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APRESENTAÇÃO
A obra “Política, Planejamento e Gestão em Saúde” emerge como uma fonte de 

pesquisa robusta, que explora o conhecimento em suas diferentes faces, abrangendo 
diversos estudos.

Por ser uma área que investiga processos de formulação, implementação, 
planejamento, execução e avaliação de políticas, sistemas, serviços e práticas de saúde, 
a sua relevância no campo das ciências da saúde é indiscutível, revelando a multiplicidade 
de aportes teóricos e metodológicos, de caráter interdisciplinar, transdisciplinar e 
multiprofissional, influenciados por diferentes campos de conhecimento. 

No intuito de promover e estimular o aprendizado dos leitores sobre esta temática, 
os estudos selecionados fornecem concepções fundamentadas em diferentes métodos de 
pesquisa.

Constituído por dez volumes, este e-Book é composto por 212 textos científicos que 
refletem sobre as ciências da saúde, seus avanços recentes e as necessidades sociais da 
população, dos profissionais de saúde e do relacionamento entre ambos.

Visando uma organização didática, a obra está dividida de acordo com seis 
temáticas abordadas em cada pesquisa, sendo elas: “Análises e Avaliações Comparativas” 
que traz como foco estudos que identificam não apenas diferentes características entre 
os sistemas, mas também de investigação onde mais de um nível de análise é possível; 
“Levantamento de Dados e Estudos Retrospectivos” correspondente aos estudos 
procedentes do conjunto de informações que já foram coletadas durante um processo de 
investigação distinta; “Entrevistas e Questionários” através da coleta de dados relativos ao 
processo de pesquisa; “Estudos Interdisciplinares” que oferecem possibilidades do diálogo 
entre as diferentes áreas e conceitos; “Estudos de Revisão da Literatura” que discutem 
o estado da arte da ciência baseada em evidência sugerindo possibilidades, hipóteses e 
problemáticas técnicas para a prática clínica; e, por fim, tem-se a última temática “Relatos 
de Experiências e Estudos de Caso” através da comunicação de experiência e de vivência 
em saúde apresentando aspectos da realidade clínica, cultural e social que permeiam a 
ciência no Brasil.

Enquanto organizadores, através deste e-Book publicado pela Atena Editora, 
convidamos o leitor a gerar, resgatar ou ainda aprimorar seu senso investigativo no 
intuito de estimular ainda mais sua busca pelo conhecimento na área científica. Por fim, 
agradecemos aos autores pelo empenho e dedicação, que possibilitaram a construção 
dessa obra de excelência, e o trabalho aqui presente pode ser um agente transformador 
por gerar conhecimento em uma área fundamental do desenvolvimento como a saúde.

Boa leitura!

Luis Henrique Almeida Castro
Fernanda Viana de Carvalho Moreto

Thiago Teixeira Pereira
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RESUMO: A partir do desenvolvimento 
embriológico ocorre a formação do 
prosencéfalo, que originará o cérebro no final 
de sua diferenciação. Entretanto, erros podem 
acontecer, dando origem a diversas alterações 
anatômicas nessa nova forma de vida, como a 
Holoprosencefalia (HPC), em que dependendo 
de seu nível de gravidade pode acarretar em 
más formações encefálicas ou até mesmo na 
agenesia de ambos os hemisférios cerebrais, 
causando anormalidades em face, membros 
e diversas outras áreas do corpo humano. 
Desse modo, ao longo dos estudos realizados 
foi possível observar que filhos de pacientes 
diabéticas apresentam maior probabilidade de 
apresentar essa má formação encefálica, no 
entanto, por meio de Ultrassonografia, técnica 
de amniocentese e cariotipagem do código 
genético fetal, pode ser possível diagnosticar 
mais precocemente, buscando, assim, meios de 
reparo ou resolução para essa problemática.
PALAVRAS-CHAVE: “Holoprosencefalia”, 
“anormalidades” “congênitas”, “sistema nervoso 
central”.

