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Ola, prezado(a) colega.

O curso Aconselhamento Genético em
Medicina Genémica tem como objetivo
treinar enfermeiros e médicos para a
inclusdo de participantes no projeto
"Saude de precisao: correlacdo entre
perfil genémico, epidemiolégico,

clinico e familiar em cancer e doencas
cardiovasculares”, considerando as fases
de recrutamento, coleta e registro de
dados clinicos, familiares e moleculares,
bem como o processo de consentimento
informado e aconselhamento genético

Este curso faz parte de um projeto maior,
o Mapa Genoma Brasil — Medicina de
Precisao em Oncologia e Cardiologia

no SUS, que visa, numa de suas etapas,
desenvolver um processo de qualificacao
técnica de equipes que atuam na atencao
basica e especializada do SUS para

o conhecimento, a identificacdo e o
encaminhamento de individuos sob risco
de cancer e doencas cardiovasculares
em razao da predisposicao hereditaria.

Bons estudos!

Equipe Mapa Genoma Brasil
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1. O Projeto Genoma Humano e suas
consequéncias para a saude

Uma das consequéncias do Projeto Genoma Humano foi o desenvolvimento do
sequenciamento do DNA em larga escala e, com isso, @ melhor compreensao dos
fenémenos moleculares, com a possibilidade de uso para prevencao, diagndéstico e
tratamento das condicbes genéticas.

O Instituto Nacional de Pesquisas do Genoma Humano (INPGH) apresenta 15 maneiras
pelas quais a gendmica influencia nossas vidas, como podemos ver na figura 1.
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Figura 1 - Quinze maneiras pelas quais o genoma influencia nossas vidas.
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A maioria das doencas é causada por

uma interacdo complexa entre os genes

e 0 ambiente, bem como pela influéncia

de experiéncias, valores e crencas do
individuo. Com isso, a abordagem da
genética e da gendmica no cuidado a saude
ganha uma perspectiva mais ampla.

Além de doencas raras hereditarias, outras
mais comuns, como diabetes, cardiopatias,
cancer, asma e Alzheimer, apresentam um
componente genético que, associado a
exposi¢coes ambientais, pode reduzir ou
aumentar a prevaléncia em determinada
populacao.

Um dos maiores beneficios do
reconhecimento do componente

genético em doengas é a possibilidade

de prevencdo. Um exemplo classico é a
fenilcetonuria, doenca rara causada por
variantes patogénicas — altera¢des no
gene associadas a doenca — no gene
PAH, que leva ao acimulo do aminoacido
fenilalanina no sangue, formando corpos
cetdnicos que sao excretados na urina.
Também se observa baixa concentracao
da tirosina. A heranca da fenilcetonuria

€ autossOmica recessiva, Ou seja, para a
manifestacdo da doenca, o individuo deve
herdar as duas copias dos genes alterados
— no caso, de pais portadores.

O actimulo da fenilalanina causado

pela dieta leva a deficiéncia intelectual
grave, epilepsia, alteracdes psiquiatricas

e da pigmentacdo da pele, dos olhos e

do cabelo, bem como a eczema e odor
caracteristico. A dieta terapéutica impede

a progressao dos sintomas. Assim, o
diagndstico precoce é fundamental para a
reducdo da morbidade. (2) O rastreamento
da fenilcetonuria esta incluido no programa
de triagem neonatal. (3)

Outro exemplo é o fato de uma variante
patogénica no gene MLH1, um dos
relacionados com a Sindrome de Lynch,
predispor o individuo a um risco de cancer
de célon de até 61% — em comparagao
com 4,2% da populacao geral —, o que
leva a recomendacdo de colonoscopias
anuais a partir dos 20-25 anos, de modo
a permitir a retirada de adenomas (lesdes
pré-neoplasicas) e o diagndstico precoce
de cancer. (4)

O diagnostico de patologias genéticas tem
implicacdes para o individuo e a familia.
Além disso, a identificacdo de alteragoes
genéticas tem consequéncias que nao se
restringem ao contexto saide-doenca. O
individuo e a familia devem compreender
as alteracOes genéticas para tomar medidas
adequadas ao seu estado de saude. Nesse
contexto, o aconselhamento genético pode
proporcionar beneficios ao individuo, a

familia e a comunidade.




