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INTRODUÇÃO 

 

A semiologia da genética médica tem inú-

meras peculiaridades devido a grande variedade 

de anomalias que podem estar presentes nas 

síndromes genéticas. Dessa forma, a anamnese, 

a inspeção, o exame físico e todas as etapas da 

consulta médica no consultório do geneticista 

precisam ser ampliadas, contemplando atencio-

samente a cada sistema humano e tendo em vis-

ta as diversas manifestações em casa síndrome, 

de modo a identificar descendências familiares 

e analisar a prevalência e preponderância entre 

as raças, sexos e regiões. 

Por fim, ao final da consulta não é incomum 

o médico geneticista não chegar a uma con-

clusão definitiva, visto que há uma grande inter-

cessão de características entre as síndromes, 

portanto, a anamnese exige paciência e uma 

análise minuciosa de detalhes.  

O objetivo deste estudo foi, portanto, apro-

fundar e atualizar sobre a semiologia no atendi-

mento da genética clínica, de modo a torná-la 

mais acessível e sistemática (RIBEIRO, 2003). 

 

MÉTODO 

 

Trata-se de uma revisão integrativa reali-

zada no período de setembro a novembro de 

2023, por meio de pesquisas nas bases de da-

dos: PubMed e Medline. Foram utilizados os 

descritores: Semiologia, Anamnese, Exame Fí-

sico, Genética Médica. Desta busca foram en-

contrados 70 artigos, posteriormente submeti-

dos aos critérios de seleção. 

Os critérios de inclusão foram: artigos nos 

idiomas português, inglês e espanhol; publica-

dos no período de janeiro de 2000 a novembro 

de 2023 e que abordavam as temáticas propos-

tas para esta pesquisa, estudos do tipo revisão, 

corte transversal, ensaio clínico e meta-análise, 

disponibilizados na íntegra. Os critérios de ex-

clusão foram: artigos duplicados, disponibiliza-

dos na forma de resumo, que não abordavam di-

retamente a proposta estudada e que não aten-

diam aos demais critérios de inclusão. 

Após os critérios de seleção restaram 30 re-

ferências, que foram submetidos à leitura minu-

ciosa para a coleta de dados. Os resultados fo-

ram apresentados em tabelas, gráficos, quadros 

ou, de forma descritiva, divididos em categorias 

temáticas abordando: principais tópicos de his-

tória clínica e topografia craniocaudal do exame 

físico genético, bem como seus principais acha-

dos e correlações patológicas, ou, com base na 

âncora teórica de livros, revistas e políticas na-

cionais do assunto. 

 

RESULTADOS E DISCUSSÃO 

 

Anamnese 

A anamnese deve compreender o contato 

inicial de todo atendimento médico dentro da 

genética, sendo um método eficaz de coleta de 

informações e alinhamento de perspectivas e fa-

tor relevante para a construção de uma otimi-

zada relação médico-paciente pautada na busca 

mútua pelo aprimoramento clínico continuado. 

A iniciar pela identificação do paciente, o nome 

é o primeiro passo na construção de uma rela-

ção empática e pessoal, já sexo, etnia, idade, na-

turalidade e procedência podem apresentar rele-

vância pela concordância epidemiológica das 

doenças. Por conseguinte, a queixa atual que 

trouxe o paciente à consulta deve ser bem deta-

lhada em todas as suas dimensões, de modo a 

tentar entender quais características se enqua-

dram em eventual suspeita sindrômica, congê-

nita e hereditária (RIBEIRO, 2003).  

Acerca da história familiar, tem-se um dos 

mais valorosos tópicos no raciocínio clínico em 

genética médica, a fim de que seja declarada e 

investigada consanguinidade, estando esse ele-
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mento diretamente associado com o aumento de 

incidência de doenças de herança autossômica 

recessiva pela seleção de alelos afetados. Ain-

da, outros quadros sindrômicos similares ou 

não à queixa do paciente dentro da família de-

vem ser registrados, especialmente fazendo uso 

do heredograma, sendo esta uma ferramenta de 

fácil acesso e consulta para leitura especializa-

da, possibilitando uma sumarização dinâmica 

desse ponto clínico em sua transcrição gráfica 

(COSTA et al., 2012). 

