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Resumo: A Genética Médica (GM) cumpre papel importante nas politicas publicas de prevengdo, controle e tratamento de
doencas. O estabelecimento de curriculo minimo de GM pela Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica (SBGM)
foi um marco para a formacdo médica. O presente estudo teve como objetivo elencar os principais conhecimentos,
habilidades e atitudes em GM que o egresso de medicina deve possuir para o correto manejo dos pacientes na Atencdo
Priméria a Salde. Foram utilizados 14 estudos sobre o ensino de GM em cursos de medicina, publicados em portugués, inglés
e espanhol entre 2010 e 2020, sendo excluidos estudos desenvolvidos no ambito de residéncia médica e com outros
profissionais. O perfil de competéncias minimas em GM contempla: a identificacdo das condicdes genéticas mais frequentes;
a comunicacao adequada destas condi¢fes para as familias, auxiliando a tomada de decisdes; o correto manejo clinico de
acordo com diretrizes vigentes; e saber quando encaminhar o paciente e a familia para 0 médico geneticista e para suporte
psicoldgico e social. A anamnese, 0 exame fisico, com especial atengdo para a antropometria e dismorfologia, e coleta do
historico familiar com construcdo de heredograma com pelo menos trés geracGes sdo habilidades basicas requeridas do
egresso. Sugere-se que escolas médicas possam inserir e/ou adaptar o perfil proposto pela SBGM para melhoria da formagéao
médica. O conhecimento minimo de GM, dos novos métodos de rastreio e protocolos de referenciamento pelo egresso
promove melhor fluxo dos pacientes pelo Sistema Unico de Saude, mitigando o sofrimento de pacientes e familiares.

Palavras-chave: Educacdo médica. Genética Médica. Educacdo de graduacdo em medicina. Curriculo. Atencdo priméria a
saude.

Abstract: Medical Genetics (GM) plays an important role in public policies for the prevention, control and treatment of
diseases. The establishment of a minimum GM curriculum by the Brazilian Society of Medical Genetics and Genomics
(SBGM) was a milestone for medical training. The present study aimed to list the main knowledge, skills and attitudes in GM
that medical graduates must have for the correct management of patients in Primary Health Care. Fourteen studies were used
on the teaching of GM in medical courses, published in Portuguese, English and Spanish between 2010 and 2020, excluding
studies developed within the scope of medical residency and with other professionals. The profile of minimum competences
in GM includes: identification of the most frequent genetic conditions; adequate communication of these conditions to
families, helping decision-making; correct clinical management in accordance with current guidelines; and knowing when to
refer the patient and family to the geneticist physician and for psychological and social support. Anamnesis, physical
examination, with special attention to anthropometry and dysmorphology, and collection of family history with construction
of a pedigree with at least three generations are basic skills required of the graduate. It is suggested that medical schools can
insert and/or adapt the profile proposed by the SBGM to improve medical training. The minimal knowledge of GM, new
screening methods and referral protocols by the egress promotes a better flow of patients through the Unified Health System,
mitigating the suffering of patients and families.

Key words: Medical education. Medical genetics. Undergraduate medical education. Curriculum. Primary health care.

INTRODUCAO genética nos cursos de graduagio em medicina (BUGARIN-
GONZALEZ; CARRACEDO, 2018).
O reconhecimento do papel da Genética Médica como A Resolucdo No. 3, de 20 de junho de 2014 do

area importante nas politicas publicas de prevencdo, controle  Ministério da Educagdo, que institui as Diretrizes
e tratamento de doencas crbnicas e a transicdo  Curriculares Nacionais para Cursos de Medicina, reconhece
epidemioldgica das doencas transmissiveis para crnicasndo  tanto a importdncia da  Genética Médica, no
transmissiveis trouxeram a necessidade da formagdo em acompanhamento diagndstico, quanto da biologia molecular,
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para o conhecimento do processo salde-doenca, fazendo
referéncia explicita a ambas, respectivamente, no artigo 12,
inciso 1V, alinea a e artigo 23, inciso I:

IV — Promogao de investigacdo Diagndstica:

a) Proposicdo e explicacdo, a pessoa sob cuidado ou
responsavel, sobre a investigacao diagndstica para
ampliar, confirmar ou afastar hipdteses
diagndsticas, incluindo as indicagbes de
realizacdo de aconselhamento genético.