2. Historico

e Definicao do
Aconselhamento
Genético

Ha registros de recomendacdes baseadas
em perfil genético, muito antes do
reconhecimento do papel do DNA e

dos testes genéticos. No Talmud, livro
religioso judaico, hd uma orientacao de
que meninos com irmaos que sangraram
na circuncisao devem ser dispensados
do procedimento. Essa observacao esta
ligada ao reconhecimento da hemofilia
nas familias, condicao com heranga
associada ao cromossomo X, que
aumenta o risco de sangramento. (5)

O aconselhamento genético (AG) tem
suas raizes na genética humana, na
teratologia, na psiquiatria, na embriologia
e na obstetricia. (6) No século XX,

a hereditariedade foi considerada
responsavel ndo s por uma série de
doencas, mas também por problemas
sociais, como pobreza e crime. Assim, o
publico e profissionais de saide desejavam
que as "descobertas” da genética fossem
usadas para melhorar a humanidade. (5)

O movimento eugénico exerceu grande
influéncia sobre o aconselhamento
genético (AG). Gregos, celtas e
fueguinos (indigenas da América do Sul)
eliminavam pessoas com deficiéncias,
malformacdes ou muito doentes. (7)

No inicio dos anos 1900, muitos estados
norte-americanos instituiram leis que
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tornavam a esteriliza¢ao obrigatoéria para
"doentes mentais”. Ndo era realizado
consentimento informado, e mais de

60 mil pessoas foram esterilizadas

sem concordancia. Grupos étnicos
considerados inferiores nao tinham
entrada permitida, e, nos anos 1930,
essas ideias eram aceitas ndo so nos
Estados Unidos, como também em paises
da Europa, como o Reino Unido. (5)

Em 1909, Karl Pearson editou The treasury
of human inheritance, publicada pelo
Laboratorio Frances Galton, do National
Eugenics de Londres. O livro reuniu
fotografias, exames, heredogramas

e descricdes clinicas de uma série

de condicdes clinicas, como fenda
palatina, hemofilia e baixa estatura.
Também foram incluidos capitulos
sobre habilidade e insanidade. Pearson
acreditava que o livro seria (til a
patologistas, bidlogos e eugenistas. (6)

Galton definiu eugenia como o estudo
dos agentes sob o controle social que
podem melhorar ou empobrecer as
qualidades raciais das futuras geracoes,
fisica ou mentalmente. No livro Hereditary
talent and genius, de 1865, o autor

afirma que a inteligéncia é hereditaria e
nao sofre influéncia do ambiente. (7)

A Eugenics Society foi fundada em Londres,
em 1908, com o objetivo de defender

as ideias eugénicas. Em varios paises da
Europa (Alemanha, Franga, Dinamarca,
Tchecoslovaquia, Hungria, Austria, Bélgica,
Suica, Unido Soviética, entre outros) e das
Américas (Estados Unidos, Brasil, Argentina
e Peru) surgiram sociedades semelhantes.
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Figura 2 - Logotipo da Segunda Conferéncia Internacional
de Eugenia.

A eugenia trazia como proposta a
"higiene ou profilaxia social”, a qual
tinha o objetivo de impedir o surgimento
de pessoas com doencas consideradas
hereditarias. Ela incluia a eliminacao

de individuos com doencas fisicas

ou mentais incapacitantes (7).

O movimento eugénico foi abracado
com entusiasmo na Alemanha e
ganhou proporc¢des inimaginaveis
quando os alemaes passaram a
utiliza-lo como justificativa para a
eliminacdo de milhdes de pessoas
durante a Segunda Guerra Mundial.

O distanciamento da eugenia classica se
iniciou em 1930, mas de forma timida. A
filosofia eugénica permaneceu ainda por
décadas ap6s 1940. (6) A compreensao

das raizes histéricas do AG, com origem na
eugenia, é importante porque pode estar
relacionada com a relutancia de algumas
pessoas em buscar o AG, uma vez que nao
desejam saber que a condi¢do genética esta
ligada a uma “histéria familiar ruim” (5).

A primeira clinica de AG foi aberta nos
Estados Unidos, em 1940, no estado do

Michigan. No Reino Unido, a primeira
foi inaugurada em 1946, no Hospital
for Sick Children, em Londres (8).

O desenvolvimento da genética médica
foi influenciado diretamente pela
eugenia, pois existia uma sobreposicao
de interesses nas anomalias congénitas
e em problemas de desenvolvimento.

E necessario compreender a influéncia
da eugenia na genética médica e,
portanto, no AG (6). Duas epidemias de
defeitos congénitos contribuiram para

o desenvolvimento da dismorfologia.
Ainda que a epidemia de rubéola e o0 uso
da talidomida tenham gerado defeitos
congénitos ndo genéticos, eles foram
criticos para a compreensao da embriologia
e de muitas doencas genéticas (6). Os
primeiros textos sobre genética médica
e AG foram publicados por Roberts,

em 1940, e Reed, em 1955. (6).