Por fim, o histórico fisiológico deve ser in-

vestigado com cautela e precisão, iniciando-se 

pelo histórico gestacional materno, tipo de 

parto, presença de quaisquer intercorrências du-

rante a gestação ou alterações de pré-natal. Pos-

teriormente, deve ser questionado realização 

dos métodos de triagem neonatal universal e 

seus resultados, além dos principais marcos pe-

diátricos, detalhando se foram cumpridos e em 

quais momentos. Por fim, estendendo para a 

consulta hebiátrica e do adulto, também deve 

ser perguntado acerca do desenvolvimento se-

xual e marcos puberais de modo geral, além de 

histórico sexual e reprodutivo (NARDES & 

PASTURA, 2021). 

 

Genealogia 

A genealogia é um ramo da história que 

estuda as relações familiares e ancestrais, atra-

vés de informações genéticas, como o sequen-

ciamento de DNA. A genealogia permite traçar 

linhagens familiares, entender a herança de ca-

racterísticas genéticas e descobrir informações 

sobre a origem étnica de uma pessoa. 

O Heredograma é uma representação grá-

fica das relações de parentesco entre indivíduos 

de uma mesma família e, cada indivíduo é re-

presentado por um símbolo, que indica as carac-

terísticas particulares e sua relação de parentes-

co com os demais. A partir da análise de here-

dogramas é possível identificar o tipo de heran-

ça genética e a probabilidade de um indivíduo 

apresentar uma característica ou uma doença 

hereditária. 

É importante entender questões de genética 

que envolvam a construção/análise de heredo-

gramas, pois isso favorece o desenvolvimento 

da capacidade de percepção, observação, apro-

ximando a pessoa da realidade, ao possibilitar a 

visualização numa mesma representação que 

auxilia no entendimento do conteúdo científico. 

Como montar uma árvore genealógica? 

1- No topo da árvore coloque a pessoa cen-

tral (a que se quer investigar); 

2- Pais - acima da pessoa central, coloque 

os pais da pessoa, fazendo as conexões; 

3- Avós - a partir dos pais da pessoa central, 

desenhe linhas que façam conexões com os pais 

da pessoa; 

4- Bisavós - fazendo conexões, continuando 

a expansão da árvore; 

5- Irmãos - se a pessoa tiver irmãos, colocá-

los ao lado da pessoa central e conectá-los aos 

pais; 

6- Cônjuges e filhos - se a pessoa central for 

casada e tiver filhos, incluir o cônjuge e filhos 

na árvore, conectando a pessoa central; 

7- É imprescindível realizar anotações acer-

ca das possíveis doenças, possíveis óbitos de 

alguém da família (citando a causa) e presença 

de alguma má formação ou distúrbio genético 

na família (Figura 25.1). 
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Figura 25.1 Simbologia utilizada na construção de heredogramas.  

Fonte: TEIXEIRA, 2023  

 

Antropometria 

A antropometria são medidas não invasivas 

no corpo utilizadas para avaliar o estado de 

saúde de maneira geral, o estado nutricional 

bem como o padrão de crescimento e desen-

volvimento da criança, utilizando dados como: 

altura, peso, perímetro cefálico, índice de massa 

corporal (IMC), circunferências corporais para 

avaliar a adiposidade (cintura, quadril e mem-

bros) e espessura das dobras cutâneas. Essas 

medidas são plotadas nos gráficos e a partir 

desses resultados é realizado acompanhamento 

da criança e avaliado se ela, com o passar do 

tempo, tem ficado dentro dos parâmetros de 

desenvolvimento de acordo com a sua idade ou 

se existe algum risco de saúde, necessitando de 

maior monitoramento ou alguma intervenção, 

além de ser utilizado para detecção de alguma 

anomalia metabólica e eficácia ou não de algum 

tratamento (CASADEI & KIEL, 2022). 

 

Exame dismórfico 

Um exame dismorfológico, também conhe-

cido como exame fenotípico, envolve a obser-

vação cuidadosa e sistemática das caracterís-

ticas físicas de uma criança, incluindo estrutu-

ras faciais, esqueléticas, cranianas e outras. O 

objetivo é identificar anormalidades ou caracte-

rísticas distintivas que possam sugerir a pre-

sença de uma condição genética subjacente. Es-

sas anormalidades são frequentemente chama-

das de "disformidades" ou "dismorfismos." 

Quando se trata de síndromes dismórficas, 

o exame físico ganha um papel ainda mais im-

portante como parte da avaliação clínica. Isto 

significa que ele deverá ser baseado em um cui-

dadoso detalhamento da inspeção e da mensu-

ração sistemática.  