[]

| — Conhecimento das bases moleculares e celulares
dos processos normais e alterados, da estrutura e
funcdes dos tecidos, 6rgaos, sistemas e aparelhos,
aplicados aos problemas de sua préatica e na forma
como o médico o utiliza. (BRASIL, 2014a).

O desafio de determinar o nivel de conhecimento em
genética que os futuros médicos devem possuir, aliado a
aprendizagem pautada em uma disciplina limitada aos dois
primeiros anos do curso, com enfoque em doengas raras e
restrita a hospitais-escola, culminaram na necessidade de se
elencar e descrever os conhecimentos, habilidades e atitudes
necessarios ao egresso de medicina no Brasil para o correto
manejo de pacientes com doencas genéticas (MELO et al.,
2017; PLUNKETT-RONDEAU et al., 2015).

Académicos de medicina comumente encontram
dificuldades no entendimento dos conceitos praticos da
genética, em parte, devido ao distanciamento da Genética
Meédica do ciclo clinico, sendo uma disciplina tipicamente
integrada a outras ciéncias do ciclo béasico, como
bioquimica, biologia molecular, anatomia, fisiologia, dentre
outras. Poucas escolas médicas integram a Genética Médica
com tépicos clinicos, como pediatria, hematologia,
oncologia (PLUNKETT-RONDEAU et al., 2015).

Além disso, o ciclo clinico proporciona ao estudante de
medicina a familiaridade com sinais e sintomas mais
importantes de doengas genéticas comuns, como a Sindrome
de Down e trataveis, a exemplo da fenilcetoniria, dando
relevancia e significado ao que estd sendo estudado na
genética basica. Quanto as doengas genéticas mais raras,
pode-se utilizad-las para explicar conceitos importantes,
como a variabilidade da expressdo clinica, auxiliando o
graduando a perceber que ndo se trata de uma matéria de
memorizacdo, mas que estd presente em varias areas da
medicina (MELO et al., 2017).

Considerando a Atencéo Primaria & Salde (APS) como
porta de entrada do individuo com necessidade de cuidado
em doengas raras e sua familia ao Sistema Unico de Sadde
(SUS) e, também, o advento da Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras
(PNAIPDR), de janeiro de 2014, a Sociedade Brasileira de
Genética Médica e Gendmica (SBGM) estabeleceu o perfil
em genética do egresso de Medicina, visando capacitar 0s
médicos do SUS em relacéo as doengas genéticas (BRASIL,
2014b; MELO et al., 2019).

Estudantes possuem grande preocupacdo na graduagio
quanto as suas obrigacGes profissionais relacionadas a
Genética Médica. Neste contexto, a presente pesquisa
bibliografica teve como objetivo elencar os principais
conhecimentos, habilidades e atitudes em Genética Médica
que o egresso de medicina deve possuir para o correto
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manejo dos pacientes na Atencdo Primaria a Salde.
MATERIAL E METODOS

Trata-se de uma pesquisa bibliogréfica apresentada
como revisdo narrativa realizada a partir da utilizacdo de
artigos cientificos e protocolos dentro da tematica em
estudo. Para tal, foram conduzidas buscas nas bases de
dados SCOPUS, MEDLINE e LILACS através da utilizagéo
dos seguintes descritores: Educacdo Medica, Genética
Médica, Educacdo de Graduacdo em Medicina, Curriculo e
Atencdo Priméria a Salde. Foram selecionados estudos
publicados em portugués, inglés e espanhol publicados entre
2010 e 2020, sendo excluidas pesquisas que tratavam de
ensino médico para residentes e outros profissionais de
salde que ndo médicos recém-formados. Deste modo, 14
artigos foram utilizados para a construcdo desta revisao.

RESULTADOS E DISCUSSAO

O estabelecimento de um curriculo basico médico que
contemple a aquisicdo de conhecimentos de mecanismos
genéticos de salde e doenga, o0 papel das melhores
tecnologias genéticas para diagnostico, tratamento e
prevencdo e o desenvolvimento de atitudes adequadas com
0s pacientes e suas familias surgiu da necessidade de
acompanhar o rpido avanco da Genética Médica e da
tecnologia biomédica nas Gltimas décadas (MELO et al.,
2017).

