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RESUMO

Segundo a Organizagdo Mundial de Saude, uma doencga é considerada rara quando
acomete cerca de 65 pessoas a cada 100 mil individuos. No Brasil existem cerca de
13 milhdes de pessoas diagnosticadas com alguma doenga rara. O presente estudo
objetivou comparar o perfil odontolégico de pacientes brasileiros com doencas
genéticas raras de envolvimento esquelético com brasileiros normotipicos. O estudo
foi realizado a partir de um banco de dados cujas informagdes foram coletadas em
2019. Foi desenvolvido um estudo transversal, com uma amostra de conveniéncia
(amostragem do tipo snowball) de 105 individuos com doengas genéticas raras ([MPS
(n=27) / Ol (n=78)], na faixa etaria de dois a 54 anos e os pais/responsaveis, e 105
individuos sem doengas genéticas raras. A amostra foi selecionada em ambulatérios
meédicos de servigos especializados/referéncia em doencgas raras, de cinco estados
brasileiros (Ceara, Espirito Santo, Minas Gerais, Rio de Janeiro e Sao Paulo). Os
pais/responsaveis responderam um questionario sobre aspectos individuais (sexo,
idade, cor da pele e renda familiar) e perfil odontolégico dos participantes. O perfil
odontoldgico foi identificado a partir de questdes relacionadas a historia odontologica
do participante [experiéncia odontoldgica, dor dentaria (ultimos 12 meses), tempo e
motivo da ultima consulta odontoldgica, uso do SUS para assisténcia odontoldgica,
satisfacdo sobre a assisténcia recebida na ultima consulta odontolégica, dificuldades
para o filho receber assisténcia odontologica] e presenga/auséncia de problemas
dentarios. O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade
Federal de Minas Gerais, (CAAE 01480212.4.0000.5149 [MPS] / CAAE
54755516.4.0000.5149 [Ol]. Foram realizadas as analises univariada, bivariada e
multivariada [Regresséo logistica binaria nao-ajustada e ajustada (Odds Ratio,
método Conditional Backward, IC 95%)]. A média de idade dos individuos com doenga
rara foi de 14,1 anos (£12,2) e mediana 9,5 anos. A maioria era do sexo feminino
(53,8%), cor da pele ndo branca (56,7%) e renda familiar superior a um salario minimo
(82,4%). Entre os individuos com doencgas raras, 78 tinham Ol (37,1%) e 27 com MPS
(12,9%). A maior parte era do estado de Minas Gerais (46,7%). Pacientes que ja
utilizaram os servigos odontolégicos do SUS apresentaram uma chance 2,24 maior
de pertencer ao grupo de pacientes com doengas raras (OR= 2,24; IC 95%: 1,07-
4,89). Os participantes com histérico de dificuldades para receber tratamento
odontologico apresentaram 14,86 vezes maior chance de serem pacientes com
doengas raras (OR=14,86; IC 95%: 5,96-27,03). E, os participantes diagnosticados
com algum problema bucal apresentaram 10,38 vezes mais chances de pertencerem
ao grupo com doengas raras (OR=10,38; IC 95%: 1,95-35,17). Pacientes com
doencas raras apresentaram maior histérico de dificuldade em conseguir acesso a
tratamento odontoldgico e de fazer uso do sistema publico de saude/SUS e foram
diagnosticados com mais problemas dentarios comparados aos individuos
normotipicos.

Palavras-chave: doengas raras; mucopolissacaridoses; osteogénese imperfeita;
saude bucal; pessoas com deficiéncia; assisténcia odontoldgica; assisténcia
odontoldgica para pessoas com deficiéncias.



ABSTRACT

Dental profile of brazilian patients with skeletal rare genetic disorders

According to the World Health Organization, a disease is considered rare when it
affects about 65 people per 100,000 individuals. Brazil has about 13 million people
affected by rare diseases. The aim of the present study was to compare the dental
profile of Brazilian patients with skeletal rare genetic disorders and normotypical
Brazilian patients. The study was carried out from a database with information
collected in 2019. A cross-sectional study was carried out with 105 individuals with rare
genetic diseases ([MPS (n=27) / Ol (n=78)], with two to 54 years old and their
parents/guardians. 105 normotypical individuals were also recruited for the study
(Snowball sampling). The sample was selected in outpatient clinics that are reference
in the care of rare diseases, in five Brazilian states (Ceara, Espirito Santo, Minas
Gerais, Rio de Janeiro and S&o Paulo). Parents/guardians answered a questionnaire
about individual aspects of their child (gender, age, skin color and level of education
of parents/guardians).The dental profile was identified from questions related to dental
history [(patient’s dental experience, presence of dental pain (last 12 months), when
was the last dental visit and the reason for it, use of Unified Health System (SUS)
dental care services, satisfaction with the care received at the last dental appointment,
difficulties for the child to receive dental treatment)] and presence/absence of dental
problems. The study received approval from the Research Ethics Committee of
Federal University of Minas Gerais (CAAE 01480212.4.0000.5149 [MPS] / CAAE
54755516.4.0000.5149 [Ol]. A descriptive analysis and non-adjusted and adjusted
binary logistic regression models was performed (Odds Ratio, Conditional Backward
method, 95%CI). The results showed that the average age of individuals with a rare
disease was 14.1 years (x12.2) and median age of 9.5 years. Most of them were
female (53.8%), non-white skin color (56.7%) and with a family income higher than one
minimum wage (82.4%). Among individuals with rare diseases, 78 (37.1) were with Ol
and 27 (12.9) with MPS. Most of the sample were from Minas Gerais state, Brazil,
[98(46.7)]. Participants who had already used SUS dental care services had a 2.24
times higher chance of belonging to the group with rare diseases (OR= 2.24;95% CI:
1.07-4.89). Patients with a history of difficulties to receive dental treatment were 14.86
times more likely to belong to the group with rare diseases (OR=14.86; 95% CI: 5.96-
27.03). Patients diagnosed with 1 or more dental problems were 10.38 times more
likely to belong to the group with rare diseases (OR=10.38; 95% CI: 1.95-35.17).
Individuals with rare diseases have a greater history of difficulty in accessing dental
treatment, use the public health system/SUS, and were diagnosed with more dental
problems compared to normotypical Brazilian patients.

Keywords: rare diseases; mucopolysaccharidoses; osteogenesis imperfecta; dental
health; disabled persons; dental care; dental care for disabled.
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1 CONSIDERAGOES INICIAIS

De acordo com a Organizagdo Mundial de Saude (OMS), uma doenga é
considerada rara quando acomete 65 a cada 100.000 pessoas, 0 que representa 1,3
casos para cada 2 mil individuos (BRASIL, 2019; WORLD HEALTH ORGANIZATION-
WHO, 2013a). Estimativas apontam que existem mais de 7 mil doengas raras ja
identificadas, que representam de 6% a 10% de todas as doencas no mundo
(NATIONAL ORGANIZATION FOR RARE DISORDERS, 2018; PINTO et al., 2019).

No Brasil, o direito a saude esta fundamentado na Constituicido Federal e
garantido pelo Sistema Unico de Saude (SUS) e também pela Politica Nacional de
atencao Integral as pessoas com Doencas Raras 2014, politica especifica para este
grupo, onde o principio IV € a garantia de acesso e de qualidade dos servigos. Essa
politica é responsavel por ofertar um cuidado integral e atengdo multiprofissional as
pessoas com doengas raras (BRASIL, 2014).

Apesar da formulacao de politicas publicas que visem a garantia de acesso
e integralidade das pessoas com doengas raras a saude, estudos recentes
demonstram que esses individuos ainda enfrentam dificuldades para conseguir
acesso aos servigos de saude (DEBOSSAN et al., 2022; VETTORE et al., 2020). No
que tange ao acesso a tratamento odontologico, esses estudos demonstram que as
pessoas com doengas raras apresentam menos acesso aos servigcos comparados a
pessoas sem doencgas raras, seja por falta de cuidadores treinados e qualificados no
tratamento das varias condi¢gdes genéticas raras e suas mais graves consequéncias,
sejam elas sistémicas ou orais; o alto custo de servigos odontolégicos publicos e
privados e a falta de informacao dos familiares sobre a importancia da atencao a
saude bucal desses individuos, e até mesmo a falta priorizagado dos cuidadores em
relagdo a saude bucal (tanto na limpeza dos dentes do individuo quanto na
necessidade de leva-los ao dentista).

Os individuos com doencgas raras podem apresentar diversos sinais e
sintomas clinicos que estdo associados com a sua condi¢do genética. Essas
alteracbes sdo, geralmente, crénicas, degenerativas e até mesmo incapacitantes.
Podemos destacar, entre os sinais e sintomas clinicos sistémicos, aqueles
relacionados ao desenvolvimento esquelético (estrutura 6ssea e articular). Essas
alteracbes denominadas displasias esqueléticas envolvem mais de 400 tipos de
doencgas (FOSTER et al., 2014; MITCHELL et al., 2016; MORTIER, 2001). Além disso,
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podemos destacar como alteragdes orais, a maior prevaléncia de carie dentaria,
defeitos de desenvolvimento de esmalte, alteragdes faciais e desenvolvimento de ma
oclusao (CARNEIRO et al., 2017; DEBOSSAN et al., 2022; DEPS et al., 2020; PRADO
etal., 2019).

A presenca de diversas condigbes associadas as alteragbes genéticas
pode afetar a qualidade de vida dos individuos acometidos e também de suas familias
(IRIART et al., 2019; MOLINA-GARCIA et al., 2016). Por isso, é necessario que haja
um amplo conhecimento acerca do acesso aos servigos de saude odontologico que
essa populacao possui, a fim de que as politicas publicas sejam mais certeiras e que
0 acesso seja facilitado e de forma mais justa. A assisténcia ao individuo com doenca
rara deve ser conduzida a partir de uma abordagem integral e multidisciplinar, tendo
a odontologia um papel importante dentro desta abordagem.

Este estudo abordara o perfil odontolégico de dois tipos de doencas raras
com alteragdes de desenvolvimento esquelético, as Mucopolissacaridoses (MPS) que
se identificam por um grupo de doencgas genéticas raras causadas pela falta de
enzimas especificas, que tem a funcao de quebrar determinadas macromoléculas, os
glicosaminoglicanos (GAGs) (MUENZER et al., 2004) e, a Osteogénese imperfeita
(Ol), também conhecida como doencga dos ossos frageis (RAUCH et al., 2004).

Para tanto, objetivou-se comparar o perfil odontolégico de ambas as
doencas raras com individuos brasileiros normotipicos. Espera -se que com o0s
resultados do presente estudo seja possivel obter um melhor conhecimento sobre as
dificuldades dos pacientes brasileiros com doencas raras em receber atendimento
odontoldgico. E, a partir desse conhecimento, gerar acdes efetivas na ampliacdo do
acesso aos servicos de saude bucal contribuindo para a melhoria da qualidade de

vida dessa populacéo.
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2 REVISAO DE LITERATURA
2.1 Doengas genéticas raras

De acordo com a OMS, uma doencga é considerada rara quando acomete
65 pessoas a cada 100 mil individuos, representando 1,3 pessoas a cada 2 mil
individuos (WHO, 2013). No Brasil, estima-se a existéncia de 13 a 15 milhdes de
pessoas diagnosticadas com alguma condi¢ao rara, e, que existam entre 6 e 8 mil
doencas raras, sendo 80% delas de origem genética (AURELIANO, 2018). As
doencas raras sdo comumente descritas como sendo em sua grande maioria crénicas
e degenerativas, sem cura ou tratamento efetivo e com alto grau de morbimortalidade
(AURELIANO et al., 2018).

O principal desafio das pessoas diagnosticadas com doencgas raras e suas
familias diz respeito ao acesso aos servicos de saude, mais especificamente, o
itinerario diagnostico e terapéutico. Por se tratar de condi¢cdes que apresentam baixa
frequéncia na populagao, nem sempre as pessoas acometidas recebem o diagnostico
de forma precoce, e, as formas terapéuticas e as pesquisas cientificas sao raras nessa
area (LUZ et al., 2015). Essa demora no diagnéstico e no acesso ao tratamento, bem
como as peculiaridades envolvidas em cada condicido clinica, podem aumentar a
vulnerabilidade desses individuos as doencgas bucais e impactar negativamente na
sua qualidade de vida e de seus familiares (DEPS et al., 2020; PRADO et al., 2019).

No Brasil, em 2014, por meio da Portaria n° 199, o Ministério da Saude
instituiu a Politica Nacional de Atencgéo Integral as Pessoas com Doengas Raras no
Sistema Unico de Saude (SUS). Essa politica propiciou uma maior visibilidade as
pessoas com doencgas raras no pais, bem como estabeleceu normas que facilitam o
acesso a saude por essas pessoas. Seus principais objetivos sdo melhorar o acesso
aos servigos de saude e a informacgao; reduzir a incapacidade causada por essas
doencas; e, contribuir para a melhoria da qualidade de vida das pessoas com doengas
raras. A politica prevé ainda a organizagdo de uma rede de atendimento para
diagndstico e cuidado de doengas raras, contando com equipes de servigo de
referéncia compostas por geneticista, neurologista, pediatra ou clinico-geral,
psicélogo, nutricionista e assistente social (BRASIL, 2014).