Diversas patologias genéticas não apenas 

afetam o crescimento, mas também podem re-

sultar em assimetrias corporais. Nesse contexto, 

é imprescindível que profissionais adquiram 

conhecimento e habilidades de avaliação para 

compreender e interpretar adequadamente seus 

resultados. Cada variável, como peso, altura, ta-

manho da orelha, comprimento do dedo médio, 

entre outros, possui características específicas, 

pontos de referência e interpretações distintas.  

Algumas das medidas analisadas são: a) Pe-

so corporal; b) Estatura corporal: O termo 'esta-

tura' engloba tanto o comprimento (medido 

com o indivíduo deitado) quanto a altura (me-

dida com o indivíduo em pé). Ambos os méto-

dos requerem técnicas específicas e rigor na 
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avaliação; c) Proporções corporais: As propor-

ções entre o tronco e os membros inferiores mu-

dam com a idade e são importantes no exame 

físico para identificar condições médicas que 

afetam o crescimento de diferentes segmentos 

do corpo. O segmento inferior é medido do solo 

à sínfise púbica, e o segmento superior é cal-

culado subtraindo o segmento inferior da esta-

tura total; d) Envergadura: A interpretação dos 

valores encontrados ganha maior relevância 

quando relacionada à estatura e comparada com 

as referências esperadas para a idade e o sexo. 

Esse tipo de análise é particularmente útil na 

identificação de síndromes que resultam em es-

taturas desproporcionalmente baixas ou altas. 

 

Exame da cabeça 

Na cabeça, deve ser feita a inspeção, obser-

vando a presença de anormalidades, como le-

sões cutâneas e dismorfismos. Ademais, é im-

prescindível examinar as seguintes regiões: crâ-

nio, face, olhos, orelhas, nariz e boca, sendo as-

sim, sempre de forma crânio-caudal (RAMOS 

et al., 2018). 

Dessa forma, quanto à avaliação do crânio, 

é necessário realizar a medição do perímetro 

cefálico (PC), com a finalidade de descartar 

microcefalia (PC <30cm) e macrocefalia(PC 

>40cm), pois essas alterações podem estar pre-

sentes em algumas infecções congênitas e doen-

ças genéticas, a exemplo da toxoplasmose. 

Além de observar as características das suturas 

cranianas, caso tenham sido fechadas precoce-

mente ou possuam alguma modificação estrutu-

ral e, por último, as fontanelas, as quais devem 

ser avaliadas quanto a abaulamentos, tensão e 

tamanho (ARAÚJO, 2013).  

Quanto à avaliação das orelhas, deve ser 

feita uma análise cuidadosa, primeiramente, ob-

servar se há a presença ou ausência desse órgão. 

Após tal feito, é realizada a inspeção da orelha 

externa, devendo avaliar se essa estrutura está 

protusa, assimétrica ou de baixa implantação; 

além disso, deve-se observar a hélice da orelha, 

para verificar a presença de criptotia, o lóbulo 

da orelha, o trago, o meato auditivo externo, a 

presença de apêndice, fossetas pré-auriculares 

ou fístulas, pois, apesar de ser uma caracterís-

tica menor, em relação às outras características 

de síndromes genéticas, ainda é de grande im-

portância para o diagnóstico (RIBEIRO, 2003). 

Quanto à avaliação do nariz e boca, deve 

realizar a inspeção, observando o tamanho, po-

sição e presença de fissuras e anormalidades. 

Na inspeção nasal, é observado se há a ausência 

(arrinia) ou duplicação (polirrinia) dessa estru-

tura, ademais é necessária a caracterização da 

prega nasolabial (normal, ausente ou profunda), 

da raiz nasal (baixa ou alta), columela (normal, 

estreita ou larga) e da asa do nariz, podendo ser 

visto alterações nasais na Síndrome de Patau, 

Síndrome de Moebius, entre outras. Na inspe-

ção oral, é feita a avaliação da espessura dos 

lábios, do tamanho da boca (macrostomia ou 

microstomia), do tamanho da língua (macro-

glossia e microglossia) e do frênulo labial 

(MINISTÉRIO DA SAÚDE, 2022). 

