orientado
sobre o problema e informado sobre as unidades béasicas de saude, ou instituicdes de
ensino superior, que prestavam atendimento odontoldgico gratuito, na cidade ou
regido, para pessoas com deficiéncia.

6.4 Populacéo do estudo

Ainda néo existem registros disponiveis no Brasil que caracterizam a populacao
com MPS e Ol. Portanto, identificar a localizacdo destes individuos é dificil, assim
como a determinacdo de uma amostra significativa (DEPS et al., 2021; IRIART et al.,
2019; PRADO et al., 2019; TEIXEIRA et al., 2021). Devido a esta questao, optou-se
por uma amostra de conveniéncia do universo de pacientes com MPS/OI atendidos
nos locais previamente selecionados.

Os individuos com doencas genéticas raras e 0s pais/responsaveis (n0os casos
de criancas/ adolescentes e pacientes com deficiéncia intelectual) foram contatados
pessoalmente, por telefone ou por e-mail. As informacdes de contato foram obtidas
por meio da lista de registro de pacientes com MPS e com Ol presente em cada uma
das unidades de saude especializado. Os possiveis participantes foram esclarecidos
previamente sobre a pesquisa que estaria em desenvolvimento, sendo convidados
para o estudo com os filhos, nos locais em questdo. Os horéarios para a coleta de
dados eram agendados de acordo com a disponibilidade dos envolvidos.

A coleta de dados foi realizada em uma das salas de atendimento dos
ambulatérios médicos, sendo 0 pesquisador responsavel pela aplicacdo do
guestionario e pelo exame clinico. No momento da coleta de dados estavam presentes
um pesquisador, um auxiliar, a crianga/adolescente com MPS ou Ol e o responsavel.

A pesquisadora TDD participou da coleta de dados em Minas Gerais, Sado Paulo e
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Espirito Santo. FR coletou dados em Minas Gerais e Sdo Paulo e ACBO realizou a

coleta de dados no Rio de Janeiro e Ceara.

6.4.1 Critérios de elegibilidade

A opcéao pelo estudo das duas doencas genéticas raras (MPS e OI) para a
pesquisa justificou-se pela prevaléncia alta de altera¢des orofaciais nesse grupo de
criancas/adolescentes e pela facilidade de acesso a localizacdo de possiveis
participantes nos locais previamente estabelecidos. Além disso, devido a pesquisas
prévias com essas duas doencas raras, a clinica odontolégica para criancas e
adolescentes com deficiéncia da UFMG presta atendimento para pacientes com MPS
e Ol desde 2014.

Foram considerados os seguintes critérios de inclusdo para os participantes:
1- Criancas/adolescentes com MPS e os pais/responsaveis
2- Criancas/adolescentes com Ol e 0s pais/responsaveis
3- Criancas/adolescentes na faixa etaria de 2 a 21 anos.

Os seguintes critérios de exclusdo foram seguidos:

1- Criancas/adolescentes com Ol ou MPS gque recusaram a realizacdo do exame
clinico odontolégico, e pais/responsaveis.
2- Criancas/adolescentes com Ol ou MPS cujos pais/responsaveis se recusaram a

responder o questionario.

6.5 Instrumentos para coleta de dados

O levantamento de dados com os pais/responsaveis foi realizado por meio de
um questionario estruturado (APENDICE D). Foram abordadas questées relacionadas
ao tema de estudo: dados individuais, comportamentais e historia médica e
odontologica das criancas/ adolescentes. Também foi registrada a idade e
escolaridade dos pais/responsaveis. O questionario foi desenvolvido a partir a partir
de uma revisdo de literatura ampla sobre o tema e com base em instrumentos
utilizados em estudos prévios (OLIVEIRA et al.; 2008a; 2008b; PRADO et al., 2019).

O tipo de doenca genética rara (MPS ou OI) foi confirmado pelo prontuéario
médico do paciente. A indicacdo ao profissional de odontologia pela equipe

multiprofissional foi analisada pela questdo “Algum profissional recomendou um
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dentista para o seu filho(a)?” (WHO, 2013b). A dor de dente foi registrada quando
presente nos ultimos 12 meses anteriores a aplicacéo do instrumento (DEBOSSAN et
al., 2022; WHO, 2013b).

A representacao étnico-racial foi registrada por meio de critérios estabelecidos
pelo Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) para cor da pele / raca:
branca, preta, amarela, parda e indigena (IBGE, 2013). A renda familiar foi definida
pela renda mensal total de todos os membros economicamente ativos da familia de
cada crianca/adolescente, sendo registrada em salario-minimo mensal brasileiro
(junho 2022: USD 219.00).

O questionario foi aplicado aos pais/responsaveis sob a forma de entrevista.
Visando garantir a validade interna do instrumento, ele foi testado previamente em
uma amostra de 10 pais/responsaveis de criangas/adolescentes com doencas raras
(MPS/QI) e sem doencas raras durante a fase de calibracdo, em Belo Horizonte, Minas

Gerais. Nenhuma alteracao foi realizada no instrumento.

6.5.1 Elenco de variaveis

Variavel dependente

A variavel dependente foi a indicacao profissional. A variavel € mensurada pela
pergunta “Algum profissional recomendou um dentista para o seu filho(a) (QUADRO
1).

Quadro 1- Definicdo e categorizacao da variavel dependente.

Tipo de variavel Desmembramento da variavel Agrupament9 €
categorizacéo
Indicacdo Algum profissional recomendou um dentista | 0: Sim
profissional para o seu filho(a) 1: Nao

Fonte: Elaborado pelo autor, 2022.

Variaveis independentes

A indicacdo multiprofissional para criancas e adolescentes com doenca
genética rara realizarem consulta odontolégica foi associada as variaveis
independentes (QUADRO 2).



40

Quadro 2- Definicdo e categorizacao das variaveis independentes.

Tipo de variavel Desmembramento da variavel Agrupamento / Categorizacéo
0: Masculino
Sexo Sexo da crianca/adolescente 1: Feminino
Idade Crianca (2 -12 anos) 0: Crianga
Adolescentes (13- 19 anos) 1: Adolescente
0: Branca
Cor da pele Cor da pele da crianca/adolescente 1: N&o branca (preta, parda e
amarela)
. Renda mensal total de todos os membros | 0: < 1 salario minimo
Renda familiar . . o : L
economicamente ativos da familia 1: > salario minimo
Doenca rara Tipo de doenca rara que a crianca/ | 0: MPS
adolescente possui (MPS ou Ol) 1. Ol
Dor de dente nos | Relato se houve queixa de dor de dente | 0:N&o
Ultimos 12 meses | nos 12 meses anteriores a data 1: Sim
Visita prévia ao Crianca/adolescente ja foi alguma vez ao | 0: Sim
dentista dentista 1: Ndo
Alteracdes de overjet (normal / aumento /
protrusdo, mordida cruzada anterior,
M4 oclus3io ausente), overbite (normal / mordida | 0: Ausente
aumentada / profunda, mordida aberta | 1: Presente
anterior, ausente, topo) e mordida cruzada
posterior
Presenca de dente condide, agenesia,
Anomalias microdontia, giroversdo, defeitos de | 0: Ausente
dentarias desenvolvimento de esmalte (DDE) e | 1: Presente
dentinogénese imperfeita.
Experiéncia de _— 0: Presente (CPOD / ceod > 1)
carie dentéaria Indices CPOD/ceod 1: Ausente (CPOD / ceod = 0)
. - . 0: Ausente
Gengivite Andlise do contorno e cor da gengiva. 1 Presente

Fonte: Elaborado pelo autor, 2022.

6.6 Exame clinico odontolégico

AplOs 0s pais/responsaveis responderem o questionario, era realizado o

exame bucal das criancas/adolescentes. Foram registrados dados sobre mé ocluséao,

anomalias dentarias, céarie dentaria e gengivite (APENDICE E). N&o foram realizados

exames radiograficos.

O exame foi realizado com luz artificial (uso de lanterna de cabeca (Petzl

Zoom head lamp, Petzl America, Clearfield, UT, USA). O examinado foi posicionado

em uma cadeira convencional, maca/cama hospitalar ou cadeira de rodas. A equipe

era composta por uma examinadora, que realizava a entrevista e o exame clinico e

uma anotadora, que registrava os dados observados na ficha clinica e organizava o

material utilizado e o0 acesso dos participantes ao local do exame.
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A examinadora estava paramentada com todo o equipamento de protecéo
individual necesséario naquele momento (ano 2019). Para o exame clinico eram
utilizados os instrumentais clinicos espelho de boca (PRISMA®, Sao Paulo, SP,
Brasil) e sonda IPC (indice Periodontal Comunitario) (Golgran®, Sdo Paulo, SP,
Brasil). Os instrumentais clinicos, gazes e algodao utilizados para o exame bucal eram
acondicionados em embalagens de plastico filme (tipo de polipropileno-polietileno) e

esterilizados por método fisico (autoclave).

