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APRESENTAÇÃO

A obra “Discursos, Saberes e Práticas da Enfermagem” aborda uma série de 
estudos realizados na área da Enfermagem, sendo suas publicações realizadas 
pela Atena Editora. Em sua totalidade está composta por 6 volumes, sendo eles 
classificados de acordo com a área de abrangência e temáticas de estudo.  Em 
seus 26 capítulos, o volume IV aborda diferentes aspectos relacionados à atuação 
da enfermagem nas diversas especialidades e áreas de atuação em saúde.

As pesquisas realizadas trazem temáticas que envolvem a atuação do 
enfermeiro como instrumento de formação e qualificação profissional, assim como 
atuante na atenção básica, domiciliar e hospitalar. Dentre alguns trabalhos citamos 
eixos de pesquisa envolvendo assistência de enfermagem no atendimento móvel 
de urgência, nefrologia, enfermagem clínica-cirurgia, saúde mental, dentre outras.

 Portanto, este volume IV é dedicado tanto aos usuários do sistema de saúde 
quanto aos profissionais atuantes na assistência, docentes da área e discentes, 
que desejam adquirir conhecimento e informações atualizadas nos diversos eixos 
de atuação, trazendo artigos que abordam informações atuais sobre as práticas de 
saúde aos mais variados públicos.

Ademais, esperamos que este livro possa fortalecer e estimular as práticas 
educativas pelos profissionais da saúde, desde a atuação assistencial propriamente 
dita, até a prática dos docentes formadores e capacitadores, buscando cada vez 
mais a excelência na assistência, disseminando práticas promotoras da saúde, e 
fortalecendo a prática clínica de enfermagem e das demais profissões que cuidam 
da saúde.

Isabelle C. de N. Sombra
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RESUMO: Demonstrar a importância do 
aconselhamento genético no manejo das 
Doenças Neurodegenerativas Genéticas Raras 
com enfoque nas questões reprodutivas e 
atuação do enfermeiro. Metodologia: relato de 
experiência com núcleo familiar de portadores 
de Doença de Huntington, num total de dez 
participantes com coleta de dados realizada 
entre abril de 2016 a abril de 2017. Resultados: 
ressalta-se a assistência realizada por equipe 
multiprofissional com ações de aconselhamento 
genético, educação em saúde, encaminhamento 
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a exames preventivos e acesso ao planejamento familiar, com prescrição e fornecimento 
de anticoncepcionais. Apesar do relato das mulheres evidenciando a não pretensão 
de gravidez futura, três delas deixaram de usar os anticonceptivos e engravidaram na 
sequência. Também foram realizados encontros com cuidador de três afetados visando 
o esclarecimento de dúvidas quanto aos cuidados. Considerações: a participação do 
profissional de enfermagem, sobretudo se ocorrer de forma articulada com uma equipe 
multidisciplinar, revelou-se essencial para garantir a dignidade e a qualidade de vida  
de pessoas com doenças neurodegenerativas e seus familiares.
PALAVRAS-CHAVE: aconselhamento genético; enfermeiro; Doença de Huntington; 
Doenças Raras.

NURSING AND GENETIC ADVICE: AN INTERDISCIPLINARY EXPERIENCE WITH 

HUNTINGTON DISEASE CARRIER

ABSTRACT. OBJECTIVES: to demonstrate the importance of genetic counseling in the 
management of Rare Genetic Neurodegenerative Diseases with a focus on reproductive 
issues and nurses’ performance. METHODOLOGY: report of experience with a family 
nucleus of patients with Huntington’s Disease, in a total of ten participants and data 
collection performed between April 2016 and April 2017. RESULTS: it is highlighted 
the assistance performed by a multiprofessional team with genetic counseling actions, 
health education, referral for preventive exams and access to family planning, 
prescription and supply of contraceptives. Despite the report of women showing no 
pretense of future pregnancy, three of them stopped using contraceptives and became 
pregnant in the sequence. There were also encounters with caregivers of three affected 
individuals in order to clarify doubts about care. FINAL CONSIDERATIONS: Nursing 
and interdisciplinary work in this new area of   knowledge is relevant, providing the family 
with a unique and humanized approach.
KEYWORDS: genetic counseling; nurse; Huntington Disease; Rare Diseases.

1 |  INTRODUÇÃO

A decodificação do ácido desoxirribonucleico (DNA) proporcionou avanços 
científicos de grande importância para a saúde pública, tornando possível a 
identificação de alterações genéticas relacionadas à etiologia de muitas doenças até 
então desconhecidas, assim como oportunizou tratamentos e ações de prevenção 
(CARDOSO; CORDEIRO JUNIOR, 2016).