Quanto à avaliação dos olhos e região peri-

ocular, deve ser realizada a inspeção, obser-

vando as sobrancelhas, pálpebras, cílios, pupila, 

íris, epicanto e o formato dos olhos. Dessa for-

ma, pode-se avaliar a presença de sobrancelhas 

finas e arqueadas, grossas e cheias, como é o 

caso das síndromes Cri- Du-Chat, mucopolis-

sacaridose e Cornélia de Lange, respectivamen-

te. Além disso, avaliar a distância intercantal e 

interpupilar e como estão as bordas palpebrais 

e sua posição (RIBEIRO, 2003)  

 

Exame do tórax 

O exame físico do tórax é essencial para 

triar condições clínicas que demandem exames 

de imagem, de modo a otimizar recursos e re-

duzir exposição desnecessária à radiação pelos 
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pacientes pediátricos. Assim sendo, em pacien-

tes com Fibrose Cística, por exemplo, deve ser 

feita uma inspeção de sua frequência respira-

tória e de sinais de dispneia, que se apresentam 

como sinais importantes de descompensação da 

doença de base em pneumonias. Além disso, a 

inspeção da protuberância do esterno (pectus 

carinatum) ou depressão da estrutura (pectus 

excavatum) pode ter relação com história fami-

liar ou malformações congênitas de óptica sin-

drômica (SAXENA, 2005).  

A formatação e padrão mamilar também é 

importante, com foco no seu hiperdesenvolvi-

mento na síndrome de Klinefelter ou variantes 

em distúrbios de diferenciação sexual (SIQUE-

IRA & SILVA, 2021). 

Alterações de ausculta, palpação e percus-

são pulmonar podem falar a favor de displasia 

broncopulmonar, hipoplasia pulmonar por hér-

nia diafragmática e descompensação respirató-

ria por quadros infecciosos de repetição, típicos 

de erros inatos da imunidade, bem como a aus-

culta de sopros a fim de triar cardiopatias 

(CAMPOS, 2023).  

 

Exame do abdome 

A avaliação deve ser feita inicialmente por 

meio da inspeção, observando forma, volume, 

alterações de pele, cicatrizes, abaulamentos, re-

trações e aspecto do umbigo. Alterações como 

abdome escafoide podem indicar hérnia dia-

fragmática, abdome assimétrico sugere massa 

abdominal. Em alguns casos, o abdome pode se 

apresentar de forma enrugada, como uma ame-

ixa seca, devido a fraqueza dos músculos da pa-

rede abdominal, caracterizando a Síndrome de 

Prune Belly. Caso haja presença de abdome 

dilatado e ausência de eliminação de mecônio, 

é necessária a exclusão de uma possível imper-

furação ou atresia anal (RIBEIRO, 2003). 

Além disso, deve-se avaliar a cicatriz umbi-

lical, visto que, em alguns casos, pode haver a 

presença de secreção aquosa, sendo sugestivo 

de persistência do úraco. Algumas crianças po-

dem apresentar extrusão de vísceras abdomi-

nais sem comprometimento do umbigo e sem 

saco herniário, caracterizando o diagnóstico de 

gastrosquise. Quando há o comprometimento 

da região umbilical associado ao envolvimento 

de vísceras em um saco herniário, denomina-se 

onfalocele. Esta patologia é comumente associ-

ada a cromossomopatias, como a Síndrome de 

Edwards (RIBEIRO, 2003). 

A ausculta é importante que seja realizada 

antes da palpação e percussão, pois estas podem 

estimular o peristaltismo e ocultar a hipoativi-

dade intestinal. A ausculta fornece informações 

sobre a movimentação de líquidos e gases nos 

intestinos, importantes, por exemplo, diante da 

suspeita de íleo paralítico ou oclusão intestinal. 

Além disso, podem ser ouvidos mais raramente 

sopros sistólicos ou sistodiastólicos, indicando 

de um vaso (artérias renais ou aorta abdominal) 

ou existência de uma fístula arteriovenosa 

(FERREIRA et al., 2019). 

A palpação permite o diagnóstico de visce-

romegalias, como hepato ou esplenomegalia. 

Esta pode sugerir infecção congênita ou anemia 

hemolítica e aquela sugerir o diagnóstico de fi-

brose hepática congênita. Com a palpação pro-

funda, podem-se palpar os rins que, quando au-

mentados de tamanho, podem indicar obstru-

ção, tumor ou doença cística (PORTO, 2014). 

 

Exame da coluna 

O exame físico da coluna é uma etapa 

importante dentro do processo de avaliação da 

criança, o qual complementa as informações 

obtidas durante a anamnese. Este exame deve 

ser realizado de acordo com cada faixa etária da 

criança, pois irá apresentar características sin-

gulares de acordo com o estágio do desenvol-

vimento. Diante disso, a coluna vertebral, vista 

pelo plano sagital, apresenta 4 curvaturas fisio-
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lógicas, são elas: cervical, torácica, lombar e 

sacral. Já a coluna vertebral vista frontalmente 

deve apresentar-se retilínea. Assim, este exame 

é focado na inspeção, que pode ser dinâmica ou 

estática, e na palpação, a fim de avaliar a 

presença de achados normais e anormais da 

coluna.  