6.7 Indicadores/Medidas

6.7.1 M& oclusao

A ma oclusao foi registrada a partir da presenca de pelo menos uma das
seguintes condicdes: alteracbes de overjet (normal / aumento / protrusdo, mordida
cruzada anterior, ausente), overbite (normal / mordida aumentada / profunda, mordida
aberta anterior, ausente, topo) e mordida cruzada posterior (DEPS et al., 2021;
OLIVEIRA et al., 2008a; PRADO et al., 2019; TEIXEIRA et al., 2021; WHO, 2013b).
Quando pelo menos uma condicéo foi diagnosticada, o examinado era classificado

com ma oclusao.

6.7.2. Anomalias dentéarias

Foram registrados dados sobre a presenca de anomalias dentarias como
dente conoide, agenesia, microdontia, giroversdo, defeitos de desenvolvimento de
esmalte (DDE) e DI. Por ter sido realizado somente exame clinico, a agenesia foi
considerada como um possivel diagndstico (DEPS et al., 2021; PRADO et al., 2019;
TEIXEIRA et al., 2021; WHO, 2013b). A presenca de DDE foi registrada por meio do
indice DDE, que verificava presenca de opacidade (demarcada ou difusa) hipoplasia
ou hipomineralizacédo (SEOW, 2014). O registro de DI foi baseado em ABUKABBOS
e AL-SINEEDI (2003) e PETERSEN e WETZEL (1998). Dentes afetados com DI
apresentam uma coloracdo azul acinzentado ou marrom amarelado, uma dentina
superficial lisa e polida e perda de dimenséo vertical (RAUCH e GLORIEUX, 2004;
VAN DIJK e SILLENCE, 2014).
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6.7.3 Cérie dentéaria

A experiéncia de carie dentaria foi analisada por meio dos indices CPOD/ceod
(soma dos dentes cariados, perdidos/extracdo indicada e obturados) para denticao
permanente e para denticdo decidua (TEIXEIRA et al., 2021; WHO, 2013b).

6.7.4 Gengivite

A presenca de gengivite foi registrada a partir da andlise do contorno e cor da
gengiva (LOBENE et al., 1986; DEPS et al., 2021).

6.8 Calibracdo dos examinadores

Trés examinadoras foram previamente treinadas, em duas etapas, tedrica e
pratica. Na primeira etapa, as examinadoras realizaram uma leitura detalhada dos
critérios clinicos de diagndstico a serem utilizados. O treinamento teorico foi conduzido
por um profissional especialista na area, padrdo ouro, com o uso de figuras e
apresentacao de slides relacionados as condi¢des clinicas que seriam pesquisadas.
Foi conduzida para verificacdo da concordancia diagndstica inter-exameninadoras e
intra-examinadora, com um intervalo de sete dias entre os dois momentos do
treinamento. Foram obtidos valores kappa inter-examinadoras entre 0,74 e 1,00,
confirmando que as examinadoras se encontravam treinadas para realizarem a etapa
pratica da calibracgéo.

O treinamento pratico das examinadoras foi realizado em dois momentos,
intervalo de 10 dias entre eles. A calibracao foi realizada com cinco adolescentes com
doenca rara (MPS ou OI) e cinco adolescentes sem doenca rara, atendidos no
Hospital das Clinicas da UFMG (HC-UFMG), em Belo Horizonte, Minas Gerais. A partir
dos resultados foi calculado o coeficiente kappa. Os valores variaram inter-
examinadoras de 0,78 e 1,00 (ma oclusdao= 1,00, anomalia dentaria= 0,97, cérie

dentaria= 0,96 e gengivite=0,78).
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6.9 Estudo piloto

O estudo piloto foi realizado apos a fase de calibragcdo das examinadoras.
Devido ao numero limitado de individuos com MPS e Ol, esta fase da pesquisa foi
conduzida com cinco individuos com doenca rara e cinco individuos sem doenca rara,
no HC-UFMG, em Belo Horizonte. O objetivo foi avaliar a logistica, a metodologia e
os instrumentos utilizados para a coleta de dados.

N&o houve necessidade de mudancas referentes a metodologia do estudo.

Sendo assim, os participantes do estudo piloto foram incluidos na amostra final.

6.10 Estudo principal

O estudo principal foi iniciado apds as fases de calibracédo e o estudo piloto.

6.11 Processamento dos dados

6.11.1 Andlise estatistica

Os dados foram analisados por meio do software Statistical Package for the
Social Sciences (SPSS for Windows, verséao 26.0, IBM Inc, Amonk, NY, EUA). Para
identificar o impacto independente de cada variavel estudada, foi realizada a analise
de regressao logistica condicional ndo-ajustada e, em seguida, a ajustada.

A variavel dependente foi a indicacdo odontoldgica por equipe multiprofissional
e as variaveis independentes foram idade, sexo, cor da pele, renda familiar, tipo de
doenca rara, dor de dente nos ultimos 12 meses, ma ocluséo, gengivite, experiéncia
de carie e anomalias dentérias. As variaveis independentes foram incluidas no modelo
logistico decrescente de acordo com a significancia estatistica (p < 0,25; procedimento
backward stepwise).

A adequacao do modelo final foi avaliada por meio do teste de Hosmer e
Lemeshow. A identificagdo de valores influentes foi medida pela distancia de Cook e

a multicolineridade pelo Variation Inflation Factor (VIF).
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7 RESULTADOS DISCUSSAO E CONCLUSAO

Os resultados, a discusséo e a conclusédo do estudo serdo apresentados na

forma de artigo cientifico.
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7.1 Artigo 1

Criancas e adolescentes com doencas genéticas raras: interface da odontologia na equipe

multiprofissional

Children and adolescents with rare genetic diseases: interface of dentistry in the

multiprofessional team

Artigo a ser submetido no periédico Brazilian Oral Research
(Qualis A2 / Fator de Impacto 1.508)
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RESUMO

O estudo objetivou identificar fatores associados ao ato das criangas e adolescentes com
doencas genéticas raras serem indicadas ao dentista pela equipe multiprofissional. Foi
desenvolvido um estudo transversal com 87 criancas/adolescentes com doencas genéticas raras
([Mucopolissacaridoses-MPS  (n=26) / Osteogénese Imperfeita-Ol (n=61)] e o0s
pais/responsaveis. A amostra foi selecionada em ambulatérios médicos de servicos de
referéncia em doencas genéticas raras, de cinco estados do Brasil (Ceara, Espirito Santo, Minas
Gerais, Rio de Janeiro e Sdo Paulo). Os pais/responsaveis responderam um questionario sobre
o filho com doenca rara (aspectos individuais, sociodemogréficos, comportamentais e histéria
médica/ odontoldgica). As criangas e adolescentes foram examinados quanto & mé ocluséo,
anomalias dentarias, experiéncia de carie e gengivite. O estudo foi aprovado pelo Comité de
Etica em Pesquisa da Universidade Federal de Minas Gerais. Os dados foram analisados por
meio do software Statistical Package for the Social Sciences (SPSS for Windows, versao 26.0).
Foi realizada a anélise bivariada e multivariada dos dados, considerando-se uma confiabilidade
de 95%. A faixa etaria dos participantes foi de dois a 21 anos (média: 10,4 anos /+5,6) e 17,3%
delas nunca tinham ido ao dentista. O motivo da maioria das consultas odontoldgicas foi
profilaxia bucal/manutencdo preventiva (62,1%). Sobre a indicagdo odontoldgica pela equipe
multiprofissional para levar o filho ao dentista, segundo relato dos pais/responsaveis, 29,9%
deles nunca receberam indicacdo de nenhum profissional. Pacientes do sexo feminino
apresentaram 2,67 vezes mais chance de ser indicadas ao dentista (1C95%:0,96-7,42) e aquelas
com historia de dor de dente tiveram uma chance 7,74 vezes maior de serem indicadas pela
equipe multiprofissional para atendimento odontoldgico (1C95%:1,61-37,14). Concluiu-se que
criancas e adolescentes com doenga rara do sexo feminino e com histéria de dor de dente
apresentaram maior chance de receberem indicacdo da equipe multiprofissional para buscarem
atendimento odontoldgico.

