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RESUMO

OBJETIVO: A Sindrome de Phelan-McDermid consiste em uma c¢é@ondneuroldgica
causada por uma mutacdo genética. E uma delec@tesjmma translocacio desequilibrada
ou alteracao estrutural cromossdmica no braco ldogomossomo 22 que ocasiona diversos
transtornos ao paciente e a sua familia. Nessextontinalisar os aspectos clinicos e genéticos
da Sindrome de Phelan-McDermid e de que maneifsgianais de enfermagem podem atuar
no apoio demonstra-se perspicaz, pois se podegtreelacunas no conhecimento cientifico
ao compilar evidéncias sobre os aspectos clinigenéticos da sindrome, oferecendo suporte
para pesquisas e avancos terapéuticos. Assimuaoesbjetiva analisar os aspectos clinicos e
genéticos da Sindrome de Phelan-McDermid e o gipEhfermagem na assisténcia tanto ao
paciente quanto a sua famillMETODO: A pesquisa trata-se de uma Revisdo de Escopo
conduzida por meio de uma abordagem qualitativepaaes de dados PubMed, BVS, Scielo,
LILACS e Base de Dados de EnfermageRESULTADOS: Foram incluidos estudos
publicados em portugués, espanhol ou inglés, digp@na integra, publicados nos ultimos 20
anos.CONCLUSAQ: Os resultados demonstram que a sindrome é idadéficomo um
transtorno do neurodesenvolvimento complexo e diipius sistemas, com caracteristicas
como hipotonia neonatal, atraso global no desenmelvto, auséncia ou atraso significativo na
fala, deficiéncia intelectual e tracos de transisrdo espectro autista. Ademais, a enfermagem
é fundamental para o acompanhamento personalidatigtando alteracdes clinicas de forma
precoce, monitorando o desenvolvimento global eiliando na adesdo as terapias
recomendadas pela equipe multidisciplinar.

Palavras-chave Sindrome de Phelan-McDermid. Cuidados de EnfeemagAtraso do
Desenvolvimento. Impacto Psicossocial. Terapéutica.

ABSTRACT

OBJECTIVE: Phelan-McDermid Syndrome is a neurological conditaused by a genetic
mutation. It involves a simple deletion, an unba&xh translocation, or a structural
chromosomal alteration in the long arm of chromos@&#®, which results in several disorders
affecting the patient and their family. In this ¢ext, analyzing the clinical and genetic aspects
of Phelan-McDermid Syndrome and the ways in whiahsimg professionals can provide
support is insightful, as it helps fill gaps inediific knowledge by compiling evidence on the
syndrome’s clinical and genetic characteristiceraby supporting research and therapeutic
advancements. Thus, this study aims to analyzecltheal and genetic aspects of Phelan-
McDermid Syndrome and the role of nursing in assjsboth the patient and their family.
METHOD: This research is a Scoping Review conducted thraughalitative approach, using
the PubMed, BVS, Scielo, LILACS, and Nursing DatbéBase de Dados de Enfermagem).
RESULTS: Studies published in Portuguese, Spanish, or Hnghgailable in full text and
published within the last 20 years, were include@NCLUSION: The results show that the
syndrome is identified as a complex, multisysteraradevelopmental disorder characterized
by neonatal hypotonia, global developmental detgsence or significant delay in speech,
intellectual disability, and features of autismapem disorders. Furthermore, nursing plays a
fundamental role in providing personalized follow-oare, enabling the early detection of
clinical changes, monitoring overall developmentd assisting in adherence to therapies
recommended by the multidisciplinary team.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Phelan-McDermid consiste em uma caondaeuroldgica causada por
uma mutacio genética. E uma delecéo simples, @msidcacéo desequilibrada ou alteracéo
estrutural cromossOmica no brago longo do cromosz#tnna regido 1, banda 3, sub-banda 3.
Por essa razdo, € também chamada de Sindrome dgdbeafio 22g13.3. A regido do
cromossomo afetada contém trés genes, entre ss@B&ANK3 é 0 mais impactado, levando
a um atraso no desenvolvimento global. Como oaltasacfes cromossOmicas, esta sindrome
esta ligada tanto a um maior risco de problematedenvolvimento intelectual quanto a uma
ampla variedade de manifestagdes clinicas (NUBIES, 2023).