A evolução científica nessa área vem, desde então, galgando passos largos, 
em curto espaço de tempo foram incorporadas aplicações da genética na prática 
assistencial, trazendo grande repercussão para a importância do conhecimento 
dos diversos profissionais de saúde neste campo.  Ainda neste contexto, também 
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foram integrados novos conceitos como a genômica, que se refere ao estudo das 
possibilidades da ocorrência de uma determinada alteração genética e suas possíveis 
relações com fatores ambientais. Por meio desta abordagem, mais ampliada do 
estudo da genética, pode-se alcançar com maior efetividade a profilaxia de algumas 
doenças de grande impacto familiar e social (INTERNATIONAL SOCIETY OF 
NURSES IN GENETICS, 2016).

Também se insere nos novos conceitos o emprego da expressão 
Aconselhamento Genético (AG), cujo termo, definição e prática surgiu nos 
Estados Unidos na década de 1940, pelo médico geneticista Sheldon Reed, com o 
oferecimento de “consultas ou atendimentos” a famílias com o objetivo de esclarecer-
lhes as condições peculiares das enfermidades genéticas que lhes acometiam 
(GUEDES; DINIZ, 2009).

A American Society of Human Genetics (1999) destaca que o AG é um método 
de abordagem que envolve um processo de comunicação específico, que deve 
estar presente quando existe uma doença genética familiar. 

AG são sessões ou consultas realizadas por profissionais capacitados para 
tal, com o objetivo de prestar esclarecimentos e informações sobre aspectos 
reprodutivos, preventivos, diagnósticos, tratamentos, prognósticos e risco de 
transmissão de doenças de etiologia genética, além de mostrar as alternativas 
existentes para o enfrentamento da doença e suas repercussões, visando uma 
melhor adaptação da família a essa condição.  São realizadas individualmente e/ou 
em família, utilizando-se um instrumento norteador (roteiro), previamente elaborado 
pelos conselheiros genéticos da instituição, onde deve estar descrita a sequência da 
sessão, considerando as doenças ou condições genéticas ali trabalhadas (COREN, 
2011).  

O AG deve estar pautado nos princípios éticos vigentes como autonomia, 
privacidade, justiça, qualidade, não maleficência, beneficência, sigilo e 
confiabilidade. Destaca-se entre esses princípios o da autonomia, onde neste 
caso é assegurado ao indivíduo, o caráter voluntário na realização de qualquer 
tipo de exame/teste genético, após sessões de AG, onde o mesmo se mostrará 
apto física e psicologicamente para sua realização (COREN, 2011). Dentre as 
condições patológicas genéticas onde o AG deve ser aplicado, cita-se as Doenças 
Neurodegenerativas Raras (DNR), que englobam uma série de enfermidades e 
levam à degeneração constante e progressiva do sistema nervoso central. 

Este trabalho baseou-se em uma das DNR de origem genética, denominada 
Doença de Huntington (DH). Essa enfermidade é causada por uma mutação no gene 
IT15 do cromossomo 4, que leva à uma expansão anormal trinucleotídica CAG. É 
autossômica dominante, possuindo 50% de probabilidade de ser transmitida para 
a próxima geração, com início dos sintomas entre 30 e 50 anos de idade, embora 
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existam casos de manifestação precoce, conhecidos como DH juvenil. Caracteriza-
se por uma série de sintomas que levam a comprometimentos motores como 
dificuldade na marcha, desequilíbrio, espasticidade, disfagia, dislalia, dismetria, 
coréia, entre outros. Distúrbios comportamentais também estão presentes na DH 
assim como os psíquicos como irritabilidade, ansiedade, alucinações, delírios, 
podendo haver ocorrência de surtos psicóticos e com a progressão da doença, a 
demência (MARTELLI, 2014).  

Considerando a gravidade e severidade dos sintomas da DH, a inexistência de 
tratamento que possibilite o controle ou cura da doença na atualidade e seu caráter 
familiar de transmissão, o AG é uma prática imprescindível que deve ser introduzido 
na rotina dos serviços de saúde pública para todos os casos de doenças genéticas 
hereditárias.  

Mesmo sendo reconhecido como uma das práticas em saúde pela Portaria 
n° 81/2009 do Ministério da Saúde e existindo um notório consenso sobre sua 
importância, o AG ainda é realizado de forma insipiente no Brasil. Este fato pode 
ser atribuído a grande diversidade geográfica do país, que dificulta o acesso dos 
profissionais aos grandes centros, onde os serviços de genética estão localizados. 
Além disso, há escassez de investimentos direcionados a esta área, acarretando 
a falta de capacitação dos profissionais para a efetivação do AG (HOROVITZ; 
FERRAZ; DAIN, 2013).

