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REFERÊNCIAS

O Serviço de Genética Clínica (SGC) foi instituído 10 anos
antes da Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas
com Doenças Raras (PNAIPDR) e da adesão do Hospital
Universitário Professor Alberto Antunes (HUPAA) à
Empresa Brasileira de Serviços Hospitalares (EBSERH).
Embora ainda não habilitado pela PNAIPDR, o serviço
passou a integrar a Rede Nacional de Doenças Raras em
dezembro de 2023 após o encerramento da coleta
retrospectiva. Este estudo se propõe a preencher esta
lacuna de dados.
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• Ausência de porta de entrada preferencial:
o Distribuição equilibrada entre os sexos
o Atendimento a todas as faixas etárias

• Centralização da assistência genética em Maceió:
o maioria dos usuários reside fora da região

metropolitana
• Expressiva busca por diagnóstico de DR:

o papel do SGC/HUPAA/UFAL na rede SUS.
• Grupos nosológicos e predominantes:

o anomalias congênitas
o distúrbios do neurodesenvolvimento

Descrever as características sociodemográficas e clínicas
de pacientes atendidos no SGC/HUPAA da Universidade
Federal de Alagoas (UFAL).

O SGC/HUPAA/UFAL configura-se como um centro de
referência terciária no estado, de perfil predominantemente
pediátrico, com forte atuação no diagnóstico clínico-
etiológico de DR.
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Estudo transversal, retrospectivo e 
descritivo

Prontuários eletrônicos e físicos
973

Sexo              Idade   Município de
Biológico             procedência

Motivo da Classificação
Consulta epidemiológica

Doenças
Raras

Doenças 
Não Raras

Grupo               Diagnóstico
Clínico-nosológico  nosológico

Anomalias congênitas

Distúrbios do 
neurodesenvolvimento, 
neurológicos e miopatias

Distúrbios da 
diferenciação do sexo

Outros

973 pacientes

n=500; 51,4% n=473; 48,6%

IDADE

10 meses a 71 anos
Mediana de 6 (intervalo interquartil: 1-19) anos

Distribuição dos casos de elucidação 
diagnóstica quanto à classificação etiológica e 

doenças mais frequentes.

DOENÇAS RARAS
n=596; 73,0%

DOENÇAS NÃO RARAS
n=220; 27,0%

Síndrome de 
Marfan

n=28; 
3,4% Síndrome de Down n=86; 

10,5%

Neurofibromatose 
tipo 1

n=17; 
2,1%

Fenda orofacial 
não sindrômica

n=84; 
10,3%

SGC/HUPAA/UFAL Fevereiro/2021

Março/2024

Alagoas

Demais regiões
n=535; 54,9%

Região metropolitana
n=438; 45,1%

Motivo do atendimento:

816 (83,9%): elucidação diagnóstica

157 (16,1%): outras investigações clínico-etiológicas e 
consultas de segmento

n=538; 65,9%

n=151
18,5%

n=66; 8,1%
n=61; 7,5%

Variáveis analisadas:

Grupos clínico-nosológicos nos casos de 
elucidação diagnóstica:
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