Nesse contexto, tanto os pacientes com a SindrenRhelan-McDermid quanto seus
familiares enfrentam dificuldades relacionadas enata no diagndstico e ao acesso aos
servicos especializados de salde, que muitas est&s concentrados nos grandes centros
urbanos. O caminho entre a suspeita da doencaiei®@ de um tratamento adequado costuma
ser longo e desgastante. Durante esse processs, sssoas lidam com diversos desafios,
incluindo insegurangas, medo, estresse e incertda® a continuidade e a eficacia dos
tratamentos (LUZ£t al, 2016).

Considerando tais aspectos, o presente estudevané ao passo que pode ajudar a
preencher lacunas no conhecimento cientifico agdarnevidéncias sobre os aspectos clinicos
e genéticos da sindrome, oferecendo suporte pasguisas e avangos terapéuticos.
Socialmente, ha a necessidade da conscientizaddi® ®ssa condicdo rara e pouco
compreendida, que afeta ndo s6 a vida do indivichas também as relacdes familiares e
sociais. Ademais, 0 estudo se apoia na necessiladeforcar a atuacéo profissional de
Enfermagem diante das demandas particulares deasesites, proporcionando um cuidado
integral, humanizado e fundamentado, bem como scab@aprimorar a pratica assistencial em
relacdo as familias e a equipe multiprofissional.

Através do desenvolvimento do estudo, objetivatsalisar os aspectos clinicos e
genéticos da Sindrome de Phelan-McDermid e o pipEhfermagem na assisténcia tanto ao
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paciente quanto a sua familia. Especificamente;seegomo objetivos identificar os principais
aspectos clinicos da sindrome em estudo, incluaslonanifestagcbes neuropsicomotoras,
comportamentais e as comorbidades associadas, @erdescrever as abordagens da
Enfermagem no cuidado a crianca diagnosticadaackstio a importancia do apoio emocional
e educacional oferecido a familia. Tem-se comolpméa de pesquisa a seguinte indagacao:
Quais sao os aspectos clinicos e genéticos dadg&irdie Phelan-McDermid e de que maneira
profissionais de enfermagem podem atuar no apogaeiente e a familia??

2 METODOLOGIA
2.1 Tipo de pesquisa

A pesquisa trata-se de uma Revisao de Escopo cdadoar meio de uma abordagem
qualitativa, através de pesquisas bibliograficaaraac do contexto da Sindrome de Phelan-
McDermid, ao observar como 0s pacientes e suasidamivem a rotina, como lidam com o

diagndstico, os tratamentos e os desafios diagssadcondicao.
2.2 Aspectos éticos

Por ser uma Revisdo de Escopo, o0 estudo néo eaigoéeta de dados diretamente de
seres humanos, o que dispensa a necessidade slag@ar@or comités de ética em pesquisa.
No entanto, os principios éticos de honestidadegiilade e transparéncia serao respeitados
na escolha e avaliacdo dos estudos, garantindagjueformacdes sejam manipuladas de
maneira responsavel e respeitosa.

Por se tratar de um estudo bibliografico, o loeaéstudo corresponde as plataformas e
bases de dados em que os materiais forma obtidpepAlacdo do estudo € composta por

materiais publicados, como artigos cientificos.
2.3 Bases de dados

As bases de dados utilizadas utilizados para cotetmaterial de acordo com o0s
propoésitos do estudo incluem repositérios espeeidtis em publicacdes cientificas, que
consistem emNational Institutes of HealtiPubMed); Biblioteca Virtual em Saude (BVS);
Scientific Electronic Library OnlingScielo); Literatura Latino-Americana e do Cariba e
Ciéncias da Saude (LILACS) e Base de Dados de mafgem.
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2.4 Critérios de inclusdo e excluséao

Os critérios de inclusdo consideram publicacdesatpoedem a Sindrome de Phelan-
McDermid, que tratem dos desafios no diagnostidcaamento. Além disso, estudos que
discutam a atuacao dos profissionais de saudenpacto da doenca nas familias.

Estudos publicados em portugués, espanhol ou indi§soniveis na integra e com
acesso gratuito, mas que estejam traduzidos ppoatogués. Devido a escassez de estudos
sobre o tema, como critério de inclusdo tempormdhtaase um recorte temporal extenso,
abrangendo estudos publicados nos ultimos 20 200gl @ 2024).

Por outro lado, excluem-se da pesquisa: publicagiesndo estejam diretamente
relacionadas ao tema; estudos com acesso resirdgpenas em formato de resumo, materiais
repetidos entre as bases de dados e textos comadjagn ndo acessivel ou sem respaldo
cientifico, estudos sem traducbes para o portuguéseriais que ndo estejam no recorte
temporal estabelecido.