Podemos verificar dois polos no AG: aquele
com foco primario no estabelecimento

do diagndstico, na determinacao de
recorréncia e em estratégias para a reduc¢ao
do risco, e aguele que é um processo de
compartilhamento de informacao que
também busca acessar questdes emocionais
induzidas pelo risco de doenca genética (6).
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Na década de 1960, Robert Tips e
colaboradores publicaram artigos que
reconheciam o papel dos componentes
sociais e psicologicos no AG. No final

da década de 1970, Kessler integrou o
componente psicologico no AG. O artigo de
Targum, em 1981, auxiliou na introdugao
da psicoterapia na pratica do AG (6).

Nos Estados Unidos, a profissdo de
conselheiro geneticista teve origem

nos movimentos sociais e com o
reconhecimento da visao do paciente como
pessoa, e ndao como doenca. O primeiro
programa de AG foi estabelecido no Sarah
Lawrence College, ao norte de Nova York. Os
fundadores do programa ndo tinham treino
formal em genética médica, e o programa
estabeleceu parceria com departamentos
de genética médica na area (6,8).

Inicialmente, os conselheiros geneticistas
trabalhavam sob a supervisao de médicos
geneticistas. Com o tempo, eles se
tornaram mutuamente dependentes,
porém alguns buscaram independéncia no
atendimento. Dessa forma, os conselheiros
geneticistas se estabeleceram como
profissionais que abordam as necessidades
sociais, emocionais e educacionais
referentes as questdes médicas. (6)

Definicao do
Aconselhamento Genético

Em 1947, Sheldon Reed estabeleceu

o termo “aconselhamento genético”,
determinando que o AG deveria incluir:
conhecimento sobre genética humana;
respeito a sensibilidade, atitudes e
reacoes do cliente; e educacgdo para
fornecer informagdo genética. (5)

Em 1975, o AG foi definido pela American
Society of Human Genetics como um
processo de comunicacao que lida com
problemas associados a ocorréncia ou

a0 risco de uma doenca genética na
familia. Esse procedimento é realizado
por um profissional treinado para ajudar
o individuo ou a familia a compreender
os fatos médicos, incluindo diagnostico,
prognostico e manejo disponivel; avaliar
de que modo a hereditariedade contribui
para a doenca e o risco de recorréncia nos
familiares; conhecer as alternativas para
lidar com o risco de recidiva; escolher

a acao apropriada a risco, objetivos
familiares e padrdes éticos e religiosos,
agindo de acordo com esses padrdes; e
adotar o melhor ajuste a doenca (9).
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Em 2001, Biesecker e Peters
propuseram que o AG fosse um
processo psicoeducacional centrado
na informacao genética. Trata-se de um
relacionamento terapéutico estabelecido
entre profissionais e pacientes no qual
estes sao ajudados a compreender a
informacao genética. A autodeterminagao
€ promovida para melhorar sua adaptacao
ao longo do tempo. O objetivo é
aprimorar a habilidade do paciente para
usar a informacao genética de maneira
significativa, minimizando a angustia e
aumentando o controle pessoal. (6)

Em 2006, a National Society of Genetics
Counselors (NSGC) publicou a defini¢do
de AG, que, segundo a instituicao, é

0 processo de auxiliar as pessoas a
compreender e adaptar implicacoes
médicas, psicologicas e familiares a
doenca genética, envolvendo: (10)

* Interpretacdo do historico médico
e familiar para acessar a chance de
ocorréncia e recorréncia da doenca.

* Educacdo sobre heranca, teste, manejo,
preven¢ao, recursos e pesquisa.

1947

Sheldon Reed

Conhecimento sobre
genética humana;
respeito a sensibilidade
atitudes e reacdes do
cliente e a educagao
para fornecer
informagdo genética.

2001

Biesecker e Peters

"Processo
psicoeducacional
centrado na informacao
genética.”

1975

American Society of
Human Genetics

"Processo de
comunicagdo que
lida com problemas
associados com a
ocorréncia ou risco
de ocorréncia de uma
doenca genética na
familia.”

2006

American Society of
Genetics Counselor

"Processo para
auxiliar as pessoas
a compreender e
adaptar as implicacoes
médicas, psicologicas
e familiares a doenca
genética.”

