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Genética Clínica

Especialidade que trabalha na prevenção, diagnóstico e tratamento das

doenças genéticas e defeitos congênitos

Hereditárias

Defeitos congênitos

Doenças genéticas
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Doenças Raras

Definição

• 1: 1.500 (EUA)

• < 1:2.500 (Japão)

• “ameaça a vida ou crônica / debilitante com baixa prevalência (< 1:2.000)” 

(European Commision)

• 65/100.000 (1,3/2.000) Política SUS

• Número: 6.000 a 7.000 doenças

• 6 a 8% da população

A maioria (80%) das doenças raras são genéticas
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Indicações para consulta genética

 História familiar de doença hereditária

 Anomalia congênita (AC) isolada ou múltipla

 Síndromes dismórficas

 Deficiência intelectual isolada ou não

 Problemas de crescimento e desenvolvimento puberal

 Distúrbios de diferenciação sexual / Genitália ambígua

 Doenças metabólicas (erros inatos do metabolismo)

 Diagnóstico pré-natal de anomalias congênitas

 Orientação reprodutiva  para casais consanguíneos

 Histórico de exposição a teratógenos durante a gravidez

 Casais com abortos espontâneos de repetição, infertilidade

 Anomalias Congenitas de manifestação tardia, como síndromes de câncer hereditário
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Aconselhamento Genético

Objetivo

Orientar pacientes e familiares,

fornecendo informações e apoio

às famílias em risco, para

permitir que estes compreendam

o diagnóstico, o curso provável

da doença e as medidas de

controle existentes e os riscos de

recorrência entre os familiares

Etapas
 História pessoal e familial

 Exame físico

 Exames complementares

 Hipótese diagnóstica

 Padrão herança

 Estimativa de risco

 Planejar medidas de seguimento,
tratamento ou prevenção
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História pessoal

Antecedentes 
gestacionais

• Idade pais

• GPA

• Pré-natal

• Movimentos fetais

• Intercorrências

• Exposição a 
teratógenos

Antecedentes
perinatais

• Tipo de parto, 
prematuridade

• Apresentação

• Dados antropométricos

• APGAR

• Intercorrências:
convulsões, 
hipoglicemia, alterações 
no choro, odor  do suor 
e urina, etc

Antecedentes
médicos

• Marcos do DNPM

• Início da dentição

• Fechamento de 
fontanelas

• História de regressão

• Desenvolvimento 
puberal

• Fraturas ou luxações

• Desempenho escolar

• Deficiência intelectual 

Jorde LB, Carey JC, Bamshad MJ, org. Conceitos e história: o impacto clínico 

das doenças genéticas. In: Genética Médica. 5a ed. Rio de Janeiro: GEN 

Guanabara Koogan; 2017. p.1-5.



História familiar

 Heredograma

 Idade dos pais

 Consanguinidade

 História gestacional

 Casos semelhantes

 Perdas gestacionais

 Exposição a teratógenos 
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Importância do Diagnóstico
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Objetivos Conduta/Manejo

Pesquisar anormalidades 
ocultas/comorbidades

Vigilância e 
tratamento de morbidades

Conhecer história natural da doença Orientações preventivas e
intervenções precoces

Opções terapêuticas e/ou
intervenções em saúde

Intervenção farmacológica e 
tratamento especializado

Definição dos riscos Esclarecer riscos de ocorrência e 
recorrência



Prevenção 

● Triagem Neonatal – varias doenças genéticas identificadas.

● Diagnóstico pré-natal

● Diagnóstico pré-implantacional

● Testes preditivos e de rastreio (detecção de heterozigotos)
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Deficiência 
intelectual

Defeitos congênitos
Erros inatos 

do Metabolismo

Política Nacional de Atenção Integral às 
Pessoas com Doenças Raras

BRASIL. PORTARIA Nº 199, DE 30 DE JANEIRO DE 2014. Política 

Nacional de Atenção Integral às Pessoas com Doenças Raras. 2014



Formulário – critérios encaminhamento





Alguns exemplos:

Anomalias Congênitas – malformações Congênitas



Síndrome de Möebius



Acondroplasia



Distrofia Muscular – manifestação tardia



Mucopolissacaridose Tipo VI 



Doenças geneticamente determinadas

Alguns exemplos:

Síndrome  de Williams Síndrome de Cornelia-de-Lange



Síndrome de Prader Willi (PWS) 



Neurofibromatose Tipo I



Uma pintura do século 
XIX, onde família é 
exibida como uma 
curiosidade popular.
ALBINISMO –
Doença Metabólica.

https://pt.wikipedia.org/wiki/S%C3%A9culo_XIX


E algumas milhares 
de síndromes já 
descritas a serem 
investigadas



Síndromes Cromossômicas

Turner
Prader -Willy

Síndrome de Turner –
cariótipo  45X0



Trissomia do cromossomo 18 – Síndrome 

de Edward



Doenças Genéticas associadas a deficiência mental –

Syndromes do X-fragil



SERVIÇO DE REFERÊNCIA EM DOENÇAS RARAS DE ORIGEM 
GENÉTICA

APAE-Salvador

Atendimento com equipe especializada em Genética

Marcação pela regulação de Salvador

Diagnostico, acompanhamento e Aconselhamento Genético

Como proceder diante de um caso com 
suspeita de desordem genética?
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