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INTRODUCAO

(0] aconselhamento genético
consiste na pratica de orientar e oferecer
suporte a pessoas e familias subjugadas
a doencas hereditdrias e genéticas ou
que apresentam risco de desenvolvé-las,
através de ferramentas da genética médica.
Este processo visa o esclarecimento de
dividas relacionadas a natureza dessas
condicbes, do risco de transmisséo entre
geracbes, das opgbes de diagnéstico e
tratamento disponiveis, e das implicagbes
para a saude e o bem-estar (NUSSBAUM,
MCINNES e HUNTINGTON, 2016).

Com o
abordagem ampla,

intuito de obter uma
o0 aconselhamento
genético engloba conhecimentos médicos,
psicolégicos, éticos e sociais. Com esse

propésito, o contato peridodico com a

familia otimiza o processo, uma vez que
permite a avaliagcdo e o suporte adequado
e atualizado conforme as necessidades
evoluem. Para tanto, os profissionais

envolvidos comumente sdo médicos.
Todavia, em alguns paises, como nos
Estados Unidos, o aconselhamento é
realizado por aconselhadores genéticos
ou geneticistas enfermeiros, o0s quais
ndo s6 sdo frequentemente responsaveis
pelo primeiro contato com o paciente
e familiares, como também participam
ativamente do campo de testes genéticos
(NUSSBAUM, MCINNES e HUNTINGTON,
2016).
Dessa forma, objetiva-se a
compreensao dos individuos frente a sua
situacdo de forma abrangente,permitindo
relacdo ao

manejo, ao planejamento e a prevencéo

decisdes conscientes em

diante das condicdes genéticas

reconhecidas. Com essa abordagem,
o aconselhamento genético promove
uma melhor qualidade de vida e um
cuidado mais personalizado, contribuindo
significativamente para a saude publica
e 0 bem-estar das familias (NUSSBAUM,

MCINNES e HUNTINGTON, 2016).
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Processo do aconselhamento genético

O processo de aconselhamento genético é composto por etapas estruturadas que
buscam identificar, compreender e manejar condi¢cbes genéticas em individuos e familias.
Ele se iniciacom a coleta de informacgdes detalhadas, incluindo os histéricos familiar e clinico.
A andlise da historia familiar permite avaliar o impacto das variantes genéticas na saude e
estratificar o risco do paciente em categorias como alto, médio ou moderado, considerando
fatores genéticos e ambientais compartilhados. Essas informagdes sdo fundamentais para
orientar o diagnéstico e a avaliagdo de risco. J4 os dados clinicos, complementados por
um exame fisico detalhado, ajudam a identificar sinais especificos que possam indicar a
presenca de doencgas genéticas (NUSSBAUM, MCINNES e HUNTINGTON, 2016).

Exames complementares, como anélises laboratoriais, radiolégicas e estudos de
cari6tipo, também fazem parte do processo do aconselhamento genético e sdo essenciais
para confirmar hip6teses diagnosticas. Com o avanco da biologia molecular, tornou-
se possivel realizar testes genéticos mais precisos, investigando genes especificos
relacionados a diversas condigcboes hereditarias. O diagnéstico e a avaliagdo de risco
podem ser realizados com base em principios mendelianos em distirbios monogénicos
ou mediante calculos mais complexos em casos de penetrancia reduzida e variabilidade
de expressao, utilizando-se, quando necessario, probabilidades condicionadas para maior
precisdo (NETTO et al., 2019).

Ap6s o diagnéstico, o foco se volta para a educacédo, o plano de acdo e o apoio
psicologico. Pacientes e familias sdo informados de forma clara sobre as condicdes genéticas,
opcoes de tratamento e estratégias preventivas, possibilitando decisdes conscientes e bem
embasadas. O plano de agéo inclui medidas praticas, como monitoramento continuo e
intervencdes terapéuticas, adaptando-se as dindmicas familiares e aos avangos cientificos.
Além disso, o apoio emocional € essencial para ajudar as familias a lidarem com os desafios
associados as condi¢des genéticas, tornando o aconselhamento genético uma abordagem
multidimensional e continua que promove a saude e o bem-estar (NUSSBAUM, MCINNES
e HUNTINGTON, 2016).