Aliado a isso, 0 papel do médico da Atengdo Primaria a
Saude (APS) em reconhecer os padrfes de heranga genética
das doencas e encaminhar adequadamente de acordo com a
anamnese detalhada (sinais e sintomas clinicos relevantes e
histéria familiar), o exame fisico meticuloso (incluindo
dismorfismos) e os resultados de exames complementares
torna importante a educacdo e o treinamento de médicos
generalistas (HARDING et al., 2019).

A construgdo de curriculos minimos nas profissdes de
salde, tanto na graduagdo quanto na pds-graduacdo, visa ao
estabelecimento de perfis profissionais que alcancem as
competéncias esperadas ao final do processo formativo. A
Matriz de  Competéncias consiste no  contedo
imprescindivel que o estudante devera possuir ao se formar,
sendo estruturada por intermédio de consensos coletivos,
envolvendo profissionais experientes na area, educadores e
profissionais relacionados com o tema (MELO et al., 2019).

Esse processo tem grande importéncia e vem sendo
realizado por diversas associa¢des em paises europeus, como
a European Society of Human Genetics (ESHG), a National
Coalition for Health Professional Education in Genetics
(NCHPEG), a UK National Health Service National
Genetics and Genomics Education Centre (UK NHS
NGGEC), dentre outros, mostrando haver a necessidade de
qualificar os médicos desde a formacdo para os melhores
resultados nos cuidados em salde. A relevancia disso reside
no fato do médico melhorar seu conhecimento acerca do que
Ihe seré requerido, além de fazé-lo entrar em contato com a
genética/gendmica (TOGNETTO et al., 2019).

O perfil de competéncia em genética proposto pela
Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica
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(SBGM) abrange conhecimentos, habilidades e atitudes que
0 egresso deve possuir para atender as principais
necessidades em Genética Médica (Quadro 1). Considerando

essas esferas a fim de possuir a competéncia em Genética
Médica para a melhor abordagem do paciente, isto é, 0 uso
judicioso de capacidades, conhecimentos, valores, atitudes e

qgue conhecimento significa saber te6rico e prético;
habilidades, saber-fazer; e atitude, valores associados ao
julgamento, o egresso em medicina deve abranger todas

habilidades para a resolu¢do de problemas individuais e
coletivos em satde (MELO et al., 2019).

Quadro 1: Perfil de competéncia minimo proposto pela Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica.

CONHECIMENTOS

RECONHECER

o As doengas genéticas/defeitos congénitos dentro do contexto epidemioldgico local e nacional;

¢ A Importancia do heredograma na predisposicdo/susceptibilidade e na transmissao de doencas genéticas;

o Os principais agentes teratogénicos e medidas preventivas relacionadas (especialmente alcool e drogas ilicitas);

 Os principais fatores de risco genéticos (idade parental avancada, consanguinidade, recorréncia familiar);

o As doengas genéticas como frequentes distdrbios multissistémicos, precisando de abordagem interdisciplinar e multiprofissional.

CONHECER

o A terminologia e conceitos basicos da Genética Médica;

o Os padrdes de heranca classicos no &mbito das familias e comunidades;

» Os principios basicos de genética e biologia molecular e como se associam a formacéo de doencas, incluindo aspectos de carcinogénese
e dos disturbios neurogenéticos;

o As bases da farmacogenética;

o Os principios e diretrizes do Programa Nacional de Triagem Neonatal;

¢ Os formularios oficiais e obrigatérios para registro das doengas genéticas/defeitos congénitos (Declaracdo de Nascido Vivo e
Declaracio de Obito);

o Os principais testes genéticos utilizados na pratica clinica;

o As bases do aconselhamento genético;

* As medidas preventivas relacionadas as doencas genéticas/defeitos congénitos;

o As doengas genéticas/defeitos congénitos que ndo sdo raros (com prevaléncia superior a 1,3: 2.000 individuos);

o A rede de atencdo e cuidados em salde disponivel nos trés niveis de complexidade para os individuos com doengas genéticas/defeitos
congénitos e suas familias;

e As atribuicbes do médico geneticista no reconhecimento e manejo das doencas de base genética/congénita, com intuito de
operacionalizar o sistema de referéncia/contrarreferéncia;

¢ Os principios de genética e biologia molecular basicos associados aos mecanismos oncolégicos e a consequente interface da genética
com a oncologia (oncogenética);

¢ Os principios de genética basica e sua interface com os distdrbios neurolégicos (neurogenética).

