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Protocolos de atendimentos específicos em Genética Médica 

 e pandemia por coronavírus (Covid-19) 

 

Apesar da falta de conhecimento científico sobre Doenças Raras e Infecção por Covid-19, elaboramos as seguintes 
orientações a médicos com situações de maior gravidade dentro da Genética Médica, que merecem estreita atenção, 
com necessidade de ação durante a pandemia por Covid-19. 

 
1. Triagem Neonatal = Teste do Pezinho 

 Resultados alterados na primeira amostra devem ser imediatamente recoletados conforme recomendação do 
laboratório (existem diferentes padrões de recoleta – na maternidade de nascimento, na UBS, no laboratório parceiro 
ou responsável pela análise). Geralmente seguir o indicado no laudo do exame. Os laboratórios de triagem neonatal 
continuam fazendo as coletas normalmente, checar horários de funcionamento nos sites.  

 Caso seja o resultado da segunda coleta alterado, entrar imediatamente em contato com Centros de 
Referência para Triagem Neonatal ou médico geneticista. 

Situações que merecem atenção: 
✔  Se o exame alterado for 17-OH progesterona e o bebê estiver hipoativo, sem querer mamar e urinando pouco, 

encaminhar à emergência mais próxima 
✔ Em caso de bebê internado, sintomático ou em estado grave (quadro de coma, epilepsia de difícil controle, 

sepse ou febre, insuficiência hepática, hipoglicemia recorrente ou lesões de pele graves e disseminadas). Entre 
em contato imediato com o médico responsável e peça que o mesmo entre em contato com o laboratório de 
triagem neonatal ou Centro de Referência em Triagem Neonatal.  

✔ Bebês com alteração na triagem neonatal que se encontrem hipoativos, com alteração no padrão de 
amamentação ou redução do padrão urinário, em domicílio – devem ser encaminhados à emergência mais 
próxima. 

✔ Laudos com alterações descritas como mínimas ou dentro da normalidade – são considerados normais e 
portanto, de baixo risco. 

 
2. Pacientes com suspeita de erros inatos do metabolismo sem diagnóstico estabelecido 
✔ Pacientes internados em estado crítico – discutir com equipe assistente os próximos passos 
✔ Pacientes com piora dos sintomas, ou aparecimento de sintomas agudos – sonolência excessiva, desidratação, 

piora da icterícia, hipoatividade e vômitos – devem ser internados para estabilização e investigação. 
 

3. Pacientes com suspeita de erros inatos do metabolismo (EIM) com diagnóstico estabelecido 
✔ Pacientes com leucinose, defeitos do ciclo da ureia, acidemias orgânicas como metilmalônica, propiônica e 

acidúria glutárica do tipo 1, defeitos de beta-oxidação e síndromes mitocondriais com sintomas agudos e crise 
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metabólica eminente devem ser encaminhados a emergência para estabilização ou entrar em contato 
imediato com o médico assistente. 

✔ Pacientes com doenças metabólicas que cursam com imunodeficiências (Glicogenose 1B, por exemplo)  devem 
manter precauções redobradas quanto a lavagem das mãos e uso de máscaras squando frequentarem 
ambientes externos ou hospitalares.  

✔ A demora para procurar serviço de emergência em uma crise metabólica pode gerar sequelas para toda a vida. 
✔ Mudança na dieta ou esquema terapêutico de um paciente com EIM sem consultar a equipe médica e 

nutricional assistente, pode induzir crise metabólica e/ou sequelas graves.  
✔ O paciente com EIM confirmado não deve ficar em jejum maior que 6 horas com soro basal, com risco de à 

crise metabólica e sequelas.  
✔ Todo paciente com doença metabólica apresenta carta de emergência que deve ser seguida à risca. 

 
4. Outras situações graves em genética médica que merecem atenção 
✔ Pacientes com malformações congênitas afetando os sistemas cardíaco e pulmonar – podem ser mais 

suscetíveis ao COVID19 - devem se encaminhar à emergência se sintomas agudos 
✔ Pacientes com crises convulsivas de difícil controle ou de longa duração, com ou sem diagnóstico de doença 

rara como canalopatias ou EIM – devem se encaminhar à emergência no momento da crise  
✔ Pacientes imunossuprimidos com quadro agudo como febre, tosse, diarréia e/ou vômitos - devem se 

encaminhar à emergência (apesar de única referência encontrada até o momento mostrar que não aumenta 
a mortalidade e morbidade nestes pacientes) 

✔ Pacientes com câncer em estágio terminal e que precisem fazer estudo de painel molecular para genes de 
câncer hereditário. Coleta de swab oral na urgência para extração de DNA. 

✔ Gestação com feto com doença grave suspeita de doença rara com risco de óbito – coleta de material de 
amniocentese ou cordocentese para extração de DNA. Mesmo se aplica para natimorto com suspeita de 
doença rara – sugere-se coleta de swab oral na urgência para extração de DNA. 

✔ Recém nascido com suspeita de doença rara e grave com risco de morte – coleta de swab oral ou 1 tubo de 
3mL sangue total em EDTA (tubo de tampa roxa) na urgência para extração de DNA. 

