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O Projeto Crânio-Face Brasil 
como estratégia de saúde



OBJETIVO

• Melhoria da atenção à saúde de portadores de anomalias

craniofaciais

ESTRATÉGIAS

• Aspectos de Saúde Pública

• Investigação clínico- etiológica

• Educação

Apoio: FAPESP / FAPEAL/ FAEPEX-UNICAMP/CNPq/CAPES
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BASES DE DADOS

http://www.who.int/genomics/anomalies/idcfa/en/

Hum Mutat. 2009 Apr;30(4):496-510
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BASES DE DADOS

Am J Med Genet A. 2012 Nov;158A(11):2763-6

CranFlow®:

Craniofacial anomalies, flow and

management



BASE BRASILEIRA DE ANOMALIAS 
CRANIOFACIAIS 

Características únicas  e inéditas:

• É curada

• É baseada em avaliação genético-clínica/exames genéticos

• Permite registro longitudinal de dados clínicos e exames

• Permite integração entre diferentes anomalias craniofaciais

• Inclui dados demográficos e fatores de risco populacionais



BASE BRASILEIRA DE ANOMALIAS 
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BASE BRASILEIRA DE ANOMALIAS 
CRANIOFACIAIS



INTEGRAÇÃO DE DADOS

Permite:

• reconhecer características comuns e defeitos associados

• homogeneização amostra

• otimização recursos de investigação

• análise para definição estratégias em saúde:

investigação, condutas antecipatórias e aconselhamento genético.



S. DE DELEÇÃO 22q11.2:

• Heterogeneidade clínica

Cardiopatia, anomalias palatais, imunodeficiência e atraso de desenvolvimento

• Incidência: 1:2.000-1:7.000

•Diagnóstico laboratorial por diferentes técnicas

TECNOLOGIA E ECONOMIA



Coluna 1 - Indicações absolutas para a 
pesquisa da deleção

Coluna 2 – Manifestações centrais das 
22q11.2DS

Coluna 3 – Manifestações associadas as 
22q11.2DS

Qualquer item desta coluna
Presença de dois ou mais itens da Coluna 2 

OU um item da Coluna 2 e ao menos dois da 
Coluna 3

Presença de dois ou mais itens da Coluna 3 e 
ao menos um da Coluna 2 OU quatro ou mais 

itens da coluna 3 *

A. Cardiopatia congênita de alto valor 
preditivo positivo para a deleção: 
Interrupção de arco aórtico tipo B, 
Truncus arteriosus e/ou Defeito de 
septo interventricular com atresia 
pulmonar (Tetralogia de Fallot com 
atresia pulmonar

B. Hipocalcemia neonatal secundária a 
hipoparatireoidismo idiopático

C. Outros Defeitos Conotruncais: 
Tetralogia de Fallot clássica, Defeito de 
septo interventricular com 
malalinhamento posterior, Defeito de 
septo interventricular com estenose 
pulmonar, Defeito de septo 
interventricular subarterial/subpulmonar 
e/ou Coarctação aórtica

D. Alterações Palatais: Insuficiência 
Velofaríngea, fenda palatal aberta ou 
submucosa e/ou fenda labiopalatal

E. Imunodeficiência comprovada 
laboratorialmente ou alterações tímicas 
– hipoplasia/aplasia tímica

F. Face característica com quatro ou mais 
dismorfismos característicos, sendo ao 
menos três dentre os seguintes: Face 
alongada, pálpebras “hooded”, nariz 
tubular ou outra forma de nariz típico, 
hipoplasia alar.

G. Esquizofrenia

H. Alterações neurocognitivas: Retardo do 
desenvolvimento neuropsicomotor, 
atraso de linguagem e/ou dificuldade de 
aprendizagem 

I. Alterações cardiovasculares: Alterações 
de arco aórtico e/ou alterações de 
vasculatura arterial pulmonar 

J. Dois ou mais dismorfismos sugestivos 
das 22q11.2DS (>= 2 anos) OU um ou 
mais dismorfismos sugestivos das 
22q11.2DS (<=2 anos)

K. Voz anasalada 

L. Outras cardiopatias: outros defeitos de 
septo interventricular, Dupla saída de 
ventrículo direito, Transposição de 
grandes artérias, Comunicação 
interatrial e/ou Forame oval pérvio

M. Outras alterações palatais: Úvula bífida 
isolada e/ou fenda labial

N. Malformações de Trato genitourinário

* Em pacientes abaixo de um ano de idade: Presença de um ou mais itens da Coluna 3 e 
ao menos um da coluna dois OU quatro ou mais itens da Coluna 3

Monteiro et al: Defining new guidelines for screening the 22q11.2 Deletion based on A clinical and 
dysmorphologic Evaluation of 194 individuals and review of  the literature. Eur J Pediatr, 172(7):927-45, 2013. 

TECNOLOGIA E ECONOMIA



TECNOLOGIA E ECONOMIA



TECNOLOGIA E DIAGNÓSTICO

Gene UBR1, 2005

Nat Genet. 2005 Dec;37(12):1345-50.

Gene identificado, 2016

Gene identificado, 2016



ESTUDOS EXPLORATÓRIOS

Cleft Palate Craniofac J. 2007 May;44(3):329-34
Época de diagnóstico de fenda oral (N=215): 

• 75,3% (162): na maternidade

• 14% (30): no pré-natal

• 10,2% (22): após a alta da maternidade 

1º contato com centro especializado:

• 25% atendidas antes do 1º mês de vida

• Idade média: 6,4 meses

Amstalden-Mendes et al.  J Pediatr (Rio J). 2011 May-Jun 8;87(3):225-30  



EDUCAÇÃO

HABILIDADES DE ALUNOS CONCLUINTES DE ÁREAS DA SAÚDE (n= 292):

• Medicina, Odontologia, Enfermagem e Fonoaudiologia 

• 96,2% não se considera apto para atender dentro de sua área 

Silveira-Basso, 2012, dados não publicados

Interesse em capacitação

Curso de capacitação: 
COMO ALIMENTAR UM BEBÊ COM FENDA ORAL?



EDUCAÇÃO

Rev. Ciênc. Méd., Campinas, 17(2):97-105, 2008



• Incremento na formação de profissionais da saúde

• Incorporação tecnológica na rotina assistencial 

• Otimização de diagnóstico laboratorial

• Promoção de desenvolvimento científico 

CONSEQUÊNCIAS



DIFICULDADES:

• Atuação como grupo de pesquisa:

• curadoria da base de dados exige recursos 

humanos fixos e qualificados

• aspectos éticos

DIFICULDADES



• Incremento de número de casos registrados

• Interface on line com outras especialidades

• Registro de outras anomalias craniofaciais

• Expansão da BBAC para outros serviços

PERSPECTIVAS



Departamento de Genética Médica 

Faculdade de Ciências Médicas/ UNICAMP

Rua Tessália Vieira de Camargo, 126

Campinas, SP - CEP 13081-970

http://www.fcm.unicamp.br/fcm/cranio-face-brasil/projeto-cranio-face-brasil

E-mail: cranface@fcm.unicamp.br

Telefone: (19) 35218904