Palavras-chave: Doencas raras. Saude bucal. Equipe Multiprofissional. Criangas com
deficiéncia. Odontologia para pessoas com deficiéncia. Mucopolissacaridoses. Osteogénese

Imperfeita.

ABSTRACT

The study aimed to identify factors associated with the fact that children and adolescents with
rare genetic diseases are referred to the dentist by the multiprofessional team. A cross-sectional
study was conducted with 87 children/adolescents with rare genetic diseases

([Mucopolysaccharidoses-MPS (n=26) / Osteogenesis Imperfecta-Ol (n=61)] and their
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parents/guardians. The sample was selected from specialized medical outpatient clinics in rare
genetic diseases in five states of Brazil (Ceara, Espirito Santo, Minas Gerais, Rio de Janeiro,
and Séao Paulo). Parents/guardians answered a questionnaire about their child with rare disease
(questions about individual, sociodemographic, behavioral, and medical/dental history). The
child/adolescent was examined for malocclusion, dental anomalies, dental caries experience
and gingivitis. The Research Ethics Committee of the Federal University of Minas Gerais
approved the study. The data were analyzed using the Statistical Package for the Social Sciences
software (SPSS for Windows, version 26.0). Bivariate and multivariate data analysis was
performed, considering a reliability of 95%. The age range of children/adolescents was from
two to 21 years (mean: 10.4 years /+5.6) and 17.3% of them had never gone to the dentist. The
reason for most dental appointment was oral prophylaxis/preventive maintenance (62.1%).
According to the parents/guardians, 29.9% of the children/adolescent had never been indicated
to a dental appointment by multiprofessional team. Female patients were 2.67 times more likely
to be referred to the dentist (95%C1:0.96-7.42). Children/adolescents with a history of toothache
had a 7.74 times higher chance of being indicated by the multiprofessional team for dental care
(95%Cl1:1.61-37.14). The study showed that female children/adolescents with rare genetic
diseases and with a history of toothache were more likely to receive indication from the
multiprofessional team to look for dental care.

Keywords: Rare diseases. Dental health. Patient care team. Disabled children. Dental care for

disabled. Mucopolysaccharidoses. Osteogenesis Imperfecta.

INTRODUCAO

As doencas raras sao condi¢cdes cronicas, degenerativas, progressivas e até mesmo
incapacitantes. A maioria dos casos € de etiologia genética (80%) (Sjogreen et al., 2015;
Shourick et al., 2021). Uma doenca € considerada rara, quando afeta
até 65 pessoas em cada 100 mil individuos (European Organization for Rare Diseases-
EURORDIS, 2017). Quando consideradas separadamente, cada doenca rara afeta uma
guantidade limitada de pessoas. Porém, ao considerar que existem de 6.000 a 8.000 tipos
diferentes de doengas raras no mundo, se somadas em um grupo, apresentam um impacto
epidemioldgico grande e sdo consideradas um problema significativo para a satde publica
(Scarpa et al., 2011; Iriart et al., 2019; Friedlander et al., 2022). No Brasil, estima-se que cerca
de treze milhdes de pessoas possuem alguma doenga rara (Iriart et al., 2019).

Aproximadamente 70,0% das doengas genéticas raras afetam criangas. Essas

enfermidades séo frequentemente associadas com limitagdes fisicas, intelectuais, sensoriais
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e/ou comportamentais (Sjogreen et al., 2015; Molina-Garcia et al., 2016; Friedlander et al.,
2019; 2022; Prado et al., 2019; Shourick et al., 2021; Debossan et al., 2022).

Manifestacdes bucais como alteracdo de mucosa, defeito de desenvolvimento dentario
(DDE), dentinogénese imperfeita, carie dentaria, limitacdo de abertura bucal, anomalias
dentérias, mé oclusdo, impactacéo dentaria, macroglossia e respiracdo bucal sdo comuns nessa
parcela da populacdo. Além de todas essas caracteristicas, na maioria das vezes, esses
individuos apresentam muita dificuldade de acesso ao tratamento odontoldgico adequado,
inclusive no servico privado (Prado et al., 2019; 2022; Vettore et al., 2020; Carneiro et al., 2021;
Deps et al., 2021; Teixeira et al., 2021; Debossan et al., 2022).

Considerando-se as diversas alteracfes orofaciais que sdo frequentes nas criancas e
adolescentes com doencas genéticas raras, € importante que os profissionais de saude que
assistem essa parcela da populacao fiqguem atentos aos problemas bucais presentes nessa parcela
da populacdo. Devem orientar os pais/responsaveis a buscarem assisténcia odontolégica para
as criancas 0 mais cedo possivel. Afinal, quanto mais precoce for iniciado o cuidado com a
salde bucal, menores serdo as sequelas relacionadas aos problemas bucais (Prado et al., 2019;
2022; Deps et al., 2020; Vettore et al., 2020; Debossan et al., 2022).

O cuidado ampliado em saude requer um olhar multidimensional para as diversas
alteracbes fisicas e sistémicas dos pacientes com doencas genéticas raras e deve ser
desenvolvido por meio de uma equipe que inclua profissionais de diversas areas (Scarpa et al.,
2011; Prado et al., 2019; Vettore et al., 2020; Deps et al., 2021; Santos et al., 2021; Teixeira et
al., 2021; Debossan et al., 2022). Equipes multiprofissionais e interdisciplinares sdo capazes de
realizar atividades colaborativas que permitem compartilhar informacdes, coordenar cuidados,
identificar problemas, desenvolver planos de intervencdo e definir metas compartilhadas (Saint-
Pierre et al., 2018; Faquim et al., 2022).

A vulnerabilidade dos individuos com doencas genéticas raras para desenvolverem
doencas bucais evidencia a importancia do tratamento odontoldgico preventivo e precoce, bem
como a agdo da equipe multidisciplinar. Dessa forma, este estudo objetivou identificar os
fatores associados ao ato das criancas e adolescentes com doengas genéticas raras serem

indicadas ao dentista pela equipe multiprofissional que as acompanha.

MATERIAIS E METODOS
Foi realizado um estudo observacional transversal com uma amostra de conveniéncia
de criangas e adolescentes com doencas raras genéticas raras e 0s pais/responsaveis. Foram

incluidos criangas e adolescentes na faixa etaria de dois a 21 anos, diagnosticados com
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Osteogénese Imperfeita (Ol) ou Mucopolissacaridose (MPS). A Ol e a MPS fazem parte do
grupo de doengas genéticas raras que afetam o desenvolvimento esquelético (estrutura 6ssea e
articular) e que apresentam diversas alterac6es orofaciais e problemas bucais (Tosi et al., 2015;
Prado et al., 2019; 2022; Vettore et al., 2020; Carneiro et al., 2021; Deps et al., 2021; Teixeira
et al., 2021; Debossan et al., 2022).

O recrutamento da amostra aconteceu em hospitais de cuidado especializado para
pacientes com doengas genéticas raras de cinco estados brasileiros (Ceara, Espirito Santo,
Minas Gerais, Rio de Janeiro e S&o Paulo). Os locais foram selecionados por conveniéncia
geogréfica e viabilidade da coleta de dados. Nenhum dos locais disponibilizava atendimento
odontolégico local.

Coleta de dados

A coleta de dados foi realizada por meio de exame bucal dos individuos com doencas
genéticas raras (MPS e OI) e pelo preenchimento de um questionario estruturado pelos
pais/responsaveis. Foram abordados aspectos individuais e sociodemogréaficos (sexo, idade, cor
da pele, renda familiar) e histéria medica e odontoldgica das criancas e adolescentes (dor de
dente nos ultimos 12 meses e indicagdo por algum profissional para ir ao dentista). O
questionario foi desenvolvido a partir dos instrumentos utilizados por Oliveira et al. (2008) e
Prado et al. (2019).

O tipo de doenca genética rara (MPS ou Ol) foi confirmado pelo prontuario médico do
paciente. A indicacdo ao dentista, pela equipe multiprofissional, foi analisada pela questao
“Algum profissional recomendou um dentista para o seu filho(a)?” (World Health
Organization-WHO, 2013). A dor de dente foi registrada quando presente nos ultimos 12 meses
anteriores a aplicacdo do instrumento (WHO, 2013; Debossan et al., 2022). A representacdo
étnico-racial foi avaliada por meio de critérios estabelecidos pelo Instituto Brasileiro de
Geografia e Estatistica (IBGE) para cor da pele / raca: branca, preta, amarela, parda e indigena
(IBGE, 2013). A renda familiar mensal foi determinada pela renda mensal total de todos os
membros economicamente ativos da familia de cada individuo e registrada em salario minimo
mensal brasileiro (junho 2022: USD 219.00).