 

Exame dos membros 

Para o exame de membros, é necessário que 

o paciente esteja com o membro despido e, de 

preferência, sentado ou em ortostase. Iniciare-

mos o exame pela inspeção tanto de membros 

superiores quanto inferiores, avaliando sime-

tria, deformidades, cicatrizes, desvio de eixo, 

tumorações, coloração e presença de geno varo 

e geno valgo. 

Após essa ampla análise, será feita a medida 

dos membros superiores, que inclui medida dos 

segmentos do membro, do dedo médio e da 

palma da mão, tendo o intuito de avaliar pre-

sença de braquidactilia (dedos pequenos), arac-

nodactilia (dedos longos), desproporção palmo-

digital, mãos pequenas, acromelia (encurta-

mento do segmento distal do membro), meso-

melia (encurtamento do segmento intermediá-

rio), rizomelia (encurtamento do segmento pro-

ximal) e dedos e membros longos. Para medida 

de membros inferiores, será necessário o com-

primento da coxa, da perna e do pé e, após isso, 

podemos relacionar a medida do segmento su-

perior e inferior, podendo inferir baixa estatura 

desproporcionada, como em displasias esquelé-

ticas. É necessária a avaliação das mãos, no in-

tuito de identificar: 

• Ausência de dedos, como na Síndrome 

de Holt-Oram;  

• Polidactilia (dedos extranumerários), 

como na Síndrome de Patau;  

• Sindactilia (fusão de dedos), como na S. 

de Apert;  

• Camptodactilia (flexão em interfalange-

ana proximal), como na S. de Turner; 

• Prega palmar única, como na S. de 

Down. 

Podemos investigar também o formato do 

dedo, no intuito de identificar dedos finos, de-

dos em tridente (como na Acondroplasia) e lin-

fedema de mãos e pés (como na S de Turner). 

Além disso, é fundamental a avaliação dos 

pés, examinando a presença de pés tortos, como 

pé equinovaro e equinovalgo e tamanho peque-

no do pé (como na Síndrome de Prader Willi). 

É importante também a realização de algu-

mas manobras, como a manobra de Ortolani, 

que consiste na realização da rotação interna e 

externa do quadril em recém-nascidos, sendo 

utilizada para verificar estabilidade e existência 

de luxação de quadril. 

 

Exame genital e anal 

O recém-nascido, logo após o parto, passa 

por um exame físico geral que busca detectar se 

há alguma alteração mais evidente, que possa 

demandar uma intervenção precoce para garan-

tir um bom desenvolvimento do neonato. Ou-

tras condições, no entanto, só serão descobertas 

em outro momento, no qual realiza-se um exa-

me físico mais detalhado e em um ambiente 

fora da sala de parto, o que possibilita mais 

atenção a aspectos que podem ter passado des-

percebidos ou não estavam evidentes na ava-

liação inicial. Nesse sentido, a avaliação da cri-

ança recém-nascida merece um foco de impor-

tância, pois muitas vezes é possível reconhecer 

alterações de cunho genético que afetam a re-

gião anal e a região genital, cujo manejo depen-

derá se há ou não características sindrômicas 

associadas. Os principais achados de malforma-

ções ao exame físico relacionados às regiões 

anal e genital estão dispostos no Quadro 25.1.  
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Quadro 25.1 Principais malformações identificadas no 

exame físico da região anal e genital 

Ânus imperfurado Genitália ambígua  

Epispádia e hipospádia  Fimose 

Criptorquidia  Hidrocele congênita  

 

Genitália ambígua 

Há várias formas de apresentações clínicas 

relacionadas à genitália ambígua. Dentre os 

achados possíveis há a discrepância entre o 

esperado cromossômico e a aparência da geni-

tália no pós-natal, micropênis, aumento do cli-

tóris com ou sem canal urogenital comum, hi-

pospádia com testículos não palpáveis e fusão 

labial posterior (STAMBOUGH et al., 2019). 

Nesse contexto, a escala Prader é um instru-

mento que auxilia a graduar a virilização da ge-

nitália externa, em níveis de I a V, conforme 

ilustrado na Figura 25.2.  