* Aconselhamento para promover
escolhas e adaptacdo ao risco
a condicdo genética.

Nessa definicdo, percebe-se o AG como um
modelo psicoeducacional que considera as
respostas afetivas e cognitivas a informacao
genética, influenciando a interpretacao
dessa informacdo. A figura 3 apresenta as
definicoes de AG apresentadas neste texto.

10

Figura 3 - Definicao de AG segundo Reed, ASHG, Biesecker

e Peters e NSGC. Fonte: (5,6,10).
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O AG é um processo, o que significa que
ocorrera em periodo varidvel, mas que
deve permitir ao individuo assimilar
gradualmente a complexidade das
informacoes. Trata-se de um método
interativo, no qual o profissional de
salde se relaciona com o individuo

e com énfase na autonomia desse
individuo no processo decisorio. Ele
deve oferecer suporte psicoterapéutico
para ajudar o individuo a encontrar
formas adequadas de enfrentamento

e ser realizado por profissionais
preparados para o cuidado genético.

O AG é complexo e conta com informacodes
sensiveis, por isso deve ser apresentado
pelos profissionais de saude de forma
relevante e adaptada as necessidades

de cada paciente. Seu objetivo é

estimular a habilidade do paciente em
utilizar a informacao genética de forma
significativa, a fim de reduzir o impacto
emocional e aumentar o controle pessoal,
facilitando o processo decisorio.

A informacao genética

tem impacto sobre os
membros da familia,
os relacionamentos e a

dindmica familiar.

11
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3. Competéncias em
geneética e gendmica
para Médicos e

Enfermeiro

Com base numa revisao bibliografica,
encontramos artigos que abordam as
competéncias dos profissionais de saude

em genética e gendmica.

O quadro 1 apresenta os artigos utilizados

neste documento.

4 .. . )
Referéncia Descricao
Calzone et al. (2002) (11) Apresenta as competéncias do enfermeiro especialista em oncologia
nos Estados Unidos.
Centers for Disease Control | Apresenta as competéncias para profissionais atuantes na satde
and Prevention (2001) (12) | publica nos Estados Unidos.
Engstrom et al. (2005) (13) Apresenta as competéncias para profissionais atuantes na salde
g ’ publica nos Estados Unidos.
Greco e Salveson (2009) (14) | Apresenta as competéncias para enfermeiros nos Estados Unidos.
Apresenta as competéncias na National Coalition for Health
Jenkins et al. (2001) (15) Professional Education in Genetics (NCHPEG), dos Estados Unidos,
para todos os profissionais da salde.
Jenkins e Calzone (2007) (16) | Apresenta as competéncias para os enfermeiros nos Estados Unidos.
. Apresenta as competéncias para enfermeiros, parteiros e visitadores
Kirk (2003) (17)
de saude no Reino Unido.
(18) Apresenta as competéncias em genética e gendmica para médicos
Reynolds (1999) assistentes nos Estados Unidos.
Reynolds (1999) (18) Apresenta as competéncias dos aconselhadores genéticos na Australia.
- J

Quadro 1- Competéncias em genética e gendmica para os profissionais da salde.

12
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Ao consultar esses artigos, verificamos que as competéncias em genética e genémica para
os profissionais de saude nao especialistas sao:

* |dentificar os proprios limites de conhecimento

em genética e gendmica, compreendendo quando

4 1) Levantar e interpretar )
historia de salide, médica, de
desenvolvimento e reprodutiva do
individuo e da familia.

atitudes e valores pessoais podem influenciar o

cuidado prestado aos pacientes.

2) Determinar o modo de

* Compreender a terminologia basica em genética. heranca e o risco de ocorréncia
e recorréncia de condigdes
» Compreender o papel da genética e de outros genéticas e defeitos congénitos.
_ ) 3) Explicar etiologia, historia
fatores na manutencao da saude, bem como na natural, diagnéstico e manejo de
) B ) B condigdes genéticas e defeitos

manifestacdo, na modificacdao e no tratamento da congeénitos.
doenga. 4) Interpretar e explicar o

resultado de testes genéticos e

. . . . outros exames.
* |dentificar individuos que se beneficiem

5) Realizar avaliagdo psicossocial

de informacdo genética e teste genético, para identificar aspectos
. . L. emocionais, sociais, educacionais
encaminhando-os para servicos especializados. e culturais.