Com o objetivo de garantir o acesso ao cuidado especializado e

multiprofissional para os individuos com doengas genéticas raras, o Ministério da
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Saude habilitou, até o momento, 18 servigos de referéncia em todo o pais (BRASIL,

2019). Sao descritos no Quadro 1 os servigos de referéncia em questéo.

Quadro 1- Estabelecimentos de saude habilitados pelo Ministério da Saude como servigo de referéncia

em doencgas raras.

Unidade da federagdo | Municipio Estabelecimento

Bahia Salvador Associagao dos Pais e Amigos dos Excepcionais
Bahia Salvador Hospital Universitario Prof. Edgard Santos
Ceara Fortaleza Hospital Infantil Albert Sabin

Ceara Fortaleza Hospital Universitario Walter Cantidio

Distrito Federal

Distrito Federal

Hospital de Apoio de Brasilia

Distrito Federal

Distrito Federal

Hospital Materno Infantil de Brasilia

Espirito Santo

Vitoria

Hospital Santa Casa de Vitoria

Goias Anapolis Associagao dos Pais e Amigos dos Excepcionais
Minas Gerais Belo Horizonte Hospital Infantil Jodo Paulo Il

Minas Gerais Juiz de Fora Hospital Universitario de Juiz de Fora

Parana Curitiba Hospital Pequeno Principe de Curitiba
Pernambuco Recife Associagao de Assisténcia a Crianga Deficiente
Rio de Janeiro Rio de Janeiro Instituto Fernandes Figueira

Rio Grande do Sul Porto Alegre Hospital das Clinicas de Porto Alegre

Santa Catarina Floriandpolis Hospital Infantil Joana de Gusméo

Sao Paulo Campinas Hospital das Clinicas da Unicamp

Sao Paulo Ribeirdo Preto Hospital das Clinicas de Ribeirdo Preto

Séao Paulo Santo André Ambulatério de Especialidade da Faculdade de

Medicina ABC

Fonte: Brasil, 2019.

2.2 Doencgas genéticas raras que afetam o desenvolvimento esquelético

As doencgas genéticas que acometem o esqueleto compdéem um grupo
extenso e heterogéneo condigdes envolvidas na alteragdo da estrutura do tecido
0sseo (osteodisplasia) e cartilaginoso (condrodisplasia) (FOSTER et al.,, 2014;
MITCHELL etal., 2016; MORTIER, 2001; SWEZEY et al., 2019). A literatura apresenta
que existem mais de 400 tipos de doencas raras com comprometimento do
desenvolvimento esquelético. Essas alteracbes podem estar presentes em diferentes
regides do corpo, inclusive na regido orofacial (ZELZER; OSLEN, 2003). A
caracteristica mais comum presente em um individuo com essas condigdes € a baixa
estatura, com desproporcdo entre partes do corpo, como bragcos € pernas mais
encurtados em comparacgao ao tronco (FOSTER et al., 2014; MORTIER et al., 2019).

2.2.1 Mucopolissacaridoses (MPS)
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As MPS séo caracterizadas como um grupo de doengas genéticas raras de
depdsito lisossomal. Sao consideradas também como erros inatos do metabolismo. A
falta ou a deficiéncia de enzimas especificas que degradam os glicosaminoglicanos
(GAGs), leva ao acumulo progressivo dessas substéancias no interior das células. Esse
acumulo progressivo desencadeia uma resposta inflamatéria, causando lesdo nas
células e tecidos, que comprometem a fungao de érgaos e sistemas (GIUGLIANI et
al., 2016; MUENZER et al., 2017; NEULFELD; MUENZER, 2001; VIEIRA et al., 2008).

As alteragdes orofaciais séo frequentes nos individuos com MPS, devido
ao acumulo progressivo de GAG em tecidos moles, ossos e cartilagem. Esses
individuos podem manifestar as seguintes alteragdes bucais: atraso no processo de
erupgao dos dentes, ma oclusdo (mordida cruzada e mordida aberta anterior ou
posterior), alteragdo de numero e anatomia dos dentes deciduos e permanentes,
hiperplasia gengival, protrusao da lingua, macroglossia, palato estreito e profundo,
abertura de boca limitada, defeitos de desenvolvimento de esmalte (dentes deciduos
e permanentes), diastemas, bruxismo e maior prevaléncia de carie (BODE et al., 2022;
CARNEIRO et al., 2017; DEBOSSAN et al., 2022; DEPS et al., 2020; PRADO et al.,
2019).

No total, existem 11 enzimas responsaveis pela degradacao dos GAGs e,
a sua falta ou deficiéncia, leva a sete tipos de MPS: MPS |, II, IlI, IV, VI, VIl e IX. Todos
os tipos tém heranga autossémica recessiva, com excec¢édo da MPS Il, cuja heranga é
ligada ao cromossomo X (GIUGLIANI et al., 2016; VALAYANNOPOULOS; WIJBURG,
2011). Aincidéncia das MPS varia de 1:25.000 a 1:52.000 nascidos vivos (GIUGLIANI
etal., 2016; VALAYANNOPOULOS; WIJBURG, 2011; VIEIRA et al., 2008). Ainda nao
ha no Brasil um registro oficial do numero de individuos acometidos pelo grupo de
doencgas da MPS. Porém, um estudo realizado por Federhen et al. (2020), baseado
em cadastros da Rede MPS Brasil e no Instituto Vidas Raras fez uma estimativa de
1.472 individuos com MPS no pais.

2.2.1.1 Classificagao das MPS

MPS | (Hurler; Scheie; Hurler-Scheie)

A MPS | é causada pela deficiéncia da enzima alpha-L-iduronidase e
resulta em trés fendtipos diferentes: Hurler (MPS IH), Scheie (MPS IS; 607016), e
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Hurler-Scheie (MPS IH/S; 607015). A MPS Tipo | € mais frequente que a tipo Il, que
nao apresenta alteragado na cérnea e tem um curso de doenga mais lento.

As sindromes de Hurler e Scheie se apresentam com fendtipos mais
severos e moderados da MPS |, respectivamente. A sindrome de Hurler-Scheie tem
um fendtipo clinico intermediario. Os principais sinais e sintomas da MPS | surgem
por volta de 4 a 18 meses de vida, sendo os mais comuns: problemas cardiacos e
respiratorios, hepatoesplenomegalia, presenca de facies atipicas, opacidade das
cérneas, baixa estatura, macroglossia, alteragbes dentarias (de forma, de
posicionamento e/ou outras) (MARTINS et al., 2009; NEULFELD; MUENZER, 2001;
STAPLETON et al., 2018; VIEIRA et al., 2008).

MPS |l (Sindrome de Hunter)

A MPS 1l (IDS; 300823) é recessiva ligada ao cromossomo X causada pela
deficiéncia da enzima lisossébmica iduronato sulfatase, levando ao acumulo
progressivo de GAGs em quase todos os tipos de células, tecidos e 6rgaos. Pacientes
com MPS Il excretam quantidades excessivas de sulfato de condroitina B (dermatan
sulfato) e sulfato de heparitina (heparan sulfato) na urina. E dividida em MPS IIA e
MPSIIB. (WRAITH et al., 2008).

As manifestagdes clinicas incluem grave obstrugcdo das vias aéreas,
deformidades esqueléticas, cardiomiopatia e, na maioria dos pacientes, alteracdes
neuroldgicas. A morte geralmente ocorre na segunda década de vida, embora alguns
pacientes com doenga menos grave tenham sobrevivido até a quinta ou sexta década.
Nos individuos com MPS I[IA pode haver transtorno cognitivo progressivo,
hiperatividade e agressividade, enquanto nos individuos com MPS IIB, o
comprometimento neurolégico nao esta presente. (GIUGLIANI, 2012; NUSSBAUM et
al., 2008; SCARPA et al., 2011; STAPLETON et al., 2018; VIEIRA et al., 2008).

MPS lll (Sindrome de Sanfillipo)

A sindrome de Sanfilippo, ou MPS Ill, ocorre devido a degradacgao
insuficiente do heparan sulfato. E caracterizado por grave degeneracédo do sistema
nervoso central. O inicio das caracteristicas clinicas geralmente ocorre entre 2 e 6

anos de idade; a degeneragdo neuroldgica grave ocorre na maioria dos pacientes
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entre 6 e 10 anos de idade, e a morte ocorre tipicamente durante a segunda ou terceira
década de vida (ESPOSITO et al., 2000).

E dividida em quatro tipos, de acordo com o tipo de deficiéncia enzimatica:
MPS IlIA, heparan N-sulfatase; MPS IlIB (252920), alpha-N-acetylglucosaminidase;
MPS 1lIC (252930), acetyl CoA:alpha-glucosaminide acetyltransferase; MPS 111D
(252940) N-acetylglucosamine 6-sulfatase. As caracteristicas clinicas sao deficiéncia
mental grave com caracteristicas somaticas relativamente leves (m&o em forma de
garra, pouca ou nenhuma opacificagao da cérnea ou alteragéo esquelética) (FEDELE,
2015; NUSSBAUM et al., 2008; STAPLETON et al., 2018).

MPS IV (Sindrome de Morquio)

A MPS tipo IV é caracterizada pelo acumulo intracelular de queratan sulfato
e condroitina-6-sulfato. As principais caracteristicas clinicas incluem baixa estatura,
displasia esquelética, anomalias dentarias e opacificagdo da cornea. Nao ha
envolvimento direto do sistema nervoso central (SNC), embora as alteragdes
esqueléticas possam resultar em complicagdes neurologicas. A gravidade € variavel,
mas os pacientes com fendtipo grave geralmente ndo sobrevivem além da segunda
ou terceira década de vida. E subdividida em MPS IVA (MPS4A; 612222) e MPS IVB
(MPS4B; 253010), sendo a IVA a forma mais grave e frequente (HENDRIKSZ et al.,
2015; MONTANO et al., 2008; NUSSBAUM et al., 2008; STAPLETON et al., 2018).

MPS VI (Sindrome de Maroteaux- Lamy)

A MPS tipo VI (MPS6;611542) é resultante de uma deficiéncia de
arilsulfatase B. As caracteristicas clinicas e a gravidade s&o variaveis, mas geralmente
incluem baixa estatura, hepatoesplenomegalia, disostose multipla, rigidez articular,
opacificagdo da cérnea, anormalidades cardiacas e alteragdes faciais. A inteligéncia
€ geralmente normal (AZEVEDO et al., 2004; STAPLETON et al., 2018).

MPS VIl (Sindrome de Sly)

A MPS VII (GUSB;611499) é caracterizada pela incapacidade de degradar

os glicosaminoglicanos contendo acido glucurdnico. O fendtipo é altamente variavel,
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variando de hidropisia fetal letal grave a formas leves com sobrevivéncia até a idade
adulta. A maioria dos pacientes com o fendtipo intermediario apresenta
hepatomegalia, anomalias esqueléticas, facies grosseira e graus variaveis de
deficiéncia mental (MONTANO et al., 2016; STAPLETON et al., 2018).

MPS IX (Sindrome de Natowicz)

A MPS IX (MPSIX;607071) é causada pela deficiéncia da enzima
hialuronoglucosaminidase-1, que degrada o hialuronano. E o tipo menos frequente de
MPS, e apresenta como sinais e sintamos clinicos a baixa estatura, alteragdes faciais,
presenca de fenda palatina, acumulo de histiocitos ao redor das articulacbes
(NATOWICZ et al., 1996; STAPLETON et al., 2018).

2.2.2 Osteogénese Imperfeita (Ol)

A Ol também é uma doenca genética rara de desenvolvimento esquelético
caracterizada por multiplas fraturas 6sseas, geralmente resultantes de trauma minimo.
E popularmente conhecida como “doenca dos ossos de vidro” ou “ossos frageis”. A Ol
€ causada devido a mutagdes genéticas que alteram a sintese do colageno tipo |, que
€ uma proteina estrutural importante encontrada na pele, tecidos 6sseos, ligamentos,
dentina e tenddes (RAUCH; TRAVERS; GLORIEUX, 2006; RAUCH et al., 2010,
VALADARES et al., 2014).

Dentre as principais caracteristicas observa-se a presenga de esclera
azulada, tendéncia a fratura 6ssea constante desde a infancia até a puberdade, baixa
estatura, dentinogénese imperfeita (DI) e perda auditiva. Achados clinicos adicionais
podem ser pele fina, hipermobilidade articular moderada e cifoescoliose, hérnias e
arco senil (SILLENCE; SENN; DANKS, 1979; VALADARES et al., 2014; VAN DIJCK;
SILLENCE, 2014).