 

Figura 25.2 Escala Prader para genitália ambígua  

 
Fonte: Imagem elaborada pelos autores, a  partir de DAMIANI et al., 2001. 

 

Fimose 

É um achado fisiológico na maioria dos 

neonatos, como um mecanismo de proteção. 

Caracteriza-se por adesão da pele peniana à 

glande, cuja exposição é prejudicada pela im-

possibilidade de retração da pele ao redor. Es-

tima-se que em 90% das crianças é possível que 

a glande se torne novamente exposta aos 3 anos 

de idade, mas caso isso não ocorra, é recomen-

dada a abordagem cirúrgica, para evitar que a 

criança evolua com balanites recorrentes (MA-

CLELLAN & DIAMOND, 2006).  

Epispádia e hipospádia 

A maior parte dos recém-nascidos com 

epispádia podem receber esse diagnóstico no 

momento pós-natal pelo pediatra ou neonato-

logista, e ocorre em cerca de 1:10.000 a 

1:50.000 nascimentos (ANAND & LOTFOL-

LAHZADEH, 2023). É um achado raro e pode 

afetar ambos os sexos, mesmo que seja mais co-

mum no sexo masculino. A diferença entre os 

achados no sexo masculino e no sexo feminino 

estão no Quadro 25.2. 
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Quadro 25.2 Características clínicas da epispádia  

Sexo Achados 

Feminino 

Clitóris bífido 

Orifício vaginal anteriorizado 

Monte púbico ausente 

Masculino 

Abertura da uretra na porção superior do pênis, que se encontra curvado em direção vertical 

Prepúcio com capuz ventral 

Encurtamento dos corpos cavernosos 

Canal uretral curto 

Fonte: Quadro elaborado pelos autores, a  partir de ANAND & LOTFOLLAHZADEH, 2023. 

 

Já a hipospádia é exatamente o oposto da 

epispádia. Nesse caso, o meato uretral é loca-

lizado na superfície ventral do pênis, o capuz do 

prepúcio é dorsal e o pênis é curvado em dire-

ção anterior (ANAND & LOTFOLLAHZA-

DEH, 2023). Alguns estudos apontam que algu-

mas crianças com hipospádia apresentam alte-

rações cromossômicas. 

 

Criptorquidia 

É denominada criptorquidia a situação em 

que o testículo não se encontra na sua posição 

fisiológica, no saco escrotal, ao nascimento do 

neonato. Os fatores de risco envolvidos são de-

monstrados no Quadro 25.3. Alterações cro-

mossômicas podem ser encontradas em cerca 

de 1,84% dos casos em que há criptorquidia 

como achado isolado, e em 6,67% dos casos em 

que a criptorquidia é associada com alterações 

de genitália. O testículo pode descer ao saco es-

crotal de forma espontânea, mas há a recomen-

dação de manejo cirúrgico nos primeiros 2 anos 

de vida caso essa opção não se concretize, a fim 

de preservar a fertilidade futura da criança 

(MACLELLAN & DIAMOND, 2006).

 

Quadro 25.3 Fatores de risco associados à criptorquidia  

Condições que aumentam o risco para criptorquidia  

Idade materna: menos de 20 anos e mais de 35 anos Síndrome de Down 

Exposição materna a pesticidas Parto pré-termo 

Fonte: Quadro elaborado pelos autores, a  partir MACLELLAN & DIAMOND, 2006. 

 

Exame neurológico 

A avaliação neurológica no paciente pediá-

trico deve ser minuciosa, levando em conside-

ração aspectos como duração dos sintomas, se 

ocorrem em episódios ou são constantes, se são 

estáticos, progressivos ou em resolução, se ge-

ram comprometimento nas atividades da vida 

da criança, podem também um padrão, tornan-

do possível pensar em algumas causas, descri-

tas na tabela Quadro 25.4 (MCMILLAN et al., 

2023). 
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Quadro 25.4 Alterações cerebrais e seus padrões clínicos 

Alterações no córtex cerebral Disfunção cognitiva e/ou convulsões 

Alterações no tronco cerebral 
Presença de diplopia, tontura, vertigem, disfagia, rouquidão ou equilíbrio 

prejudicado. 

Distúrbios cerebelares Alterações no equilíbrio e na coordenação do trono ou das extremidades. 

Distúrbios da medula espinhal 
Alteração da função motora e sensorial em determinadas regiões corporais, de 

acordo com o comprometimento nervoso da região medular. 

Distúrbios motores 
Existência de fraqueza nas atividades de andar, permanecer sentado ou em 

postura ortostática, agarrar ou elevar os braços ou pernas. 