. . . - 6) Avaliar as respostas de
* Compreender a utilidade, as implicacdes, os individuo ou familiares  condicao

. _ . - . - genética ou ao risco de ocorréncia.
riscos, os beneficios e as limita¢cdes da informacao

7) Fornecer aconselhamento

em genética e gendmica, assim como no teste centrado no individuo e
orientacdo antecipatoria.

genetlco. 8) Promover decisdo informada
para teste genético, manejo,
* Realizar avaliagao de saude que incorpora o reproducao e comunicagao aos
familiares.
conhecimento sobre os fatores genéticos na 9) Identificar e usar recursos da
. N comunidade que podem oferecer
determinacdo da doenca. suporte médico, educacional,
financeiro e psicossocial.
* Reconhecer a importancia em adequar a 10) Fornecer documentos escritos
. N o L . do AG para familiares e outros
informacdo genética a lingua, a cultura e ao __ profissionais. )

conhecimento do paciente. Quadro 2 - Competéncias do American

Board of Genetic Counseling (21).
e Defender o direito dos clientes a decisao

informada e a a¢ao voluntaria.

Como mostra o quadro 2, o American Board of Genetic Counseling estabeleceu, em 1994,
um consenso para identificar um conjunto minimo de competéncias para a pratica do AG
(20,21).

13
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Ao considerar a complexidade da informacdo genética, percebemos a necessidade

de desenvolver competéncias entre os especialistas em oncologia e cardiologia.

A figura 4 apresenta as competéncias em genética e gendmica de médicos e enfermeiros.

Neste curso, nosso objetivo principal é instrumentaliza-los para a pratica do AG no
contexto do Projeto Mapa Genoma Brasil, 0 qual inclui o suporte da equipe do Proadi.

/ Coletar dados, em processo\

sistematico e continuo, devendo

incluir, mas ndo se limitar a:

achados fisicos e dimorfismos

condigao hereditarias, informacao
sobre testes genéticos ou

Elaborar heredograma,

pelo médico.

h‘{tor‘a farinhar de, no minimo, utilizando simbolos padronizados
trés geracoes; f§t0r95 d‘? rsco na construgdo, para utilizagdo no
hereditarios e ndo hereditarios, processo de avaliacio de risco,

- diagnostico e seguimento do
associadas a uma doenga ou plano terapéutico, estabelecidos

gendmicos, bem como respostas

K aos medicamentos. /

Realizar a interpreta¢do de

procedimentos de triagem,
exames laboratoriais,
patolégicos e moleculares
relevantes para o estado
atual do paciente.

Realizar o diagnoéstico e
estimar de forma
apropriada o risco

genético, considerando

achados da avaliacao
fisica, laboratorial,
patolégica, e da historia
pessoal e familiar de
salde.

Competéncias
Comuns aos
Médicos e
Enfermeiros

Competéncias
Especificas do
Médico

Estabelecer um plano
terapéutico e de
seguimento para o
individuo e familia,
considerando a avaliacao
de risco e o resultado do

Competéncias
Especificas do
Enfermeiro

teste genético.
NS / (

Aplicar nas decisdes sobre o manejo da
informacao genética, aconselhamento

/ Implementar a \

sistematizacao da
assisténcia de enfermagem
que considere o
diagnostico, estimativa de
risco genético e plano
terapéutico estabelecidos
pelo médico.

Educar individuos e
familias sobre os riscos,
beneficios e limitacdes do
teste genético, com a
identificacdo de barreiras
(psicossocial, letramento,
financiamento e crencas
culturais, acesso ao
sistema de salde) que
afetem a comunicagdo
efetiva

Compreender como
achados da avaliacao
fisica, laboratorial,
patologica, histéria pessoal
de sadde e familiar podem
indicar um risco
aumentado de
desenvolvimento de
doencas em razao de

\alteragées genéticas.j

genético, teste genético e tecnologias

Verificar, no contexto do
aconselhamento genético, o
nivel de compreensao dos
pacientes sobre o resultado do
teste genético, esclarecendo
ddvidas sobre os possiveis
resultados e o plano terapéutico
estabelecido pelo médico.

moleculares, os principios de autonomia,
beneficéncia e ndo maleficéncia,
considerando as politicas de protecdo dos
dados, confidencialidade e privacidade.

Figura 4 - Competéncias especificas em genética e gendmica para enfermeiros especialistas.

14



Caracteristicas do
Conselheiro Geneticista

A pratica do AG explora o direito do
paciente a op¢bes para mitigar ou
tratar condi¢oes genéticas ou ameacgas
a saude. Assim, os profissionais que
atuam na area devem considerar a
garantia dos direitos humanos. (6)

No AG, é importante que garantir os
recursos para que o individuo tenha uma
decisdao informada, com capacidade para
ressignificar os desafios em sua vida.