Individuos com Ol podem apresentar diversas alteragdes orais como ma
oclusdo de classe |Ill, alteragbes de crescimento facial e anomalias de
desenvolvimento do dente. A dentinogénese imperfeita (DI) € uma anomalia dentaria
de grande prevaléncia nesses individuos (DEBOSSAN et al., 2021; PRADO et al.,
2020).
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Utilizando critérios clinicos, radiograficos e genéticos, Sillence et al. (1979)
desenvolveram a classificagao da Ol atualmente em uso em quatro tipos: Tipo |- forma
dominante com esclera azulada; Tipo lI- forma letal no periodo perinatal; Tipo IlI- forma
progressiva deformante com esclera normal e Tipo IV- forma dominante com esclera

normal.

2.2.2 1 Classificacédo da Ol

Ol Tipo |

Os individuos com Ol tipo | apresentam esclera azulada, alteracbes
cardiovasculares como prolapso de valvula mitral, elasticidade da pele reduzida,
deficiéncia de crescimento, presenca de fraturas désseas pods-natais ocasionais,
geralmente nos ossos longos e com deformidades minimas e pouca diminuicdo da
estatura. A fragilidade 6ssea € variavel, de leve a moderada (RAUCH et al., 2010;
VALADARES et al., 2014; VAN DIJK; SILLENCE, 2014).

Ol Tipo Il

A Ol tipo Il é caracterizada por fragilidade 6ssea, com muitas fraturas
perinatais, arqueamento grave de ossos longos, subestruturalizagdo e morte no
periodo perinatal devido & insuficiéncia respiratéria. E, portanto, considerada a forma
mais grave da doenca, podendo ser autossémica dominante ou recessiva. E rara, mas
pode acometer cerca de 20,0% da populagdo com a doencga, sendo identificada em
exames pré-natal através de fraturas dsseas generalizada intrauterinas (LEVIN et al.,
1982; RAUCH; GLORIEUX, 2004; SILLENCE; SENN; DANKS, 1979; VAN DIJK;
SILLENCE, 2014).

Ol TIPO I

A Ol tipo Il é causada por uma mutagéo heterozigética em um dos genes
do colageno tipo I, COL1A1 ou COL1A2. Observa-se nesses individuos a presenca
de esclera normal (a crianga pode nascer com a esclera azulada, mas torna-se normal

com o avangar da idade), fragilidade 6ssea severa e fraqueza muscular, levando a
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deformidades progressivas dos membros e baixa estatura. A presenca de
dentinogénese imperfeita €& marcante, especialmente na denticdo decidua
(SILLENCE; SENN; DANKS, 1979; VAN DIJK; SILLENCE, 2014).

Ol Tipo IV

A Ol Tipo IV é considerada uma variagao dominante da Ol Tipo |, porém
com presenga de esclera normal. A dentinogénese imperfeita pode ou n&o estar
presente. Pode-se observar ainda nesses individuos condi¢des clinicas como baixa
estatura, diminuicdo da mobilidade, fraturas de vértebras, e presenga de ossos longos
curvados, que tendem a diminuir com a puberdade (SILLENCE, SENN e DANKS,
1979).

2.3 Acesso odontologico para Pacientes com Necessidades Especiais (PNE) no
ambito do Sistema Unico de Saude (SUS)

O acesso a saude pode ser descrito como o uso dos servigos de saude
pelos usuarios e a adequacao dos profissionais de saude para atender as
necessidades de saude dos pacientes. As pessoas com necessidades especiais
apresentam, de forma geral, piores condigdes de saude geral e bucal. Além disso, é
descrito que essa populagado encontra diversas barreiras para acessar os servigos de
saude disponiveis, sendo as questdes financeiras e a dificuldade em encontrar um
profissional disponivel para atendimento os principais fatores encontrados
(CONDESSA et al., 2020; NAKAMURA et al., 2019).

No Brasil, em 2008, o acesso a saude para pessoas com necessidades
especiais passou a ser foco do governo, onde foi criado a Politica Nacional de Saude
da Pessoa com Deficiéncia (BRASIL, 2008). Os principais objetivos dessa politica
seriam reabilitar a pessoa com necessidade especial na sua capacidade funcional,
proteger a saude e prevenir agravos que determinem o aparecimento de deficiéncias
(BRASIL, 2008). Em 2012, com o objetivo de ampliar o acesso e qualificar o
atendimento as pessoas com deficiéncia temporaria ou permanente foi instituida a
Rede de Cuidados para a Pessoa com Deficiéncia. No ambito da odontologia, essa
politica levou a uma maior capacitacdo dos dentistas e auxiliares da rede de saude
bucal afim de destinar um atendimento integral as pessoas com necessidades
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especiais, ampliar o cuidado e reduzir as dificuldades no acesso a saude bucal
(BRASIL, 2012; CONDESSA et al., 2020).

Em relacdo as pessoas com doencgas raras, mais especificamente com
MPS e Ol, estudos recentes apontam que as alteragdes dentarias e faciais sao
altamente prevalentes, o que aliado as alteragdes sistémicas, podem comprometer a
qualidade de vida desses individuos (CARNEIRO et al., 2017; 2020; DEPS et al.,
2020; FONSECA et al., 2014; PRADO et al.,, 2019). No Brasil, o acesso a saude
desses individuos ocorre por meio da Atencéo Basica, sendo as Unidades Basicas de
Saude, Equipes de Saude da Familia, Equipes de Atencéo Basica tradicionais e/ou
parametrizadas e do Nucleo Ampliado de Saude da Familia (NASF), as portas de
entrada (BRASIL, 2014). Apesar da ampliagdo do acesso a saude para pessoas com
necessidades especiais € com doengas raras, ainda se observa uma grande
dificuldade por parte dessa parcela da populagao em acessar, de fato, esses servigos
(ARAGAO et al., 2011; CARNEIRO et al., 2017; GONDIM et al., 2008; OLIVEIRA et
al., 2008a; 2008b; PRADO et al., 2019). Considerando ainda a alta prevaléncia de
comorbidades associadas as sindromes e/ou as deficiéncias, torna-se extremamente
necessario o conhecimento acerca dos problemas enfrentados por essa populagao
para acessar 0s servicos de saude, incluindo o de saude bucal, e estabelecer

parametros que possam minimizar ou reduzir essas dificuldades.
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3 JUSTIFICATIVA

Tendo em vista a maior susceptibilidade de individuos com doengas
genéticas raras as doengas e alteragbes orais, torna-se necessario o amplo
conhecimento acerca do acesso aos servigcos de saude odontolégico que eles
possuem, a fim de que esse acesso seja facilitado e de forma mais justa.

As alteragdes bucais podem repercutir em dificuldade de mastigagéao,
problemas respiratorios, fala e infecgdes. Portanto, a avaliacdo da condigao orofacial
deve ser parte da rotina de cuidados clinicos para pacientes com doengas raras.

A assisténcia ao individuo com doenga rara deve ser conduzida a partir de
uma abordagem integral e multidisciplinar. A odontologia, como parte desta equipe,
pode evitar maiores consequéncias a esses individuos como quadros de dores de
dentes e perdas dentarias que podem influenciar diretamente na qualidade de vida e
de saude geral.

As doengas raras, por terem essa caracteristica, infelizmente ainda nao
possuem grande destaque nas pesquisas odontologicas. Apesar de, nos ultimos anos,
ter se observado um aumento de publicagdes direcionadas a esses individuos. As
informacdes presentes na literatura acerca do acesso a saude bucal e atendimento
odontoldgico para pessoas com doengas raras no Brasil ainda sao insuficientes.
Sendo assim, o desenvolvimento de um trabalho envolvendo diversas regides
brasileiras podera aprofundar a compreensio de aspectos relacionados a assisténcia
odontoldgica direcionada a esses individuos e a promogao de melhorias em politicas

publicas de saude direcionadas a essa populagao.
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4 OBJETIVOS

4.1 Objetivo geral

Comparar o perfil odontolégico de pacientes brasileiros com doencas

genéticas raras de envolvimento esquelético com pacientes brasileiros normotipicos.

4.2 Objetivos especificos

Comparar os pacientes com doengas genéticas raras e normotipicos
quanto a renda familiar.

Comparar os pacientes com doengas genéticas raras e normotipicos
quanto a histéria odontoldgica.

Comparar os pacientes com doengas genéticas raras e normotipicos
quanto a experiéncia odontologica na rede publica de saude.

Comparar os pacientes com doengas genéticas raras e 0s pacientes
normotipicos quanto a prevaléncia de problemas bucais (ma oclusdo, anomalias

dentarias, gengivite, experiéncia de carie e alteragées de mucosa).



24

5 HIPOTESES

Pacientes com doencgas genéticas raras apresentam menor renda familiar
comparados com individuos normotipicos.

Pacientes com doengas genéticas raras apresentam maior historico
odontoldgico quando comparados aos individuos normotipicos.

Pacientes com doengas genéticas raras tem menos acesso ao servigo de
saude bucal quando comparados com normotipicos.

Pacientes com doengas genéticas raras apresentam maior prevaléncia de

problemas bucais quando comparados com individuos normotipicos.
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6 METODOLOGIA EXPANDIDA
6.1 Desenho de estudo

A presente pesquisa foi conduzida com um desenho de estudo quantitativo
observacional transversal com um grupo de comparagao pareado por sexo e idade
(1:1). Foram selecionadas duas condigbes genéticas raras: MPS e Ol. Ambas foram
selecionadas para o presente estudo devido a alta prevaléncia de alteragdes
dentofaciais que a grande maioria dos individuos com MPS e Ol possuem.

Os dados foram coletados por meio de exame bucal dos individuos com
doencgas genéticas raras (MPS e OIl) e pelo preenchimento de um questionario
estruturado pelos pais/responsaveis, que abordou questdes relacionadas ao tema de
estudo: dados individuais e comportamentais e historia médica e odontolégica das
criangas e adolescentes com doengas raras. Também foi registrada a idade e

escolaridade dos pais/responsaveis.

6.2 Consideracgdes éticas

O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da
Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG) [CAAE 01480212.4.0000.5149 (MPS)
(ANEXO A) e CAAE 54755516.4.0000.5149 (Ol) (ANEXO B)]. O termo de
consentimento livre e esclarecido foi assinado pelos pais/responsaveis e pelos
adolescentes com 18 e 19 anos de idade (sem deficiéncia intelectual) e que
concordaram em participar do estudo (APENDICE A e APENDICE B). Os participantes
na faixa etaria de oito a 17 anos e aqueles com 18 e 19 anos e deficiéncia intelectual
(mas com capacidade de compreensao e interagdo assinaram o termo de

assentimento livre e esclarecido (APENDICE C).

6.3 Campo de pesquisa

A coleta de dados foi realizada em ambulatérios médicos de servicos de
referéncia e unidades de cuidado especializado em MPS e Ol de cinco estados
brasileiros (Ceara, Espirito Santo, Minas Gerais, Rio de Janeiro e Sao Paulo). Os
individuos sem doencas raras foram recrutados em outros ambulatérios dos mesmos

hospitais. Nenhum dos locais disponibilizava atendimento odontolégico local.



26

Os locais foram selecionados por conveniéncia geografica e viabilidade da

coleta de dados. Os dados foram coletados durante o ano 2019.

6.4 Populagao do estudo

Ainda nao existem registros disponiveis no Brasil que caracterizam a
populacdo com MPS e Ol. Portanto, identificar a localizac&o destes individuos é dificil,
assim como a determinacdo de uma amostra significativa (DEBOSSAN et al., 2021,
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 ou Ol atendidos nos locais previamente selecionados. Para cada
individuo com MPS ou Ol foi incluido um individuo sem doencga rara (grupo de
comparacgao) e o responsavel. O grupo de comparacgao viabilizou analisar a relagao
entre a condig¢ao (ter doenca rara e nao ter doenca rara) e as caracteristicas de perfil
odontoldgico.

No intuito de localizar mais pacientes com doenca rara, a pesquisa também
fez uso de uma amostragem do tipo snowball. Esse recurso é identifica-se como uma
técnica de amostragem nao probabilistica onde os participantes previamente
selecionados para a pesquisa convidam novos participantes da sua rede de
conhecidos e amigos, que precisam estar adequados aos critérios de elegibilidade da
pesquisa. E uma técnica de amostragem normalmente usada para acessar a
populagdes com alteragdes de prevaléncia baixa e individuos de acesso dificil por
parte do pesquisador (CROSSMAN, 2017).

Os pais/responsaveis foram contatados pessoalmente, por telefone ou por
e-mail. As informagbes 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 pais/responsaveis foram esclarecidos previamente sobre a
pesquisa que estaria em desenvolvimento, sendo convidados a participarem do
estudo com os filhos, nos locais em questao. Os horarios 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 o pesquisador responsavel pela aplicagcdo do
questionario 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.
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A pesquisadora TDD participou da coleta de dados em Minas Gerais, Sao Paulo e
Espirito Santo. FR coletou dados em Minas Gerais e Sao Paulo e ACBO realizou a

coleta de dados no Rio de Janeiro e Ceara.