ENTENDER

e A interacdo de fatores genéticos, ambientais e comportamentais que atuam na susceptibilidade, no inicio e no desenvolvimento de
doengas, assim como na manutencdo da saude e resposta ao tratamento;

e Nocoes basicas da morfogénese e da fisiologia humana, e do papel da genética nesses processos.

HABILIDADES

RECONHECER
o As interfaces principais da genética em diferentes areas clinicas de forma multidisciplinar;
o A variagdo do fen6tipo normal e suas alteracdes morfoldgicas e funcionais.
USAR
eHabilidades de comunicagdo adequadas e demonstrar consciéncia da necessidade de confidencialidade e de uma abordagem néo diretiva
junto aos pacientes e familiares;
o A tecnologia disponivel adequadamente para a obtengdo de informagdes atualizadas sobre genética e genémica.
SABER
eReunir informag0es e interpretar a historia genética de uma familia, incluindo a construcdo de heredograma de no minimo trés geracgdes,
e reconhecimento de padrdes de heranca;
ePreencher adequadamente os documentos de referéncia e contrarreferéncia dos pacientes com suspeita de doencas genéticas e defeitos
congénitos ou com diagndstico definido.

ATITUDES

RECONHECER

¢0 aconselhamento genético ndo diretivo e ndo coercitivo;

e As crengas culturais e religiosas do paciente;

e A importancia e a necessidade de privacidade e confidencialidade;

«0 impacto social e psicoldgico do diagndstico genético no paciente e seus familiares.
TRABALHAR

e Cooperativa e colaborativamente em equipe interdisciplinar e multiprofissional.

Fonte: Adaptado de BRASIL (2017).
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A sugestdo de competéncias sobre Genética Médica
aos profissionais generalistas europeus pode auxiliar o
melhor entendimento do que o egresso deve realizar.
Algumas dessas competéncias propostas pelo Education
Commitee of the European Society of Human Genetics para
médicos generalistas (ESHG) sdo: 1) identificar portadores
de alguma condicdo genética; 2) comunicar informacées
sobre genética de forma compreensivel, auxiliando os
pacientes a tomarem decisbes e escolhas informadas e
esclarecidas sobre seus cuidados; 3) gerenciar pacientes com
doengas genéticas, usando diretrizes reconhecidas; 4) obter
ajuda de especialistas e aconselhamento sobre doencas
genéticas; 5) coordenar os cuidados com outros profissionais
da APS, geneticistas e outros especialistas apropriados e; 6)
oferecer apoio psicolégico e social adequado aos pacientes e
familiares afetados por doenga genética (SKIRTON et al.,
2010).

Entre os principais assuntos em Genética Médica que o
egresso deve conhecer, estdo as anomalias cromossdmicas,
as doengas hereditarias infantis e dos adultos, os canceres
hereditarios e familiares, as anomalias congénitas e do
desenvolvimento, a deficiéncia intelectual de base genética e
os transtornos da fertilidade de base genética. As mais de
6.000 doencas genéticas catalogadas podem acometer
gualquer 6rgdo ou sistema, destacando-se, pela frequéncia,
os canceres hereditarios, que correspondem a 5% dos
canceres e devem ser reconhecidos (BUGARIN-
GONZALEZ, CARRACEDO, 2018) (Tabela 1).

Tabela 1: Canceres hereditarios mais frequentes na
Atencdo Primdria a Saude.

Céancer de mama e de mama-ovario

Cancer de colon, reto e endométrio com suspeita de
sindrome de Lynch

Polipose colnica

Cancer géstrico difuso

Sindromes de neoplasias enddcrinas hereditarias
Hiperparatireoidismo primario e tumores
neuroenddcrinos do eixo gastroenteropancreético
Melanoma

Cancer de prostata

Suspeita de sindrome de Li-Fraumeni
Retinoblastoma

Cancer renal papilar tipo Il

Leiomiomatose

Fonte: BUGARIN-GONZALEZ; CARRACEDO, 2018.

As Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras no SUS estabelecem a divisdo da atencéo em
dois eixos, o primeiro englobando as doencas raras de
origem genética: 1) as anomalias congénitas ou de
manifestacdo tardia; 2) deficiéncia intelectual; 3) erros
inatos do metabolismo; e, 0 segundo, por doengas raras de
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origem ndo genética. No &mbito da APS, as doencas raras de
origem genética devem ser detectadas, sendo realizados 0s
encaminhamentos de acordo com a necessidade. A consulta
preconizada possui aspectos semelhantes para cada uma
dessas condigBes, que incluem a anamnese com atengdo para
0s antecedentes gestacionais e de parto, a evolucdo do
desenvolvimento  neuropsicomotor, histérico  familiar
positivo, consanguinidade parental e o exame fisico
completo, contemplando a antropometria e a dismorfologia
(BRASIL, 2014b).

De modo especifico, para a deteccdo de anomalia
congénita, deve-se investigar sobre exposi¢des a agentes
fisicos, quimicos e/ou biologicos (teratdgenos); para a
suspeita de deficiéncia intelectual, é necessario avaliar o
desempenho escolar; e, para detectar erros inatos do
metabolismo, devem ser levantados o histérico alimentar,
Obitos neonatais ou na infancia por causa indeterminada,
além de alteragdes oculares, de pele, cabelos e unhas e
realizacdo de exame neuroldgico (BRASIL, 2014b).

No Brasil, novos testes de triagem vém sendo
disponibilizados pelo SUS, como o teste do pezinho
ampliado e a triagem neonatal de imunodeficiéncias graves
combinadas (SCID) por meio de T-cell receptor excision
circles (TRECs) e kappa-deleting excision circles (KRECS).
O teste do pezinho ampliado pode analisar até 53 doencas,
incluindo erros inatos do metabolismo, como as
aminoacidopatias e os distirbios da ureia por meio da
técnica de espectrometria de massas em tandem. O Projeto
de Lei 5.043/2020, que amplia o nimero de doencas
rastreadas pelo teste do pezinho no SUS, foi recentemente
aprovado pelo Senado e sancionado pelo presidente para ser
implantado efetivamente em cinco etapas (1% etapa: doencas
relacionadas ao excesso de fenilalanina e
hemoglobinopatias; 28 etapa: galactosemias,
aminoacidopatias, distirbios do ciclo da ureia e disturbios da
beta oxidacdo dos acidos graxos; 3% etapa: doencas
lisossdmicas; 4% etapa: imunodeficiéncias primérias e 52
etapa: testes para atrofia muscular espinhal). Os testes para
SCID por meio dos TRECs e KRECs serd implantado na 42
etapa, sendo uma grande oportunidade de diagndstico e
tratamento precoces para pessoas com imunodeficiéncia
primarias no Brasil (KANEGAE et al, 2017; BRASIL,
2020).

Em se tratando de encaminhamentos a partir da APS
para os servigos de Genética Médica, existem protocolos que
visam nortear estes referenciamentos, seja para teste do
pezinho alterado, aconselhamento genético, atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, dentre outros. Assim,
existem condigBes clinicas que indicam a necessidade direta
de encaminhamento para o servico de Genética Médica e
outras condicfes que requerem o enquadramento de uma
descricdo minima que justifigue o encaminhamento
(UFRGS, 2016) (Tabela 2, Figura 1).
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Tabela 2: Condigdes clinicas para encaminhamento para o servi¢co de Genética Médica

Protocolo

Condigdes clinicas

Teste do pezinho

Recém-nascido com triagem neonatal sugestiva de fenilcetondria ou deficiéncia de
biotinidase que ainda ndo estdo vinculados a servico de genética.

Aconselhamento Genético

Casais consanguineos que planejam gestar e com histéria familiar de doenga rara;
histéria familiar de doencas raras que necessite avaliagdo presencial; crianga com
Sindrome de Down que nédo realizou cariétipo para diagnostico cujos pais desejam
planejar nova gestacdo; anomalia congénita maior

Erros inatos do metabolismo

Suspeita de erro inato do metabolismo (distirbios metabolicos inexplicaveis, quadros
recorrentes de vomitos e/ou desidratagdo representando crise metabdlica etc.)