THE IMPORTANCE OF EARLY 
DIAGNOSIS IN CASES OF 

HOLOPROSENCEPHALY (HPC): 
LITERATURE REVIEW

ABSTRACT: From the embryological development 
occurs the formation of the forebrain, which will 
originate the brain at the end of its differentiation. 
However, errors may occur, giving rise to several 
anatomical changes in this new way of life, such 
as holoprosencephaly (HPC), which depending 
on your level of gravity can result in poor brain 
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formations or even in agenesis of both hemispheres, causing abnormalities in the face, limbs 
and several other areas of the human body. Thus, throughout the studies, it was possible 
to observe that children of diabetic patients are more likely to have this brain malformation, 
however, through ultrasound, amniocentesis technique and karyotyping of the fetal genetic 
code, it may be possible to diagnose earlier , thus seeking means of repair or resolution for 
this problem.
KEY-WORDS: “Holoprosencephaly”, “congenital” “abnormalities”, “central nervous system”.

1 | 	INTRODUÇÃO
Durante o desenvolvimento fetal, há a formação do prosencéfalo ou encéfalo primitivo 

durante as 4 primeiras semanas da gestação, desenvolvendo o telencéfalo e o diencéfalo, e 
por fim, o cérebro. No entanto, alterações no decorrer desse desenvolvimento embriológico 
podem acarretar em anomalias que de acordo com sua gravidade torna a possibilidade de 
vida pós-parto, inexistente. Esse é o caso da Holoprosencefalia, definida como um complexo 
de deformidades polimórficas nos hemisférios cerebrais, causadas por falha na clivagem 
da vesícula prosencefálica, a qual se divide sagitalmente dando origem, de forma bilateral, 
em torno da quinta semana de gestação, às vesículas telencefálicas que formarão os dois 
hemisférios cerebrais. Por conseguinte, de acordo com o grau de severidade desses erros 
de desenvolvimento na HPC, pode ocorrer as seguintes gradações da doença: Alobar, 
tipo mais grave, em que os hemisférios cerebrais não se formam e associa-se às formas 
mais severas das anomalias faciais. Semilobar, cujos hemisférios cerebrais se formam 
parcialmente, constituindo assim a forma intermediaria dessa doença. Lobar, o tipo de maior 
prevalência e de menor gravidade, em que os hemisférios cerebrais estão completamente 
formados e as diferentes cavidades ventriculares, normais, são identificáveis. Diante disso, 
deformidades podem ser encontradas em pacientes com Holoprosencefalia como, ciclopia, 
nariz plano, fenda labial e palatinas mediana, hipo ou hipertelorismo, polidactilia pós-axial, 
defeitos genitais, vertebrais e redução do comprimento dos membros do indivíduo. 

2 | 	OBJETIVO
Este trabalho desenvolvido tem como principal objetivo detectar a importância do 

diagnóstico precoce em casos de Holoprosencefalia (HPC). 

3 | 	METODOLOGIA
Este tipo de estudo é uma revisão de literatura, em que foram utilizadas bases de 

buscas de artigos relacionados ao tema supracitado, incluindo artigo pioneiro para essa 
temática, como PUBMED e SCIELO, através das palavras-chave presente nos Descritores 
de Ciência da Saúde (DECs): Holoprosencefalia, Anormalidades Congênitas, Sistema 



 
Política, Planejamento e Gestão em Saúde 5 Capítulo 3 18

Nervoso Central. 

4 | 	RESULTADOS E DISCUSSÃO
A partir dos estudos realizados sobre Holoprosencefalia, pode-se observar que 

a incidência dessa anormalidade é variável, estimando-se um valor entre 1/10000 de 
recém-nascidos e que sua prevalência é 200 vezes mais frequente em crianças de mães 
diabéticas, estando relacionada com condições genéticas autossômicas recessivas 
ou ligadas ao sexo do indivíduo. Dessa forma, para que haja um diagnóstico correto e 
precoce, deve-se realizar investigações ultrassonográficas (USG) intrauterinas durante os 
pré-natais de forma sistemática e observando sempre o avanço no crescimento do feto, 
por meio do uso de USG com doppler e da ultrassonografia volumétrica (3D). Com isso, 
caso haja suspeita de anormalidades cromossômicas, utiliza-se a amniocentese, cuja 
técnica consiste na retirada de líquido amniótico do abdome materno para fins de análise, 
permitindo assim a determinação do cariótipo fetal e grande possibilidade de sucesso no 
diagnóstico prematuro desse tipo de malformação fetal. 