2.5Procedimento de coleta de dados

A metodologia utilizada para orientar a formulaghs descritores foi baseada nos
Descritores em Ciéncias da Saude (DeCS), na qualilsmu, para a selecdo dos estudos,
palavras-chave especificas: "Sindrome de Phelanekold"; “Cuidados de Enfermagem”;
“Atraso do Desenvolvimento”; “Impacto Psicossocial"Terapéutica”. Além disso, o estudo
€ embasado pela estratégia PICO, considerando:
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Quadro 1: Critérios da estratégia PICO adotados nestudo.

Elementc PICO Descricac Descritores (DeCS,
P Individuos diagnosticados com Sindrome de Phel&®indrome de Phelan-
(Paciente/Problema) McDermid, apresentando manifestagées clinicas ctraso McDermid; Atraso do
do desenvolvimento e alteragBes comportamentais. Desenvolvimento
| (Intervencgéo) Cuidados de Enfermagem voltadomanejo clinico, apoio Cuidados de

terapéutico, monitoramento do desenvolvimento eep Enfermagem
psicossocial a familia.
C (Comparacdo) Auséncia de intervencdo estruturada da enfermagem o (ndo necessariamente
cuidados néo especializados. aplicavel em estudos
de revisdo de escopo,
pode ser “ndo se
aplica”)
0] Melhora na qualidade do cuidado, apoio no deseimeito, Impacto Psicossocial;
(Desfecho/Outcome) reducédo do impacto psicossocial negativo sobreepteie Terapéutica
familiares, contribuicdo no processo terapéutico.

Fonte: Autores, 2025.

A combinacéo dos descritores do elemento Desfechodte foi feita com base na
identificacdo dos resultados esperados da intefeede enfermagem em individuos com
Sindrome de Phelan-McDermid, destacando os efpiisi&ivos no cuidado e bem-estar do
paciente e de sua familia. Para isso, os des@itnpacto Psicossocial” e "Terapéutica” foram
escolhidos dos Descritores em Ciéncias da SaudéJppara representar com precisdo 0s
efeitos observados e esperados.

Esses efeitos incluem a melhoria na qualidade diada, o suporte ao desenvolvimento
neuropsicomotor, a diminuicdo do impacto psicosdosegativo e a contribuicdo para o
processo terapéutico. Portanto, a determinacaesfecho foi orientada tanto pela importancia
clinica quanto pela relevancia conceitual dessesoeno ambito dos cuidados de enfermagem

direcionados a sindrome em questao.
2.6 Analise de dados

A selecédo dos estudos foi realizada por meio dardeidos titulos e resumos das
publicacdes, guiada pela questao central da pesguuslos critérios de inclusédo estabelecidos.
Inicialmente, os estudos encontrados serdo avaliadis que ndo atenderem aos critérios de
inclusédo serdo excluidos.Em seguida, foi realizada reunido de consenso entre o0s revisores
para discutir a selecdo dos estudos para leitws.csos de divergéncias, um terceiro revisor
foi consultado para ajudar a resolver as discoidareassegurar a selecao final dos estudos a

serem incluidos na revisdo de escopo.
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Para a exposicao da coleta de dados — dos esteldogorados — foi elaborada uma

tabela contendo o nome das obras, autores, angbtleggao, objetivos e resultados principais

de cada estudo selecionado. A Tabela 1, a segsirabla, possui intuito de organizar as

informacdes, facilitando a identificacdo e analiss dados, e permitindo uma visao clara sobre

0s estudos para a revisao de escopo.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

A pesquisa foi produzida de acordo com as diretrdaPreferred Reporting Items for

Systematic Reviews and Meta-Analy$tRISMA), essa diretriz global aumenta a clareza e

abrangéncia dos estudos de revisdes na literakmtfica, com énfase na area da saude, além

de detalhar a construcéo e a jornada trilhadageachegar a amostra final:

Figura 1: Fluxograma da andlise e sele¢do dos artigos — PRISM

[ Identificacdo de estudos por meio das bases de dadc} [ Identificacéo de estudos por outros métodos]

Registros identificados a partir
de:
Websites (n =0)
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Documentos acessados pof
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< PubMed (n= 07) Registros duplicados
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outras razdes (n=0)
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por elegibilidade (n = 24) - Foco tangencial;
- Estudo fora do lapso
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P
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Fonte: Adaptado pelos autores de PAGE et al., 2022.