Atraso do  desenvolvimento
neuropsicomotor

Histéria familiar de consanguinidade ou doenca rara ou alteragdes fenotipicas ou
perimetro cefalico menor do que o percentil 10 ou maior do que o percentil 90 ou
episodio de convulsdo (exceto febril) ou outras manifestacdes neuroldgicas

Deficiéncia intelectual

Deficiéncia intelectual moderada a grave por provavel origem genética em individuo
com pelo menos um dos critérios: histéria familiar (parente de primeiro grau) de DI;
pais consanguineos (irmdos, primos de segundo ou primeiro grau); paciente com
caracteristicas compativeis de sindrome genética; presenca de dismorfias ou
infertilidade

Oncogenética

Paciente com diagnostico de neoplasia em idade precoce ou paciente com diagnéstico
de dois tipos de neoplasias primarias ou paciente com histéria familiar de risco elevado
para cancer familial

Cromossomopatias

Paciente com suspeita de cromossomopatia; crianga com sindrome de Down que néo
realizou caridtipo para diagnéstico cujos pais desejam planejar nova gestacédo

Microcefalia

Criancas que, no acompanhamento de puericultura, apresentarem desaceleracdo do
crescimento cefalico com medida inferior a -2 DP para idade e sexo.

Fonte: Adaptado de UFRGS, 2016.

Figura 1: Conteido minimo para
Microcefalia.
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r;emmars i"c‘!e neoplaslaz 3. Apresenta histéria geﬂn‘wetroto c:félk:o 5.
» _descrey amiliar ascimen _med
neoplasia, i de cromossomopatias? Se gr:i‘zadas postmomgr;tt:,_
parentesco e idade no sim, descreva o grau de 3 s idade

diagnéstico de todos os ,
pergmes acometidos. E‘me'ﬁg't(,da da gestacional no parto da

‘ crianca;

consanguinidade entre 4. Ecografia_transfontanelar
os pais? Se sim, ou t fia de cranio da
descreva o grau de crianga ?se realizada), com

parentesco. data:
S.E fia obstétrica (se
- sehagos alterados), cgm
ata;

6. Nimero da notificagio no
Registro de Eventos de
Saude Pdblica (RESP).

Fonte: Adaptado de UFRGS, 2016.

A falta de conhecimento dos médicos da APS sobre o  (Canadd), por exemplo, foi conduzido um estudo qualitativo
referenciamento apropriado para  Servigos de com um total de 30 médicos de familia e comunidade em

aconselhamento e testes genéticos

ndo &€ um obstdculo que se detectou que as principais causas do ndo

encontrado apenas no Brasil. Em Ontario e Alberta referenciamento para servicos de Genética Médica
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consistem no desconhecimento dos protocolos minimos de
encaminhamento para aconselhamento e testes genéticos,
especialmente acerca da histéria familiar, e a falta de
expertise de aconselhar o paciente sobre as implicacfes do
acesso a Genética Médica. Além disso, existe um medo
inerente ao processo de entrar em contato com especialistas
em Genética Médica, pois muitos profissionais ndo se
relacionam com frequéncia com geneticistas em sua pratica
clinica (CARROLL et al., 2016).

Reconhece-se que o futuro da medicina estara atrelado
a medicina personalizada, isto é, estratégias de prevencdo e
tratamento que utilizam as variabilidades individuais,
misturando perfil molecular ou DNA com indices clinicos
ou patoldgicos. Médicos de familia e comunidade
reconhecem que os principais conhecimentos requeridos por
suas praticas clinicas na medicina personalizada sdo as
causas genéticas de canceres comuns, guidelines para
triagem e referenciamento genético, disponibilidades de
testes genéticos e seus beneficios. Quanto aos principais
recursos para alcancar a medicina personalizada, médicos de
familia citam que precisam de informacdo confiavel
disponivel, atualizada e ndo tendenciosa, recursos online
atualizados (sites, aplicativos, dentre outros) e sessfes de
educacdo continuada e materiais explicativos para 0s
pacientes (CARROLL et al., 2016).