O exame bucal foi realizado com o paciente posicionado em uma cadeira sob luz
artificial (Petzl Zoom head lamp®, Petzl America, Clearfield, UT, EUA). As trés examinadoras
(TDD, FR, ACBO) utilizaram espelho bucal (Duflex® n°5), sonda do indice Periodontal
Comunitério (Golgran®, Sao Paulo, SP, Brasil) e equipamento de prote¢do individual adequado

para evitar infeccdo cruzada. Radiografias ndo foram utilizadas.
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A ma ocluséo foi registrada a partir da presenca de pelo menos uma das seguintes
condicOes: alteragcdes de overjet (normal / aumento / protrusédo, mordida cruzada anterior,
ausente), overbite (normal / mordida aumentada / profunda, mordida aberta anterior, ausente,
topo) e mordida cruzada posterior (Oliveira et al., 2008; WHO, 2013; Prado et al., 2019; Deps
et al., 2021). Foi analisada a presenca de anomalias dentérias: dente condide, agenesia,
microdontia, giroversdo, defeitos de desenvolvimento de esmalte (DDE) e dentinogénese
imperfeita. A agenesia dentaria foi considerada como um possivel diagndstico, sendo realizado
somente exame clinico (Oliveiraet al., 2008; WHO, 2013; Seow, 2014; Prado et al., 2019; Deps
etal., 2021).

A experiéncia de cérie dentéaria foi analisada por meio dos indices CPOD/ceod (soma
dos dentes cariados, perdidos/extracdo indicada e obturados) (WHO, 2013; Teixeira et al.,
2021). A presenca de gengivite foi registrada a partir da analise do contorno e cor da gengiva
(Lobene et al., 1986; Deps et al., 2021).

Consideracdes Eticas

O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade Federal de
Minas Gerais (nimeros de certificado: 01480212.4.0000.5149 [MPS] e 54755516.4.0000.5149
[OI]). Os participantes assinaram 0s termos de consentimento ou assentimento livre e

esclarecido, de acordo com o que é recomendado.

Calibracao dos examinadores

A fase de calibracdo aconteceu em duas etapas (tedrica e préatica), sendo trés
examinadoras previamente calibradas. Primeiramente foi conduzido um treinamento teérico
por meio da analise de imagens das condi¢des clinicas investigadas, obtendo-se valores kappa
entre 0,74 e 1,00, confirmando que as examinadoras se encontravam treinadas na fase tedrica.
O treinamento préatico das examinadoras foi realizado em dois momentos, intervalo de 10 dias
entre eles. A calibracdo foi realizada com cinco criancas e adolescentes com doenca genética
rara (MPS ou Ol) e cinco criangas e adolescentes sem doenca genética rara, atendidos no
Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais, em Belo Horizonte, Minas
Gerais. Os resultados evidenciaram, para as condi¢cdes clinicas investigadas, valores kappa
entre de 0,78 e 1,00.

Estudo piloto
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Ap0s o processo de calibracdo, foi realizado um estudo piloto com cinco criangas e
adolescentes com doenca genética rara e cinco criangas e adolescentes normotipicas, bem como
0s pais e responsaveis. Nao houve necessidade de mudancas referentes a metodologia do
estudo. Sendo assim, os participantes do estudo piloto foram incluidos na amostra do estudo

principal.

Anélise estatistica

Os dados foram analisados por meio do software Statistical Package for the Social
Sciences (SPSS for Windows, verséo 26.0, IBM Inc, Amonk, NY, EUA). Para identificar o
impacto independente de cada varidvel estudada, foi realizada a anélise de regresséo logistica
condicional ndo-ajustada e, em seguida, a ajustada.

Neste estudo, a variavel dependente foi a indicacdo odontoldgica por equipe
multiprofissional e as varidveis independentes foram idade, sexo, cor da pele, renda familiar,
tipo de doenca rara, dor de dente nos ultimos 12 meses, ma oclusdo, gengivite, experiéncia de
carie e anomalias dentarias.

As variaveis independentes foram incluidas no modelo logistico decrescente de acordo
com a significancia estatistica (p < 0,25; procedimento backward stepwise). A adequacdo do
modelo final foi avaliada por meio do teste de Hosmer e Lemeshow. A identifica¢do de valores
influentes foi medida pela distancia de Cook e a multicolineridade pelo Variation Inflation
Factor (VIF).

RESULTADOS
A amostra do estudo foi de 87 criangas/adolescentes na faixa etaria de dois a 21 anos,
com média de idade de 10,45 anos (+ 5,67) e os pais/responsaveis. Os dados descritivos da

amostra foram apresentados na tabela 1.
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Tabela 1- Caracteristicas sociodemograficas, padrdo de atendimento odontoldgico e medidas
clinicas odontologicas entre participantes com doencas genéticas raras (n=87).
Frequéncia Absoluta Frequéncia Relativa

Variaveis

(N) (%)
Idade (anos)
2-12 59 67,8
13-21 28 32,2
Sexo
Masculino 50 57,5
Feminino 37 42,5
Cor da pele
Branca 30 34,5
N&o branca (preta/parda/amarela) 57 65,5
Renda mensal?
< 1 salario minimo 14 16,1
> 1 salario minimo 73 83,9
Doenca Rara
MPS 26 29,9
Ol 61 70,1
Dor de dente (< 12 meses)
Né&o 64 73,6
Sim 23 26,4
Indicagdo professional ao dentista
Sim 61 70,1
Né&o 26 29,9
Visita anterior ao dentista
Sim 72 82,7
Né&o 15 17,3
Ma oclusédo
Presente 73 83,9
Ausente 14 16,1
Gengivite
Presente 26 29,9
Ausente 61 70,1
Experiéncia de cérie dentaria
Presente (CPOD / ceod > 1) 46 52,9
Ausente (CPOD / ceod = Zero) 41 47,1
Anomalias dentarias
Presente 75 86,2
Ausente 12 13,8

2 Salario minimo no Brasil (junho de 2022 = USD 219.00

Os pais/responsaveis, 46,0% das criancas e adolescentes tiveram consulta odontoldgica
ha menos de um ano, 21,8% entre um e dois anos e 14,9% foram ao dentista pela Gltima vez ha
mais de dois anos. De acordo com as respostas, 17,3% das criancgas e adolescentes com doencas
raras nunca tinham ido ao dentista.

O motivo da maioria das consultas odontologicas foi profilaxia bucal ou manutencéo
preventiva (62,1%), seguido de tratamento restaurador/periodontal/cirargico (10,3%), outras

razdes (6,9%) e dor de dente (3,4%).
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Sobre a indicacdo odontologica pela equipe multiprofissional para levar a
crianga/adolescente ao dentista, segundo relato dos pais/responsaveis, 33,3% deles receberam
indicacdo do médico, 36,8% de outros profissionais e 29,9% nunca receberam indicacdo de
nenhum profissional para levar o filho ao dentista.

As variaveis sexo (p=0,151), dor de dente nos Gltimos 12 meses (p=0,019), ma ocluséo
(p=0,080) e experiéncia de cérie dentaria (p=0,029) foram estatisticamente associadas a
indicacdo odontoldgica pela equipe multiprofissional, sendo incluidas no modelo final de
regressdo logistica (Tabela 2).

No modelo final apenas as variaveis sexo e dor de dente nos ultimos 12 meses
permaneceram associadas com a indicacdo odontoldgica pela equipe multiprofissional. As
criancas e adolescentes do sexo feminino apresentaram 2,67 vezes mais chances de receberem
indicacdo da equipe multiprofissional para irem ao dentista [IC95%: 0,96 -7,42). A chance de
uma crianga e adolescente com histéria de dor de dente nos Gltimos 12 meses receber indicacéo
para consulta odontoldgica foi 7,74 vezes que a chance de uma crianca/ adolescente sem histéria
de dor de dente (1C95%: 1,61-37,14).