6.5 Critérios de elegibilidade

Foram considerados os seguintes critérios de inclusdo para os
participantes:
1- Individuos com MPS e os pais/responsaveis
2- Individuos com Ol e os pais/responsaveis
3- Individuos sem doencas raras e sem outras alteragdes clinicas/sensoriais
(deficiéncia fisica/mental, sindromes, transtorno do espectro autista, doencas
cronicas/agudas, lesdes progressivas ou neurodegenerativas) e os pais/responsaveis.

4- Individuos com dois anos de idade ou mais.

Os seguintes critérios de exclusao foram seguidos:
1- Individuos com Ol ou MPS e individuos sem doencas raras que recusaram a
realizagdo do exame clinico odontoldgico, e pais/responsaveis.
2- Individuos com Ol ou MPS e individuos sem doengas raras cujos pais/responsaveis

se recusaram a responder o questionario.

6.6 Instrumento para coleta de dados

O levantamento de dados com os pais/responsaveis foi realizado por meio
de um questionario estruturado, partindo-se de questionamentos basicos que serviram
para compreensdo da realidade (APENDICE D). Foram abordados aspectos
individuais (sexo, idade, cor da pele e escolaridade dos pais/responsaveis) e histéria
médica e odontolégica do filho (encaminhamento para profissional de odontologia,
carie dentaria, ma oclusdo, anomalias dentarias e gengivite). O instrumento foi
desenvolvido a partir de uma ampla revisao de literatura sobre o tema e com base em
estudos anteriores (DEPS et al., 2021; PRADO et al., 2019; TEIXEIRA et al., 2021).

O tipo de doenga rara (MPS ou Ol) foi confirmado pelo prontuario médico
do paciente. As questdes de saude bucal foram avaliadas conforme a ficha de

avaliagcao odontolégica. A representagao étnico-racial foi avaliada por meio de critérios
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estabelecidos pelo Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) para cor da
pele / raga: branco, preto, marrom, amarelo ou indigena (PETRUCCELLI; SABOIA,
2013). A renda familiar 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 2021: USD 219.00) (BRASIL, 2016).

O instrumento foi aplicado na forma de entrevista, para cada

pai/responsavel, caracterizando o contato face a face entre pesquisador e pesquisado.

6.7 Exame clinico

Apos a aplicagdo do questionario aos pais/responsaveis, foram
identificadas, por meio de exame clinico (APENDICE E), as caracteristicas bucais das
criangas/adolescentes com doenga rara (MPS ou OIl) e sem doenga rara. Foram
registrados dados sobre anomalias dentarias, ma oclusdo, gengivite, experiéncia de
carie e alteragcbdes de mucosa. N&do foram realizados exames radiograficos.

O exame bucal foi realizado sob luz artificial (usando uma lanterna de
cabeca (Petzl Zoom head lamp, Petzl America, Clearfield, UT, USA). O examinado foi
posicionado em uma cadeira convencional, cadeira de rodas ou maca/cama
hospitalar. A equipe era composta por uma examinadora, que realizou a entrevista e
o0 exame clinico e uma anotadora/organizadora, que realizou os registros na ficha
clinica, o acesso dos participantes ao local do exame e a organizagao do material
utilizado.

A examinadora estava paramentada com todo o equipamento de protecao
individual necessario naquele momento (ano 2019): luvas, 6culos de protegéo,
mascara, gorro e jaleco. Durante o exame foram utilizados os instrumentais clinicos
espelho de boca (PRISMA®, S&o Paulo, SP, Brasil) e sonda IPC (indice Periodontal
Comunitario) (Golgran®, Sao Paulo, SP, Brasil). Os instrumentais clinicos, gazes e
algodao utilizados durante o exame bucal foram devidamente acondicionados em
embalagens de plastico filme (tipo de polipropileno-polietileno) e esterilizados por
método fisico (autoclave).

6.8 Indicadores / Medidas

Experiéncia de carie dentaria
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A experiéncia de carie dentaria foi identificada por meio do indice CPOD
para denticdo permanente e do indice ceod para denticao decidua (WHO, 2013).

O CPO é a soma do numero de dentes cariados (C), perdidos (P) em fungéo
da carie e obturados (O). A pontuagédo por individuo pode variar de 0 a 32 para
dentadura permanente (WHO, 2013). O componente C inclui todos os dentes com
cédigos 1 ou 2. O componente P abrange dentes com cddigo 4 em individuos com
menos de 30 anos de idade, e 4 ou 5 em individuos com 30 anos ou mais (perdidos
devido a carie). O componente O inclui dentes com o codigo 3. A base de calculo do
indice CPOD é de 32 dentes, incluindo todos os dentes permanentes, inclusive os
terceiros molares.

Dentes com codigo 6 (selantes) ou 7 (pilar de prétese/ponte fixa, coroa ou
implante) ndo estado incluidos nos calculos do indice CPOD (WHO, 2013). A inclusao
dos terceiros molares é opcional. Os seguintes dentes nao estao incluidos no calculo:
dentes ndo erupcionados, agenesias, dentes supranumerarios, dentes extraidos por
outro motivo que nao seja carie, dente deciduo retido na denticdo permanente (WHO,
2013).

Quando existe uma lesdo de carie sozinha ou associada a uma
restauragéo, o dente é registrado como C. Quando um dente foi extraido devido a
carie, o dente é registrado como P. Quando uma restauragdo permanente ou
temporaria esta presente ou quando a restauracao € insatisfatéria, mas sem carie, é
registrado como O. Os dentes restaurados por outra razdo a ndo ser carie nao sao
contados como O (WHO, 2013).

Para a denticdo decidua é utilizado o indice ceod, que pode variar de zero
a 20. Ele é obtido por meio da soma do numero de dentes cariados (c), extraidos
devido a cérie (e) mais o numero de dentes obturados (0). Os critérios utilizados, bem
como o calculo do indice ceod é semelhante ao indice CPOD (WHO, 2013). Nao sao
registrados os seguintes dentes: aqueles que nao erupcionaram, as agenesias, 0S
dentes supranumerarios e os dentes extraidos por fins que ndo sejam carie dentaria
(WHO, 2013).

Os maiores valores encontrados para CPOD e ceod significam maior
experiéncia de carie (WHO, 2013).

Denticdo mista
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Para os registros de criangas/adolescentes em fase de dentigdo mista
serao utilizados, separadamente, os indices CPOD e ceod. Neste caso, os resultados
encontrados n&o sdo somados. Primeiramente é calculado o CPOD e, em seguida, o
ceod (HOFFMANN et al., 2004).

Ma ocluséao

A ma oclusdo foi registrada pela presengca de alteragdes de overjet
(aumento / protrusdo, mordida cruzada anterior, ausente), overbite (mordida
aumentada / profunda, mordida aberta anterior, ausente, superior) e mordida cruzada
posterior (DEPS et al., 2021; PRADO et al., 2019; TEIXEIRA et al., 2021; WHO, 2013).
Quando pelo menos uma condigéo foi diagnosticada, o examinado era classificado

com ma ocluséo.

Gengivite

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

Anomalias Dentarias

Foram registrados dados sobre a presenca de anomalias dentarias como
dente conoide, agenesia, microdontia, giroversao, defeitos de desenvolvimento de
esmalte (DDE) e DI. Por ter sido realizado somente exame clinico, a agenesia foi
considerada como um possivel diagnéstico (DEPS et al., 2021; PRADO et al., 2019;
TEIXEIRA et al., 2021; WHO, 2013b).

A presenga de DDE foi registrada por meio do indice DDE, que verificava
presenca de opacidade (demarcada ou difusa) hipoplasia ou hipomineralizacao
(SEOW, 2014). O registro de DI foi baseado em ABUKABBOS; AL-SINEEDI (2003).
Dentes afetados com DI apresentam uma coloragdo azul acinzentado ou marrom
amarelado, uma dentina superficial lisa e polida e perda de dimensao vertical
(RAUCH; GLORIEUX, 2004).

Alteracdes de mucosa




A avaliagao da presencga de lesdes da mucosa bucal foi baseada nos

critérios da WHO (2013) (Quadro 2).

Quadro 2 - Critérios de classificagao de lesbes de mucosa bucal.

Adultos

Condigao Pontuagao Localizacédo Pontuacio
Nenhuma condi¢gdo anormal 0 \Vermelh&o do labio 0
'Tumor maligno (cancer bucal) 1 Comissuras 1
Leucoplasia 2 Labios 2
Liquen plano 3 Sulco 3
Ulceragao (aftosa, herpética, 4 Mucosa bucal 4
traumatica)
Gengivite ulcerativa necrosante 5 IAssoalho bucal 5
(GUN)
Candidiase 6 Lingua 6
IAbscesso 7 Palato duro/mole 7
Outra condigdo (especificar se 8 Rebordo 8
possivel) alveolar/gengiva
Nao gravado 9 N&o gravado 9

Criangas

Condigées Pontuagao Localizagao Pontuacao
Nenhuma condi¢do anormal st 0 Vermelhao do labio 0
Ulceragao (aftosa, herpética, 1 Comissuras 1
traumatica)
Gengivite  ulcerativa  necrosante 2 Labios 2
(GUN)
Candidiase 3 Sulco 3
/Abscesso 4 Mucosa bucal 4
----------- -—-- )Assoalho bucal 5
----------- -—-- Lingua 6
----------- -—-- Palato duro/mole 7
Outra condicdo (especificar se 8 Rebordo 8
possivel) alveolar/gengiva
Nao gravado 9 Nao gravado 9

Fonte: WHO,2013.

6.9 Fase de calibracao

Essa fase foi realizada por meio do treinamento tedrico e pratico. Trés
examinadoras foram previamente treinadas para calibracdo durante o exame bucal.

O treinamento tedrico foi conduzido por um profissional especialista na
area, padrao ouro, com o uso de figuras e slides relacionados as condi¢des clinicas a
serem pesquisadas. Foi conduzida para verificagdo da concordéancia diagndstica inter
e intra-examinadora, com um intervalo de sete dias entre os dois momentos do
treinamento. A partir dos valores kappa ponderado obtidos (0,74 a 1,00) verificou-se
que as examinadoras se encontravam treinadas para realizarem a etapa pratica da

calibracao.
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O préoximo passo foi o treinamento pratico das examinadoras, seguindo um
padrao ouro de diagnostico e com um intervalo de 10 dias entre os dois momentos de
calibragdo. A calibragéo foi realizada com cinco adolescentes com doencga rara (MPS
ou Ol) e cinco adolescentes sem doenga rara, atendidos no Hospital das Clinicas da
UFMG (HC-UFMG), em Belo Horizonte, Minas Gerais. A partir dos resultados foi
calculado o indice Kappa. Os valores variaram de 0,78 e 1,00 (ma oclusao= 1,00,
anomalia dentaria= 0,97, carie dentaria= 0,96, gengivite=0,78 e alteragbes de

mucosa= 0,81).

6.10 Estudo piloto

O estudo piloto foi realizado apds a fase de calibragdo 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.

Nao houve necessidade de mudancas referentes a metodologia do estudo.

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

Ap0Os as fases de calibracao e estudo piloto, foi iniciado o estudo principal.

6.12 Processamento dos dados

Os dados obtidos durante a coleta foram devidamente organizados. Foram
analisados por meio do software Statistical Package for Social Science-SPSS® (SPSS
for Windows, versao 26.0, IBM Inc, Amonk, NY, EUA). O processamento dos dados
incluiu analise univariada, bivariada a multivariada [Regresséo logistica binaria ndo-
ajustada e ajustada (Odds Ratio, método Conditional Backward, IC95%)].
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7 RESULTADOS, DISCUSSAO E CONCLUSAO

Os resultados, a discusséo e a conclusio serdo apresentados em formato

de artigo cientifico.
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ABSTRACT

Aim: To compare the dental profile of Brazilian patients with skeletal rare genetic
disorders and normotypical patients. Methodology: A cross-sectional study was
carried out with 105 individuals with rare genetic disorders mucopolysacchridoses
[MPS (n=27)] and osteogenesis Imperfecta [Ol (n=78)], with two to 54 years old and
their parents/caregivers.The same number of normotypical individuals were also
recruited for the study. The sample was selected in outpatient clinics that are reference
in the care of rare disorders, in five Brazilian states (Ceara, Espirito Santo, Minas
Gerais, Rio de Janeiro and Sao Paulo). Parents/ caregivers answered a questionnaire
about individual aspects of their child (gender, age, skin color and level of education
of parents/caregivers. The dental profile was identified from questions related to dental
history [family income, patient’s dental experience, presence of dental pain (last 12
months), when was the last dental visit and reason for the child’s last visit, use of
Unified Health System (SUS) dental care services, satisfaction with the dental
assistance at the last visit care, difficulties for the child to receive dental treatment] and
presence/absence of dental problems. The study was approved by the Research
Ethics Committee of the Federal University of Minas Gerais. Univariate, bivariate (chi-
square test) and multivariate analyzes (logistic regression) were performed
(Conditional Backward method, 95% Cl). Results: The average age of individuals with
arare disease was 14.1 years (£12.2) and median of 9.5 years. Among individuals with
rare disorders, 78 (37.1%) were with Ol and 27 (12.9%) with MPS. Participants who
had already used SUS dental care services had a 2.24 times higher chance of
belonging to the group with rare disease (OR= 2.24;95% CI: 1.07-4.89). Patients with
a history of difficulties to receive dental treatment were 14.86 times more likely to
belong to the group with rare disorder (OR=14.86; 95% CI: 5.96-27.03). Patients
diagnosed with or more dental problems were 10.38 times more likely to belong to the
group with rare disorder (OR=10.38; 95% CI: 1.95-35.17). Conclusion: Individuals
with rare disorder have a greater history of difficulty in accessing dental treatment, use
the public health system/SUS, and were diagnosed with more dental problems
compared to normotypical Brazilian patients.