TECNOLOGIAS E FERRAMENTAS GENOMICAS

Reacao em cadeia da polimerase (PCR)

PCR (Polymerase Chain Reaction em inglés) &€ uma técnica de biologia molecular
usada para multiplicar uma certa sequéncia de DNA. Eum processo rapido e muito sensivel,
que pode gerar milhdes ou bilhées de cdpias de uma sequéncia de DNA em alvo, a partir de
uma quantidade muito pequena de material genético (Yang et al., 2022).
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DNA Sequencing

As descobertas cientificas recentes, resultantes da aplicacdo das tecnologias
de sequenciamento de DNA de ultima geragdo, mostram o impacto tremendo dessas
plataformas paralelas gigantescas na area da genética. Esses novos métodos ampliaram
as analises, que eram antes limitadas sé a protocolos especificos para prepara¢ao de DNA,
agora a uma escala gendmica muito maior, a0 mesmo tempo amplificando a resolugéo das
leituras, atingindo a exatidao de base Unica. O sequenciamento de RNAtambém mudou, pois
agora ele realiza analises completas em cDNA, assim como métodos baseados na andlise
serial da expresséao génica (Sage) e mesmo na identificacdo de RNA com codificagcao. O
sequenciamento da Gltima geragao, ainda mais, fez para cima aplicaces inovadoras, tais
como sequenciamento do DNA antigo amplamente aumentando a amplitude da analise
metagenOmica de amostras de varias origens ambientais. Juntas, estas tecnologias
apresentam um potencial de melhoria extraordinario sobre a pesquisa genética e bioldgica,
bem como uma riqueza muito grande para a nossa compreensao fundamental da biologia
(Evrony et al., 2021).

O chip de DNA (microarray)

Microarrays sdo uma nova ferramenta de andlise que permitem a deteccdo,
paralela e simultdnea, de milhares de sondas diferentes em um projeto de experimento.
Os microarrays, as vezes também chamados de “chips de DNA”, sdo amplamente usados
para andlises de expressao génica, genotipagem de individuos monoclonais, detec¢éo de
mutacdes pontuais e SNPs (Singulares polimorfismos de nucleotideos), bem como em
muitas outras aplicagdes genémicas ou transcriptomicas. Neste capitulo, apresentamos
no¢cdes gerais sobre os processos comuns para fabricar microarrays, como a escolha de
um material de base, imobilizagdo, hibridagdo e detec¢do de cadeias marcadas em DNA.
Também nos mostra que estas reflexdes acerca dos arrays de DNA podem igualmente
suportar outras analises mais complexas, como baseadas no sitio enzimatico sobre modelos
fixados. Esta caracteristica confere aos microarranjos de DNA o potencial de serem usados
como matrizes para a execugao de experimentos de PCR e transcricdo em grande escala.
(Schaudy et al., 2022.)

ASPECTOS PSICOLOGICOS E ETICOS DO ACONSELHAMENTO GENETICO

O objetivo primordial do aconselhamento & ajudar os individuos a interpretar
informacdes genéticas, identificar riscos e compreender os eventos futuros relacionados
a condi¢cdes hereditarias. Além disso, essa consulta desempenha um papel vital no bem-
estar geral do paciente, promovendo decisdes informadas e estratégias de prevencéao. No
entanto, é importante reconhecer que o processo pode gerar impactos emocionais e sociais
significativos, especialmente diante de diagnoésticos inesperados. Esses impactos incluem
ansiedade, depresséo, discriminacdo e isolamento social, exigindo atencdo especial as
questdes éticas envolvidas (DE LIMA et al., 2024).
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A ética ocupa um lugar central no aconselhamento genético, pois os profissionais
devem equilibrar a prestacao de informagdes detalhadas com o respeito aos valores, crencas
e escolhas dos pacientes. A confidencialidade € fundamental nesse contexto, garantindo
que as informagbes genéticas compartilhadas permanecam restritas e protegidas (DE
LIMA et al. 2024). Estudos mostram que a violagdo da privacidade genética pode levar
a discriminacado, preconceito e estigmatizacédo social, afetando diretamente a vida dos
individuos e suas familias. Portanto, o aconselhamento genético deve ser conduzido sob
um cdbdigo ético rigoroso, respeitando o direito a privacidade, autonomia e neutralidade.
Segundo a literatura, o papel do médico geneticista & atuar como um facilitador de
informacgdes, oferecendo prognésticos, opgcdes de tratamento e estratégias de prevencao
sem impor julgamentos ou preferéncias pessoais (BRANDAO et al., 2024).