A analise de residuos indicou valores da distancia de Cook inferiores a 1. A avaliacao
de multicolineridade pela VIF resultou em valores inferiores a 10. O modelo final foi

considerado adequado pelo teste de Hosmer Lemeshow (p = 0,820).
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Tabela 2- Fatores associados ao ato das criangas e adolescentes com doencas genéticas raras
serem indicadas ao dentista pela equipe multiprofissional (n=87).

Variaveis Ind_icggéo de OR P OR P
independentes profissional ao (1C 95%) valor (1C 95%) valor
dentista (%) Nao ajustado Ajustado
Idade (anos)
2-12 67,8 1
13-21 75,0 1,43 (0,52-3,93) 0,494
Sexo
Masculino 64,0 1 0151 1 0,061
Feminino 78,4 2,04 (0,77-5,39) ' 2,67 (0,96-7,42)
Cor da Pele
Branca 70,0 1 0,986
N&o branca 70,2 1,01 (0,38-2,65)
Renda familiar?
< 1 salario minimo 64,3 1 0,604
> 1 salario minimo 71,2 1,37 (0,41-4,59)
Doencga rara
MPS 29,9 1 0,906
Ol 70,1 1,06 (0,39-2,88)
Dor de dente
(< 12 meses)
Néo 62,5 1 0,019 1 0,011
Sim 91,3 6,30 (1,36-29,27) 7,74 (1,61-37,14)
Ma ocluséo
Ausente 16,1 1 0,080
Presente 83,9 2,82 (0,89-9,17)
Gengivite
Presente 29,9 1 0,906
Ausente 70,1 1,06 (0,39-2,88)
Experiéncia de carie
Presente (CPOD / ceod > 1) 62,5 1 0,029
Ausente (CPOD / ceod = 0) 83,9 2,91 (1,12-7,59)
Anomalia dentaria
Ausente 66,7 1 0,779
Presente 70,7 1,21 (0,33-4,42)

OR: odds ratio / IC: Intervalo de Confianca
aSalario minimo no Brasil (junho de 2022 = USD 219.00

DISCUSSAO

Considerando a diversidade de alteracdes fisicas e sisttmicas que individuos com
doencas genéticas raras apresentam, fica evidente a importancia da assisténcia integral a saude
para essa parcela da populacdo ser realizada por meio de uma equipe multiprofissional desde a
infancia. Dentre os profissionais que devem fazer parte dessa equipe estdo aqueles das areas da
medicina, enfermagem, fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacional, psicologia,
odontologia e assisténcia social (Prado et al., 2019; Deps et al., 2020; 2021; Debossan et al.,
2022).

A interdisciplinaridade da equipe multiprofissional possibilita a realizago de atividades

colaborativas, compartilhamento de informacGes e metas, coordenacdo dos cuidados,
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identificacdo de problemas, desenvolvimento de planos de intervencdo. Para realizacdo do
encaminhamento para outros profissionais € necessario conhecimento e confianga entre esses
profissionais, mostrando que a parceria diaria é essencial (Saint-Pierre et al., 2018).

Os resultados deste estudo evidenciaram que criancas e adolescentes com doencas
genéticas raras do sexo feminino sdo mais indicados ao tratamento odontoldgico por outros
profissionais de salde. Segundo a literatura, alguns fatores podem explicar esse achado, sendo
possivel mencionar que mulheres sdo mais ligadas a estética do sorriso e sao mais afetadas pela
dor dentaria (Moura-Leite et al., 2011; Pentapati et al., 2021). Além disso, individuos do sexo
feminino possuem mais facilidade em demonstrar suas angustias e vulnerabilidades, como
problemas de origem bucal (Pentapati et al., 2021).

A presente pesquisa também constatou que criancas e adolescentes com doencas
genéticas raras foram mais indicados para tratamento odontoldgico por outros profissionais
quando tinham historico de dor de dente. Isso evidencia que, provavelmente, 0s responsaveis
por criangas e adolescentes com doencas genéticas raras acabam deixando os cuidados
preventivos relacionados a satde bucal em segundo plano. Assim, o cuidado odontoldgico é
oferecido quando as medidas curativas e invasivas sao necessarias.

Embora as doencas bucais possam causar quadros de dor, infecgdes, complicagdes
respiratorias e problemas mastigatdrios e de fala, os cuidados com a saude bucal sdo vistos com
baixa prioridade, quando comparados aos cuidados médicos direcionados ao individuo com
doencas genéticas raras (Krekmanova et al., 2016; Prado et al., 2019; Senirkentli et al., 2021).
Além disso, 0 acesso aos cuidados em salde bucal é mais dificil para essa parcela da populagéo
(Debossan et al., 2022; Friedlander et al., 2019). A auséncia de profissionais de odontologia
nos centros especializados em doencas raras é uma realidade em alguns casos (Sjogreen et al.,
2015; Friedlander et al., 2022).

A atuacao odontoldgica preventiva possui grande importancia para a satde das crian¢as
e adolescentes com doencas genéticas raras. Sao medidas que contribuem para manutencao da
satde bucal culminando na melhora das condiges sistémicas, com a diminui¢do da incidéncia
de infeccBes e necessidade de antibioticos sistémicos (Carneiro et al., 2021; Debossan et al.,
2022). O quadro de dor aguda gera estresse no tratamento odontolégico, tanto relacionado a
dificuldade de cooperacdo do paciente, quanto pela complexidade do procedimento,
geralmente, mais invasivo (Krekmanova et al., 2016; Ribeiro Junior et al., 2022). Essa realidade
pode ser evitada através de uma abordagem precoce e preventiva para atividades de prevengédo

e promog&o de saude bucal.


https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Friedlander%20L%5BAuthor%5D
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Profissionais da odontologia, quando realizam a¢des com os demais membros da equipe
multiprofissional, devem ser capazes de contribuir significativamente para a saude e qualidade
de vida do individuo assistido. O cirurgido-dentista deve se integrar com toda a equipe
multiprofissional, informar sobre as condi¢6es bucais em conjunto com a familia do paciente e
também conhecer as outras questdes acerca do paciente. Portanto, consultas interdisciplinares
com profissionais de satde de diferentes areas sdo fundamentais (Molina-Garcia et al., 2016;
Sjogreen et al., 2015; Saint-Pierre et al., 2018; Faquim et al., 2022; Friedlander et al., 2022).
Assim, € possivel orientar os pais/responsaveis sobre os cuidados bucais adequados.

Este estudo apresenta algumas limitagdes. O uso de questionario é sempre acompanhado
de risco de viés de memdria dos entrevistados e o desenho transversal impede a inferéncia das
relacGes causais. Porém, pontos relevantes devem ser considerados. O estudo pode promover
um incentivo e alerta sobre a importancia de uma maior interacdo entre os profissionais
envolvidos no cuidado dos individuos com doengas genéticas raras. Medidas de educacéao
continuada e permanente e programas e politicas de salde podem ser sugeridas a partir desse
estudo. A relacdo entre os profissionais envolvidos na promoc¢édo de salde destes individuos
deve ser bem articulada e sempre buscando resultados positivos na vida daqueles que tem
doencas raras e suas familias.

Embora as politicas pablicas de satde no Brasil para individuos com doenca genética
rara estejam em continuo avanco, ainda existem dificuldades na interacdo da odontologia com
os demais profissionais que compdem as equipes de saude. Compreender o que faz com que 0s
profissionais encaminhem criancgas e adolescentes com doencas genéticas raras ao servico de
salde bucal é essencial para que sejam realizadas a¢Ges voltadas para essa finalidade.

E importante que o cirurgifo-dentista e demais profissionais da area da odontologia
estejam inseridos nos servicos de saude. A interacdo deve ser integral e com todos os outros
profissionais responsaveis pelo cuidado de criancas e adolescentes com doencas genéticas raras.
As indicagdes para consultas odontoldgicas devem ser de maneira mais espontanea e fazer parte
da rotina multiprofissional, para que 0 acesso aos tratamentos odontologicos preventivos seja
favorecido a essa parcela da populagéo. Intensificar e aprimorar o encaminhamento ao servigo
odontoldgico pela equipe multiprofissional para individuos com doenga genética rara pode

garantir e melhorar a satde bucal dessa parcela da populacao.
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CONCLUSAO

Criancas e adolescentes com doencas genéticas raras (MPS e Ol) do sexo feminino e

com historia de dor de dente apresentaram maior chance de terem recebido indicacdo de um

profissional de salde para irem ao dentista.
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8 CONSIDERACOES FINAIS

As doengas genéticas raras abordadas no presente estudo ndo possuem cura
e o cuidado dos pacientes diagnosticados com uma dessas doencas é um desafio
para as equipes profissionais, familiares e gestores envolvidos no cuidado dos
pacientes diagnosticados com doencas raras, seja na rede publica ou privada, bem
como para os familiares. H4 necessidade de estratégias que possam melhorar o
acesso a servicos de prevencao, diagndstico e tratamento das pessoas acometidas.

