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Busca Ativa de Familiares Biologicos em Distrofia Muscular de Duchenne
Ambulatério de Genética Neuromuscular - HCPA

F EQUIPE
PACIENTE COM DMD CONSULTA MEDICA ULTIPROFISSIONA
* Médico Geneficista
* Assistente Social
* Avaliacdo de viabilidade

em situagcdo de adogdo ou * Histbria familiar
acolhimento institucional * Heredograma
(5 casos: fev/2024 - jun/2025) * Identificacdo da situagdo|

BUSCA ATIVA SISTEMATICA
* Contato com responsaveis legais e insfituicoes

RESULTADOS BENEFICIOS APRENDIZADOS
2 casos: informagdes * Identificacdo de * Abordagem sensivel
desatualizadas mulheres portadoras multiprofissional
refificadas * Encaminhamento de * Registros atualizados
3 casos: inicio da familiares em risco * Arficulagdo entre
busca ativa viabilizado * Aconselhamento genético profissionais

* Fluxos sistematizados
* Implementacao ética
e estruturada

Figura 1: Fluxo de trabalho implementado a partir de 2024

= Contextualizacao: Distrofia Muscular de Duchenne (DMD): condicédo genética grave, de heranca ligada ao X, que
afeta principalmente meninos, com perda progressiva da forga muscular e expectativa de vida reduzida. Mulheres
portadoras podem apresentar sintomas tardios

= Estratégias: A partir de 2024, o Ambulatério de Genética Neuromuscular do Servico de Genética Médica do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre passou a incorporar, de forma sistematica, a busca ativa de familiares
biolégicos de pacientes com DMD em contextos de adog&o ou acolhimento institucional

= Desfechos: De fevereiro de 2024 a junho de 2025, foram atendidos cinco pacientes com DMD em situagao de
adogao ou acolhimento institucional.

= Aprendizados: busca ativa de forma sensivel e multiprofissional, pode preencher lacunas importantes no cuidado
genético, promovendo a identificagdo de mulheres portadoras e o encaminhamento adequado de outros
familiares em risco

= Aplicabilidade: para outras condigdes genéticas; implementagdo em outros servigos de genética; criagdo de
protocolos especificos ou a sistematizagédo de fluxos de atendimento
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