Outro aspecto critico do aconselhamento genético é a protegédo da privacidade das
informacdes compartilhadas. A confidencialidade é garantida pelo Codigo de Etica Médica,
mas os desafios ainda persistem na pratica. Aquebra de privacidade pode ter consequéncias
graves, como a discriminacdo genética no ambiente de trabalho ou na obtencéo de
seguros de salde. De acordo com a Organizagdo Mundial da Saude, a implementagdo de
legislagbes mais robustas e a conscientizacdo dos profissionais sobre a importancia da
confidencialidade genética sdo medidas cruciais para evitar esses problemas e proteger os
direitos dos pacientes. (MINISTERIO DA SAUDE, 2021).

O impacto psicolégico do aconselhamento genético ndo pode ser subestimado,
especialmente em casos de diagnosticos que envolvem risco elevado de doencgas graves ou
incuraveis. Estudos mostram que muitos pacientes enfrentam niveis elevados de estresse
emocional, ansiedade e, em alguns casos, transtornos depressivos apo6s receberem
informagdes genéticas. Além disso, os impactos sociais, como exclusdo e discriminagéo,
sdo frequentemente relatados, principalmente em contextos onde a conscientizagéo
publica sobre genética é limitada. Por isso, o apoio emocional, aliado a uma abordagem
ética e sensivel, é essencial para garantir que o processo de aconselhamento atenda as
necessidades dos pacientes de forma integral (BRANDAO et al., 2024).

O aconselhamento genético €, portanto, uma pratica de satde indispensavel, que
combina conhecimento cientifico e sensibilidade humana para atender as necessidades
dos pacientes e suas familias. Além de oferecer informacdes detalhadas e personalizadas,
0 processo deve priorizar a ética, a privacidade e a neutralidade, promovendo a autonomia
dos envolvidos. Com 0 avanco da genética e da biotecnologia, torna-se ainda mais urgente
o fortalecimento das bases éticas e a criacao de regulamentacdes especificas que protejam
0s pacientes contra abusos e discriminagdes. Dessa forma, o aconselhamento genético
pode cumprir plenamente sua missdo de proporcionar bem-estar, qualidade de vida e
empoderamento as pessoas que buscam suas orientacbes ( JAMAL, SCHUPMANN e
BERKMAN, 2020).
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ACONSELHAMENTO GENETICO NO BRASIL

O atual aconselhamento genético no Brasil tem como pilar a aprovagao das Diretrizes
para Atencao Integral as pessoas com Doencgas Raras,de 2014, em que foi elaborada a
tentativa de regulamentar préaticas que visam o cuidado com pessoas portadoras dessas
doencas. Dentre tais praticas esta o processo de aconselhamento.E importante ressaltar,
que nem todas as doencas raras sao de origem genética, porém, como 80% séo, a diretriz
citada é relevante nesse capitulo(MINISTERIO DA SAUDE,2014). Em contrapartida, ha
uma desconfianca quanto a funcionalidade das politicas publicas realizadas em prol do
aconselhamento genético e do investimento do Governo Federal na area(SOCIEDADE
BRASILEIRA DE GENETICA MEDICA).

As Doencas Raras, como a Distrofia muscular de Duchenne, compreendem
condicbes médicas variadas de origem genética ou ndo que afetam um numero reduzido
de pessoas, quando comparadas com doencas mais prevalentes.Estima-se a existéncia
de mais de 5.000 tipos diferentes dessas doencas e o acometimento de 3,5 a 5,9% da
populagdo mundial. A partir desse conceito, estabeleceu-se a portaria n° 199, de 30
de janeiro de 2014, instituindo a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doencas Raras.(MINISTERIO DA SAUDE, 2021).