Keywords: Rare diseases. Dental health. Disabled persons. Dental care. Dental Care
for disabled.
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INTRODUCTION

According to The World Health Organization (WHO) rare diseases are defined
as all diseases that have a prevalence of less than 65 cases per 100.000 inhabitants
(World Health Organization- WHO, 2013a), being the majority of these diseases with
a genetic origin. It is estimated that there are 6 to 8 thousand types of rare diseases,
which can affect different organs, with their own symptoms and therefore require
specific treatments (Aureliano et al., 2018; Cortés-Martin et al., 2022). In Brazil there
is about 13 million people diagnosed with some rare disease (Brasil, 2022).

Mucopolysaccharidoses (MPS) and Osteogenesis Imperfecta (Ol) are two types
of rare genetic disorders that affects the skeletal desenvolvment. MPS is caused by a
deficiency in specific enzymes involved in the degradation of glycosaminoglycans
(GAGs). The progressive accumulation of GAGs in the body triggers an inflammatory
response causing damage to cells and tissues, compromising the functions of organs
and systems (Giugliani et al., 2016; Muenzer et al., 2017; Neulfeld, 2001; Vieira et al.,
2008). Ol is caused by an alteration in the production of type 1 collagen, with a
prevalence of 1:10.000 (Martins et al., 2020). Clinical manifestations of Ol comprise
early deafness, blue sclera and brittle bones. (Assis et al., 2002; Rauch, 2004; Huber,
2007).

In addition to systemic health problems, individuals diagnosed with MPS or Ol
may also present with several alterations in the oral cavity. Previous studies showed
that malocclusion, facial alterations and dental anomalies are common alterations to
be found in these populations. Besides that, Dentinogenesis Imperfecta (DI) is a dental
anomaly highly prevalent in Ol individuals. (Braunlin et al., 2011; Hendriksz et al., 2015;
Martins et al.,2009; Scarpa et al.,, 2011; Suarez-Guerrero et al., 2016;
Valayannopoulos et al., 2010; Rauch 2004; Biria et al., 2012; Abukabbos 2013;
Surendra et al., 2013). These two groups of rare diseases are also considered more
vulnerable to develop dental caries and to experience poor oral hygiene (Vettore et al.,
2020)

Regarding health care assistance, in 2014 the Brazilian government published
the Policy of Comprehensive Care for People with Rare Diseases within the Unified
Health System (Sistema Unico de Saude [SUS]) (Brasil, 2014). SUS is a public health
system in Brazil, that aims to achieve universal access to health-care services for the

population. The Policy of Comprehensive Care for People with Rare Diseases aims to
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ensure better access conditions for patients with rare diseases to health services,
highlighting the role of Primary Health Care (PHC) in patient care and as the main
entrance for these users to the SUS (Lopes-Junior LC, 2022). Depending on the
severity of the rare disease and the limitations of the patients, dental care can be
provided in the PHC, with preventive procedures and less complex interventions.
However, the existence of a public health policy aimed exclusively for patients with
rare diseases does not guarantee that access to dental services is fully contemplated.
Recent studies carried out in Brazil have shown that people with rare diseases have
less access to oral health services, compared to people without diseases (Vettore et
al., 2020; Debossan et al., 2022).

Thus, there is a need to better understand the oral health conditions and the
dental profile of individuals with rare genetic diseases in order to reflect and ensure a
better quality of access to the public services offered. We hypothesize that individuals
with rare genetic diseases have less access to oral health services and have a higher
prevalence of oral problems when compared to normotypical individuals.

In this context, the aim of the present study was to compare the dental profile of

Brazilian patients with skeletal rare genetic disorders and normotypical patients.

MATERIAL AND METHODS

Ethical aspects

This article is in accordance with The Strengthening the Reporting of
Observational Studies in Epidemiology (STROBE) statement (VON ELM E, 2014)?’.
This study received approval from the Human Research Ethics Committee of the
Federal University of Minas Gerais (certificate numbers: 01480212.4.0000.5149
[MPS] and 54755516.4.0000.5149 [Ol]).

Study design and sample
A cross-sectional study was carried out with a sample of 210 individuals (105

with rare diseases and 105 without rare diseases) between two and 54 years of age

and their parents/caregivers. A convenience sample was selected of individuals with
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two rare genetic diseases affecting skeletal development: MPS and Ol, and a sample
without rare genetic diseases, paired through sex and age (1:1).

The group with rare diseases was recruited from five Brazilian states (Ceara,
Espirito Santo, Minas Gerais, Rio de Janeiro and Sdo Paulo). The volunteers receive
medical assistance at the hospitals from each state that are reference centers for the
treatment of these two diseases. Individuals without rare diseases were recruited from
outpatient clinics at the same hospitals. The hospitals belong to the Brazilian Unified
Health System (SUS).

Data collection

Data was carried out through a structured questionnaire about the
sociodemographic and behavioral aspects of individuals with and without rare
diseases. Dental history was assessed through the respective questions: patient’s
dental experience, presence of dental pain (last 12 months), when was the last dental
visit, reason for the child’s last visit to the dentist, use of SUS dental care services,
satisfaction with the dental care assistance at the last visit, difficulties for the child to
receive dental treatment (based on Oliveira et al., 2008a; 2008b). The questionnaire
was answered by parents/caregivers. Clinical oral examination was also performed
and assessment of the presence/absence of oral problems were noted.

Dental caries was assessed according to the WHO diagnostic criteria (WHO,
2013b). The number of decayed (presence of cavitated lesion), missing and filled tooth
was record for primary and permanent teeth. The presence/absence of malocclusion
was identified according to the following criteria: presence of overjet (increased /
protrusion, anterior crossbite, absent), overbite (increased / deep bite, anterior open
bite, absent, top) and posterior crossbite (Deps et al., 2021; Prado et al., 2019;
Debossan et al., 2022; WHO, 2013b). The presence of gingivitis was recorded based
on the analysis of the contour and color of the gingiva (Deps et al., 2021). The presence
of dental anomalies was recorded (conical teeth, agenesis, microdontia, tooth rotation
and others). Dental agenesis was identified as a possible diagnosis because intraoral
radiographs were not performed in the present study. Developmental defects of
enamel and DI were also assessed (Deps et al., 2021; Prado et al., 2019; Debossan
et al., 2022; WHO, 2013b).
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Calibration process

Prior to the main study, a calibration process was performed. It was divided into
theoretical and practical phases and three examiners were trained by a dental
specialist the area, considered a gold standard.

The theoretical phase was carried out through images of malocclusions, dental
anomalies, gingivitis and dental caries. It was conducted to verify inter- and intra-
examiner diagnostic agreement, with an interval of seven days between the two
training moments. Based on the kappa values obtained (0.74 to 1.00), it was verified
that the examiners were trained to carry out the practical stage of calibration.

Practical calibration was performed in one of the hospitals selected for the main
study (Belo Horizonte, Minas Gerais). Participated of this phase five individuals with
MPS/OI and five individuals without rare diseases. From the results, the Kappa index
was calculated. Values ranged from 0.78 to 1.00 (malocclusion= 1.00, dental anomaly=
0.97, dental caries= 0.96 and gingivitis=0.78) The Kappa test results were very good,

and the examiners were considered trained to start the main study.

Pilot study

It was carried out after the calibration process, and five individuals with rare
diseases, five without rare diseases and their respective parents/caregivers
participated in this phase. Data collection was performed in previously selected public
hospitals. The results indicated that changes in the methodological procedures were
deemed unnecessary. This way, participants in the pilot study were included in the final

study sample.

Statistical analysis

Data analysis was carried out using the software Statistical Package for the
Social Sciences (SPSS for Windows, version 26.0, SPSS Inc., Chicago, Ill). Univariate,
bivariate (chi-square, p<0,05) and multivariate analyzes (logistic regression) were
performed. The dependent variable was the genetic condition (With rare disease /
Without rare disease). The independent variables were household income, patient’s

dental experience, dental pain (last 12 months), last dental appointment reason for the
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child's last visit to the dentist, use of SUS dental care services, satisfaction with the
care received at the last dental appointment, difficulties for the child to receive dental
treatment, presence/absence of dental problems. Independent variables were included
into the multivariate model in accordance with their statistical significance (p<0.25,

backward stepwise selection).

RESULTS

The age of the participants ranged from 2 to 54 years, with an average of 14.1
years (x12.2) and median age of 9.5 years. Among individuals with rare diseases, 78
(37.1%) were with Ol and 27 (12.9%) with MPS. Most of the sample were from Minas
Gerais state, Brazil, [98(46.7%)], followed by Espirito Santo [56(26.7)], Sdo Paulo
[22(10.5)], Rio de Janeiro [20(9.5)] and Ceara [14(6.7%)].

Table 1 summarizes the statistical association between the presence/absence
of rare disease and patient’'s characteristics. The variables that showed statistical
association were presence of dental pain (last 12 months), when was the last dental
appointment, use of SUS dental care services, satisfaction with dental care assistance
at last visit, difficulties for the child to receive dental treatment, presence/absence of

dental problems (p<0.05).
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Table 1- Association between the presence/absence of rare disease, family income

and dental profile of Brazilian patients (n=210).

Rare disease

Individual variables Present Absent Total var:Je*
n (%) n (%) n (100%)
- 19
. <1 minimum wage 18 (48.6) 37
insome %6 0856
> 1 minimum wage 87 (50.3) (49.7) 173
Patient’s 99
dental Yes 95 (49.0) 510y 194 0.298
experience No 10 (62.5) 6 (37.5) 16
20
Dental pain Presence 40 (66.7) (33.3) 60
(<12 months) 85 0.002
Absence 65 (43.3) (56.7) 150
Last dental > 2 years 18 (72.0) 7 (28.0) 25
visit*™* <2 years 77 (45.6) (5324) 169 0.014
Preventive dental 64
care/ 66 (50.8) (49.2) 130
Reason for ’
the child's Dental trfaatment
. (restorative, 0.475
last visit to : 35
the dentist™ perlodontgl, 29 (45,3) (54.7) 64
endodontic, ’
surgical)
. 49
Use public Yes 73(59.8) (40.2) 122
dental care 5(') <0.001
service** No 22 (30.6) (69.4) 72
Satisfaction Yes 15(71.4) 6 (28.6) 21
with the last
dental care No 80 (46.2) (5%38) 173 0.029
visit** |
Difficulties for Yes 58 (87.9) 8(12.1) 66
the child to
receive 91 <0.001
dental No 37 (28.9) (71.1) 128
treatment™*
Dental 102 77
problems Presence (57.0) (43.0) 179 <0.001
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28
Absence 3 (9.7) (90.3) 31
* X2 Test (significance level of 5% / value in bold: statistical significance (<0.05)

** 16 participants have never gone to the dentist.

Table 2 summarizes, according to parents/caregivers reports, the reasons why

their children faced difficulties in receiving dental care.

Table 2- Difficulties in receiving dental treatment reported by parents/caregivers
(n=194%).

Rare disease

What are the reasons that made it difficult for Present Absent Total
your child to receive dental treatment? n (%) n (%) n
(100%)

There were no difficulties 37 91 128
(28.9) (71.1)

It is difficult to find a dentist who understands my 20 1(4.8) 21

child's condition (95.2)

It's hard to pay for my son's dental treatment 2(66.7) 1(33.3)

It's hard to find someone to take care of my other 4 (66.7) 2 (33.3) 6

children

My child is afraid of the dentist 3 (100) 0

Difficulty getting transportation to take my son 14 4 (22.2) 18
(77.8)

My child does not cooperate during dental treatment 1 (100) 0 1

+ It is difficult to find a dentist who understands my

child's condition + It's hard to pay for my son's dental

treatment

My child does not cooperate during dental treatment 1 (100) 0 1
+ It is difficult to find a dentist who understands my

child's condition + It's hard to find someone to take

care of my other children + Difficulty getting

transportation to take my son

It is difficult to find a dentist who understands my 8 (100) 0 8
child's condition + Difficulty getting transportation to

take my son

It is difficult to find a dentist who understands my 5 (100) 0 5

child's condition + It's hard to find someone to take
care of my other children
TOTAL 95 99 194

* 16 participants have never gone to the dentist.