A pesquisa gerou um total de 141 resultados, readps nas quatro bases usando as
variacdes do termo “Phelan-McDermid / Phelan McDér$indrome de Phelan-McDermid”,
(2004-2024), dos quais foram obtidos na PubMedatal de 07 estudos, 58 resultados na
BVS, 12 registros na SciELO, 42 entradas na LILAC32 estudos na BDENF. Dentre os
estudos localizados, 36 registros duplicados fasmevidos, 12 foram excluidos apos a leitura
do titulo e resumo por ndo atenderem aos critéestsbelecidos, pois ndo tratavam
especificamente da sindrome, eram revisdes amghasiados originais ou ndo tinham texto
completo disponivel em portugués/espanhol/inglés. 2! estudos acessados por elegibilidade,
10 foram excluidos pelos seguintes motivos: fongéacial (apenas mencao breve), texto nédo
disponivel em acesso aberto, ou artigo repetidoensao mais completa ja incluida. Assim,
a amostra final completa incluidas na revisao fndé 14 estudos.

Os resultados a seguir apresentados e discutidas fobtidos com base nos critérios
de pesquisa definidos e explicitados na metodoldman como nas estratégias de pesquisa
utilizadas. Os dados e carateristicas dos estutisidos (amostra final) foram extraidos e

sintetizados no Quadro 2 e no Quadro 3, a segiesaptadas.

Autor/ Objetivo Tipo de Principais Resultados Aspectos Papel da enfermagem
Ano estudo genéticos
Berrada  Apresentar Trés A Sindrome de Phelan- McDistlrbio do O estudo ndo aborda a
Sarah casos e relatos deDermid é causada por umaneurodesenvolvim atuagdo do profissional de
etal. discussao caso edelegdo ou mutacdo do genento comumente Enfermagem em face da
2024. acerca da revisdo da SHANKS, com heranca causado por uma Sindrome de  Phelan-

Sindrome de literatura. autossOmica dominante.dele¢cdo do McDermid.

Phelan- Variantes  patogénicas  entromossomo

McDermid. SHANK3 sdo geralmente de22ql3.3.

novo. No entanto, a delecao
terminal pode ser herdada de
um dos pais afetados, algo
extremamente raro, com apenas
um caso descrito na literatura.
Para todos os pacientes, €
necessaria uma investigagdo

genética completa para
permitir o]
aconselhamento genético
adequado.
Van Propor Revisdo daAs manifestacdes da Sindrom®elecéo de Abordagens organizadas
Eeghen A. recomendacde literatura. de  Phelan-McDermid  s&022q13.3, dentro da estrutura, que
M. s sobre a complexas, exigindo incluindo o gene considera todos 0s
etal. organizacao atendimento especializado e&HANK3, ou por dominios da vida, para
2023 do multidisciplinar em todas asuma variante avaliar o funcionamento e
atendimento a fases da vida. patogénica neste as necessidades de cuidado
individuos gene, e 0 doindividuo. Colaboractes
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com Sindrome diagndstico € multidisciplinares sdo
de Phelan- baseado na importantes para garantir
McDermid. presenca de relevancia e alinhamento

haploinsuficiéncia  ideais com as necessidades
de SHANK3 de cuidado do individuo e

confirmada evitar perdas no
molecularmente. acompanhamento.
Alexandre Analisar a Reviséo Ha& uma correlacdo entidaploinsuficiénci a O estudo ndo aborda a
Kolevzon descompensag sistematica tamanho maior de delecdo e do gene atuacao do profissional de
et al. ao da maior gravidade ddSHANKS no Enfermagem em face da
2019 neuropsiquiatr literatura neurodesenvolvimento Neromossomo Sindrome de Phelan-
ica em Sindrome de Phelar22q13.33. McDermid.
adolescentes e McDermid, indicando ainda
adultos com que genes proximos a
sindrome de SHANKS3 contribuem para a
Phelan- gravidade fenotipica em
McDermid individuos com  delecdes
maiores.
Cammarat Discutir 0os Revisdo da O fenétipo da Sindrome dilicrodelecao Deve abordar as areas de
a-Scalisi, Aspectos literatura.  Phelan-McDermid é variavel beterozig6tica de desenvolvimento  motor,
F. clinicos e nNao possui uma caracteristigenes contiguos comunicacao e linguagem.
etal. genéticos da fenotipica distinta, portanto, mcalizados na Programas de intervencgéo
2022 sindrome de diagnéstico clinico deve seporcdo distal do precoce de terapias fisicas e
Phelan- confirmado por andlisdraco longo do  ocupacionais intensivas séo
McDermid genética. A Sindrome deromossomo 22, altamente recomendados
Phelan-McDermid é  unincluindo o gene paradéficitsde habilidades
distrbio multissistémico e GHANKS. motoras. Ao avaliar
atendimento  clinico deve qualquer deterioracdo das
abranger varias especialidades habilidades de
e terapeutas. desenvolvimento, 0

monitoramento frequente
deve ser realizado para
detectar e gerenciar
comorbidades médicas.