 
5. Doenças Lisossômicas (DLs) 

Alguns dos fatores de risco associados a complicações graves da COVID-19 fazem parte das manifestações clínicas das 
DLs, incluindo: 

✔ Hipertensão arterial sistêmica [1, 2], em pacientes com Doença de Fabry ou mucopolissacaridoses. 
✔ Doenças respiratórias graves [1], em pacientes com Doença de Pompe, Mucopolissacaridoses (MPS) e doença 

de Gaucher tipo III. 
✔ Insuficiência cardíaca, em pacientes com Doença de Pompe, Doença de Fabry ou Mucopolissacaridoses. 
✔ Insuficiência renal crônica grave [1], em pacientes com Doença de Fabry. 

 
 Ainda não há dados suficientes que determinem se pacientes em uso de imunossupressores (como alguns 
pacientes com MPS ou Doença de Fabry) ou que tenham realizado esplenectomia (como alguns pacientes com Doença 
de Gaucher) tem risco aumentado de desenvolver complicações da COVID-19, embora isso seja esperado 
considerando dados sobre outras doenças virais [3–5]. Além disso, alguns pacientes individualmente podem 
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apresentar outras características ou comorbidades associadas a maior risco de complicações graves, como sexo 
masculino [2], idade acima de 60 anos [2] e diabetes mellitus [2].  
 
 

6. Pacientes em Terapia de Reposição Enzimática 
 
 A definição sobre a modificação do esquema da terapia de reposição enzimática (TRE) durante o período da 
pandemia deve ser realizada de modo individualizado considerando características do paciente, idade, envolvimento 
multissistêmico e comorbidades. Entre os fatores que devem ser considerados estão: 
 
✔ O risco individualizado do paciente para complicações da COVID-19. Pacientes com mucopolissacaridoses 

apresentam não só um maior risco para complicações graves, mas também riscos associados ao manejo das 
vias aéreas, por exemplo dificuldades de intubação caso o paciente necessite de ventilação assistida.  

✔ O impacto da interrupção da TRE. Pacientes com DL mais comprometidos de forma multissistemica que 
tenham iniciado TRE, podem ter um maior impacto relacionado à interrupção da TER. Por outro lado, caso a 
doença já esteja associada a complicações graves e não reversíveis pela TRE, o próprio benefício da 
continuidade do tratamento pode ser pequeno [6] em detrimento dos riscos de contrair COVID 19 e não puder 
ser manejado para tal infecção aguda. Por exemplo, risco de intubação caso seja afetado pela pneumonia.  

✔ O ambiente em que a TRE é realizada. Alguns pacientes recebem o tratamento em ambientes compartilhados 
ou mesmo unidades de pronto-atendimento, emergências ou ambientes hospitalares não isolados, com risco 
aumentado para contágio. Por outro lado, o risco pode ser muito menor caso o paciente receba a infusão em 
local individualizado ou em casa. 

✔ Como é o deslocamento do paciente ao local de TRE:  Há necessidade de precaução quando foi um transporte 
compartilhado com outros pacientes ou pessoas como no transporte público. Avaliar a possibilidade de 
transporte individualizado. 
 

Algumas condutas que podem ser consideradas incluem: 
✔ Interrupção temporária da TRE, caso não haja possibilidade de prosseguir com a TRE com segurança e os riscos 

superarem os benefícios de prosseguir com TRE durante a pandemia. 
✔ Providenciar infusão em nível domiciliar, contanto que o paciente esteja em regime estável de TRE e sem 

apresentar reações infusionais pelo período de 3-6 meses de acordo com o medicamento utilizado e a doença 
[7, 8]. 

✔ Espaçar as infusões e ajustar a dose por infusão, respeitando as orientações do fabricante sobre a diluição do 
produto de TRE, a velocidade de infusão recomendada e as evidências científicas com posologia alternativas 
para a condição do paciente [9]. 

 
7. Pacientes virgens de tratamento com indicação de TRE 

 
As considerações em relação ao risco e benefício da TRE em pacientes virgens de tratamento são semelhantes 

para os pacientes já em TRE. Entretanto, as evidências sugerem que a interrupção brusca do tratamento seja mais 
danosa do que o atraso no início da TRE, ao menos para pacientes com MPS [10, 11]. Desse modo, sugere-se cautela 
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adicional na decisão de se iniciar a TRE durante a pandemia, caso não for possível garantir a realização da TRE de modo 
seguro pelo período previsto. 
 

8. Recomendações para a infusão: 
 O ambiente deve ter pouca circulação de pacientes, o uso de EPIs aos profissionais da saúde são obrigatórios. 
A distância entre uma paciente e outro deve ser de pelo menos 1,5 metro. Há necessidade de ingressar no local com 
uso de máscara cirúrgica. Higienizar as mãos com água e sabão e álcool gel ao ingressar na unidade e ao sair da 
unidade.  

Em caso de infusão domiciliar a enfermagem deve tomar todas as medidas necessárias para evitar contágio 
dos pacientes, como trocar os sapatos ao entrar na casa, higienizar as mãos e usar avental, máscaras e luvas.  
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