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_0 aconselhamento esta indicado sempre que houve
‘, diagndstico ou risco para uma condigdo genética.
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ACONSELHAMENTO GENETICO

POR - LARISSA SOUZA MARIO BUENO - MEDICA GENETICISTA/
MATERNIDADE CLIMERIO DE OLIVEIRA - UFBA

Aconselhamento Genético (AG) é

um processo de comunicagao sobre

problemas humanos associados a
ocorréncia ou ao risco de ocorréncia de uma
condicdo genética em um paciente e/ou na
sua familia com o objetivo de ajuda-los a com-
preender e a lidar com ela.

O aconselhamento estd indicado sempre
que houver diagndstico ou risco para uma con-
digdo genética. O AG também esté indicado an-
tes e apos a realizacdo de testes genéticos (pré-
-teste e pos-teste). Seguem algumas indicagoes:

«  Anomalias congénitas, que sdo anoma-
lias estruturais ou funcionais que surgem
durante a vida intrauterina e podem ser
identificadas ao pré-natal, ao nascimento
ou ao longo da vida;

« Disturbio de crescimento e/ou déficit
cognitivo sem causa ambiental definida;

« Abortos de repeticao ou infertilidade
sem causa nao genética definida;

+ Doengas neurodegenerativas (com
comprometimento neurolégico progressi-
vo);

+  Erros Inatos do Metabolismo, em que
0 paciente apresenta um defeito genético
nas vias metabdlicas;

«  Consanguinidade (relacdo entre indivi-
duos que apresentam determinado grau de
parentesco);

« Cancer em idade jovem, no sexo nao
esperado ou multiplos casos de cancer em
uma familia ou em uma pessoa; e

«  Histdria familiar de doengas genéticas.

Entre os desafios para a realizagao do AG

estdo o grande nimero de doengas genéticas e




a sua complexidade, a pouca disponibilidade
de testes diagnosticos e de médicos geneticis-
tas e a grande velocidade de atualizagao sobre
as condi¢Oes genéticas.

NESTE PROCESSO, O MEDICO GENETICISTA

ATUA SEGUINDO OS SEGUINTES PASSOS:

Coletando informacbes para anamnese
e completa incluindo a historia familiar de
modo detalhado.

2 Realizando exame fisico, inclusive o exa-
e me dismorfoldgico, buscando por sinais
fisicos, conhecidos como dismorfias, que po-
dem ajudar na identificacdo de uma condicdo
genética.

3 Solicitando exames genéticos e ndo ge-
e néticos sempre que necessario.

4 Realizando o aconselhamento de acordo
e com a condicdao genética apresentada e
informando sobre sua natureza e consequén-

cias.

Informando o risco de recorréncia es-
5. pecifico, por probabilidade condicional
(calculada) ou empirico (baseado em estudos
com outras pessoas apresentando as mesmas
condicoes).

Definindo junto com a pessoa/familia a

e melhor conduta para a pessoa e/ou sua
familia de modo nao diretivo, incluindo ofere-
cer suporte psicolégico com especialista se ne-

cessario.

7 Muitas vezes, mantendo o acompanha-
e mento das acdes multidisciplinares como

médico centralizador.

doenca. Ou seja, a pessoa e/ou sua familia re-
cebera ajuda no processo de ajuste perante a
nova situagdo a ser vivenciada pela familia, a
de ter um ou mais membros afetados por uma
doenca genética, ndo se preocupando somente
com o bioldgico.

O AG foi exercido por diversos modelos
ao longo da histdria e o modelo psicoldgico é
atualmente o mais aceito na promogao e pre-
vencdo da saude. Este modelo reconhece que
0 processo envolve nao somente decisoes re-
produtivas futuras, mas também como lidar
Ccom O que ocorreu, oU seja, COMO as pessoas
devem ser apoiadas e acolhidas para se ajustar
anova situacao de vida, sendo este um comple-
X0 processo psicossocial com inimeras varia-
veis, como experiéncias prévias com a doenca,
personalidade, motivacao, educacgao, valores,
cultura e familia.

Este processo exige a nao diretividade por
parte da pessoa que realiza o aconselhamento
de modo a permitir que apds receber todas as
informacGes necessarias as pessoas facam suas
escolhas de acordo com as suas convicgoes, e
nao com as convicgoes da pessoa que realiza o
AG.

NA BAHIA EXISTEM VARIOS LOCAIS DE

ATENDIMENTO DEDICADO A GENETICA
MATERNO INFANTIL, COMO:

Maternidade Climério de Oliveira (UFBA) -
Salvador/BA

Associacao de Pais e Amigos dos Excepcionais
(APAE) - Salvador/BA

Hospital Geral Roberto Santos - Salvador/BA

Neste processo, a pessoa recebera ndo um
simples conselho, mas o apoio necessario para
entender quais as opgoes que possui perante
0s riscos a salde, inclusive em relacdo a vida
reprodutiva da familia, para que possa escolher
que acbes sdo mais apropriadas. O objetivo é
obter o melhor ajustamento possivel a condi-
¢do genética e/ou ao risco de recorréncia da

Para o encaminhamento ao médico geneticista
€ importante coletar o maximo de informacoes
sobre a condicdo de saude da pessoa a ser
encaminhada para a avaliacdao assim como de
sua familia.




TeleRaras

O Telessaude Bahia oferta o programa Te-
leRaras que é uma estratégia de encaminha- e
mento de casos suspeitos ou confirmados que ol
precisam ser submetidos a aconselhamento R—————
genético e que nunca foram atendidos por mé-
dico geneticista. O profissional da satde pode @ TeleRaras
acessar o link http://plataformatelessaude.sau-
de.ba.gov.br/ para pedir a sua teleconsultoria

denominada de TeleRaras para todos os municipios do estado

e também a pa'gina htt : ! !telessaude,saude, cvw:r;ns de encaminhamento. Este servico busca ampliar a resolt de da
ba.gov.br/teleraras/ para obter o formulario de o :

critérios de encaminhamento e demais infor-
magGes dessa estratégia.

ACESSO A INFORMAGAO  OUVIDORIA  TRANSPARENCIA
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