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“O aconselhamento geneético é um processo de
orientacao em que profissionais especializados
ajudam individuos ou familias a entenderem
riscos de doencas hereditarias, com base no
histdrico familiar e testes genéticos. O objetivo é
fornecer informacoes sobre hereditariedade,
opcoes de prevencao, tratamento e tomada de
decisoes informadas, além de oferecer apoio
emocional para lidar com as implicacoes
psicoldgicas e sociais das condicoes genéticas.”
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O aconselhamento genético
evoluiu de forma significativa
ao longo do tempo, acom-
panhando avancos cientifi-
cos e transformacdes para-
digmaticas. Teve origem nas
primeiras décadas do século
XX, com a aplicacédo dos prin-
cipios da genética mende-
liana a medicina. Em 1941,
Sheldon Reed introduziu o
termo "aconselhamento ge-
nético", substituindo o con-
ceito anterior de "higiene
genética" e estabelecendo
principios fundamentais como
a nao-diretividade e o respei-
to a autonomia dos pacien-
tes.

Nas décadas de 1950 e 1960,
impulsionado pela desco-
berta da estrutura do DNA e
pelo desenvolvimento do dia-
gndstico pré-natal, o campo
ganhou relevancia clinica. Na
década de 1970, surgiram os
primeiros programas formais
de formacdo em aconselha-
mento genético, consolidan-
ddo a profissao.
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As décadas seguintes foram
marcadas por avancos em
técnicas moleculares e pelo
Projeto Genoma Humano
(1990-2003), que ampliou a
precisdo dos testes gené-
ticos.

No século XXI|, o aconse-
lhamento genético expandiu-
se para dreas cComo a onco-
genética e a medicina perso-
nalizada, enfrentando novos
desafios éticos com a popu-
larizacdo dos testes genéti-
cos diretos ao consumidor.
No Brasil, os primeiros avan-
COS na area ocorreram na dé-
cada de 1960, culmi-nando na
criacdo da Politica Nacional
de Atencdo Integral em Ge-
nética Clinica no SUS em
2009, com o objetivo de am-
pliar 0 acesso a servicos es-
pecializados. Atualmente, o
campo continua a evoluir
com o uso de tecnologias
como O sequenciamento de
nova geracao e as técnicas
de edicao genética.
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O biomédico habilitado em Aconselhamento Genético atua
na interface entre a genética médica e os servicos de
saude, integrando equipes multiprofissionais em contextos
clinicos e laboratoriais. Suas atribuicdes incluem a coleta e
andlise detalhada da histéria familiar, a construcdo de
heredogramas, a avaliacdo de riscos genéticos e a comu-
nicacado de informacdes complexas de forma clara e aces-
sivel aos pacientes e familiares.

Esse profissional pode atuar em servicos de genética
médica, ambulatérios especializados, laboratérios de cito-
genética e genética molecular, centros de reproducéo
assistida e programas de triagem neonatal. Desempenha
um papel essencial no acompanhamento de gestacdes de
alto risco genético, na investigacdo de doencas raras e
sindromes genéticas, bem como na orientacdo de casais
com histdrico familiar de doencas hereditarias.

Na area de oncogenética, o biomédico habilitado identifica
predisposicdes hereditdrias ao cancer e propde estra-
tégias de prevencdo e rastreamento individualizado. Além
disso, contribui para o avanco cientifico por meio de
participacdo em estudos epidemiolégicos e no desen-
volvimento de novas abordagens diagnésticas e tera-
péuticas.

A habilitacdo em Aconselhamento Genético é regula-
mentada pela Resolucédo n° 78/2002 do Conselho Federal
de Biomedicina, assegurando a qualificacdo técnica do
profissional e sua integracdo com outras areas da genética
e genbmica para oferecer um cuidado de qualidade e
baseado em evidéncias.
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A habilitacdo biomédica em Aconselhamento Genético
capacita o profissional a compreender e interpretar os
mecanismos genéticos envolvidos em doencas here-
ditarias. O biomédico habilitado deve ser apto a avaliar o
histérico familiar, calcular os riscos de ocorréncia e
recorréncia de patologias genéticas, além de traduzir
conceitos complexos de forma clara e acessivel aos pa-
cientes e familiares.

Com a integracdo do aconselhamento genético ao Sistema
Unico de Saude (SUS), torna-se essencial a atuacdo de
profissionais preparados ndo apenas nos aspectos
técnicos, mas também nas dimensdes sociais e éticas do
cuidado em saude. Os avancos tecnoldgicos, como o se-
quenciamento de nova geracdo e os testes gendmicos,
tornaram o processo mais complexo, exigindo atualizacdo
constante dos profissionais.