A partir da aprovacgéo das Diretrizes para Atencédo Integral as Pessoas com Doencgas
Raras em 2014, o aconselhamento genético foi adotado como uma ferramenta do manejo
dessas doencgas. Nesse contexto, o aconselhamento € recomendado para pessoas com
doencgas genéticas raras ja diagnosticadas, assim como seus familiares;gestantes ou
casais com suspeita de doencga genética rara durante a gestacdo em andamento, que ainda
ndo foram encaminhados para o aconselhamento genético ; individuos, casais e gestantes
cujo questionamento seja o risco individual ou para filhos futuros devido a presenga de uma
doenca genética rara na familia.(MINISTERIO DA SAUDE, 2014).

Uma vez indicado o aconselhamento genético, uma equipe multidisciplinar é
composta por médicos geneticistas e/ou profissionais da salde com graduagéo na area
da saude e pés-graduacdo (mestrado ou doutorado) em Genética Humana, ou com
especializagdo em Biologia Molecular Humana ou Citogenética Humana, reconhecidos pela
Sociedade Brasileira de Genética ou titulo de especialista em Genética, concedido pelo
Conselho Federal de Biologia. E igualmente necessario que o profissional comprove, no
minimo, 800 horas de experiéncia pratica ou estagio supervisionado em Aconselhamento
Genética. Determina-se, ainda,a proibicdo de uma postura coercitiva ou diretiva por
parte do profissional responsavel pelo aconselhamento sobre os individuos envolvidos.
(MINISTERIO DA SAUDE, 2014).

No entanto, uma audiéncia publica da Subcomisséo de Direitos das Pessoas com
Doencas Raras realizada em 2023, aponta a necessidade de maior investimento em
triagem de mutagdes genéticas, bem como em aconselhamento genético. Ademais, a entédo
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presidente da subcomissdo, Mara Gabrilli , apontou o déficit no nUmero de geneticistas
atuantes no Brasil e a concentracdo dos mesmos nas regides Sudeste e Sul,fazendo-se
necessarios o investimento na formacdo de especialistas e a descentralizagdo do seu
territério de atuacao.(BRASIL, 2023)

Portanto, fica evidente a iniciativa de implementagéo de aconselhamento genético no
Brasil por meio da Portaria n 199, que estipulou atencao integral a satde das pessoas com
doenca rara na Rede de Atengéo a Salde (RAS)(MINISTERIO DA SAUDE, 2014). Contudo,
na pratica, esse projeto parece imaturo, ao considerar-se 0 numero escasso de centros de
referéncia habilitados e suas limitagdes estruturais e financeiras , que se contrapéem a
demanda de servigo. Por conseguinte, a percepcéo de especialistas da Genética sobre o
aconselhamento genético nacional pode tender a insatisfacédo (SOCIEDADE BRASILEIRA
DE GENETICA MEDICA, 2021).

PERSPECTIVAS FUTURAS

A andlise da necessidade brasileira de investimentos na area de Servicos de
Aconselhamento Genético demonstra uma distribuicdo desigual desses servicos entre as
regides do pais, refletindo desigualdades regionais e sociais. Um levantamento realizado
identificou 65 servicos no Brasil, dos quais 43 eram exclusivamente Servigos de Genética
e apenas 22 ofereciam também o aconselhamento genético. A regido Sudeste concentrava
a maioria dos Servigos de Aconselhamento Genético (59,1%), enquanto as regides Centro-
Oeste e Nordeste representavam apenas 9% cada. Notavelmente, ndo foram encontrados
Servicos de Aconselhamento Genético na regido Norte, evidenciando a caréncia de
infraestrutura e o acesso limitado a esses servicos em areas mais remotas (DA SILVA,
2020).