Avaliacéo e

acompanhamento das
caracteristicas cognitivas e
comportamentais, para

adaptar estratégias de
suporte e terapéuticas para
atender as necessidades
individuais.
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Boccuto, Analisar a Reviséo de
L. variabilidade Literatura.
etal. fenotipica na
2022. sindrome de
Phelan-

McDermid e
sua  suposta
ligacdo com
fatores
ambientais

Distirbio O estudo ndo aborda a
multissistémico atuacdo do profissional de
caracterizado por Enfermagem em face da
variabilidade Sindrome de Phelan-
genética e McDermid.

fenotipica. As

anormalidades

genéticas que

causam a SPM
abrangem desde

variantes
patogénicas do
gene SHANKS3 até
rearranjos
cromossOmicos que
afetam a

regido 22ql3e
levam a perda de

até nove
megabases.
Muthaffar Descrever oEstudo de Entre as causas dess®elecido O estudo ndo aborda a
E Alyazidi. caso de umcaso e variabilidade fenotipica, o0 heterozigética no atuagdo do profissional de
2022. menino de 9 Revisdo de tamanho da delecdo 22913 temromossomo 22, Enfermagem em face da

anos com um Literatura.
transtorno do
neurodesenvol

vimento

inespecifico.

efeitos que podem sema regido 22ql3, Sindrome de Phelan-
influenciados por fatoresou por uma McDermid.
ambientais que interagem convariante

haploinsuficiéncia ou variantespatogénica

hemizigéticas de certos genesheterozigdtica em

Outro mecanismo envolve aum gene chamado

perda de uma copia de geneSHANKS,

como BRD1 ou CYP2D6 ,identificada por
localizados em 22913 emeio de testes
envolvidos na regulacdo dagenéticos

metilacédo genbmica oumoleculares.
farmacocinética, que também

sdo influenciados por agentes

externos, como dieta e

medicamentos.

ShanLi  Analisar os Revisdo de

et al. avancos daLiteratura
2021 pesquisas
sobre a
sindrome de
Phelan-
McDermid

A Sindrome de Phelan-Delecdo na O estudo ndo aborda a
McDermid é  facilmente extremidade do atuacdo do profissional de
diagnosticada  erroneamentdraco longo do Enfermagem em face da
devido a falta de manifestagbesromossomo 22. Sindrome de Phelan-
clinicas especificas. SHANK3 McDermid.

foi identificado como o gene

candidato critico para as

caracteristicas  neurolégicas

dessa sindrome. No entanto,

alguns estudos mostraram que

outros genes localizados na

regido 22ql3 podem ter um

papel na formacdo dos

sintomas em individuos com

Sindrome  de Phelan-

McDermid.
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Huaxiang Analisar aAnalise de O arranjo de Sindrome deO arranjo SNP O estudo ndo aborda a
Shen genética de umcaso. Phelan-McDermid  detectoudetectou que o atuacdo do profissional de
et al. feto com que o feto apresentava uméeto apresentavaEnfermagem em face da
2020 achados delecdo hemizigética de 5,1uma delecdo Sindrome de  Phelan-

anormais  de As delecbes hemizigéticas enhemizigética de McDermid.
ultrassom pré- 21g21.1921.2 e51 Mb em
natal usando 22013.31g13.33 22013.31g13.33,
multiplas provavelmente estéo associada a
técnicas de subjacentes ao  fenétiposindrome de
testes anormal do feto. A andlisePhelan-
genéticos. genética pode fornecerMcDermid, e uma
informacgBes cruciais para odelecdo
diagnéstico pré-natal e ohemizigética de
aconselhamento genético. 45 Mb em
21g21.1g21.2.

Yugin Luo Diagnosticar Estudo de O uso combinado de variasSindrome de O uso combinado de vérias
etal um feto com caso. técnicas pode permitir dele¢do 22913.3. técnicas pode permitir
2019. sindrome de diagndstico pré-natal preciso e diagnostico pré-natal

Phelan- aconselhamento genético. preciso e aconselhamento
McDermid genético.