5 | 	CONCLUSÃO
Conclui-se então que por meio de Ultrassonografias obstétricas mensais, utilizando 

doppler ou USG volumétrica (3D), durante os pré-natais feitos regularmente, torna-se viável 
observar alterações morfológicas faciais ou corporais ao longo do desenvolvimento do feto 
e que com auxilio da amniocentese, torna-se viável a caracterização do cariótipo genético 
do paciente e da provável causa que acarretou a tal problemática.

1 | 	INTRODUCTION
During fetal development, the forebrain or primitive brain is formed during the 

first 4 weeks of pregnancy, developing the telencephalon and diencephalon, and at the 
end, the brain. However, changes in the course of this embryological development can 
lead to anomalies that, according to their severity, make the possibility of postpartum life 
non-existent. This is the case of Holoprosencephaly, which is defined as a complex of 
polymorphic deformities in the cerebral hemispheres, caused by failure in the cleavage 
of the prosencephalic vesicle, which splits sagittally giving rise bilaterally around the 
fifth week of gestational life to the telencephalic vesicles that will form the two cerebral 
hemispheres. Therefore, according to the degree of severity of these developmental errors 
in CHF, the following degrees of the disease may occur: Alobar, the most severe type, 
in which the cerebral hemispheres do not form and is associated with the most severe 
forms of facial anomalies. Semilobar, whose cerebral hemispheres are partially formed, 
constituting the intermediate form of this disease. Lobar is the most prevalent and least 
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severe type, in which the cerebral hemispheres are completely formed and the different 
normal ventricular cavities are identifiable. Therefore, deformities can be found in patients 
with Holoprosencephaly, such as cyclops, flat nose, lip and medial palate clefts, hypo or 
hypertelorism, post-axial polydactyly, genital and vertebral defects  and reduction in the 
length of the individual’s limbs.

2 | 	OBJECTIVE
This paper has as main purpose to detect the importance of early diagnosis in cases 

of Holoprosencephaly (HPC).

3 | 	METHODS
This study is a literature review. The research was conducted in research bases 

such as PUBMED and SCIELO, searching for articles related to the mentioned theme, 
including a pioneering article on this subject, using the keywords according to the Health 
Sciences Descriptors (DECs): Holoprosencephaly, Congenital Abnormalities, Central 
Nervous System.

4 | 	RESULTS AND DISCUSSION
According to the studies carried out on Holoprosencephaly, it can be observed 

that the incidence of this abnormality is variable, estimating a value between 1/10000 of 
newborns and that its prevalence is 200 times more frequent in  diabetic mothers` s children, 
being related with autosomal recessive genetic conditions or linked to the individual’s sex. 
Thus, for a correct and early diagnosis, intrauterine ultrasound investigations (USG) should 
be performed during prenatal care in a systematic way and always observe the growth 
progress, through the use of USG with doppler and volumetric ultrasound (3D). Moreover, if 
chromosomal abnormalities are suspected, amniocentesis is used, a technique that removes 
amniotic fluid from the maternal abdomen for analysis purposes allowing the determination 
of the fetal karyotype and a great possibility of success in the premature diagnosis of this 
type of fetal malformation.

5 | 	CONCLUSION
It was concluded that, through monthly obstetric ultrasounds, using doppler or 

volumetric USG (3D), during the prenatal care performed regularly, it is possible to alter facial 
or corporate morphological changes during development and with the aid of amniocentesis, 
it is feasible to characterize the patient’s genetic karyotype and is likely to cause a thamatic 
problem.
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