As criancgas e adolescentes acometidas por essas doencas possuem diversas
alteracdes dentofaciais, bem como podem desenvolver doencas bucais por serem
mais vulneraveis a essas doencas por alguns fatores. Dentre eles, destaca-se a
dificuldade de acesso para atendimento odontolégico e o fato de, muitas vezes, o
cuidado com a saude bucal ndo ser prioridade em nenhum momento.

O comprometimento sistémico presente na grande maioria das doencas raras
denota a vulnerabilidade a problemas de saude. Os pacientes diagnosticados com
alguma dessas doencas normalmente necessitam de um cuidado multidisciplinar, com
uma rotina exaustiva de terapias médicas e fisioterapicas. Essa realidade pode fazer
com que a condicdo bucal seja sempre deixada em segundo plano e o tratamento
odontoldgico negligenciado. Visando evitar essa realidade, é importante que aconteca
uma integracao dos cirurgides dentistas com os demais profissionais envolvidos no
cuidado desses pacientes. Essa assisténcia integral possibilitara que se consiga um
padrdo de qualidade assistencial compativel com as necessidades singulares dessa

parcela da populacao.
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APENDICES

APENDICE A - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (pais / responsaveis)
TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Prezado responsavel,
Estamos realizando uma pesquisa sobre a salde bucal de brasileiros com doenca rara e sem doenca

rara. O objetivo é aprimorar o conhecimento e as formas de prevencéo e tratamento odontolégico para
as pessoas com doenca rara e melhoria da qualidade de vida. A pesquisa consiste do exame dos
dentes do seu filho com doenca rara e do seu filho doenca rara (quando presente), e também do
preenchimento de um questionario por vocé.

Esclarecemos que:

As informacdes sobre vocé e seu(s) filho(s) s6 interessam a vocés. Nos resultados da pesquisa
ninguém sabera o seu nome e o nome do(s) seu(s) filho(s).

Vocé pode se recusar a responder qualquer pergunta que te cause algum constrangimento.

Vocé pode, a qualquer momento, desistir de fazer parte dessa pesquisa.

Caso nao queira participar da pesquisa, vocé e o(s) seu(s) filho(s) nao sofrerdo nenhum tipo de prejuizo.
O exame dos dentes sera realizado com um espelho clinico, sonda, gaze e algoddo (todos
esterilizados). A dentista usara luvas descartaveis, avental, gorro e mascara descartavel. Este € um
exame simples que n&o causara nenhum dano para o(s) seu(s) filho(s).

Caso seja constatada necessidade de tratamento odontoldgico, vocé serd alertada e orientada sobre
as providéncias a serem tomadas.

As informacdes coletadas s&@o especificas para esta pesquisa, sendo que o0s resultados seréo
divulgados através de artigos cientificos e apresentacdes orais e escritas em congressos de saude.
Essa pesquisa esta autorizada pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da Universidade Federal de
Minas Gerais.

Contando com sua participagéo, agradecemos a sua colaboragéo.

Flavia Rabello (aluna do curso de doutorado da Faculdade de Odontologia da UFMG)
Eu, , ap0s ler e entender o objetivo da

pesquisa descrita, concordo em responder o questiondrio e autorizo o exame dos dentes do(s) meu(s)
filho(s).

Assinatura do responsavel

Orientadora: Profa. Dra. Ana Cristina Borges de Oliveira (Tel: 31-3409-2442/2448)

Comité de Etica em Pesquisa da Universidade Federal de Minas Gerais

End.: Av. Anténio Carlos, 6.627 - Unidade Administrativa Il - 2° andar - Sala 2005, Campus Pampulha,
CEP: 31270-901 - Belo Horizonte - MG, telefax: 31-3409-4592
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APENDICE B - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

(Participantes a partir de 18 anos de idade)

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Prezado responsavel,

Estamos realizando uma pesquisa sobre a salde bucal de brasileiros com doenca rara e sem doenca
rara. O objetivo é aprimorar o conhecimento e as formas de prevencéo e tratamento odontolégico para
as pessoas com doenca rara e melhoria da qualidade de vida. A pesquisa consiste do exame dos
dentes de pessoas com doenca rara e pessoas sem doenca rara, e também do preenchimento de um
questiondrio por vocé.

Esclarecemos que:

As informacgdes sobre vocé s6 interessam a vocé. Nos resultados da pesquisa ninguém sabera o seu
nome e o0 nome.

Vocé pode se recusar a responder qualquer pergunta que te cause algum constrangimento.

Vocé pode, a qualquer momento, desistir de fazer parte dessa pesquisa.

Caso ndo queira participar da pesquisa, vocé ndo sofrera nenhum tipo de prejuizo.

O exame dos dentes sera realizado com um espelho clinico, sonda, gaze e algoddo (todos
esterilizados). A dentista usara luvas descartaveis, avental, gorro e mascara descartavel. Este € um
exame simples que ndo te causara nenhum dano.

Caso seja constatada necessidade de tratamento odontoldgico, vocé sera alertada e orientada sobre
as providéncias a serem tomadas.

As informacdes coletadas s&@o especificas para esta pesquisa, sendo que o0s resultados seréo
divulgados através de artigos cientificos e apresentacfes orais e escritas em congressos de saude.
Essa pesquisa esta autorizada pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da Universidade Federal de
Minas Gerais.

Contando com sua participagéo, agradecemos a sua colaboragéo.
Flavia Rabello (aluna do curso de doutorado da Faculdade de Odontologia da UFMG)

Eu, , apos ler e entender o objetivo da
pesquisa descrita, concordo em responder o questionério e autorizo o exame dos meus dentes.

Assinatura do responsavel

Orientadora: Profa. Dra. Ana Cristina Borges de Oliveira (Tel: 31-3409-2442/2448)

Comité de Etica em Pesquisa da Universidade Federal de Minas Gerais

End.: Av. Antdnio Carlos, 6.627 - Unidade Administrativa Il - 2° andar - Sala 2005, Campus Pampulha,
CEP: 31270-901 - Belo Horizonte - MG, telefax: 31-3409-4592
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APENDICE C - Termo de Assentimento Livre e Esclarecido

(Criancas / adolescentes entre 8 e 17 anos de idade)

TERMO DE ASSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Prezado adolescente / jovem,

Estamos realizando uma pesquisa sobre a salde bucal de brasileiros com doenca rara e sem doenga
rara. O objetivo é aprimorar o conhecimento e as formas de prevencao e tratamento odontolégico para
as pessoas com doenca rara e melhoria da qualidade de vida. A pesquisa consiste do exame dos seus
dentes e também do preenchimento de um questionério pelos pais/responsaveis.

Esclarecemos que:

As informacdes sobre vocé s interessam a vocé e aos seus pais/responsavel. Nos resultados da
pesquisa ninguém sabera o seu nome.

Vocé pode, a qualquer momento, desistir de fazer parte dessa pesquisa.

Caso ndo queira participar da pesquisa, vocé e o seu irmao/irméa ndo sofrerdo nenhum tipo de prejuizo.
O exame dos seus dentes sera realizado com um espelho clinico, sonda, gaze e algodédo (todos
esterilizados). A dentista usara luvas descartaveis, avental, gorro e méscara descartavel. Este € um
exame simples que ndo causara nenhum dano para voceé.

Caso seja constatada necessidade de tratamento odontolégico, vocé e seus pais/responsavel serdo
alertados e orientados sobre as providéncias a serem tomadas.

As informacgdes coletadas sé@o especificas para esta pesquisa, sendo que o0s resultados serdo
divulgados através de artigos cientificos e apresenta¢des orais e escritas em congressos de salde.
Essa pesquisa esta autorizada pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da Universidade Federal de
Minas Gerais.

Contando com sua participagéo, agradecemos a sua colaboracéo.

Flavia Rabello (aluna do curso de doutorado da Faculdade de Odontologia da UFMG)

Eu, , de anos, apos ler e entender o
objetivo da pesquisa descrita, autorizo o exame dos meus dentes.