(SPM) usando

varias técnicas

Samogy- Correlacionar Estudo de Resultados confirmam  ®elecdo doO estudo ndo aborda a

Costa, C.I. o  genotipo- corte impacto das delecdes 2213 ommossomo atuacdo do profissional de
et al. fendtipo e brasileiro autismo e em diversa®2ql3.3. AfetaEnfermagem em face da
2019 identificacdo comorbidades, como homens eSindrome de Phelan-

de um caso hipotonia. A estimativa de urmulheres de forma McDermid.

atipico tamanho minimo de delec&®Emelhante e
para o desenvolvimento dapresenta
linfedema e problemas renatensideravel
pode auxiliar na previsdo deeterogeneidade
prognostico em individuos;linica.
particularmente aqueles
diagnosticados na primeira
infancia.

Yoon- Descreve asRelato de Na presenca de hipotoni®elecdo terminal O estudo ndo aborda a

Myung caracteristicas caso atrasos graves na falay intersticial do atuacdo do profissional de
KIM clinicas e os caracteristicas faciaisromossomo Enfermagem em face da
et al. desfechos de levemente  dismoérficas  82qg13.3. Sindrome de Phelan-
2016 pacientes multiplas anomalias McDermid.

coreanos com
sindrome de
Phelan-
McDermid.

congénitas envolvendo os rins,
0 coracédo ou as unhas dos pés.
Deve ser considerada entre os
possiveis diagndsticos, e testes
citogenéticos moleculares
devem ser realizados para
confirmacao.
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Costales e Analisar Revisdo de Embora a prevaléncia geral dzeteccéo deObservar caracteristicas de
Kolevzon. implicacBes literatura. sindrome seja desconhecidiglecdes 22q13 e linguagem, motoras,
2015 para o] houve pelo menos 1200 casomitacbes SHANK3comportamentais. 0]
tratamento de relatados em todo o mundo, de acompanhamento frequente
Sindrome de acordo com a Phelan- também é
Phelan- McDermid Syndrome recomendado para detectar e
McDermid e Foundation. A sindrome é monitorar comorbidades
SHANK3 agora considerada uma causa médicas e psiquiatricas, ou
relativamente  comum de para avaliar  qualquer
autismo e deficiéncia regressdo nas habilidades
intelectual, representando de desenvolvimento.
entre 0,5% e 2,0% dos casos. Terapias de fala,
ocupacionais, fisicas e
comportamentais  devem
ser instituidas.
Ivana Sao Estudo de Em pacientes que apresentddelecdo 22ql13.30 estudo ndo aborda a
Canonero apresentados casos. caracteristicas compativeau monossomiaatuacdo do profissional de
etal., casos clinicos com a sindrome deve-s#2q13.3. Perda d&nfermagem em face da
2012 atendidos no realizar, além do -cariétipanaterial genéticoSindrome  de Phelan-
Servigo de exames como FISH para ra extremidadeMcDermid, apenas de
Genética regido 22913.3, CGH, MLPAerminal do bragomedicina.
Médica do ou microarranjos, com d¢ongo de um
Hospital objetivo de detectar a delecaaromossomo do par
Privado determinar seu tamanh@2, ao nivel da
Centro Médico estabelecer a  correlacdanda 22q13.3.
de Coérdoba, gendtipo-fendtipo e conhecer a
no periodo de incidéncia real da sindrome.
2004 a 2010.
Phelane  Analisar aRevisdo de A SHANKS3 esta envolvido ndelecdo do brac® estudo ndo aborda a
McDermid Sindrome deliteratura. estrutura e funcao das sinapdesgo distal doatuacdo do profissional de
2012 delecao e corroboram a hipétese de quemossomo 22. Enfermagem em face da
22q13.3. a maioria dos defeitos Sindrome de Phelan-
neurolégicos da sindrome de McDermid.

delecdo 22g13.3 se deve a

haploinsuficiéncia de
SHANK3, embora outros
genes na regidao também
possam desempenhar um papel
na sindrome. A conexao
molecular com o autismo
sugere que potenciais
tratamentos futuros podem
envolver a modulacdo dos

receptores metabotrépicos de
glutamato.
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Os resultados obtidos através dos mecanismos deipasiestacados indicam que os
estudos foram realizados em uma ampla distribuge@grafica, com pesquisas realizadas em
varios paises, incluindo Estados Unidos, Brasiln&hCoreia do Sul, Italia, Ardbia Saudita e
Franca de 2012 a 2024. Essa variedade geografitacdeo interesse mundial em entender a
Sindrome de Phelan-McDermid, ao mesmo tempo quiereia as discrepancias nos métodos
de diagndstico e acompanhamento clinico entreferedies sistemas de saude.

