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ENSINO DA GENETICA MEDICA NA GRADUACAO EM MEDICINA

A formacgdo em genética nos cursos de graduacdo em medicina é fundamental para o entendimento dos
determinantes bioldgicos do bindmio saude-doenca. Além disso, a mudancga do perfil epidemiolédgico torna as
doencas com determinantes genéticos cada vez mais relevantes como problema de saude publica. Assim,
manejar as doencas com este perfil, tanto em pacientes como em suas familias, de forma ética, diligente e
considerando a légica e as politicas do Sistema Unico de Salde, passa a ser competéncia desejavel para todos os
médicos, impactando na sua formacdo na graduacdo. Isso foi reconhecido na ultima versdo das Diretrizes
Curriculares Nacionais para Cursos de Medicina (1), publicada em 2014, ao determinar claramente como
competéncia, em seu artigo 12:

“IV - Promogdo de Investiga¢do Diagndstica:

a) proposi¢do e explicacdo, a pessoa sob cuidado ou responsdvel, sobre a investigacdo diagndstica
para ampliar, confirmar ou afastar hipdteses diagndsticas, incluindo as indica¢des de realizagdo
de aconselhamento genético.”

Entendendo esta questdo como absolutamente relevante, a Sociedade Brasileira de Genética Médica,
através de um grupo de trabalho, definiu em 2015, as competéncias desejaveis em genética para todos os
profissionais de saude, levando em consideracdo a Politica Nacional de Doencas Raras. Este documento,
publicado em 2017 (2), resume com precisdo os determinantes da necessidade de formagdo em genética médica
dentro dos cursos da area de saude e foi o documento de partida para que um novo grupo de trabalho da SBGM,
instituido em 2017, buscasse apura-lo especificamente para cursos de medicina.

O grupo de trabalho foi construido a partir de uma consulta entre os sécios solicitando que os
interessados se apresentassem. Assim, um grupo de professores universitarios!, médicos geneticistas, apds
rodadas de debate por meio eletrénico, construiu uma proposta de matriz de competéncias para médicos, que foi
colocada em consulta publica entre os associados da Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica e é
apresentada aqui na sua versao final.

1 André Anjos da Silva (Curso de Medicina da Universidade do Vale do Taquari — RS), Antonette Souto El Husny (Curso de Medicina do Centro Universitario
do Estado do Para e médica da Universidade Federal do Para), Debora Gusmao Melo (Departamento de Medicina da Universidade Federal de Sdo Carlos.), e
Victor Evangelista de Faria Ferraz (Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto Universidade de Sdo Paulo)
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PERFIL DE COMPETENCIA MiNIMO EM GENETICA PARA MEDICOS DO BRASIL, PROPOSTO PELA SOCIEDADE
BRASILEIRA DE GENETICA MEDICA E GENOMICA

Como no documento da SBGM utilizado como ponto de partida, define-se o PERFIL do egresso da graduagdo em
Medicina, na drea de Genética Médica:

SUSPEITAR o diagndstico de uma condicao de base genética,

EXPLICAR E PROPOR ao paciente a necessidade de realizar investigacao para ampliar, confirmar ou afastar
essas hipoteses diagndsticas,

INDICAR o aconselhamento genético.

Para atingir este perfil, quatro COMPETENCIAS fundamentais s3o necessarias

1. Examinar regularmente a sua prépria competéncia clinica, reconhecendo as lacunas de aprendizagem e os
avancos da genética e da genOmica ao longo do tempo, compreendendo a necessidade de educacdo
continuada.

2. ldentificar individuos que apresentem ou possam desenvolver uma doenca genética e saber como e
guando fazer encaminhamento para um profissional especializado em genética médica.

3. Manejar pacientes com doengas genéticas/defeitos congénitos previamente diagnosticados, utilizando
diretrizes clinicas ja estabelecidas, no ambito da sua atuacado profissional.

4. Promover e estimular praticas clinicas e de educacdo em saude objetivando a prevencdo de doencas
genéticas/defeitos congénitos.

COMPONENTES DAS COMPETENCIAS

Conhecimentos

1. Reconhecer a importancia das doencas genéticas/defeitos congénitos dentro do contexto epidemioldgico local
e nacional.