Cabe aqui destacar a importância da função do enfermeiro nessa nova vertente 
assistencial da genética. Sua atuação no Brasil está respaldada por documentos 
oficiais como o Parecer n° 032/2011 do Conselho Regional de Enfermagem de São 
Paulo (COREN-SP), que garante a atuação do enfermeiro geneticista e a Resolução 
do Conselho Federal de Enfermagem (COFEN) n° 468/2014, que direciona a 
atuação do mesmo frente ao AG. 

Assim sendo, são asseguradas ao enfermeiro ações que contemplam 
orientações apropriadas frente a suspeita clínica ou confirmação por meio de 
diagnósticos moleculares, recursos terapêuticos disponíveis para prevenção, 
tratamento e riscos envolvidos, sempre com enfoque para o acolhimento e 
comunicação interpessoal, que são os alicerces do AG. Ressalta-se ainda que os 
documentos acima citados também garantem a participação deste profissional na 
elaboração e execução de projetos de pesquisa na área (JENKINS, 2008; COREN, 
2011; COFEN, 2014).

Diante do exposto, o estudo em questão teve como objetivo relatar a experiência 
de pesquisadores em AG na abordagem a uma família portadora de Doença de 
Huntington com destaque aos aspectos reprodutivos.
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2 |  MÉTODO

Trata-se de um relato de experiência desenvolvido por pesquisadores 
pertencentes ao Laboratório de Genética Humana (LGH), da Fundação Universidade 
Federal de Rondônia (UNIR), que desenvolvem pesquisas e projetos de extensão 
junto a famílias portadoras de DNR residentes em municípios do estado de Rondônia 
e regiões próximas, como no estado do Acre e sul do Amazonas. 

A experiência aqui relatada teve como sujeitos um total de 10 indivíduos 
pertencentes a um núcleo familiar com DH, residentes em dois municípios de 
Rondônia, todos residindo em área rural.

Como estratégia metodológica utilizou-se dados dos prontuários clínicos 
das instituições de saúde onde eles foram atendidos, acrescidos dos relatórios 
das visitas domiciliárias realizadas durante o período de abril de 2016 a abril de 
2017. Salienta-se que o projeto mater continua em andamento e os indivíduos aqui 
representados estão em seguimento pela equipe multidisciplinar (geneticistas, 
biólogos, psicólogos, enfermeiros, médicos e assistentes sociais) do LGH.

Em cumprimento as questões éticas que preconizam as pesquisas com seres 
humanos, este projeto foi apreciado junto ao Comitê de Ética em Pesquisas – CEP 
e obteve parecer favorável com CAAE 59260516.0.0000.5300. 

3 |  RESULTADOS

Caracterização da Família

Este trabalho foi desenvolvido com uma família portadora da DH com 39 
membros, representando quatro gerações. Até o momento foram afetados pela 
doença oito indivíduos, sendo que dois foram a óbito. A genitora, pertencente à 
2ª geração estudada, foi a óbito pela doença em 2014, com 51 anos. Ela teve dez 
filhos, aqui representados pela 3ª geração. O primeiro deles, hoje com 38 anos, 
teve paternidade distinta dos demais. Os outros nove são representados por seis 
do sexo feminino e três do sexo masculino, com idades variando de 17 a 37 anos.

A princípio a investigação teve início tendo como probando o filho mais velho, 
pelo fato de possuir alterações evidentes de cognição, porém sem que a DH tenha 
sido diagnosticada, nem por meio de exames moleculares e nem pela observação de 
sinais clínicos da patologia. No entanto, esse sujeito foi encaminhado a um Centro de 
Atenção Psicossocial, pois suspeitavam que  estivesse em crise psiquiátrica. Numa 
visita domiciliar, a equipe daquela instituição, juntamente com alunos e professores 
da Unir, se depararam com uma família vivendo em condições socioeconômicas 
precárias e com vários filhos severamente afetados e apenas sob os cuidados do 
patriarca. 
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No estudo sobre a família, verificou-se que os demais filhos deste patriarca 
apresentavam possíveis sintomas da DH, desta forma foram direcionados para 
acompanhamento assim como os outros membros pertencentes à quarta geração, 
que também já possuíam sinais clínicos indicativos dessa patologia. 