Nesse contexto, a formacdo em aconselhamento genético
deve ser necessariamente multidisciplinar, abrangendo
conhecimentos técnicos, éticos e psicossociais. Essa
abordagem integrada garante que o aconselhamento
genético cumpra sua funcdo de promover o empode-
ramento dos individuos na tomada de decisdes informadas,
respeitando sua autonomia e seu contexto sociocultural.
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O biomédico em genética utiliza diversos métodos . .

para analisar e interpretar informacdes genéticas,
entre eles:

o Sequenciamento de DNA: Identifica mutacdes e ‘I'
variantes genéticas;

» Caridtipo: Detecta anomalias cromossomicas, ]979_ ﬂ
como a sindrome de Down;

e PCR e MLPA: Amplificam e analisam genes especificos;

o FISH: Identifica alteracdes cromossbémicas complexas.

Exames de triagem importantes:
o Teste do Pezinho: Detecta doencas genéticas e metabdlicas em recém-
nascidos;
o NIPT (Teste Pré-Natal N&o Invasivo): Avalia o DNA fetal no sangue materno
para identificar anomalias cromossomicas.
A bioinformatica apoia a interpretacdo de dados genéticos por
meio de softwares e bancos como ClinVar e OMIM.
O biomédico também atua no aconselhamento genético,
elaborando heredogramas, realizando entrevistas familiares e
oferecendo orientacdo e apoio emocional.

!;—““"' e Resolucdo do N° 001/2022, de 31 janeiro de
\ @ " 2022, Refere-se a habilitacdo em Genética e
A Aconselhamento Genético, que estabelece
Quer saber mals?%’; as diretrizes para atuacdo do biomédico
Acesse o QR code! nessa area.
E e . Lei n° 6.684/1979, que dispde sobre a
S W profissdo de Biomédico e o respectivo
Conselho de Classe.
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Para atuar em Aconselhamento Ge-
nético, o biomédico deve fazer uma
especializacdo lato sensu na érea,
com no minimo 360 horas, reco-
nhecida pelo MEC. O curso deve
oferecer formacao tedrica e pratica,
abordando temas como genética
médica, técnicas laboratoriais, bio-
ética, comunicacdo em saude e
interpretacdo de testes genéticos.

Apdés a conclusdo, €& necessario
solicitar ao CRBM a inclusdo da ha-
bilitacdo, apresentando diploma, car-
ga horéria, conteddo programatico e
documentacdo atualizada. Assim, o
profissional estard apto a atuar
conforme as normas do CFBM.

—

Centro Universitario de Ourinhos AW g

BIOMEDICINA/2025

Os locais para se habilitar, até a

data de publicacdo deste manual,

sd0:

Sao Paulo:

e Universidade Federal
Paulo (UNIFESP)

« Universidade de S&o Paulo (USP)

o Instituto Butantan

e Faculdade de Ciéncias Médicas
da Santa Casa de Sao Paulo

de Séo

Outros estados:

o Universidade Federal
Grande do Sul (UFRGS)

e Universidade Federal de Minas
Gerais (UFMG)

e Hospital de Clinicas de Porto
Alegre

e Universidade Federal do Rio de
Janeiro (UFRJ)

do Rio
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A pesquisa em aconselhamento ge-
nético busca entender as bases ge-
néticas de doencas, desenvolver
novos métodos de diagndstico e me-
lhorar as praticas de orientacdo a
pacientes e familias. O profissional de
biomedicina pode realizar pesquisas
cientificas em varias areas, como:

o Andlise de doencas hereditarias:
Exploracdo de enfermidades trans-
mitidas geneticamente, como ane-
mia falciforme, hemofilia, fibrose
cistica, entre outras.

o Pesquisa genética relacionada ao
cancer. Estudo sobre a predis-
posicdo genética para o cancer,
incluindo casos hereditarios de
cancer de mama e de ovdrio.

) BIOMEDICINA/2025

« GenOmica e bioinformatica: Ava-

liacdo de dados gendmicos para
detectar variacdes genéticas liga-
das a doencas.

o Aconselhamento genético em

con-dicdes raras: Pesquisa sobre
os efei-tos psicoldgicos e sociais
do diag-ndstico de doencas raras
€ a importdncia do aconselha-
mento genético.

Etica em genética: Estudo dos
dilemas éticos associados ao
acon-selhamento genético, abor-
dando temas como privacidade e
consentimento informado.
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Como foi sua trajetdria
académica até se tor-
nar habilitada em acon-
selhamento genético?
“Minha trajetéria come-
cou na Biomedicina, com
interesse especial pela
Genética desde a gra-
duacdo. Segui para o
mestrado e doutorado
em Biologia Celular e
Molecular pela UFG, e
posteriormente realizei
um pods-doutorado em
Genética. Ao longo des-
ses mais de 20 anos,
aliei o ensino e a pes-
quisa a pratica clinica,
principalmente dentro do
sistema publico de sau-
de em Goids. Foi no
LAGENE, pela SES Goiés,
apds um curso de apri-
moramento com pesqui-
sadoras canadenses que
fiz mais um aprimora-
mento para atuar no
aconselhamento genéti-
CO e assim iniciei os a-
tendimentos pelo SUS.
Atuar com aconselha-
mento genético sempre
foi uma escolha baseada
na escuta, na empatia e
na ciéncia aplicada a
vida real das familias.”
Quais os prés e contras
da profissdo?