Esses dados indicam que o acesso ao aconselhamento genético é limitado e
fortemente concentrado em regides com maior densidade populacional e infraestrutura
mais desenvolvida. E essencial que haja maior divulgagdo sobre a importancia desses
servicos, acompanhada de uma expansdo regionalmente equilibrada para atender as
necessidades da populacao brasileira. (DA SILVA, 2020).

A situacéo € agravada pela falta de politicas publicas robustas que promovam o
acesso equitativo ao aconselhamento genético. Estudos recentes destacam que barreiras
econdmicas, sociais e culturais dificultam ainda mais o acesso a essas consultas. Familias
de baixa renda e populacdes de regides rurais ou remotas frequentemente enfrentam
desafios logisticos, como a distancia de centros especializados, falta de transporte publico
adequado e os custos associados a viagem e a estadia. Além disso, o desconhecimento
sobre a existéncia e a relevancia do aconselhamento genético é um fator que contribui para

a subutilizacdo desses servigos, mesmo quando eles estao disponiveis (MURAD, 2023).
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Outro aspecto fundamental é a necessidade de uma abordagem multidisciplinar
no aconselhamento genético. Um atendimento que combine médicos geneticistas,
psicdlogos, assistentes sociais e outros profissionais da saude é essencial para abordar
as complexidades clinicas, psicolégicas e sociais envolvidas. A integracdo de diferentes
areas do conhecimento pode ndo apenas melhorar a qualidade do servigo, mas também
aumentar a confianca e a satisfacao dos pacientes, promovendo um maior engajamento
nas recomendacdes de manejo e prevengao (DA SILVA, 2020).

Uma pesquisa realizada buscou mapear as dificuldades de acesso das familias de
portadores de doencas genéticas aos servigos de aconselhamento genético. Os resultados
destacaram as barreiras significativas enfrentadas por essas familias, como a auséncia
de informacbes sobre os servigos, dificuldades financeiras e a falta de profissionais
especializados na regido. Tais achados reforcam a necessidade de investimentos em
infraestrutura e recursos humanos, bem como o desenvolvimento de politicas publicas que
incentivem a formacao de profissionais e a criagdo de centros regionais de aconselhamento
genético (MURAD, 2020).

Para o futuro, é crucial que se ampliem as iniciativas publicas e privadas voltadas a
universalizagdo do acesso ao aconselhamento genético no Brasil. Isso inclui ndo apenas
a construcdo de novas unidades, mas também o fortalecimento das existentes por meio
de investimentos em tecnologias de diagnéstico avancadas e capacitacdo de equipes
multidisciplinares. Além disso, é fundamental desenvolver campanhas de conscientizacdo
para informar a populagcdo sobre a importancia e os beneficios do aconselhamento
genético, promovendo uma maior procura por esses servigos e reduzindo as desigualdades
no acesso a saude genética (DA SILVA e SANTIAGO, 2019).
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PERGUNTAS

1. Qual é o objetivo principal do aconselhamento genético?

a) Diagnosticar todas as doencas hereditarias em um paciente.
b) Garantir que doengas genéticas sejam eliminadas por completo.

c¢) Esclarecer duvidas, avaliar riscos e oferecer suporte para decisdes conscien-
tes relacionadas a condi¢des genéticas.

d) Realizar exclusivamente exames laboratoriais avangados.

2. Qual tecnologia genémica permite a amplificacao de sequéncias especificas
de DNA de forma rapida e sensivel?

a) Sequenciamento de RNA

b) Reacdo em cadeia da polimerase (PCR)
c¢) Chip de DNA (microarray)
)

d) Andlise de cariétipo
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3. Qual é a principal responsabilidade ética do profissional no processo de
aconselhamento genético?

a) Garantir que os pacientes sigam as recomendac¢des médicas a risca.

b) Compartilhar informagbes genéticas com instituicdes de pesquisa.

c) Respeitar os valores, crengas e escolhas individuais dos pacientes.

d) Realizar diagnésticos apenas com base em testes laboratoriais avancados.

4. Explique como o aconselhamento genético contribui para a saude publica e
o bem-estar das familias.

5. Quais sao os principais desafios para a implementacao de servicos de
aconselhamento genético no Brasil?
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