Fonte: Quadro elaborado pelos autores, a  partir de (KOTAGAL & MORSE, 2020; CRAWFORD, 2022).  

 

É importante questionar se o infante já pos-

sui outros diagnósticos, se realiza ou realizou 

algum tratamento, com ou sem resposta, se faz 

uso de suplementos ou de fitoterápicos. Com is-

so, investiga-se o estado de saúde dos parentes 

de primeiro grau, a história familiar de con-

dições neurológicas, os distúrbios sistêmicos ou 

consanguíneos, e quando houver a presença de 

alterações neurológicas em parentes deve-se 

realizar uma genealogia, para mapear a pre-

sença da alteração na família. (CRAWFORD, 

2022). 

Ademais, é imprescindível analisar os fato-

res relacionados a gravidez, o perinatal e o neo-

natal evidenciadas no Quadro 25.5, que exibe 

fatores significativos para investigar as origens 

de disfunções neurológicas.  

 

Quadro 25.5 Fatores a serem investigados no período pré-natal e neonatal 

Pré-Natal 

Idade materna na gestação 

Histórico materno (abortos, partos, outras gestações) 

Revisão dos exames e testes laboratoriais, incluindo teste genético se tiver sido realizado, e de imagem. 

exposição durante a gestação de drogas ilícitas, álcool, radiação, infecções, doenças sistêmicas e a 

idade gestacional do feto no período da exposição. 

Quantidade de peso adquirido na gestação 

Movimentos fetais durante a gestação, se foram reduzidos ou exagerados 

Trabalho 

de parto 

e parto 

Idade gestacional no início do trabalho de parto, se foi espontâneo induzido ou cesáreo e se teve 

indicação de induzir ou realizar cesárea  

Qual era a apresentação no trabalho de parto, se foi necessário o uso de extração a vácuo ou com 

fórceps. 

Peso, comprimento, perímetro cefálico e APGAR em 1, 5 e 10 minutos ao nascer. 

Se teve necessidade de reanimação, cuidados intensivos neonatais e por quanto tempo, se teve outras 

complicações. 
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Período 

Neonatal 

Precisou de cuidados intensivos no período neonatal com uso de suporte ventilatório, oxigenoterapia, 

terapia vasopressora, reanimação, transfusão sanguínea ou oxigenação por membrana extracorpórea.  

Sinais de dificuldade na alimentação, na sucção, na deglutição. 

Presença de convulsões ou dificuldades no sono-vigília no primeiro mês. 

Fonte: Quadro elaborado pelos autores, a  partir (KOTAGAL & MORSE, 2020; SHARMA et al., 2022) 

 

No exame físico, a inspeção é a primeira 

etapa fundamental na análise, de modo que po-

de-se averiguar a ação espontânea da criança, 

nos braços de seus responsáveis ou em brinca-

deiras, que permitem avaliar a atenção, a coor-

denação motora grossa e fina, a capacidade de 

resolução de problemas, permitindo assim en-

contrar alterações como atrasos no desenvol-

vimento que associados a anamnese, fomenta-

ria um possível diagnóstico (CRAWFORD, 

2022). É fundamental avaliar os marcos do de-

senvolvimento infantil, como o sorriso social, o 

controle adequado da cabeça, ser capaz de sen-

tar, andar e balbuciar as primeiras palavras e 

frases de acordo com a idade da criança. O exa-

me dos nervos cranianos ocorre por testes sen-

soriais ou motores específicos, como descritos 

no Quadro 25.6, que podem indicar quais va-

riações neurológicas estão presentes (KOTA-

GAL & MORSE, 2020). 

Além disso, há achados de comprometi-

mento neurológico no exame físico de outros 

sistemas, de modo a indicar a necessidade de 

um exame físico detalhado para melhor diag-

nosticar o infante. 

 

Quadro 25.6 Teste dos pares cranianos e possíveis achados para diagnóstico  

I (olfatório) 

• Avaliar a presença de detectar o álcool ou hortelã -pimenta quando a criança é exposta 

aos aromas, que pode passar a detectar traumatismo cranioencefálico fechado, arrinencefalia ou 

holoprosencefalia em infantes. 

II (óptica) 

• Teste de acuidade visual 

• Campo visual 

• Resposta pupilar à luz 

• Pode detectar a síndrome de Horner ipsilateral, como resultado da desnervação simpá-

tica da pupila. 

