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O diagnóstico precoce do Transtorno do Espectro Autista (TEA) e/ou Síndrome 
de Down (SD) em crianças e o seu acompanhamento ambulatorial são essenciais 
para o seu desenvolvimento e manutenção da qualidade de vida. O objetivo deste 
trabalho é relatar a experiência dos discentes da Liga Acadêmica de Genética 
Médica no acompanhamento ambulatorial desses pacientes no Município de Olinda, 
Pernambuco, no período entre março e novembro de 2022. Os ligantes puderam 
aperfeiçoar o seu atendimento, especialmente na Genética Médica, tornando-o mais 
humanitário e integral, devido à crescente demanda desses pacientes que necessitam, 
pelas suas comorbidades, do encaminhamento para outras especialidades, de forma 
a proporcionar um acompanhamento regular e especializado.

Palavras-chave: Transtorno do Espetro Autista, Trissomia do 21, Hereditariedade.
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Abstract

INTRODUÇÃO

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é uma afecção de caráter multifatorial, na qual 
apresenta relação com fatores genéticos, ambientais, imunológicos e neurológicos, sem que te-
nha um sinal patognomônico com a doença, o que dificulta o seu diagnóstico.1 Nessa perspectiva, 
o autismo caracteriza-se como uma desordem no comportamento e por dificuldades relacionadas 
a uma interação social normal, a uma intensificação de padrões de repetição e, às vezes, a atitu-
des agressivas.2

Assim, é fundamental a importância dedicada ao atendimento de crianças com o espectro, 
visto que, no atual contexto, houve um aumento considerável dos casos diagnosticados. Isso se 
deve, sobretudo, à expansão do acompanhamento ambulatorial e da extensão dos critérios usa-
dos para um diagnóstico seguro, o qual é feito baseado em aspectos clínicos legitimados pelo 
Manual Diagnóstico e Estatístico de Doenças Mentais (DSM-IV).1

Em contraste, a Síndrome de Down (SD) é uma cromossomopatia mais comum no atual 
contexto, tendo como apresentação déficit intelectual no neurodesenvolvimento infantil, como difi-
culdades no aprendizado e na comunicação, e  complicações a  longo prazo, como cardiopatias, 
problemas visuais e endocrinopatias. Nesse sentido, a interferência precoce no acompanhamen-
to dessas crianças, com o uso frequente de terapias como a fisioterapia e a fonoaudiologia, é 
essencial para o crescimento adequado, promovendo a manutenção da qualidade de vida infan-
til.3 Desse modo, crianças com tal síndrome convivem com inúmeras barreiras no que concerne 
ao atendimento médico, sobretudo, especializado.4 

Logo, é necessário um acompanhamento pueril adequado, visto que tal público requer uma 
atenção mais direcionada, principalmente devido às demandas trazidas pelas comorbidades, que 
interferem tanto na comunicação, como no neurodesenvolvimento a longo prazo. Diante disso, o 
atendimento ambulatorial é fundamental para mitigar os efeitos nocivos dessas afecções.5

Acompanhamento de Pacientes com Transtorno do Espectro Autista e Síndrome de Down em ambulatório de genética médica: um relato de experiência.

Early diagnosis of Autistic Spectrum Disorder (ASD) and/or Down Syndrome (DS) in children and their outpatient 
follow-up are essential for their development and maintenance of quality of life. The objective of this study is to report 
the experience of students of the Academic League of Medical Genetics in the outpatient follow-up of these patients 
in the city of Olinda, Pernambuco, between March and November 2022. The students were able to improve their 
care, especially in Medical Genetics, making it more humanitarian and comprehensive, due to the growing demand 
of these patients who, due to their comorbidities, need to be referred to other specialties, in order to provide regular 
and specialized follow-up.
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MÉTODOS 

Este é um relato de experiência do acompanhamento aos pacientes com TEA e SD, rea-
lizado pelos acadêmicos da Liga de Genética Médica, sob a supervisão da médica geneticista, 
durante os atendimentos ambulatoriais no período de março a novembro de 2022.

O levantamento das informações apresentadas neste relato foi realizado a partir do co-
nhecimento obtido durante as discussões realizadas em conjunto com a preceptora de genética 
médica da clínica e as reuniões quinzenais da liga, voltadas ao TEA e à SD.

RESULTADOS

O acompanhamento iniciou-se desde o surgimento do atendimento ambulatorial de ge-
nética médica voltado às crianças e adolescentes, até 16 anos, com diagnóstico de SD e TEA. 
Visando uma melhor organização dessa atividade, durante todo o período de acompanhamento, 
foi realizado um rodízio entre os ligantes, de modo que houvesse a presença de pelo menos 
alguns membros da liga, em horários distintos, para que assim se obtivesse o maior número de 
abordagens de atendimentos possíveis. Em conjunto, foram realizadas reuniões voltadas aos li-
gantes, dentre apresentações de casos e seminários, nas quais foram discutidos os mecanismos 
genéticos referentes a essas condições.

Atrelado ao conhecimento obtido nas reuniões, a médica geneticista responsável realizou 
explanações referente a esses temas, especialmente com destaque para o ambulatório dessa 
especialidade, abordando perguntas da anamnese que auxiliam na confirmação do diagnóstico, 
como aspectos alimentares, fatores desencadeantes de irritabilidade e agressividade, prática de 
atividade física e relação familiar. Outrossim, também foram expostas as principais medicações 
prescritas para esses pacientes com o objetivo de tratar certos sinais e sintomas, como dificul-
dade na concentração e aprendizado, e o comportamento agressivo, sendo esse último mais 
comum em jovens com TEA, para os quais um dos fármacos mais utilizados é a risperidona, um 
antipsicótico bloqueador da serotonina e dopamina, mas que, a longo prazo, pode causar efeitos 
colaterais, como ganho de peso, síndrome metabólica e hiperprolactinemia. 6

Além disso, durante os atendimentos, os acadêmicos da liga também tiveram a opor-
tunidade de realizar o exame físico, em alguns casos, e distrair um pouco as crianças com os 
brinquedos do consultório enquanto os pais estavam realizando a consulta médica. Essas ações, 
apesar da sua simplicidade, possibilitaram o aprimoramento do cuidado/olhar médico dos ligan-
tes, principalmente, à integralidade e equidade do atendimento à saúde dos pacientes com SD e 
TEA, respeitando as suas particularidades. 
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CONCLUSÃO 

Diante da crescente demanda de pacientes com TEA e SD que necessitam do acompa-
nhamento da Genética Médica e, a partir dessa, do encaminhamento para outras especialida-
des, sobretudo devido às demandas trazidas pelas comorbidades apresentadas pelos pacientes 
sobreditos, faz-se necessário a presença dos estudantes no ambulatório de Genética Médica, 
particularmente, no acompanhamento desse grupo de pacientes. 

A vivência dos estudantes/ligantes no ambulatório, mesmo não sendo um estágio curri-
cular obrigatório, constitui uma importante ferramenta didática complementar na sua formação, 
tornando-os futuros profissionais cada vez mais humanitários, com percepção geral do cuidado 
integral para com esses pacientes. 
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