A Espanha foi um dos ultimos paises da Europa a ter a
criacdo da Genética Clinica como especialidade médica e,
por conseguinte, a formacdo do médico de familia do pais
demorou a possuir um curriculo de formacdo onde se fosse
encontrado as competéncias em Genética Clinica que lhes
seriam requeridas. Por isso, a Sociedad Espafiola de
Medicina de Familia y Comunitaria (semFYC) propds que

as principais habilidades dos médicos de familia para a
genética na pratica clinica sdo: 1) construir Aarvore
genealdgica detalhada com pelo menos trés geracdes com
nomenclatura padronizada; 2) conhecer os diversos padrdes
de heranga (autossémico dominante e recessivo, ligado ao
cromossomo X, mitocondrial) sabendo identifica-los por
meio do heredograma; 3) conhecer as enfermidades
genéticas mais comuns na Atencdo Priméaria da Salde; 4)
saber comunicar aos pacientes sobre problemas genéticos e
comunitarios, com linguagem acessivel e de entendimento
pela populacdo; e 5) conhecer os limites éticos e legais que
implicam nesse “saber” pelo sujeito afetado. A semFYC
acrescenta, ainda, o fato que o médico de familia deve
conhecer os recursos de Genética Clinica na internet,
devendo a busca por fontes confidveis na internet ser algo
estimulado desde a graduagdo (DOMENECH; RIBES,
2016).

Algumas Universidades, como a Johns Hopkins School
of Medicine, tém implementado ferramentas disponiveis na
internet para o conhecimento de genética, como o Online
Mendelian Inheritance in Man (OMIM), mostrando, por
estudo com significancia estatistica, 0 aumento da confianca
dos estudantes nas suas habilidades em reconhecer doencas
genéticas, prover informacdo acurada aos pacientes e
familiares, esclarecendo-os, entender os testes diagnosticos,
bem como tratamento e prognéstico (LEE-BARBER et al.,
2019).

Em vista do rdpido avanco de informagoes, faz-se
necessario que profissionais médicos generalistas conhecam
ferramentas e sites que possam auxilia-los na busca de
conhecimentos sobre genética (REGIER et al., 2020).
Alguns desses sites estdo descritos na Tabela 3

Tabela 3: Recursos online para educacdo em Genética Médica.

NOME LINK DO SITE

ASHG

Discover Genetics - ASHG

Elements of morphology

https://elementsofmorphology.nih.gov/index.cqi

GeneReviews Glossary

GeneReviews Resource Materials - GeneReviews® - NCBI Bookshelf (nih.gov)

National Organization for Rare Home - NORD (National Organization for Rare Disorders) (rarediseases.org)
Disorders

Orphanet Journal of rare diseases Orphanet Journal of Rare Diseases | Home page (biomedcentral.com)

OMIM OMIM - Online Mendelian Inheritance in Man

FindZebra Rare disease Search FindZebra

ClinGen Welcome to ClinGen (clinicalgenome.org)

Orphanet Orphanet: Genes

PHARMGKB® PharmGKB

Atlas of Genetics and Cytogenetics in

Portal towards Databases and Sites related to Genetics, Cytogenetics, and Oncology

(atlasgeneticsoncology.orq)

Oncology and Haematology

The Human Gene Mutation Database

HGMD® home page (cf.ac.uk)

(HGMD)

Rede EIM Brasil

Rede EIM Brasil - Rede de Erros Inatos do Metabolismo (ufrgs.br)

Nota: A tabela mostra links de sites que tratam de busca de doencas genéticas raras, materiais de revisdo de literatura

e algumas informacdes acerca de dismorfologia.
Fonte: Adaptado de REGIER et al., 2020.