Com base nos meio disponibilizados,
devemos acreditar que o individuo tem
condi¢Oes de tomar a decisao mais
adequada aos seus interesses, preferéncias

e expectativas. (6) Os profissionais devem

=
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compreender que o individuo é capaz de
atuar como educador da familia, levando a
informacdo obtida no processo de AG (6).

O conhecimento é percebido como
mecanismo para encontrar o controle da
situacdo. Quando o individuo percebe que
conta com poucas informagdes ou com
dados inconsistentes sobre sua condi¢ao
genética, pode se sentir mais vulneravel
no relacionamento com o profissional (6).

O AG tem como um de seus objetivos
avaliar a compreensdo da informagao
genética pelo individuo. Sabemos que
a percep¢ao de risco é formada por um
componente subjetivo e que pode nao
corresponder 30 risco objetivo. Além
disso, o profissional deve considerar
que a informacdo deve ser dividida em
blocos para facilitar a aprendizagem (6).
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4. O AG como
processo

Como vimos, o AG é uma metodologia
psicoeducacional para que o individuo
compreenda e se adapte a condicao
genética ou ao risco de condig¢ao
genética, adotando as medidas mais

adequadas para a sua situacao de
salde, considerando a tomada de
decisdo informada e a autonomia.

A hipétese diagnostica ou o diagnostico

de uma sindrome ou condicao genética

€ realizada pelo médico, assim como a
solicitacao de exames. O AG, no entanto,

é um processo que pode ou ndo conter

a avaliacao do médico, a depender da
estrutura da instituicdo e da disponibilidade
dos profissionais da equipe.

A figura 5 apresenta o processo de
aconselhamento genético com as

fases que discutiremos a seguir.

|_|_|D Dpd : :@g:o
@
000 =L >
( N\ N\ N\ ( N\ ([ )
I L Divulgagéo do
Avaliacdo da histéria Utilizacao de Ind|caga’o.do teste resultado do teste Planejamento do
I, modelos de genético e o ’
pessoal, familiar, e oo . . ~ genético e seguimento de
~ estimativa de risco discusséo das . ~
constru¢do do o S discusséo das acordo com o
e probabilidade de implicacbes do T
heredograma. ~ implicacbes do resultado do teste.
mutacéo. teste.
resultado.
G /L /L J L J J

Aconselhamento genético pré-teste Aconselhamento genético pos-teste

Figura 5 - Processo de aconselhamento genético.
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Durante todo o processo de AG, deve-se
observar como o paciente se comporta
diante das informacdes e dos resultados
do teste genético. Todos os profissionais
de saulde estao envolvidos essa

etapa. Ao identificar pacientes que se
beneficiem do AG, é necessario realizar o
encaminhamento, reforcando a importancia
dessa avaliagao.

Ao estabelecer um plano terapéutico de
acordo com o relatério fornecido pelas
equipes de AG, o profissional de saude
esta se vale da informacdo gendmica para
subsidiar a pratica clinica. O inicio do
processo de AG se da pela identificacao
de individuos e familias que possam se
beneficiar dele. Essa é uma competéncia
que deve ser desenvolvida por todos 0s
profissionais, independentemente do nivel
de atencdo a saude.

Identificacao de Individuos
que Podem se Beneficiar do
AG

Se um dos objetivos do AG é a
“interpretacdo do historico médico e
familiar para acessar a chance de ocorréncia
e recorréncia da doenga” (Resta et al,,
2006), o processo busca estratificar o risco
de desenvolver uma condicao genética.

Os profissionais de saude, em todos os
niveis de atencdo, devem identificar os
individuos que se beneficiam do AG e do
teste genético.

Aidentificacdo de pacientes e familias que
se beneficiam do AG se da pela observacao
de caracteristicas da histéria de saude e da
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familia do paciente. Algumas organizagoes
apontam “"bandeiras vermelhas” para esse
encaminhamento. E importante considerar
pacientes com defeitos congénitos,
apresentacdes incomuns, doencas raras,
atraso no neurodesenvolvimento ou
degeneracdo, além de histoéria familiar de
condi¢des semelhantes.

Um dos fatores mais indicativos para o AG
é 3 historia familiar. Parentes de primeiro
grau (pais, irmdos e filhos) ou individuos
em multiplas geracbes com a mesma
condicdo podem indicar um padrao de
transmissao da condi¢do associada a uma
alteracdo genética. E necessério lembrar, no
entanto, que a auséncia de historia familiar
nao descarta a etiologia genética de uma
condicdo (Beery et al,, 2018).