Atividades Desenvolvidas

Considerando que na região deste estudo não existe um serviço especializado 
para o acolhimento, diagnóstico, tratamento e acompanhamento desses pacientes, 
como parte das atividades de pesquisa o grupo efetuou trabalhos de assistência 
propriamente dita (enfermagem, psicologia e medicina), além de encaminhamentos e 
acompanhamentos dos afetados à fisioterapia, fonoaudiologia, nutrição, odontologia, 
exames complementares, imunizações especiais, entre outros. Também foram 
realizadas ações de promoção à saúde dos não afetados (porém de risco para o 
desenvolvimento da doença), por meio de orientações sobre a patologia familiar 
aliada à realização de exames preventivos periódicos e educação em saúde, onde 
o planejamento familiar esteve em destaque. Todas as ações realizadas foram 
pautadas nas diretrizes do Ministério da Saúde sobre o AG (BRASIL, 2014)

Como parte das atividades de promoção à saúde, direcionadas especificamente 
a quatro mulheres desse grupo familiar, realizou-se ações de AG com enfoque na 
saúde sexual e reprodutiva, onde foram esclarecidos os riscos de ocorrência e 
recorrência da doença na prole e as alternativas existentes para a reprodução, 
sempre respeitando o direito de decisão do indivíduo. Também foram realizados 
encaminhamentos para a Atenção Primária à Saúde (APS), contemplando uma 
das etapas do AG, para consultas com clínico geral e ginecologista, tendo sido 
realizados exames complementares de sangue, urina, fezes e preventivos para 
câncer de colo uterino e de mama. 

Durante os atendimentos, os profissionais reforçaram as orientações quanto 
aos riscos da doença, assim como ofereceram métodos anticoncepcionais, visto 
que elas possuíam vida sexualmente ativa e relataram não ter pretensões de 
gravidez futura. Foi prescrito anticoncepcional injetável com a disponibilização da 
medicação para todas. Poucos meses depois, por motivos pessoais não relatados, 
três delas interromperam o uso e logo em seguida engravidaram. Neste contexto 
vale ressaltar que o AG é um importante processo de conscientização, porém não 
pauta suas ações no cerceamento da liberdade de decisão reprodutiva.

Destacam-se também outras ações de AG como a realização de vários 
encontros para conversas e orientações sobre a doença (prognósticos e riscos) 
com o patriarca da família, pertencente a 2ª geração estudada, que atualmente é 
o cuidador de quatro de seus filhos, sendo três com DH e o quarto, um enteado, 
portador de uma síndrome ainda não diagnosticada. Entre os afetados pela DH, 
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um é do sexo masculino e há outras duas do sexo feminino, todos com sintomas 
avançados da doença e apresentando dependência total de terceiros. É importante 
salientar que, mesmo ainda na juventude, devido ao grau de acometimento da 
doença, as duas mulheres encontram-se no climatério, apresentando amenorreia e 
ciclos anovulatórios.  

Como parte de ações preconizadas para o AG, antes da indicação do exame 
molecular aos indivíduos com diagnóstico clínico de DH, o enfermeiro e os discentes 
juntamente com o psicólogo do grupo de pesquisa realizaram, por meio de visita 
domiciliária, um ou mais momentos de encontro, sendo fornecidas as explicações 
para o entendimento do exame e o significado de sua positividade ou negatividade. 
Dessa forma, o material biológico só foi coletado quando a pessoa em questão, 
além de estar de acordo com a realização, mostrava-se consciente e informada 
sobre o impacto que o resultado poderia gerar em sua vida.

Vale ressaltar que durante todo o período de contato da equipe de pesquisa com 
a família, os temas referentes aos riscos da doença foram abordados, observando-
se sempre a disponibilidade dos indivíduos em conversar sobre tal questão, com 
respeito à ética que os envolve. 

4 |  CONSIDERAÇÕES FINAIS

Apesar das incertezas que envolvem as questões éticas do AG, é notório que 
essa prática é extremamente importante para famílias, como a descrita neste estudo. 
O papel do enfermeiro neste cenário é de grande relevância visto que entre os 
diversos profissionais de saúde é o que está mais continuamente com os pacientes, 
podendo identificar precocemente seus medos, anseios e dúvidas. 

A prática do AG exige que o conselheiro tenha conhecimentos aprofundados 
em genética e genômica e desenvolva habilidades específicas, principalmente na 
comunicação interpessoal, conteúdos que são valorizados em praticamente todas 
as disciplinas dos cursos de graduação em Enfermagem.

Com base nessa experiência, evidenciou-se a relevância do trabalho do 
enfermeiro, assumindo nessa nova área de conhecimento o papel de conselheiro 
genético, proporcionando ao indivíduo e família acometida uma abordagem singular, 
humanizada, baseada em evidências científicas atualizadas. 
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