Assinatura do adolescente/jovem

Orientadora: Profa. Dra. Ana Cristina Borges de Oliveira (Tel: 31-3409-2442/2448)

Comité de Etica em Pesquisa da Universidade Federal de Minas Gerais

End.: Av. Antdnio Carlos, 6.627 - Unidade Administrativa Il - 2° andar - Sala 2005, Campus Pampulha,
CEP: 31270-901 - Belo Horizonte - MG, telefax: 31-3409-4592
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APENDICE D - Questionario para 0s pais/responsaveis

QUESTIONARIO PARA OS PAIS/RESPONSAVEIS

Data: Ne

Cidade / Unidade:

Nome do participante:

MPS Ol Controle

IDENTIFICACAO
Cidade onde ele(a) vive:

Tipo de OI/MPS (registro médico):
Idade (anos):

Sexo: 0.( ) masculino 1.( ) feminino

Cordapele: 0.( )branca 1.( ) preta 2.( ) parda 3.( ) amarela
Escolaridade

0. ( ) Analfabeto /Primario Incompleto 3. ( ) Médio completo/Superior incompleto
1. ( ) Primario completo / Fundamental Incompleto 4. () Superior completo

2. ( ) Fundamental completo/Médio incompleto

SAUDE GERAL
1) Seu filho(a) faz uso frequente de algum medicamento/remédio?
0.( )Sim

Qual? 0. ( ) Pamidronato  1.( ) Outro:
1.( )Néo
2. ( ) Néao sei

n

HABITOS DE HIGIENE BUCAL

3) Quantas vezes ao dia os dentes do seu filho(a) sdo escovados (por ela ou outra pessoa)?
0. ( ) Nenhuma 2. ( ) Duas

1.( )Uma 3. ( ) Trés ou mais vezes

4) Quantas vezes ao dia seu filho(a) usa fio dental (ela prépria ou outra pessoa)?
0. ( ) Nenhuma 2. ( ) Duas
1.( )Uma 3. ( ) Trés ou mais vezes

5) Quantas vezes ao dia seu filho(a) usa enxaguante bucal?
0. ( ) Nenhuma 2.( )Duas
1.( )Uma 3. ( ) Trés ou mais vezes

PERCEPCAO SOBRE A SAUDE GERAL E BUCAL

6) Em geral, como vocé descreveria a saude do seu filho(a)?
0. ( ) Excelente/ Muito bom 2. ( ) Ruim/ Muito ruim
1. ( ) Boa/ Mediana 3.( ) N&o sei
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7) Como vocé descreveria a saude dos dentes do seu filho(a)?
0. ( ) Excelente/ Muito bom 2. ( ) Ruim/ Muito ruim
1. ( ) Boa/ Mediana 3. ( ) N&o sei

ASSISTENCIA ODONTOLOGICA DO FILHO(A)

8) Nos ultimos 12 meses, com que frequéncia seu filho(a) sentiu/sente dor de dente:
0. ( ) Frequentemente 3. ( ) Nunca

1. ( ) Eventualmente 4. ( ) Na&o sei

2. ( ) Raramente

9) Algum profissional recomendou dentista para o seu filho(a)?

0.( )Sim 0.( )Nao

Se sim, qual profissional fez a indicagdo?

0. ( ) A assistente social que me ajuda a conseguir servigos ou informagfes para o meu filho
1. ( ) Médico

2. ( ) O dentista € o dentista da familia

3. () Outro profissional

10) Quando foi a primeira visita odontol6gica do seu filho(a)?

0. ( )0-2anos 3. ( ) Outra idade:
1.( ) 3-4 anos 4. () Meu filho(a) nunca foi ao dentista (Ir para questéo 16)
2.( )5-6 anos 5. ( ) Nao sei

11) H& quanto tempo foi a Ultima visita do seu filho(a) ao dentista?
0.( ) Menos de 1 ano 2.( ) Mais de 2 anos
1.( )1laZ2anos 3. ( ) Nao sei

12) Na ultima visita do seu filho (a) ao dentista, qual foi o motivo principal dele (a) precisar de
atendimento odontolégico?

0. ( ) Consulta de rotina 4. ( ) Para extrair dente ou outra cirurgia
1.( ) Limpeza 5. ( ) Dor de dente

2. ( ) Pararestaurar dentes 6. ( ) Outra razado. Especifique:
3. ( ) Problemas com a gengiva

13) Na sua opinido, seu filho (a) recebeu atendimento odontol6égico adequado na Gltima visita ao
dentista?
0.( )Sim 1.( ) Nao Porque?

14) (Responder apenas para o filho com OI/MPS). Na sua opinido, o dentista tinha conhecimento
suficiente sobre OI/MPS?

0.( )Sim 2.( YNao Porqué?
1.( ) Um pouco

15) Seu filho (a) esteve/esta sob tratamento ortoddntico (tratamento para corrigir a posicao dos
dentes)?

0.( ) Sim
Em qual tipo de servico ele (a) realizou o tratamento?
0. ( ) Publico 3. ( ) Hospital
1. ( ) Privado 4. ( ) Outro. Especificar:

2. ( ) Faculdade de Odontologia
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1.( )Néo

2.( ) Nao sei

16) Que tipo de assisténcia médica o seu filho(a) utiliza?
0. ( ) Publica 2. ( ) Ambas

1.( ) Privada 3. ( ) Nenhuma

17) Que tipo de assisténcia odontolégica o seu filho(a)utiliza?
0. ( ) Publica 2. ( ) Ambas
1. ( ) Privada 3.( ) Nenhuma

ACESSO A ASSISTENCIA ODONTOLOGICA
18) Onde o seu filho(a) normalmente recebe atendimento odontoldgica?

0. ( ) Servico publico 3.( ) Hospital
1. ( ) Servico privado 4. () Outro. Especificar
2. ( ) Faculdade de Odontologia 5. ( ) Crianca nunca foi ao dentista (Ir para a questdo 24)

19) Vocé teve dificuldade para achar um dentista para tratar o seu filho(a)?
0.( )Sim Porqué?
1.( ) Néo

20) Vocé teve algum problema para conseguir transporte para o seu filho(a) ir ao dentista na ultima
consulta?

1.( ) Sim. Especificar:
0.( ) Nao

21) Seu filho(a) recebeu toda assisténcia odontoldgica necesséria na Ultima consulta?
0.( )Sim
1.( ) Nao Por que?

22) Vocé ja marcou uma consulta para o seu filho(a) com um dentista especialista?
0.( )Sim Qual a especialidade?
Em sua opiniéo, o especialista tinha conhecimento adequado sobre OI?
0.( )Sim 1.( )Umpouco 2.( )Nao Porqué?

1.( ) N&o

23) Quais as razbes que dificultaram para o seu filho(a) receber tratamento dentario? (Marque
todas as opcdes aplicaveis)

0. () Nao houve dificuldades

1. () E dificil encontrar um dentista que entenda a condi¢&o do meu filho(a)

2. () E dificil encontrar um dentista que queira gastar tempo para ganhar a confianca do meu
filho(a)

3. ( ) E dificil pagar pelo tratamento odontolégico do meu filho(a)

. () Eu sou muito ocupado para levar meu filho(a) ao dentista

. () E dificil encontrar alguém para cuidar dos meus outros filhos

. () Meu filho(a) tem medo do dentista

. ( ) Meu filho(a) n&o colabora durante o tratamento odontoldgico

. ( ) Eu ndo posso levar meu filho(a) ao dentista por causa de dificuldades de transporte

. () Outra razéo. Especificar:

N

©O© 00 N O O
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INFORMAQC)ES SOBRE OS PAIS/RESPONSAVEIS
24) Quantos anos vocé tem?

25) Qual é seu estado civil?

0. ( ) Casado(a) 3. () Viavo(a)
1. ( ) Divorciado(a)/Separado(a) 4. ( ) Solteiro(a)
2. ( ) Unido estavel

26) Qual sua relagdo com o individuo com/sem doenca rara?

0.( ) Mae 1.( )Pai
Vocé tem outro filho?)
0. ( ) Sim (Quantos? ( ) 1. ( ) Néo

Se sim, qual a ordem de nascimento do seu filho(a)?
0. ( ) Primeiro filho(a) 1. ( ) Filho(a) do meio 2. ( ) Filho(a) mais novo(a)

Vocé tem outro filho(a) com OI?

0. ( ) Sim (Quantos? ) 1.( ) Néo
2. ( ) Avb/avé 3. ( ) Outro parente 4. ( ) Pais adotivos
5. ( ) Baba/cuidador 6. () Outra. Especificar:

27) Qual a sua escolaridade?