Além da historia familiar, no quadro 3,
apresentamos outras bandeiras vermelhas
para encaminhamento ao AG (Beery et al,,
2018).
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Grupo de anormalidades congénitas — Varia¢oes anatdbmicas sao
comuns, porém duas ou trés anomalias podem indicar sindrome com
etiologia genética.

Apresentacao excepcional de doengas comuns — Doenca cardiovascular ou
cancer com idade ao diagnostico abaixo da observada na populacao; reagoes
graves a infeccdo ou ao estresse metabolico; abortos recorrentes; tumores
bilaterais em 6rgaos pares ou multiplos tumores num mesmo individuo.

Atraso no neurodesenvolvimento ou degenera¢dao — Atraso ou regressao no
desenvolvimento em crianc¢as ou deméncia em idade precoce.

Doencas excepcionais (raras) — Tumores de topografia (feocromocitoma)
ou tipo histolégico (carcinoma medular de tireoide); maltiplos pélipos
intestinais; neurofibromas plexiformes; exostoses maltiplas.

Valores laboratoriais surpreendentes — Altera¢des de exames laboratoriais
podem indicar distirbios metabdlicos relacionados a uma sindrome.

Quadro 3 - Bandeiras vermelhas para encaminhamento ao AG.

O que podemos observar na historia pessoal e familiar de salde para identificar as
bandeiras vermelhas citadas acima? Na anamnese, o profissional de sadde precisa avaliar
alguns pontos-chave para reconhecer individuos e familiares que podem se beneficiar do
AG. Na figura 6, apresentamos o acrénimo “finar” com as questdes para a anamnese.

HISTORIA  Familiar
Idade jovem ao diagnéstico
FATORES Nao genéticos
Anomalias
\CONDIQC)ES Raras

Figura 6 - Perguntas que devem ser
realizadas na anamnese para permitir a
identificacao de pacientes que podem se
beneficiar do encaminhamento ao AG.
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Como encaminhar para o AG

Apos identificar os pacientes que

se beneficiam do teste genético, o
profissional de saude deve fazer o
encaminhamento para a equipe de AG,
cujo servico deve estar disponivel.

Ao encaminhar o paciente, deve-se orienta-
lo quanto ao que sera realizado e aos
profissionais que fardo a investigacado.

A historia pessoal e familiar é essencial

no AG; portanto, é fundamental pedir ao
paciente que organize as informacoes e,

se possivel, anote num papel os dados
sobre os familiares, a fim de permitir

a construcdo do heredograma (Beery

etal, 2018). E importante envolver

a equipe que cuida do paciente no
encaminhamento, reforcando os beneficios
que ele pode ter com o procedimento.

E fundamental acompanhar o
encaminhamento e verificar se o paciente
tem ciéncia de todo o processo, reforcando
que se trata de informacao confidencial e
que ele tem autonomia para determinar
quais pessoas terdo acesso as informacodes.

Componentes do
Modelo de Pratica no
Aconselhamento Genético

O AG estd diretamente ligado ao
comportamento e aos estados de saude e
doenca. Assim, € necessario compreender
a psicodinamica e os principios de
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funcionamento interpessoal (Veach et
al.,, 2018). Para conduzir o AG de forma
adequada, deve-se adotar um modelo
de pratica, que define os objetivos,

as estratégias e os comportamentos
que guiam a pratica. Esse modelo
responde as seguintes questdes:

Qual é o padrao tedrico que
da suporte a pratica?

. Quais sao os objetivos da pratica?

Como sabemos que
atingimos os objetivos?

. Como avaliar o servi¢o?
Como melhorar o servigo?

Como ensinar a pratica?

O modelo de pratica escolhido neste
curso é o de engajamento reciproco.

Modelo do Engajamento
Reciproco

O modelo de engajamento reciproco
(MER) sera uasdo neste curso para

dar suporte tedrico a compressao do
processo de AG (Veach et al,, 2007;
2018). Esse modelo demonstra como o
relacionamento entre paciente e equipe é
central para o AG. O termo “reciproco” se
refere ao elemento do modelo, enquanto
"engajamento” se refere a participacao
do individuo e da equipe no processo

de AG (McCarthy Veach et al,, 2018).
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O modelo apresenta cinco principios (LeRoy et al., 2010;
Veach et al,, 2007), os quais estdo listados abaixo:

1. Ainformacdo genética é a chave — A razao
primaria para o individuo buscar o AG é obter
informacao sobre o risco de uma condigao
genética, de modo que essa informacgao
é fundamental para a compreensao e o
enfrentamento da condi¢ao genética ou risco.