Multiple logistic regression analysis revealed that participants who had already
used SUS dental care services had a 2.24 times higher chance of belonging to the
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group with rare diseases (OR= 2.24;95% CI: 1.07-4.89). Patients with a history of
difficulties to receive dental treatment were 14.86 times more likely to belong to the
group with rare diseases (OR=14.86; 95% CI: 5.96-27.03). Patients diagnosed with
one or more dental problems were 10.38 times more likely to belong to the group with
rare diseases (OR=10.38; 95% CI: 1.95-35.17) (Table 3).

Table 3- Multivariate model of logistical regression explaining the dental profile
between patients with rare diseases.

Independents variables OR (CI1 95%) OR (CI 95%)
Crude Adjusted

Use SUS dental care services.

No 1.0 1.0

Yes 3.38 (1.82-6.28) 2.24 (1.07-4.89)
Difficulties for the child to receive
dental treatment 1.0 1.0

No 17.83 (7.75-40.98) 14.86 (5.96-27.03)

Yes

Presence/absence of dental problems
Absence 1.0 1.0
Presence 12.36 (3.62-42.16)  10.38 (1.95-35.17)

OR: Odds Ratio / Cl 95%: Confidence interval.

DISCUSSION

Individuals with rare diseases may face difficulties to obtain sufficient oral health
assistance in both public and private systems. Some of the factors described in the
literature as being involved in patients facing that difficulties are the health
professionals' lack of knowledge about the rare disease, difficulties in getting
transportation, the health professional's fear of intervening (Iriart et al., 2019), the lack
of acceptance, the parents' lack of knowledge about the importance of their child
receiving oral health care, as well as some specific oral characteristics of the condition
(Prado et al., 2019; Deps et al., 2020; Debossan et al., 2022).

The hypothesis of the present study has been confirmed: individuals with rare
diseases present more difficulties to receive dental treatment and more dental
problems when compared to normotypical group. In the present study it was possible
to observe that most of the participants with rare diseases face difficulties to receive

dental treatment (87.9%). This data points to the existence of a problem that can
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enhance the worsening of the oral conditions of these patients and implying in a more
complex dental attendance (Hirst et al., 2021; Deps et al., 2020). In the present study
it was also possible to show, through parents and caregivers reports, that the main
factors related to the lack of access to dental services were the difficulties in getting
transportation to take the child to the dental office and finding a dentist who
understands the problem of their child. This highlights the existence of barriers that
hinder the access to oral health assistance by individuals with rare diseases.

Our results corroborate with previous studies published by lIriart et al. (2019)
and Debossan et al. (2022). The first one (Iriart et al., 2019) was a brazilian multicenter
qualitative study that aimed to analyze the 'therapeutic itineraries' of patients in search
of a diagnosis and treatment for rare genetic diseases in two cities. Twenty-eight
interviews were conducted with patients and caregivers and among the reports we can
highlight the lack of knowledge of non-genetic doctors about rare diseases and the
difficulties in getting transportation to access health specialists. In the second one, a
cross-sectional study also developed in Brazil, the authors evaluated access to oral
health care services for individuals with rare genetic diseases. They showed that
individuals with rare genetic diseases have less access to oral health care. The authors
also described that the lack of health professionals willing to provide the necessary
care and the lack of family information about the importance of oral health care for
individuals with rare diseases can be considered important factors involved with the
lack of access to dental services.

Besides that, the present study also showed that individuals with rare diseases
presented with higher prevalence of dental problems compared to individuals without
rare diseases. Previous studies had already stated that individuals with rare genetic
diseases such as MPS and Ol present more oral alterations such as malocclusion,
dental caries and dental anomalies (Carneiro et al., 2017; Carneiro et al., 2023; Maron
et al., 2020; Deps et al., 2020; Prado et al., 2019). Most of these alterations are related
to the clinical consequence of the disease. However, it is also important to highlight
that the lack of dental assistance target to these populations, the lack of information of
caregivers about the importance to perform oral health care and the need for better
qualified professionals to offer dental services, may also contribute to the appearance
of new oral alterations or the worsening of a pre-existing condition (Vettore et al., 2020;

Prado et al., 2019; Bode et al., 2022). Thus, it is evident the importance of acting more



45

effectively in these determining factors that enable to an improvement in the conditions
of access to health and, consequently, enhances the quality of life of these patients.

Another important result showed through the present study was that most
participants with rare diseases use the Brazilian public health system, SUS, to access
oral health care. In Brazil, the main entrance for patients with rare diseases to receive
dental care is the same used for all other users, that is, through the PHC which makes
part of SUS (Pinto et al., 2021). Primary care plays an important role in improving the
quality of life of patients with MPS and OlI, which takes place through the Family Health
Strategy (ESF), carrying out an active search to establish the user's link with the rare
condition and its family members from the performance of the PHC to offer continuous
care. The oral health team should be able to welcome this patient with a humanized
listening, carry out health promotion through preventive measures such as meticulous
guidance on oral hygiene, supervised brushing, carrying out prophylaxis, applying
fluoride and identifying caries in their early stage. In addition, if it is not possible to
provide care to the user at the basic health unit, the team should be responsible to
refer him under regulation to specialized care, being of great importance after the care
in secondary or tertiary care, his counter-referral to the PHC to perform an adequate
follow-up.

Despite the existence of a public health system and policies for the inclusion
and expansion of health care for people with rare diseases in Brazil (BRASIL, 2014),
these individuals still face difficulties and barriers to get access to oral health services.
It is important to emphasize that these difficulties can be mitigated by putting into
practice the health policies already provided in the Brazilian law and to certify that they
are actually being implemented in practice.

Some limitations of the present study should be acknowledged. Dental profile
was assessed through a questionnaire answered by parents/caregivers, and this
implies in a risk of recall bias. Also, it was performed a cross-sectional study which
makes difficult to infer any causal relationship between the presence of rare disease
and the results found. However, the authors were concerned to include a comparison
group without rare genetic diseases in order to reduce the possible influence of
combined characteristics on the association between independent.

The results of the present study plays an important role to the scientific
community and to MPS and Ol community. With the obtained results a better

knowledge about the difficulties of Brazilian patients with rare diseases in receiving
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dental care could be achieved. This knowledge may result in decision-making and
generate effective actions on expanding access to oral health services, as well as

contributing with the improvement of quality of life of these patients.

CONCLUSION

Individuals with rare diseases have a greater history of difficulty in accessing
dental treatment, use the public health system/SUS, and were diagnosed with more
dental problems compared to normotypical Brazilian patients. The results showed
suggest the need to put into practice the oral health services for people with the rare

conditions already provided by public health law.
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Apresentacao

0 Guia de Informagies para Pais, Cuidadores e Profissionais de Criangas e
Adolescentes com Mucopolissacaridose tem como proposta trazer algumas

orientagies que possam contribuir para amenizar as dividas de pessoas que lidam
com essa condigdo.

Contém explicagbes sobre o que sdo as mucopolissacaridoses e os cuidados
necessarios com a saude bucal.

O guia €& informativo e ndo substitui a avaliagdo e opinido do profissional de salide.




1. MUCOPOLISSACARIPOSES (MPS)
0 QUE SA0 MUCOPOLISSACARIDOSES?

« Grupo de doengas genéticas raras gue alteram o desenvolvimento
esquelético. Pacientes com MPS nascem com uma falha na producio
d& uma enzima & Com iS50 n&o conseguem quebrar e reciclar as molécu-
las de um tipo de agicar complexn, os glicosaminoglicanos ou G AGs.

+ Este aglicarvai se acumulando 205 poucos dentro das célul as causando
alteragbes nos cas0s, articulaghes, coragio, olhose ouvidos. Além disso,
esse acimulc de GAGs estd associado com disfunghes intestinais,
atraso do desenvolvimento neuropsicomotor & na maior parts dos
Cas05, comprometimento cognitivo/fintslectual

de vida do bebé. Mormalmente hd um agravamento do

Qinicio dos sintomas da MP5 acontece com alguns meses
quadro clinico ao longo dos anos.

Aclimulo de GAGs fazendo a5 célulzs crescerem, levando a0 aclimulo
em drgdos comao a pele, o figado e o bago.

Imagam
Foniec siw Corecis Sanoll ispisdo)
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Aincidéncia da MPS na populagdo varia conforme o tipo da doenca
(1:25.000 - 1:52.0000).

(Meufeld e Muenzer, 2001 Nelson et al, 2003; Bashner et al, 2005; Read e Donnal, 2008; \Visira et al,
2006; \alayannopulos e Wijburg, 201%; Federhen et al, 2015; Giugliani et al, 2006; Muezer et al, 2007)

2. TIPOS DE MPS

O tipo de MPS gue o individuo vai ser diagnosticado vai depender da
enzima que esta em falta no organismo.

= MPS Tipo | - Sindrome de Hurler

= MPS Tipo Il - Sindrome de Hunter

= MPS Tipo lll - Sindrome de Sanfilippo

= MPS Tipo IV - Sindrome de Marquio

= MPS Tipo VI - Sindrome de Maroteaux - Lamy
= MPS Tipo VIl - Sindrome de Sly

= MPS Tipo [X (sindrome Sindrome de Natowicz
(Deficiéncia de Hialuronidase)

(Musshaum ef al, 2008; Marting af al, 2009 Qiugliani & al, 2000; Valayannopoulos @ Wijbung, 201
Suarez- Guermarno of al, 2006; Stapleton et &/, 2008)

| o7
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3. TRATAMENTO DAS MPS

Envolve diversas especialidades médicas e outros profissionais da
salde, buscando controlar os sintomas e as complicagbes decor-
rentes da doenca. Por isso, & importante que se tenha equipes de
salde multidisciplinares compostas por médicos, dentistas, fisiote-
rapeutas, fonoaudidlogos, psicélogos, nutricionistas, dentre outros.

Equipe multiprofissional

b

]'h

= Terapia de Reposigdo Enzimatica:

lmagem 3
Forfe: Genially

+ Alguns tipos de MPS podem ser controlados por meio de infusdo
intravenosa (oferta de uma fonte externa de enzimas deficitarias

no organismo)
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= Transplante de medula dssea:

+ Indicado para alguns casos de MPS (desde que a condigdo seja
diagnosticada precocemente).

> Tratamento do controle dos sintomas/complicagdes causados
pela MP5.

4. CARACTERISTICAS CLINICAS

> Baixa estatura. > Limitag8o progressiva de articulagGes
y S T aa—— (rigidez nas juntas e méos de garra).

(Melson af al, 2003 Bashner af &, 2005 Read e Donnal, 2008; \Vieira af al, 2008; Federhen a &/, 215
Musnzer af i, 2007)

magem 4 a5
Fonfte: acer pessoal
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= Aumento excessivo > Opacificagdo de comea.
de pelos.

‘.-

5. CARACTERISTICAS CRANIOFACIAIS

Macrocefalia
Fronte proeminente ("projecdo da testa”)

Labios grossos

Y Y VY Y

Mariz largo

agemns 6,7, 809
Fonfte: acer pessoal
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Alteracoes de crescimento e desenvolvimento facial

(Turra e Schwartz, 2009; Antunes et al, 2013; Rizkallah ef al, 2013; Ribeiro ef al, 2015; Bendixen et al, 2018;
labbour ef al, 2018; Carneiro &f al, 2017; Deps et al, 2020)

6. CARACTERISTICAS BUCAIS

> Macroglossia (aumento excessivo da lingua)

Imagens 10, 1, 12 & 13
Fonte: acervo pessoal

| 1



> M4 oclusdo (mordida aberta anterior, mordida cruzada)

> Palato ("céu da boca") estreito e profundo
> Hiperplasia gengival (aumento da gengiva)

> Limitaco da abertura bucal (dificuldade na abertura da boca)

(Tuma @ Schwartz, 2009%; James et al, 2012; Antunes et al, 2013; Rizkallah et al, 2013; Ribeiro et al, 2015;
Bendixen etal, 2018; Jabbour et al, 2018; Sarmento et al, 2018; Deps etal, 2020; Carneiro et al, 2021)
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Presenca de anomalias dentarias

> Alteragbes de nimero, cor, estrutura, forma e posicio dos dentes
> Atraso de erupg¢édo ("nascimento”) dos dentes permanentes

> Diastemas (espaco entre os dentes)

Imagens 18, 18, 20 & 21
Fonte: acervo pessoal

|13
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7. CUIDANDO DA SAUDE BUCAL

COMO A CARIE DENTARIA COMECA
NOS DENTES?

Comeca com uma mancha branca, devido ac acimulo de restos
alimentares e bactérias que ficam paradas por muito tempo nas
superficies dos dentes. A medida que a cdrie vai se desenvolvendo
pode levar a dor e, se ndo fratada, pode levar a perda do dente.

CoMO PREVENIR?

Para evitar a carie é importante seguir os seguintes passos:

« Escovar os dentes todos os dias com uma escova macia;

« Usar o fio dental;

« Usar pasta de dentes (creme dental) com fldor (pelc menos 1.000
ppm de fldor - "vem escrito na embalagem da pasta”);

« Evitar alimentos agucarados, acidos e pegajosos;

= Fazer consultas periddicas com o dentista.