A Bioinformatica tem sido uma ferramenta Gtil na
Genética Médica, permitindo um maior desenvolvimento da
medicina contemporanea, consistindo na aplicacdo da
analise de bases de dados derivadas da Biologia Molecular
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com a intencdo de melhor compreender e organizar as
informacgBes genéticas. Essa ferramenta tem sido utilizada
pelos geneticistas; no entanto, os médicos generalistas cada
vez mais terdo que saber manusear tais ferramentas de


https://www.ashg.org/discover-genetics/
https://elementsofmorphology.nih.gov/index.cgi
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK481802/
https://rarediseases.org/
https://ojrd.biomedcentral.com/
https://www.omim.org/
https://www.findzebra.com/
https://clinicalgenome.org/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Genes.php?lng=PT
https://www.pharmgkb.org/
http://atlasgeneticsoncology.org/extdef.html
http://atlasgeneticsoncology.org/extdef.html
http://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php
http://www.ufrgs.br/redeeimbrasil/
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maneira apropriada, com respeito ao sigilo médico, isto ¢, a
confidencialidade dessas informagdes genéticas que se
obtém dos pacientes atendidos na APS (SUAREZ-
OBANDO, 2018).

Outro aspecto a ser mais reconhecido pelos médicos de
APS é o aconselhamento genético, o qual pode ser definido
como o processo de informar os pacientes e seus familiares
sobre o risco de possuir uma doenca hereditaria com
possibilidade de a transmitir a sua descendéncia, além de
englobar medidas preventivas e terapéuticas. Embora o
aconselhamento genético seja de responsabilidade da
atencdo especializada, frequentemente, demandas sobre as
possibilidades de vir a ter cancer ou outra enfermidade
hereditaria chegam aos profissionais da APS, sendo,
portanto, importante 0 conhecimento minimo para informar
0S pacientes sobre as principais recomendaces nesse
assunto (RAMOS, 2020).

Outro aspecto a ser desenvolvido pelos egressos seja na
Genética Médica ou mesmo na medicina em geral, é o
profissionalismo. A demonstracéo de respeito, compaixdo e
integridade ao interagir e comunicar informagdes genéticas a
pacientes e colegas € um dos maiores requerimentos na
atualidade. As informagbes genéticas trazem a
estigmatizag@o do individuo e a sua “rotulacdo”, por isso, a
aplicacdo adequada dos principios bioéticos de autonomia e
de ndo-maleficéncia é considerado boa pratica médica
guando se trata da comunicacdo de méas noticias no contexto
de doengas genéticas. Além disso, a discussdo de mal uso
das informac6es genéticas entre profissionais de saude ajuda
a se evitar a ma pratica médica e suas consequéncias (CFM,
2018).

Além disso, o comprometimento com a honestidade, a
confidencialidade, o relacionamento apropriado com o
paciente, a melhoria do acesso ao servico de saude e da
qualidade ofertada pelo profissional da APS, a distribuicdo
dos recursos de salde com equidade, o conhecimento
cientifico sdo as responsabilidades que todo médico possuli,
ndo podendo ser ignorada pelo egresso ao iniciar a carreira
médica, pois ird acompanha-lo durante 0 seu percurso
profissional. Lembrando que os graduandos comumente
esquecem do papel do “curriculo oculto” na medicina,
mesmo as instituicdes de ensino médico estabelecendo
modelos e curriculos embasados eticamente, alguns
estudantes acabam perdendo o idealismo da profisséo
durante o curso de medicina, além de haver a perda da
reflexdo dos atos médicos durante estagios académicos
supervisionados ou a desvinculacdo dos pacientes durante a
formacéo (CFM, 2018).

CONSIDERACOES FINAIS

As escolas médicas devem inserir e/ou adaptar o perfil
relativo a Genética Médica proposto pela SBGM para
melhorar a formacgfo médica brasileira. Curriculos que
contemplem a Genética e a Biologia Molecular humana nas
praticas clinicas, a humanizagdo do processo de tomada de
decisdes compartilhadas entre médicos e pacientes, além do
profissionalismo, sdo imperativos para o ensino médico na
atualidade. O conhecimento minimo dos protocolos de
referenciamento das doengas genéticas aliado a educacao
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permanente dos profissionais egressos sobre doencas
genéticas comunitarias prevalentes e novos processos de
rastreio como o teste do pezinho ampliado, cujas doengas
principais sdo de etiologia genética, estabelece um melhor
fluxo dos pacientes pelo Sistema Unico de Sadde, mitigando
o sofrimento e a ansiedade devido as odisseias de
diagnosticos tao frequentes nas doengas genéticas raras.
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