ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

PROTOCOLO DE ACESSO E REGULACAO - CONSULTA EM GENETICA
(ATUALIZAGAO)- MARGCO/2022

PROTOCOLO DE ERROS INATOS DO METABOLISMO

INDICACOES:

SUSPEITA DE ERROS INATOS DO METABOLISMO;
TESTE DO PEZINHO ALTERADO.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

ANANENEN
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AN N NN N YV N N N N U N NN NN Y U U U U U NN

CONSANGUINIDADE?

HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM, QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO OU
HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM REALIZADOS
QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC / RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X / OUTROS.

SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL

ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMACAO DO SNC

MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO
OUTRAS RELEVANCIAS




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENGAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

TODOS OS CASOS

AMARELO

VERDE




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

| PROTOCOLO DE CONDICOES GENETICAS MONOGENICAS OU CROMOSSOMICAS

INDICACOES:

e SUSPEITA OU DIAGNOSTICO CONFIRMADO DE CONDICOES GENETICAS
MONOGEMICAS OU CROMOSSOMICAS;

e SINDROME DE MARFAN, NEUROFIBROMATOSE, ESCLEROSE TUBEROSA,
SINDROME DE WILLIAMS, DIGEORGE, PRADER WILLIANGELMANN, TURNER E
RETT;

e NANISMO, MIOPATIAS, DISTROFIAS MUSCULARES E ATROFIA MUSCULAR
ESPINHAL.

CONTEUDO DESCRITIVO MiNIMO:

CONSANGUINIDADE?

HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM, QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO OU
HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM REALIZADOS
QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC/ RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X / OUTROS.
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SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL
ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMAGCAO DO SNC
MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
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ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

DN NI N NN

ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO

OUTRAS RELEVANCIAS

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENGAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

AMARELO

NEUROFIBROMATOSE (SUSPEITA EM CRIANGCAS)

SUSPEITA CLINICA DE QUALQUER OUTRA PATOLOGIA CITADA
ACIMA.

VERDE

CASOS EM ACOMPANHAMENTO JA COM DIAGNOSTICO

ACONSELHAMENTO GENETICO




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

PROTOCOLO DE AUTISMO

INDICACOES:

SUSPEITA OU DIAGNOSTICO CONFIRMADO DE AUTISMO.

CONTEUDO DESCRITIVO MiNIMO:
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CONSANGUINIDADE?

HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM, QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO OU
HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM REALIZADOS
QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC / RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X / OUTROS.

SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL

ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMAGCAO DO SNC

MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO
OUTRAS RELEVANCIAS




g A 9 ESTADO DE SANTA CATARINA

SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

\ R SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
e GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

OBS.: E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A
IDADE E A PRESENGCA OU NAO DE COMPLICAGOES OU DOENGAS ASSOCIADAS E
MEDICAGOES EM USO. PACIENTE DEVE ESTAR EM ACOMPANHAMENTO COM
NEUROLOGISTA E/OU  PSIQUIATRIA E INDICAR O MOTIVO DO
ENCAMINHAMENTO.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENGAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

AMARELO

VERDE TODOS OS CASOS




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

PROTOCOLO DE OUTRAS POSSIVEIS ETIOLOGIAS GENETICAS

INDICAGOES:

AVALIACAO DE CONDICAO DE POSSIVEL ETIOLOGIA GENETICA PARA
ESCLARECIMENTO DIAGNOSTICO DE MALFORMAGCOES (CARDIACAS, RENAIS,
NEUROLOGICAS), MACRO/MICROSSOMIA, BAIXA  ESTATURA, FACIES
SINDROMICA, DEFICIT INTELECTUAL, ATRASO DNPM, REGRESSAO
NEUROLOGICA, SURDEZ, AMAUROSE, DEFICIENCIA FiSICA (SINDACTILIA,
PODACTILIA, ETC).

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

ANANENEN

AN

A NN N N N N N NV Y U U N N N N N N N

CONSANGUINIDADE?

HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM, QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO OU
HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM REALIZADOS
QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC / RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X / OUTROS.

SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMACOES/DEFORMIDADES/DISRUPCOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL

ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMACAO DO SNC

MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
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v ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO

v ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO

v' OUTRAS RELEVANCIAS

OBS.: INFORMAR ESPECIALIDADES QUE ACOMPANHAM O PACIENTE.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENGAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

REGRESSAO NEUROLOGICA E POLIMALFORMADOS

AMARELO MACRO/MICROCEFALIA, MACRO/MICROSSOMIA, FACIES
SINDROMICA, ATRASO DNPM, SURDEZ E AMAUROSE
VERDE DEFICIT INTELECTUAL, MALFORMAGOES FISICAS (SINDACTILIA E

POLIDACTILIA)

‘ PROTOCOLO DE EXPOSICAO TERATOGENICA

INDICAGOES:

e SUSPEITA DE CONDICAO RELACIONADA A EXPOSICAO A TERATOGENOS NO
PERIODO PRE-NATAL.

CONTEUDO DESCRITIVO MiNIMO:

CONSANGUINIDADE?

HISTORIA FAMILIAR POSITIVA?

OUTRAS ESPECIALIDADES JA AVALIARAM O PACIENTE? SE SIM, QUAIS?

JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL UNIVERSITARIO,EM FLORIANOPOLIS?
HIPOTESE DIAGNOSTICA E CID?

INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM REALIZADOS
QUE LEVAM A HOPOSTESE DIAGNOSTICA:

AUDIOMETRIA / TC /RM / USG / ECOCARDIOGRAMA / ECG / RAIO X / OUTROS.