Cérie em estégio
inicial, “mancha
bramca®
Dente com grande parte
destruida devido & cérie
Imagem 22

Forfte: acero pessoal
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ORIENTACOES DE HIGIENE BUCAL

Colocar pouca pasta na escova quando for escovar os dentes.

- Sempre usar um creme dental COM FLUOR (com pelo menos 1.000
ppm de fldor - toda embalagem de pasta de dentes possui esta
informagao).

+ Utilizar escova dental macia e pequena (facilita alcancar os dentes de
tras devido a dificuldade que muitas criangas/adolescentes/adultos
com MPS possuem para abrir a boca).

+ Escovar a lingua.

« Usar o fio dental (sempre gue possivel).

em toda p )
dos dentes Trenzinho
Faga mo nios suaves
i a para frente

Vassourinha

Faga movimentos suaves
varrendo a su, 5 dentes
de cima para baivo e de
baixo para cima.

A escovacgdo precisa ser incentivada e realizada sempre gue possivel,
a técnica utilizada deverda ser adaptada de acordo com as necessi-
dades e as limitagdes das criangas/adolescentes/adultos com MPS.

Imagem 23 - Fonte: adaptagdio Carva

63



64

E SE A GENGIVA SANGRAR QUANDO
ESTIVER ESCOVANDO 0S DENTES?
0 QUE FAZER?

Ma maioria das vezes, a principal razdo do sangramento gengival duran-
te a escovacdo é devido a inflamacdo da gengiva, que acontece pelo
actimulo de placa bacteriana . E, se essa placa bacteriana ndo é removi-
da denftro do prazo adeguado, ela vai endurecendo até formar o tartaro
(placa bacteriana calcificada), que causa mais sangramento na gengiva
e pode progredir para doenga periodontal. A melhor maneira para

diminuir o acimulo de placa bacteriana e o risco de sangramento gengi-
val & manter uma boa higiene bucal.

Imagem 24 - Fome acervo pessoal

9.POR QUE 0S DENTES PAS CRIANCAS
COM MPS DEMORAM A NASCER?

Mas criangas/adolescentes com MPS, & muito comum a demera no
nascimento dos dentes. Isso acontece devido a presencga de gengivas
mais grossas e fibrosas, que dificultam o aparecimento e a visua-
lizacdo dos dentes.
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DENTES DECiDUOS (DENTES DE LEITE)

O nascimento dos dentes de acordo com a idade

7a 9 meses

10 a 12 meses

12 a 16 meses

16 a 20 meses

Imagem 25 - Fonte: Sock Fhotos

24 a 30 meses

De10a 12 anos

Imagem 25 - Fome: iSock Fhotos

L r— ﬁ [ De 13 a 21 anos I

Observagdo: tanto na dentigdo decidua quanto na denticdo permanente,
nas criangas/adolescentes com MPS pode acontecer um atraso nesses
intervalos de meses para o nascimentos de cada grupo de dentes.

|17



10. QUANDO PRECISO LEVAR A
CRIANCA COM MPS AO DENTISTAZ

A crianca deve ser levada ao dentista o mais cedo possivel, pois
elas possuem algumas caracteristicas que podem facilitar o
estabelecimento de doencas bucais como carie e doenca peri-
odontal. O acompanhamento constante € muito importante na

prevengao dos problemas bucais e para ajudar na qualidade de
vida destas criancas.

Imagem 26
Fonte: acervo pessosl
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11. PESSOAS COM MPS PODEM USAR
APARELHO ORTODONTICOZ

Caso haja necessidade e indicacdo, as pessoas com MPS podem
usar aparelho ortodéntico. A mordida aberta é uma alteracdo de o-
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clusdo comum nos individuos com MPS. NMormalmente esta associada
a problemas respiratdrios e infecgbes de ouvido e garganta. Pode
causar alteragtes de fala e mastigagao.

E SE 0 PACIENTE COM MPS NAO
COLABORAR COM O ATENDIMENTO
DURANTE A CONSULTA DO DENTISTAZ

« Em algumas situagdes, o atendimento odontolégico pode ndo ser
tdo tranguilo quanto se espera para alguns pacientes. A ndo colabo-
ragio para com um atendimento odontolégico pode ter como
causas o medo e a ansiedade perante um ambiente estranho e
equipamentos cuja aparéncia podem ndo ser tdo agradaveis.

-

Diante dessas situagbes, o dentista pode langar mdo de algumas
técnicas para o manejo do comportamento tais como:

1) Dizer-mostrar-fazer: explicar ao paciente o que sera feito,
demonstrar e entdo fazer;

2) Reforgo positivo: reforcar sempre a atitude positiva do paciente;

3) Distragdo: contar historias, colocar misica, filme para distrair a
atengdo do paciente;

4) Comunicagdo verbal: quando possivel, a conversa com o
paciente & essencial;

5) Estabilizagdo protetora: técnica utilizada com o objetivo de
estabilizar os movimentos do paciente, a fim de evitar acidentes
entre mesmo e a equipe, tendo em vista o uso de materiais afiados
e perfurocortantes.
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12. PARTICULARIDADES RELACIONADAS
AO TRATAMENTO DE UM PACIENTE COM
MUCOPOLISSACARIDOSES

Em funcédo das particularidades sistémicas e bucais que podem
influenciar na condugéo do tratamento odontolégico, alguns cuida-
dos tornam-se necessarios, como:

» Hipoplasia condilar: pode limitar os movimentos de abertura de
boca e a dificuldade em manté-la aberta por muito tempao.

+ Deposito de GAGs na Traqueia: a dificuldade de intubag&o resulta
em uma limitagdo para encaminhamento de tratamento odontologi-
co sob anestesia geral.

CUIDADO NO POSICIONAMENTO NA
CADEIRA ODONTOLOGICA!

+ Para o posicionamento na cadeira odontoldgica, deve-se ter cuida-
do na estabilizacdo da cabeca e do tronco deste paciente, evitando
movimentos bruscos e flexdo ou extensdo excessiva do pescogo,
devido & maior instabilidade da articulagdo atlantoaxial (articu-
lagdo que promove a comunicagdo entre a 17 e a 22 vértebras).

Regido sujeita
ao trauma

Imagem 27
Fonte: Pixabay



O ACOLHIMENTO, A INFORMAGAO E 0
CUIDADO NAO PODEM SER UMA RARIDADE,
E SIM, UMA REALIDADE PARA 0S RAROS.
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9 CONSIDERAGOES FINAIS

As doengas raras apresentam, em sua maioria, caracteristicas clinicas com
evolugdo progressiva, cronica, degenerativa e muitas vezes incapacitante. No que diz
respeito a MPS e Ol essas caracteristicas podem se manifestar de forma leve a
severa, dependendo da alteragdo genética envolvida, e com comprometimento do
esqueleto facial e da cavidade bucal.

No presente estudo, individuos com Ol e MPS foram identificados com mais
problemas dentarios comparados aos individuos normotipicos e, apresentaram maior
histérico de dificuldade em conseguir acesso a tratamento odontolégico e de fazer uso
do sistema publico de saude/SUS. Esses achados demonstram a existéncia de
barreiras enfrentadas por essa populagdo no tocante ao acesso ao tratamento
odontoldgico de forma universal e igualitaria, mesmo com a existéncia de politicas
publicas que visam garantir esse acesso.

Por se tratar de duas doencas raras, a literatura ainda é escassa no que
diz respeito as informacdes sobre saude bucal e perfil odontolégico de individuos com
MPS e Ol. Porém, nossos resultados corroboram com os poucos achados da literatura
cientifica atual. Apesar de se caracterizarem por condi¢gdes ainda sem cura, 0 seu
tratamento deve incluir uma rotina de acompanhamento multiprofissional, no qual a
odontologia deve estar incluida. A inclusdo da odontologia e a ampliagdo do acesso a
esses individuos pode ajudar a reduzir o impacto negativo que as alteragdes bucais
tém na qualidade de vida bem como impactar positivamente na sobrevida dessa

populacao.
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APENDICE A - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

(pais/responsaveis)

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Prezado responsavel,

Estamos realizando uma pesquisa sobre a satide bucal de brasileiros com doenga rara e sem doenga rara. O objetivo
¢ aprimorar o conhecimento e as formas de prevencao e tratamento odontoldgico para as pessoas com doenga rara
e melhoria da qualidade de vida. A pesquisa consiste do exame dos dentes do seu filho com doenga rara e do seu
filho doenga rara (quando presente), e também do preenchimento de um questionario por voceé.

Esclarecemos que:

As informacgdes 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 ndo queira participar da pesquisa, vocé e o(s) seu(s) filho(s) ndo sofrerdo nenhum tipo de prejuizo.

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

dano para o(s) seu(s) filho(s).

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

As informagdes coletadas sdo especificas para esta pesquisa, sendo que os resultados serdo divulgados através de
artigos cientificos e apresentagdes orais ¢ 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 participacdo, agradecemos a sua colaboragao.

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 questionario 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 II - 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 (participante a

partir de 18 anos de idade)

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Prezado responsavel,

Estamos realizando uma pesquisa sobre a satide bucal de brasileiros com doenga rara e sem doenga rara. O objetivo
¢ aprimorar o conhecimento e as formas de prevencao e tratamento odontoldgico para as pessoas com doenca rara
e melhoria da qualidade de vida. A pesquisa consiste do exame dos dentes de pessoas com doenga rara e pessoas
sem doenga rara, ¢ também do preenchimento de um questiondrio por voceé.

Esclarecemos que:
As informagdes sobre vocé so interessam a vocé. Nos resultados da pesquisa ninguém sabera o seu nome e o 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 algodao (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 odontologico, vocé sera alertada e orientada sobre as providéncias
a serem tomadas.

As informagdes coletadas sdo especificas para esta pesquisa, sendo que os resultados serdo divulgados através de
artigos cientificos e apresentacgdes orais ¢ 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 participacdo, agradecemos a sua colaboragao.

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 questionario 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. Antonio Carlos, 6.627 - Unidade Administrativa II - 2° andar - Sala 2005, Campus Pampulha, CEP:
31270-901 - Belo Horizonte - MG, telefax: 31-3409-4592
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APENDICE C - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (Criangas e

adolescentes entre 8 e 17 anos de idade)

TERMO DE ASSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Prezado adolescente / jovem,

Estamos realizando uma pesquisa sobre a satide bucal de brasileiros com doenga rara e sem doenga rara. O objetivo
¢ aprimorar o conhecimento e as formas de prevencao e tratamento odontoldgico 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 questiondrio pelos pais/responsaveis.

Esclarecemos que:

As informagdes sobre vocé so 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 ¢ o seu irmao/irma ndo sofrerdo nenhum tipo de prejuizo.

O exame dos seus 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 causara

nenhum dano para vocé.

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

As informagdes coletadas sdo especificas para esta pesquisa, sendo que os resultados serdo divulgados através de
artigos cientificos e apresentacgdes orais ¢ 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 participacdo, agradecemos a sua colaboragao.

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

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. Antonio Carlos, 6.627 - Unidade Administrativa II - 2° andar - Sala 2005, Campus Pampulha, CEP:
31270-901 - Belo Horizonte - MG, telefax: 31-3409-4592
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APENDICE D - Questionario para os pais/responsaveis

QUESTIONARIO PARA OS PAIS/RESPONSAVEIS

Data:

Cidade / Unidade:

Ne

Nome do participante:

IDENTIFICACAO

Cidade onde ele(a) vive:

MPS Controle

Tipo de OI / MPS (registro médico):

Idade (anos):

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

Cor da pele:  0.( ) branca 1.( ) preta
Escolaridade

0.( ) Analfabeto /Primario Incompleto

1.( ) Primario completo / Fundamental Incompleto

2.( ) Fundamental completo/Médio incompleto

SAUDE GERAL

2.( )parda 3.( )amarela

3.( ) Médio completo/Superior incompleto
4.( ) Superior completo

1) Seu filho(a) faz uso frequente de algum medicamento/remédio?

0. )Sim

Qual? 0( ) Pamidronato  1( ) Outro:

1.( ) Nao
2.( ) Nao sei

2) Seu filho(a) possui alergia ao latex?
0.( )Sim 1.( ) Naéo 2.( ) Néo sei

HABITOS DE HIGIENE BUCAL

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

0.( ) Nenhuma
1.( )Uma

2.( ) Duas
3.( ) Trés ou mais vezes

4) Quantas vezes ao dia seu filho(a) usa fio dental (ela propria ou outra pessoa)?

0.( ) Nenhuma
1.( )Uma

2.( ) Duas
3.( ) Trés ou mais vezes

5) Quantas vezes ao dia seu filho(a) usa enxaguante bucal?

0.( ) Nenhuma
1.( )Uma

2.( ) Duas
3.( ) Trés ou mais vezes

PERCEPCAO DOS PAIS/RESPONSAVEIS SOBRE A SAUDE GERAL E BUCAL DO FILHO(A)
6) Em geral, como vocé descreveria a satide do seu filho(a)?