“Os prés sdo muitos: é
uma area fascinante, em
constante evolucdo, com

(©) @THAISCIDALIA

forte impacto na vida dos
pacientes e suas fami-
lias. Poder traduzir infor-
macdes complexas, aju-
dar na busca de respos-
tas e compreensao é ex-
tremamente gratificante.
Por outro lado, os con-
tras incluem a escassez
de profissionais habilita-
dos, a falta de politicas
publicas robustas para
doencas genéticas e ra-
ras, € o desgaste emo-
cional de lidar com diag-
nosticos muitas vezes
desafiadores e com
poucos recursos dispo-
niveis.”

O que precisa para se
tornar especialista em
aconselhamento
genético?

“E necessério formacéo
em Biomedicina com ha-
bilitacdo em Genética,
com uma base sdélida em
genética médica e huma-
na. Cursos de pds-gra-
duacdo, especializacdes
e experiéncia pratica em
aconselhamento sdo fun-
damentais e € uma exi-
géncia da nova resolu-
cdo do CFBM. O profis-
sional precisa, ainda,
desenvolver habilidades
de comunicacao, empa-

tia e tomada de decisdo
ética, pois lidamos dire-
tamente com histdrias de
vida, escolhas reproduti-
vas e diagndsticos com-
plexos.”

Como é sua rotina de
trabalho? Vocé trabalha
diretamente com os pa-
cientes ou apenas na
analise?

“Minha rotina é bastante
dindmica. Além das ativi-
dades académicas como
docente e pesquisadora,
atuo diretamente com
pacientes no sistema pu-
blico, oferecendo acon-
selhamento genético in-
dividual e familiar. Co-
ordeno investigacdes ge-
néticas, avalio resultados
laboratoriais e participo
de discussdes clinicas
interdisciplinares. O con-
tato direto com as fami-
lias é, sem duvida, a
parte mais transforma-
dora do trabalho.”

BIOMEDICINA/2025
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Quais os maiores desa-
fios da profissao?

“Um dos principais desa-
fios é a desinformacao
sobre o0 que realmente é
o aconselhamento gené-
tico — tanto por parte de
profissionais da saude
quanto da populacéo.
Outro grande obstaculo
€ a limitacdo de acesso
aos testes genéticos no
SUS e a dificuldade em
garantir um acompanha-
mento longitudinal para
os pacientes. Ainda ha
muito a ser feito no Brasil
para consolidar essa es-
pecialidade dentro das
politicas publicas de
saude.”

Como vocé enxerga o
mercado de trabalho no
futuro?

“Vejo um futuro promis-
sor. A genética estd se
tornando cada vez mais
presente na medicina
personalizada, na tria-
gem neonatal, nos testes
pré-natais, nas terapias-
alvo e na pre de doen-
cas. A demanda por pro-
fissionais qualificados vai
crescer, principalmente
com 0s avancos em tec-
nologias como sequen-
ciamento genético e in-
teligéncia artificial aplica-
da a saude. Mas sera es-
sencial que a formacao

(©) @THAISCIDALIA

acompanhe essa evolu-
cado.”

Se vocé pudesse mu-
dar algo em sua habi-
litacdo, qual seria?
“Gostaria que tivésse-
mos, ja na graduacao,
uma formacdo mais ro-
busta em aconselhamen-
to genético e bioética.
Também seria importante
que existisse uma resi-
déncia multiprofissional
voltada a Genética Clini-
ca e ao aconselhamento
genético, para fortalecer
a pratica interdisciplinar
e o olhar humanizado.”
Qual conselho vocé da-
ria para alguém que
quer se tornar biomé-
dico habilitado em a-
conselhamento genéti-
co?

“Busque uma formacéo
solida em Genética, es-
tude casos clinicos reais,
envolva-se com a pes-
quisa e, principalmente,
desenvolva a escuta ati-
va e a empatia. Aconse-
lhar ndo é apenas infor-
mar — € acolher, orien-
tar e caminhar ao lado
do paciente. E ndo tenha
medo da complexidade:
€ nela que a biomedicina
genética encontra seu
propdsito mais humano.”

A média salarial é
agradavel visto o de-
safio da profissdo?

“Mesmo ndo sendo ruim,
a valorizacao salarial ain-
da ndo acompanha a
complexidade e a res-
ponsabilidade envolvidas
na atuacdo com acon-
selhamento genético.

Especialmente no
servico publico, 0s
salérios sdo limitados e
ndo refletem o grau de
especializacdo exigido.
Contudo, em
consultorias privadas,
laboratérios e com a
expansdo de servicos
personalizados em
genética, ha potencial
para crescimento. O
reconhecimento, aos

poucos, vem se ampli-
ando com o impacto so-
cial do nosso trabalho.”

BIOMEDICINA/2025
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