• Fundoscopia  

• Opacidade pupilar deve-se investigar catarata de origem hereditária, infecções, intrau-

terinas congênitas ou distúrbios metabólicos. 

• Palidez no disco óptico pode indicar atrofia  

• Hipoplasia do disco óptico pode acompanhar a displasia septo-óptica, que pode asso-

ciar-se a insuficiência hipotalâmica e ao hipopituitarismo. 

• Mancha macular “vermelho cereja” está presente em distúrbios de depósito de lisos-

somos como a doença de Tay-sachs e a doença de Niemann-Pick. 

• coriorretinite que pode estar associada a infecções congênitas como citomegalovírus. 

• Hemorragias retinianas em forma de chama podem indicar Traumatismo cranioence-

fálico abusivo. 

• Degeneração Retiniana pode associar-se a distúrbios mitocondriais, como a síndrome 

da fraqueza muscular neurológica, ataxia e retinite pigmentosa. 

III (oculomotor), 

IV (troclear) e VI 

(abducente) 

• São importantes para a movimentação extraocular nos sentidos horizontais, verticais e 

oblíquos. 

• Podem ser testados a partir de uma fonte brilhante que a criança rastreia pelo olhar, 

podendo também ser um brinquedo colorido. 
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• Alguns achados e seus possíveis diagnósticos 

• Desvio para baixo e para fora - Paralisia do músculo oblíquo inferior (NC III). 

• Desvio lateral – Paralisia do reto medial (NC III) 

• Desvio para cima – Paralisia do reto inferior (NC III) 

• Desvio para baixo e para dentro – Paralisia do reto superior (NC III) 

• Desvio para cima e para fora - Paralisia do oblíquo superior (NC IV) 

V (trigêmeo) 
• Testa-se pelo toque leve em face e pela sensação na córnea e na conjuntiva, de modo 

a avaliar a força do músculo masseter. 

VII (facial) 

• A função do NC VII pode ser avaliada observando a simetria dos sulcos nasolabiais, 

avaliando a força dos músculos das pálpebras e avaliando a capacidade de franzir a testa sime-

tricamente. 

• Pode-se identificar lesões nucleares e infranucleares. 

VIII (vestibuloco-

clear) 

• A partir da emissão de sons suaves perto do ouvido do bebê, avalia -se a sua percepção 

do estímulo. 

• instabilidade postural, ataxia em marcha, vômitos e náuseas, mau controle da cabeça e 

nistagmo horizontal podem indicar disfunção do sistema vestibular. 

IX (glossofarín-

geo) e X (vago) 

• Avaliam a função da deglutição e do movimento do palato mole pela estimulação ao 

vômito. 

• Situação com salivação excessiva ou acúmulo, sugerem disfunção. 

• A rouquidão pode indicar distúrbio do nervo vago. 

XI (acessório espi-

nhal) 

• Avalia-se a função motora do trapézio ou esternomastoide, pelo teste que qualifica a 

elevação dos ombros e giro do pescoço contra resistência. 

• Alterações no padrão de fraqueza depende da localização da lesão, que pode ser peri-

férica ou central. 

XII (hipoglosso) 

• Solicita ao paciente que coloque a língua para fora, que em situações normais deve 

permanecer na linha média. 

• Indivíduos com lesões periféricas, a  língua é rechaçada para o lado parético. 

• Pode-se observar fasciculações na língua e apraxia oromotora. 

Fonte: Quadro elaborado pelos autores, a  partir de (KOTAGAL & MORSE, 2020; MCMILLAN et al., 2023; 

CRAWFORD, 2022). 

 

CONCLUSÃO 

 

Logo, percebe-se através desse estudo o pa-

pel imprescindível da semiologia em Genética 

Clínica a fim de estabelecer uma linha de re-

forço diagnóstico e de captação precoce de al-

terações que levem a suspeitas sindrômicas di-

versas, de modo a otimizar a integralidade, efe-

tividade e sustentabilidade de recursos da Rede 

de Atenção. Evidencia-se, portanto, a necessi-

dade de disseminar esse conhecimento entre 

profissionais multidisciplinares da área da sa-

úde, não somente restringindo à genética, a fim 

de avaliar o impacto a longo prazo dessas me-

didas no aprimoramento da qualidade diagnós-

tica desses pacientes, o que também abre de-

manda para novos estudos, agora sob óptica re-

trospectiva, relatarem os impactos positivos a 

longo prazo das medidas de educação continu-

ada em genética dentro da abordagem pediá-

trica. 
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