0.( ) Excelente/ Muito bom

1.( ) Boa/ Mediana 3.( ) Nao sei

2.( ) Ruim/ Muito ruim
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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.( ) Nao 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.( ) Nao sei

2.( ) Raramente

9) Quando foi a primeira visita odontoldgica do seu filho(a)?

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

10) Quem recomendou um dentista para o seu filho(a)?

0.( ) Outros pais de filhos com OI

1.( ) A assistente social que me ajuda a conseguir servigos ou informagdes para o meu filho
2.( ) O dentista ¢ o dentista da familia

3.( ) Médico

4.( ) Amigos ou parentes

5.C ) Outro

11) H4 quanto tempo foi a dltima visita do seu filho(a) ao dentista?
0. ) Menos de 1 ano 2.( ) Mais de 2 anos

1.( )1a2anos 3.( ) Nao sei

12) Na tltima visita do seu filho (a) ao dentista, qual foi 0 motivo principal dele (a) precisar de atendimento
odontologico?

0.( ) Consulta de rotina 4.( ) Para extrair dente ou outra cirurgia
1.( ) Limpeza 5.C ) Dor de dente
2.( ) Para restaurar dentes 6.( ) Outra razdo. Especifique:

3.( ) Problemas com a gengiva

13) Na sua opinido, seu filho (a) recebeu atendimento odontolégico adequado na ultima visita ao dentista?
0.( )Sim 1.( ) Nao  Por que?

14) (Responder apenas para o filho com OI/MPS). Na sua opinido, o dentista tinha conhecimento suficiente
sobre OI/MPS?
0.( ) Sim 2.( )Ndo  Por qué?
1.( ) Um pouco

15) Seu filho (a) esteve/esta sob tratamento ortoddontico (tratamento para corrigir a posiciio dos dentes)?
0. ) Sim
Em qual tipo de servigo ele (a) realizou o tratamento?
0.( ) Publico 3.( ) Hospital
1.( ) Privado 4.( ) Outro. Especificar:
2.( ) Faculdade de Odontologia

1.( )Nao
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
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PRECEP(;AO DOS PAIS/RESPONSAVI}JIS EM RELACAO
ACESSO A ASSISTENCIA ODONTOLOGICA
18) Onde o seu filho(a) normalmente recebe atendimento odontolégica?

0.( ) Servigo publico 3.( ) Hospital
1.( ) Servigo privado 4.( ) Outro. Especificar
2.( ) Faculdade de Odontologia 5.( ) Crianga 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  Por qué?
1.( ) Néo

20) Vocé teve algum problema para conseguir transporte para o seu filho(a) ir ao dentista na ltima
consulta?
1.( ) Sim. Especificar:
0. )Nao

21) Seu filho(a) recebeu toda assisténcia odontologica necessaria 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 opinido, o especialista tinha conhecimento adequado sobre OI/MPS?
0.( ) Sim 1. )Umpouco 2.( )Nao  Por qué?
1.( )Nao

23) Quais as razoes que dificultaram para o seu filho(a) receber tratamento dentirio? (Marque todas as
opcoes aplicaveis)

0.( ) Nao houve dificuldades

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

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

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

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

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

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

7.C ) Meu filho(a) nao colabora durante o tratamento odontologico

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

9.( ) Outra razdo. Especificar:

INFORMACOES SOBRE OS PAIS/RESPONSAVEIS
24) Quantos anos vocé tem?

25) Qual é seu estado civil?

0.( ) Casado(a) 3.( ) Viuvo(a)
1.( ) Divorciado(a)/Separado(a) 4.( ) Solteiro(a)
2.( ) Uniao estavel

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

0.( )Mae 1.( ) Pai
2.( ) Avd/avo 3.( ) Outro parente  4.( ) Pais adotivos
5.( ) Babé/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
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28) Qual a renda familiar por més (do individuo com OI/MPS ou irméo):

0. ) <1 salario minimo 4.( )5 a6 salarios minimos
1.( )2 salarios 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 é) amamentado no peito?

0( )sim 1 ( )ndo

Se sim, até que idade?

0 ( )aindamamanopeito 1 ( )<6meses 2( )6-18 meses 3 ( )19-24 meses 4 ( ) mais de 24 meses

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

0( )sim 1 ( )nao

Se sim, até que idade?

0 ( ) ainda usa mamadeira 1 ( )até 12 meses 2 ( ) 13-24 meses 3 ( ) 25-36 meses 4 ( ) mais de 36 meses

32) Ele (a) usou (ou ainda usa) chupeta?

0( )sim 1 ( )ndo

Se sim, até que idade?

0 ( ) ainda usa chupeta 1( )até 12 meses 2 ( )13-24 meses 3 ( )25-36 meses 4 ( ) mais de 36 meses
Se sim, em que momento? 0 ( ) quando acordado 1 ( ) quandodorme 2 ( ) o tempo todo

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

0( )sim 1 ( )nao

Se sim, até que idade?

0 ( )aindachupadedo 1( )até 12 meses 2( )13-24 meses 3( )25-36 meses 4( ) mais de 36 meses
Se sim, em que momento? 0 ( ) quando acordado 1 ( ) quando dorme 2 () o tempo todo

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

35) Ele (a) ja foi submetido a alguma cirurgia?

0( )sim 1 ( )nado

Se sim, qual? 0 ( ) Ortopédica 1 ( ) amigdala/adendide 2 ( ) Coracdo 3 ( ) outra:
Vocé quer fazer algum comentirio sobre esta pesquisa?

Obrigada pela sua participacao!!



86

APENDICE E - Ficha de avaliagdo clinica odontolégica

DATA:

CIDADE / UNIDADE:

NOME DO PARTICIPANTE:

FICHA DE AVALIACAO CLINICA ODONTOLOGICA

| 1) Selamento labial

| 0 () Presente

| 1 () Ausente

| 2) Respiracio

| 0 ( ) Nasal

| 1(_ ) Bucal

3) Interposicio lingual

0 ( ) Presente

0( )Fala 1 ( ) Deglutigdo

1( ) Ausente

4) Dentinogénese
Imperfeita

0 ( ) Presente

0 ( ) deciduos 1 ( ) permanentes

Dente(s):

Coroa dentaria:
( ) com alteragdo: Forma:
( ) sem alteracdo

1 ( ) Ausente

5) Defeitos de
desenvolvimento de
esmalte

0 ( ) Presente

0 ( )deciduos 1( )permanentes

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 alteragdes

1 ( ) Ausente

6) Anomalias dentarias

0 ( ) Presente
0 () dente condide
2 () auséncia clinica

1 () dente fusionado
3( )outra:

1 ( ) Ausente

EXAME OCLUSAL

‘ 7) Apinhamento dentario

‘ 0 ( )Presente Dentes:

‘ 2 () Ausente

I 8) Diastema

| 0 () Presente

| 2 (_ ) Ausente

I 9) Giroversao

I 0 () Presente

| 1 () Ausente

10) Trespasse 0 ( ) Normal | 1( ) Aumentado | 2( ) Diminuido | 3( ) Negativo | 4( ) Nulo
horizontal/Sobressaliéncia

11) Trespasse vertical | 0 ( ) Normal | 1( ) Aumentado - | 2( ) Diminuido | 3() Negativo 4( ) Nulo
/ Sobremordida mordida profunda
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1 ( ) Anterior

12) Mordida cruzada 0( )Posterior ~ Unilateral __ Bilateral 2 () Ausente

13) Mordida aberta O0( )Posterior = Unilateral __ Bilateral 2 () Ausente
1( ) Anterior
| 14) Atresia dos arcos | 0( ) Superior 1( ) Inferior 2( ) Ambos | 2 () Ausente |
| 15) Denticdo | 0( )Decidua 1( ) Mista 2 () Permanente |

16) Classificacio de Angle

0 ( ) Oclusdo Normal

1( ) Classel

2 ( ) ClasseII divisdo 1 -Subdivisdo: 0 ( ) Direita 1 ( ) Esquerda

3( ) Classe Il divisdo 2 -Subdivisdo: 0 ( ) Direita 1 ( ) Esquerda

4 () Classe III - Subdivisao : 0 ( ) Direita 1 ( ) Esquerda

17) Relacio de canino
Lado Direito: 0( )Classel 1( )ClasseIl 2 () Classe III
Lado Esquerdo: 0 ( ) Classel 1( )Classe II 2( ) ClasseIII
RESULTADO FINAL

18) Ma oclusdo
0( ) Presente 1( ) Ausente

INDICE DE HIGIENE ORAL SIMPLIFICADO (IHOS)

Critérios diagnosticos e codigos usados no IHOS

Critérios para placa Cddigo Critérios para cilculo dental Cddigo
Inexisténcia de placa 0 Inexisténcia de calculo 0
Pouca placa (< de 1/3) 1 Pouco célculo (< de 1/3) 1
Placa cobrindo + que 1/3 e - de 2/3 2 Calculo cobrindo +de 1/3 e - de 2/3 2
Placa cobrindo + de 2/3 3 Calculo cobrindo + de 2/3 3
Dente indice e substituto inexistentes X Dente indice e substituto inexistentes X
Presenca de placa / calculo dental
Superficie Cédigo Superficie Caodigo
vestibular Lingual
Placa | Cailculo Placa | Cilculo
Dente 11 /51 Dente 36 / 75
Dente 31/ 71
Dente 16 /55 Dente 46 / 85
Dente 26 / 65
TOTAL 1 (T1): TOTAL 2 (T2):

RESULTADO FINAL (T1 + T2):

(soma dos codigos de cada dente dividida pelo total de dentes examinados)

31) IHOS (Resultado Final)

0( )0 a1/ Satisfatoria 2( ) 2,1 a 3/ Deficiente
1( ) 1,1 a2/ Regular 3¢( ) a partir de 3,1 / Muito ruim
/1

PRESENCA DE GENGIVITE




32) Gengivite
0( ) Presente

Classificacdo dos dentes

1(

) Ausente

EXPERIENCIA DE CARIE (CPOD / ceod)
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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 35 36 37
85 84 83 82 81 71 72 73 74 75
HIGIDO (H) CARIE cavitada (C) RESTAURADO (R)
AUSENTE (A) EXTRAIDO (E) RESTO radicular (Rr)
RESTAURACAO ausente (Ra)
33) Carie dentaria (Resultado Final)
() Presente () Ausente
/1
MUCOSA BUCAL
Mucosa labial 0 () Normal 1 () Com alteracdo
Comissuras labiais 0 () Normal 1 () Com alteracdo
Mucosa jugal (bochecha) 0 () Normal ) Com alteracdo
Mucosa vestibular 0 () Normal ) Com alteracdo
Gengiva 0 () Normal ) Com alteracdo
Palato mole e¢/ou duro 0 () Normal ) Com alteracdo
Lingua (dorso / lateral ventre /) 0 () Normal ) Com alteracdo
Assoalho da boca 0 () Normal ) Com alteracdo

34) Alteragao de mucosa bucal (Resultado Final)
) Ausente

0( ) Presente

1(

I




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 "Saltide bucal
de individuos com mucopolissacaridose" bem como o Termo de

Consentimento Livre e Esclarecido.

O relatorio final ou parcial devera ser encaminhado ao COEP um
ano apos o inicio do projeto.

Prof aria’ Teresa Marques Amarg

Coordenadora do COEP-UFMG

tv. Pres. Antonio Carios. 6627 — Unidade Adntinistrativa I - 2°andar - Sala 2003 — Cep:31270-901 — BH-MG

Telefax: (031) 3409-4 392 - e-muail: coepaprpy.uling.br
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ANEXO B - Parecer do Comité de Etica em Pesquisa da UFMG-OI

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 relatdrio final ou parcial devera ser encaminhado ao COEP um

ano apéé o inicio do projeto através da Plataforma Brasil.

- e )
Unriry //wa/ 5
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@prpg.ufimg.br
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ANEXO C — Comprovante de submissao de um artigo

Journal of Applied Oral Science - Manuscript ID JAOS-2023-0040.R2 s = v

Journal of Applied Oral Sci nbet gualcoms Thu, Jun 15, 3:37PM (4 days ago) «
tok i 92, eni eir laudiavilar2014, eull, me +

This message has been deleted. Restore message

156-Jun-2023

Dear Dr. Vieira Prado:

Your entitled "Dental in individuals with osteogenesis imperfecta: A review and met: lysis of prevalence and ive studies" has been successfully submitted online and is
presently being given full consideration for publication in the Journal of Applied Oral Science.

Your manuscript ID is JAOS-2023-0040.R2.

Please mention the above manuscript ID in all future correspondence or when calling the office for questions. If there are any changes in your street address or e-mail address, please log in to ScholarOne Manuscripts at
https://mc04.manuscri jacs-scielo and edit your user information as appropriate.

You can also view the status of your manuscript at any time by checking your Author Center after logging in to https:/mc04.manuscriptcentral.com/jaos-scielo.

Thank you for submitting your manuscript to the Journal of Applied Oral Science.

Sincerely,
Joumal of Applied Oral Science Editorial Office