0. ( ) Analfabeto /Primario Incompleto 3. ( ) Médio completo/Superior incompleto
1. ( ) Primario completo / Fundamental Incompleto 4. ( ) Superior completo

2. ( ) Fundamental completo/Médio incompleto

28) Qual a renda familiar por més (do individuo com Ol ou irmé&o):

0.( ) <1 salario minimo 4.( )5 a6 salarios minimos
1.( ) 1a?2salarios minimos 5. ( ) > 6 salarios minimos
2. ( ) 3 salarios minimos 6. ( ) Nao sei

3. ( ) 4 salarios minimos

Quantas pessoas vivem dessa renda?
29) Em que cidade vocé vive?

HABITOS COMPORTAMENTAIS

30) Ele (a) foi (ou ainda €) amamentado no peito?

0.( )sim 1.( )néo

Se sim, até que idade?

0.() ainda mama no peito 1.() <6 meses 2.()6-18 meses 3.( ) 19-24 meses 4.( )+ de 24 meses

31) Ele (a) usou (ou ainda usa) mamadeira?

0.( )sim 1.( )néo

Se sim, até que idade?

0.() ainda usa mamadeira 1.() até 12 meses 2.()13-24 meses 3.()25-36 meses 4.()+ de 36 meses
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32) Ele (a) usou (ou ainda usa) chupeta?

0.( )sim 1.( )néo

Se sim, até que idade?

0.() ainda usa chupeta 1.() até 12 meses 2.()13-24 meses 3.() 25-36 meses 4.()+ de 36 meses
Se sim, em que momento? 0 ( ) quando acordado 1 ( ) quando dorme 2 () otempo todo

33) Ele (a) chupa (ou chupou o dedo?

0.( )sim 1.( )néo

Se sim, até que idade?

0.() ainda usa chupeta 1.() até 12 meses 2.()13-24 meses 3.() 25-36 meses 4.( )+ de 36 meses
Se sim, em que momento? O ( ) quando acordado 1 ( ) quando dorme 2 () otempo todo

34) Ele (a) tem o habito de “ficar mordendo” algum dedo / roer unha?
0.( )sim 1.( )nao

35) Ele (a) ja foi submetido a alguma cirurgia?
0.( )sim 1.( )néo
Se sim, qual? 0.( ) Ortopédica 1.( ) amigdala/adenoide 2.( ) Coracdo 3.( ) outra:

Vocé quer fazer algum comentario sobre esta pesquisa?

Obrigada pela sua participagao!!
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APENDICE E - Ficha de avalia¢&o clinica odontoldgica

DATA:

CIDADE / UNIDADE:

NO

NOME DO PARTICIPANTE:

1) Defeitos de 0.( ) Presente 1.( )
desenvolvimento de 0.( )deciduos 1.( ) permanentes Ausente
esmalte
Dente
(s):
0. ( ) opacidade demarcada 1. ( ) opacidade difusa
2. ( ) hipoplasia 3. ( ) outros defeitos
4. ( ) opacidade demarcada e difusa
5.( ) opacidade demarcada e hipoplasia
6. ( ) opacidade difusa e hipoplasia
4. ( ) todas as trés alteragcbes
2) Dentinogénese 0. ( ) Presente 1.( )
Imperfeita 0.( )deciduos 1.( ) permanentes Ausente
Dente
(s):
Coroa dentéria:
0.( ) com alteracéo: Forma:
1.( ) sem alteracéo
5) Anomalias dentérias 0. ( ) Presente 1.( )
0.( )dentecondide 1.( ) microdontia 2.( ) giroversdo | Ausente
3.( )agenesia 4. ( )outra:
EXAME OCLUSAL
6) Apinhamento dentario 0. ( ) Presente Dentes: 1.( )
Ausente

| 7) Girovers&o

| 0. () Presente

| 1.( )Ausente

8) Trespasse horizontal | 0. ( ) Normal 1.( ) Aumentado 2.( ) Diminuido 3.() Negativo
/Sobressaliéncia

9) Trespasse vertical / | 0. ( ) Normal | 1.( ) Aumentado | 2.( ) Diminuido | 3.() Negativo 4.( ) Topo
Sobremordida mordida profunda a topo

10) Mordida cruzada

Posterior
Anterior

0. )
1.( )

__Unilateral __ Bilateral

2. ( ) Ausente
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11) Mordida aberta 0. ( ) Posterior ___Unilateral __Bilateral 2.( )Ausente
1.( ) Anterior

12) Atresia dos arcos 0.( ) Superior 1.( ) Inferior 2.( )Ambos 2.( )Ausente

13) Denti¢do 0.( )Decidua 1.( ) Mista 2.( ) Permanente

14) Classificacéo de Angle

0. ( ) Oclusao Normal

1.( ) Classel

) Classe Il divisdo 1 -Subdiviséo: 0 ( ) Direita 1 ( ) Esquerda
) Classe Il divisdo 2 -Subdivisédo : 0 ( ) Direita 1 ( ) Esquerda
)

2. (
3.(
4 ( ) Classe lll - Subdivisao : 0 ( ) Direita 1 ( ) Esquerda

15) Relacdo de canino

Lado Direito: 0.( )Classel 1.( )Classell 2.( )Classelll
Lado Esquerdo: 0.( ) Classe | 1.( ) Classell 2.( ) Classelll
RESULTADO

16) Ma ocluséo

0.( ) Presente 1.( ) Ausente

11
EXPERIENCIA DE CARIE (CPOD / ceod)

Classificacdo dos dentes

55 54 53 52 51 61 62 63 64 65
17 16 15 14 13 12 11 21 22 23 24 25 26 27
47 46 45 44 43 42 41 31 32 33 34 3 36 37
85 84 83 82 381 71 72 73 74 75
HIGIDO (H) CARIE cavitada (C)
RESTAURADO (R) AUSENTE (A)
EXTRAIDO (E) RESTO radicular (Rr)

RESTAURACAO ausente (Ra)

34) Carie dentéria (Resultado)
0.( ) Presente 1.( ) Ausente

/1




ANEXOS

ANEXO A - Parecer do Comité de Etica em Pesquisa da UFMG- MPS

UNIVERSIDADE FEDERAL DE MINAS GERAIS
COMITE DE ETICA EM PESQUISA - COEP

Projeto: CAAE —01480212.4.0000.5149

Interessado(a): Profa. Ana Cristina Borges de Oliveira
Departamento de Odontologia Social e
Preventiva
Faculdade de Odontologia

DECISAO

O Comité de Etica em Pesquisa da UFMG — COEP aprovou, no
dia 25 de abril de 2013, o projeto de pesquisa intitulado "Salde bucal
de individuos com mucopolissacaridose" bem como o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido.

O relatoério final ou parcial devera ser encaminhado ao COEP um

ano ap6s o inicio do projeto.

Prof: arid’ Teresa Marques Amarg

Coordenadora do COEP-UFMG

tv. Pres. Amtonio Carfos. 6627 — Unidade Adntinistrativa 1l - 2% andar - Sala 2005 — Cep:31270-90] — BH-M(G
Telefax: (031) 3409-4592 - e-muil: coep’a prpyg.uling. br
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ANEXO B - Parecer do Comité de Etica em Pesquisa da UFMG- Ol

UNIVERSIDADE FEDERAL DE MINAS GERAIS
COMITE DE ETICA EM PESQUISA - COEP

Projeto: CAAE — 54755516.4.0000.5149

Interessado(a): Profa. Ana Cristina Borges de Oliveira
Departamento de Odontologia Social e Preventiva
Faculdade de Odontologia- UFMG

DECISAO

O Comité de Etica em Pesquisa da UFMG — COEP aprovou, no
dia 31 de agosto de 2016 , o projeto de pesquisa intitulado
“ Assisténcia odontolégica para individuos brasileiros com
osteogénese imperfeita” bem como:

« Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.
« Termo de Assentimento Livre e Esclarecido.

O relatério final ou parcial devera ser encaminhado ao COEP um

ano apos o inicio do projeto através da Plataforma Brasil.

//\//‘l:‘lfL,sz //(/‘WW{Z .
Prof.? Dr.? Vivian Resende
Coordenadora do COEP-UFMG

Av. Pres. Antonio Carlos, 6627 — Unidade Administrativa Il - 2° andar — Sala 2005 — Cep:31270-901 — BH-MG
Telefax: (031) 3409-4592 - e-mail: coep@prpq.ufmg.br