2. Conhecer a terminologia e os conceitos basicos usados na genética médica.
3. Conhecer os padrdes de herancga classicos no ambito das familias e comunidades.

4. Reconhecer a importancia do heredograma ao avaliar a predisposicdo/susceptibilidade e a transmissdo de
doencas genéticas.

5. Ter nogGes basicas da morfogénese e da fisiologia humana, e do papel da genética nesses processos.
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6. Conhecer os principios basicos de genética e biologia molecular (divisdo celular, alteracdes cromossémicas,
tipos de mutagdo, cddigo genético, etc.) e como se associam a formagdo de doencas, incluindo aspectos de
carcinogénese e dos disturbios neurogenéticos.

7. Entender como a interacdo de fatores genéticos, ambientais e comportamentais atuam na susceptibilidade, no
inicio e no desenvolvimento de doencas, assim como na manutencdo da saude e resposta ao tratamento.

8. Conhecer as bases da farmacogenética.

9. Reconhecer os principais agentes teratogénicos e as medidas preventivas relacionadas (especialmente alcool e
drogas ilicitas).

10. Reconhecer os principais fatores de risco genéticos — idade parental avangada, consanguinidade, recorréncia
familiar.

11. Conhecer as medidas preventivas relacionadas as doencgas genéticas/defeitos congénitos — acido folico pré-
concepcional, imunizacdes maternas, hdbitos de vida saudaveis.

12. Reconhecer que as doencas genéticas sdo frequentemente disturbios multissistémicos, necessitando de
abordagem interdisciplinar e multiprofissional.

13. Conhecer os principios e diretrizes do Programa Nacional de Triagem Neonatal.

14. Conhecer os formularios oficiais e obrigatérios para registro das doencas genéticas/defeitos congénitos —
Declaracdo de Nascido Vivo e Declaracio de Obito.

15. Conhecer as doencas genéticas/defeitos congénitos que nio sdo raros, ou seja, que tém prevaléncia superior
a 1,3:2.000 individuos.

16. Conhecer os principais testes genéticos utilizados na pratica clinica.
17. Conhecer as bases do aconselhamento genético.

18. Conhecer a rede de aten¢do e cuidados em saulde disponivel nos trés niveis de complexidade para os
individuos com doencas genéticas/defeitos congénitos e suas familias.

19. Conhecer as atribuicbes do médico geneticista no reconhecimento e manejo das doencas de base
genética/congénita, com intuito de operacionalizar o sistema de referéncia/contrarreferéncia.

20. Conhecer os principios de genética e biologia molecular basica associados aos mecanismos oncoldgicos e a
consequente interface da genética com a oncologia (oncogenética).

21. Conhecer os principios de genética basica e sua interface com os distlrbios neuroldgicos (neurogenética).

Habilidades

1. Reunir informagbes e interpretar a histéria genética de uma familia, incluindo a constru¢do de um
heredrograma de no minimo trés geragdes, e reconhecimento de padrdes de heranga.

2. Reconhecer a variagao do fenétipo normal e suas alteragdes morfoldgicas e funcionais.
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3. Preencher adequadamente os documentos de referéncia e contrarreferéncia dos pacientes com suspeita de
doencgas genéticas e defeitos congénitos ou com diagndstico definido.

4. Usar habilidades de comunicacdo adequadas e demonstra consciéncia da necessidade de confidencialidade e
de uma abordagem nao diretiva junto aos pacientes e suas familias.

5. Usar adequadamente a tecnologia disponivel para a obtencdo de informacGes atualizadas sobre genética e
genOmica.

6. Reconhecer as interfaces principais da genética em diferentes areas clinicas de forma multidisciplinar.

Atitudes
1. Respeitar o aconselhamento genético ndo diretivo e ndo coercitivo.

2. Considerar as crencas culturais e religiosas do paciente a respeito da sua heranca genética, quando presta
cuidados a pessoas com, ou em risco de desenvolver doengas genéticas.

3. Perceber a importancia e a necessidade de privacidade e confidencialidade.
4. Ter consciéncia do impacto social e psicolégico de um diagndstico genético no paciente e seus familiares.

5. Trabalhar de forma cooperativa e colaborativa em uma equipe interdisciplinar e multiprofissional em saude.
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