A andlise dos estudos revisados sobre a Sindronrhelan-McDermid mostra uma
concordancia importante na descricdo clinica e tgenéa condicdo. A delecdo na regiao
22013.3 do cromossomo 22 é um destaque, sendol@nsaficiéncia do gene SHANKS a
principal causa molecular. A sindrome é identifcadcomo um transtorno do
neurodesenvolvimento complexo e de multiplos siageroom caracteristicas como hipotonia
neonatal, atraso global no desenvolvimento, auaéncatraso significativo na fala, deficiéncia
intelectual e tracos de transtornos do espectistaut

As caracteristicas clinicas destacadas pelos estoodiesistem em:

Quadro 3: Caracteristicas clinicas da Sindrome deHelan-McDermid.

Aspecto: Clinicos Caracteristicas da Sindrome de Phelar-McDermid Referéncia: (Autor/Ano)

Alteracbes motoras  Hipotonia neonatal, atraso global do desenvolvimeBierrada et al. (2024); Cammarata-
tbnus muscular reduzido, dificuldades de coordem&é@alisi et al. (2022); Muthaffar;
e marcha, hiperlaxidao articular, médos e pés gsadalyazidi (2022); Canonero et al.
carnudos. (2012); Phelan; McDermid (2012).

AlteracBes cognitivas  Deficiéncia intelectual dedei@da a grave, atraso ndan Eeghen et al. (2023); Boccuto et al.
aquisicao da linguagem, auséncia ou atraso seger@¢ad22); Huaxiang Shen et al. (2020);
fala, funcionamento cognitivo variavel. Luo et al. (2019).

Alterac@es psicoldgicas Transtorno do Espectro Autista (TEA), TDAKiammarata-Scalisi et al. (2022);
e comportamentais regressao comportamental, hiperatividade, labibd@dstales; Kolevzon (2015); Canonero et
emaocional, movimentos estereotipadad, (2012); Phelan; McDermid
comportamentos repetitivos e agressividade. (2012).

AlteragBes sociais Dificuldades de interacdo e cocagao, isolamentoVan Eeghen et al. (2023); Luo et al

social, resposta limitada a estimulos sociaisufres (2019); Samogy-Costa et al. (2019)
na reciprocidade emocional. ' gy ' '

et Goruwites (ebris ocat e de susénci) NOUPS Commarate Scalis et al, (2022)
9 . » - ag -0rp anonero et al. (2012); Kim et al.
ventriculomegalia, leucoencefalomalacia, atraso 3016)
mielinizacao. '

AlteracBes sensoriais Reducdta percepcdoda dor, hipersensibilidade
sensorial, alteracdes no sono e termorregulac
irregular.

éBerrada et al. (2024); Boccuto et al.
£2022): Muthaffar; Alyazidi (2022).

Alteracdes Refluxo gastroesofagico, distdrbios gastrointesina
somaticas/érganicas defeitos cardiacos, anormalidades renais e uraignit Kolevzon et al. (2019); Kim et al.
linfedema, disfuncdo na sudorese e infecg6€2016); Canonero et al. (2012).
recorrentes.

Alteracdes Dolicocefalia, cilios longos, sobrancelhas espessas
faciais/dismérficas  esparsas, orelhas proeminentes, ponte nasal tearia,
bulboso, face achatada, epicanto, micrognatia.

Berrada et al. (2024); Kim et al. (2016);
Canonero et al. (2012).
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Crescimento e Crescimento normal, acelerado ou
desenvolvimento fisico macrocefalia ou microcefalia, variagbes d
altura conforme a idade.

G:etaerggdem et al. (2019); Canonero et al.
PESO £2012); Phelan; McDermid (2012).

Fonte: Autores, 2025.

Pesquisas como a de Boccetal (2022), Cammarata-Scalet al. (2022) e Kolevzon
et al. (2019) concordam em destacar a diversidade feoatiga sindrome, bem como a
ocorréncia de comorbidades neuropsiquatricas et&@sacomo epilepsia, disturbios do sono
e problemas gastrointestinais. A pesquisa de Vghétet al.(2023) expande essa perspectiva
ao enfatizar a importancia de um atendimento coaténrmultidisciplinar, que abrange cuidados
médicos, terapias de reabilitacdo e suporte psic@em todas as etapas da vida.