DN NI N NN

SINAIS E SINTOMAS:
MALFORMAGOES/DEFORMIDADES/DISRUPGOES
ESTATURA

RESTRICAO DE CRESCIMENTO INTRAUTERINO
BAIXO GANHO PONDERO ESTATURAL
PREMATURIDADE

OBESIDADE

DN NI N NN




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

EXCESSO DE CRESCIMENTO UNILATERAL

ATRASO DE DESENVOLVIMENTO NEUROMOTOR
DEFICIENCIA INTELECTUAL

AUTISMO

ATAXIA

REGRESSAO DE DESENVOLVIMENTO
MALFORMAGAO DO SNC

MACRO/MICROCEFALIA

CONVULSOES

ANORMALIDADES NA PELE

ANORMALIDADES NO SISTEMA AUDITIVO
ANORMALIDADES NO SISTEMA VISUAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA GASTROINTESTINAL
ANORMALIDADES NO SISTEMA ENDOCRINO
ANORMALIDADES NO SISTEMA GENITURINARIO
ANORMALIDADES NO SISTEMA CARDIOVASCULAR
ANORMALIDADES NO SISTEMA MUSCULO ESQUELETICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA IMUNOLOGICO
ANORMALIDADES NO SISTEMA METABOLICO
OUTRAS RELEVANCIAS
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PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENGAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

AMARELO

VERDE TODOS OS CASOS




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

‘ PROTOCOLO DE PROBLEMAS REPRODUTIVOS E DA GESTACAO

INDICAGOES:

e ANOMALIAS FETAIS;
e ABORTAMENTOS DE REPETIGAO;
e [INFERTILIDADE.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

v" E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A IDADE E A
PRESENCA OU NAO DE COMPLICACOES OU DOENCAS ASSOCIADAS E MEDICACOES
EM USO.

v JAFOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL UNIVERSITARIO,EM FLORIANOPOLIS?

v INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM REALIZADOS.

OBS: PACIENTES GESTANTES COM MALFORMAGOES FETAIS DEVEM SER ENCAMINHADAS
PARA AGENDA DE GINECOLOGIA - GESTAGAO DE ALTO RISCO (HU) PARA
ACOMPANHAMENTO CONJUNTO COM A GENETICA.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

AMARELO

VERDE

ABORTAMENTO DE  REPETICAO / INFERTILIZACAO /
ACONSELHAMENTO GENETICO




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

‘ PROTOCOLO DE CASOS FAMILIARES DE CANCER

INDICAGOES:

. SUSPEITA DE CANCER HEREDITARIO.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

v E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A IDADE E A
PRESENCA OU NAO DE COMPLICACOES OU DOENCAS ASSOCIADAS E MEDICACOES
EM USO.

v JAFOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL UNIVERSITARIO,EM FLORIANOPOLIS?

v INFORMAR RESULTADOS DE EXAMES LABORATORIAIS E DE IMAGEM REALIZADOS.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

DIAGNOSTICO DE CANCER COM SUSPEITA GENETICA

AMARELO HISTORIA FAMILIAR DE CANCER COM SUSPEITA GENETICA

VERDE




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

\ PROTOCOLO DE SINDROME DE DOWN

INDICAGOES:

e CASOS SUSPEITOS OU COM DIAGNOSTICO CONFIRMADO DE SINDROME DE
DOWN.

CONTEUDO DESCRITIVO MINIMO:

v E IMPORTANTE CONSIDERAR NA ABORDAGEM INICIAL DO PACIENTE A IDADE E A
PRESENCA OU NAO DE COMPLICACOES OU DOENCAS ASSOCIADAS E MEDICACOES
EM USO.

v JA FOI ATENDIDO PELA GENETICA NO HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO OU
HOSPITAL UNIVERSITARIO, AMBOS EM FLORIANOPOLIS?

v" INDICAR SE TEM CARIOTIPO OU OUTROS EXAMES REALIZADOS.

v INDICAR SE APRESENTA COMORBIDADES.

PROFISSIONAIS SOLICITANTES:

v MEDICOS DA ATENCAO BASICA E ESPECIALIDADES

CLASSIFICACAO DE RISCO:

PRIMEIRA CONSULTA PARA ACONSELHAMENTO GENETICO OU
CASOS SUSPEITOS

AMARELO

VERDE

DEMAIS CASOS




ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
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_especializada.pdf

- Protocolos de acesso ambulatorial: consultas especializadas. SES/SC, 2016.
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http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/protocolos_acesso_ambulatorial_consulta_especializada.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/protocolos_acesso_ambulatorial_consulta_especializada.pdf

ESTADO DE SANTA CATARINA
SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE

SUPERINTENDENCIA DE SERVICOS ESPECIALIZADOS E REGULACAO
GERENCIA DE REGULACAO AMBULATORIAL

COLABORADORES:

e Dra. Gabrielle Van de Sande Silveira - Médica Reguladora -GERAM - CRM/SC 13484
¢ Dra. Gisele Rozone de Luca - Médica Geneticista- HIJG- CRM/SC 4186

e Dra. Louise Lapagesse de Camargo Pinto — Média Geneticista- HIJG- CRM/SC 17052
e Dra. Priscila Bernardi - Médica Geneticista- HU/UFSC - CRM/SC 8799

e Dra. vy Zortéa da Silva Parise - Coordenadora Médica GERAM - CRM/SC 15016

¢ Dra. Telma Erotides da Silva - Coordenadora Médica GERAM - CRM/SC 8316

* Grace Ella Berenhauser- Gerente de Regulagao Ambulatorial - GERAM

e Claudia Ribeiro de Araujo Gonsalves - Superintendente de Servigos Especializados e
Regulacdo- SUR