2. Orelacionamento é importante para o AG —
A relacdo entre equipe do AG e individuo e
familia é preponderante para ele compreender a
informacao genética e usa-la no processo decisorio.
A qualidade do relacionamento desenvolvido é
tdo importante quanto a informacdo genética.

3. Aautonomia do individuo deve ser apoiada
— Uma vez que ele compreende a informacao
genética, é capaz de tomar decisdes. A equipe
de AG participa ativamente do processo,
trabalhando com as caracteristicas de individuos
e familias para facilitar as decisdes informadas.

4. O individuo é resiliente — A maioria dos
pacientes é capaz de apresentar e enfrentar as
situacoes quando recebe suporte emocional e
psicologico, além de informacao relevante.

5. As emoc¢oes fazem a diferengca — Devemos
reconhecer o papel das emoc¢oes no processo de
AC. Elas sdo significativas para o enfrentamento
de uma condicao genética e um fator-chave para a
compreensdo da informagdo genética e a tomada
de decisoes, influenciando a disponibilidade para
decisdes, o desejo por autonomia e a resiliéncia.

A partir dos cinco principios foram estabelecidos
17 objetivos, estratégias e comportamentos,
que estao apresentados no Quadro 4.
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Objetivos

Estratégias

Comportamentos

Principio: Informagao genética é chave

Informar o paciente

Avaliar nivel letramento do paciente.
Avaliar estilo de processo decisorio.

Questoes abertas e fechadas para identificar
a histéria e determinar o que o paciente
compreender.

A equipe do AG sabe qual informagao
transmitir

Avaliar nivel de letramento em saulde.

Questdes abertas e fechadas para determinar
a compreensao do paciente.
Repetir informagao.

A equipe do AG apresenta a informacgdo
genética

Comunicagdo dialogica.
Uso de recursos visuais.

Explicar os materiais utilizados.
Usar linguagem que o paciente compreenda.

O paciente ganha novas perspectivas

Avaliar compreensao do paciente.

Questoes abertas e fechadas para saber o
significado da informacdo para o paciente.

Principio: O relacionamento é fundamen

tal para 0 AG

Equipe do AG e paciente estabelecem
uma ligacao

Escuta ativa.

Reflita sobre o que o paciente fala e como
se expressa; resuma as falas do paciente;
refaga as falas, e use linguagem nao verbal
acolhedora.

As caracteristicas do AG influenciam o
processo de forma positiva

Comportamento ético.
Reconhega o impacto da sessao.
Mantenha objetividade.
Mantenha limites.

Autocuidado.

Supervisao de pares.

Autodeclaracdo; solicite e forneca
feedback.

Principio: A autonomia do individuo deve apoiada

Estabeleca um contrato de trabalho

Avalie as expectativas do paciente.
Forneca consentimento informado.
Estabeleca uma agenda realistica.

Faca perguntas.
Descreva o processo.
Estabeleca os objetivos.

Integre o contexto familiar e cultural
no AG

Reconhega multiplas estratégias.
Mantenha flexibilidade.

Paciente se sente no controle e
empoderado

Discuta o que o paciente deseja que
seja discutido.

Crie um ambiente seguro.

Respeite a decisdo do paciente.
Facilite decisées informados.

Facilite as decisdes colaborativas

Pergunte sobre as opg¢oes.

Reflita sobre os sentimentos e a¢des do
paciente.

Principio: Individuo é resiliente

Reconhega os pontos
fortes do paciente

Faca conexdes.
Orientagdo antecipatoria.
Estimule esperanca.

Identifique os pontos fortes do paciente.

Pergunte sobre estratégias e habilidades de
enfrentamento.

- Assimilacao.
Adaptacao Acomodacao.
Criar ambiente seguro.
Manter e melhorar a autoestima do
Empoderamento

paciente.
Identificar resultados possiveis.

Principio: As emogdes fazem a diferenga

A equipe do AG e paciente reconhecem
as preocupagoes do paciente

Reconhecer dilemas éticos.
Antecipar as necessidades do paciente.

Compreensao da dinamica familiar
pela equipe do AG e paciente

Manuteng¢do ou aumento da
autoestima

Defina rede de suporte.
Identifica recursos.
Seja empatico.

Quadro 4 - Objetivos, estratégias e comportamentos.
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