Em contrapartida, existem diferencas em relac&gpeessao fenotipica e a severidade
dos sintomas, o que reflete tanto a variabilidamléamanho da delecédo quanto a participacao
de genes adicionais. Pesquisas como as de Mutlafarazidi (2022) e Sheat al (2020)
apontam que delecdes maiores estdo ligadas a stagidies clinicas mais graves. Por outro
lado, Samogy-Costt al. (2019) e Kimet al (2016) documentam casos atipicos com fenétipos
leves.

Os resultados enfatizam a importancia de um didigadgenético detalhado e exato,
pois a deteccdo de uma dele¢do ou mutacdo espeaudficegido 22913.3 possibilita ndo s6 a
confirmacado da Sindrome de Phelan-McDermid, mabéama compreenséo da gravidade das
manifestacdes clinicas e o planejamento de intede=n apropriadas. Diante da grande
variabilidade fenotipica observada entre os pagsgend acompanhamento personalizado se
torna fundamental, demandando avalia¢des constamesvidualizadas.

Nesse cenario, ressalta-se a relevancia de umpeequiltidisciplinar, formada por
meédicos, geneticistas, enfermeiros, fisioterapetita®audidlogos, terapeutas ocupacionais e

psicologos, que deve trabalhar de maneira colabanaara garantir um atendimento integral,

Revista Salde em Foco, Terewind2, n. 3, art2, p. 23-40,Set/dez.2025/ww4.Unifsanet.com.br/revist'@




Sindrome de Phelan- Mc Dermid: spectos Clinicos, Genéticos e o Papel da Enfermagem 37

fomentar o desenvolvimento funcional e proporciaqasio constante as familias, garantindo
ao paciente uma melhor qualidade de vida e incleséial.

Ademais, com base nos resultados apresentadospfssnal de Enfermagem
desempenha um papel essencial no atendimento angesicom Sindrome de Phelan-
McDermid, principalmente devido a sua atuacdo eonste proxima ao paciente e seus
familiares. A enfermagem desempenha um papel ¢mciacompanhamento personalizado,
detectando alteracdes clinicas de forma precocajtonando o desenvolvimento global e
auxiliando na adeséao as terapias recomendadasqefge multidisciplinar.

O enfermeiro exerce uma funcao educativa fundarhéms&ruindo os cuidadores sobre
os cuidados diarios, prevencdo de complicacfebeeareia do acompanhamento genético e
terapéutico. Sua abordagem humanizada e integesulétaf a interacdo entre os diversos
profissionais de saude, garantindo que o planoutkado seja personalizado, coordenado e
focado nas demandas do paciente e de sua familia.

No entanto, h4 uma lacuna significativa na litemtsobre o papel do profissional de
Enfermagem no atendimento & Sindrome de Phelan-Mdbe Nenhum dos estudos
examinados abordou especificamente as praticasiidado, acompanhamento terapéutico,
educacao em saude ou suporte familiar sob a Giidanfermagem. Essa lacuna evidencia a
necessidade de expandir as pesquisas na area de isa€rdisciplinar, incorporando o
enfermeiro as equipes de suporte genético, climjgsicossocial para pacientes com Sindrome
de Phelan-McDermid.

4 CONCLUSAO

A Sindrome de Phelan-McDermid é uma condicdo neurética rara e heterogénea,
gue na maioria das vezes é causada por delecdegida 22q13.3, particularmente afetando o
gene SHANKS. Os estudos demonstram concordanciee sab principais manifestacoes
clinicas: hipotonia neonatal, atraso no desenvauaim global, auséncia ou atraso na fala,
deficiéncia intelectual e comportamento autistaemdis, a diversidade fenotipica e a
complexidade das comorbidades demandam estratégfiapéuticas multidisciplinares e
monitoramento constante.

A literatura internacional acerca da sindrome feea@m estudos de casos clinicos e
revisbes médicas, havendo uma caréncia de pesgiesaampo, sobretudo no campo da
Enfermagem, que poderiam auxiliar no desenvolvimelet estratégias de cuidado, educacao

em saude e apoio familiar. H4 uma lacuna intendiseir significativa e uma demanda urgente
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para incluir a Enfermagem no ambito clinico e dfertt da Sindrome de Phelan-McDermid,
pois o enfermeiro tem um papel fundamental na déteprecoce de sinais clinicos, orientacéo

as familias e suporte as terapias de reabilitacao.
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