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ACONSELHAMENTO
GENETICO

“Processo de comunicacao que
trata dos problemas humanos
relacionados a ocorréncia ou
ao risco de ocorréncia (ou de

recorréncia) de uma doenca

genetica em uma familia”. =
Comité de AG da ASHG, 1975 | i;
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AG - OBJETIVOS

Compreender os fatos médicos (diag., prog., tto.)

Avaliar a contribuicao da hereditariedade para a
doenca e para o risco

Entender as opcoes frente ao risco

Escolher as acoes mais apropriadas (riscos e
objetivos da familia) e agir de acordo com as
decisoes

Ajustar-se a doenca e/ou ao risco de recorréncia da
doenca
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ETAPAS

Diagnostico Clinico/Laboratorial

Calculo de Risco
Comunicacao
Decisao e Acao
Seguimento
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FASES DO AG

l. DIAGNOSTICO
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5 POSSUM Web

POSSUNM

Trait Search | Syndrome Search | Author Search | About
Traits

! Alias P ' Search {:} Resst

# _1Eyes - Glabe (for Cryptophthalmos see Lids/Lashes)
# Eyes - Anterior Segment

m 1Eyes - Retinal Abnormalitites

% 1Eves - Vision {Including Investigation Results)

# _1Eyes - Eye Movement Disorders

= ilose

%t Abnormal nose
# Beaked nose

# Long/large nose
% Short/small nose

e.g. Click on Nose, and all
the traits relating to this calegory
are displayed

% Flattenad nose
# Broad nasal bridge (see telecanthus)
% Depraessed nasal bridge
% Marrow nasal bridge
# High nasal bridge
% Cleft nose/bifid tip
& Broad/bulbous nasal tip
£ Anteverted nostrils
& Winged ala nasi/flared nostrils
% Coloboma of the nostnls
# Hypoplastic/small nostrils
# Choanal atresia/stenosis
% Absent nasal cartilage
% Abnormal nasal septum
# Abnormal columella
& Anosmia
# Other nasal abnormality
@ [(JLips/mauth
#(10ral Cavity - Palate/Alveslus [Also see Facial Clafts)
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Trait Search Parameters

Theeshokd: |0 | f:l o' " ' Search ‘.f_’ Clear

* Trait Saarch Resulls
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Frirk_| Showitiide Piures
Syndrome 3011 -

Age Range: Any Age M. Robinow and &m. 1. Dis. Child. 121:195-203, 1971 American Medical Association
MIM Number: 101200

[ Image of Syndrome 3011

Syndrome 3011 - Acrodysostosis

Flat nasal bridge

Patients

s 323 - 6 Years 3 Months
s 1652 - & Years & Months

Comments

Clinical

lative mandibular
ith arthritis descrbed.

Recognizable from birth by sm
prognathism; short stature an
There is an association with in

Differential Diagnosis

£



FASES DO AG

l. DIAGNOSTICO
Il. CALCULO DE RISCO
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Cardiopatia

Etiologia: Genetica?

Etiologia: Ambiental?
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Genéticas

Cromossomicas (numéricas e
estruturais)

Monogénicas (AD, AR, LX)
Poligénicas
Herancas Nao Classicas
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FASES DO AG

l. DIAGNOSTICO
Il. CALCULO DE RISCO
lIl. COMUNICACAO
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I. Chogue I, Equilibrio
II. Megacio . Feorgarizacio
III. Tristeza e Fatva
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Qual é maior?

1/4 ou 25%
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formadas.

sao

Com o alfabeto de 4 letras as “palavras” (genes)
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FASES DO AG

l. DIAGNOSTICO
Il. CALCULO DE RISCO
lIl. COMUNICACAO

IV. DECISAO E ACAO 53‘\_.
2%
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Método definitivo

Método semi-definitivo

Método transitorio
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Analise Morfoldgica

Analise Bioguimica

Analise Citogenética

Analise Molecular
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FASES DO AG

l. DIAGNOSTICO

Il. CALCULO DE RISCO
lIl. COMUNICACAO

IV. DECISAO E ACAO

V. SEGUIMENTO - Precoce (15d a 1m) e Tardio
(apos 3a) |
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Exemplo 1 — Diagndstico
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Exemplo 1 — Diagnéstico e
Calculo de Risco

Cariotipo da crianca

Cayjbtipo |
Trissomia livre — dgs Rais |

Translocacao — Cariotipo
dos pais
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Exemplo 1 - Comuniacao

Cromossomopatia
(Sindrome de Down)
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Exemplo 1 — Decisao e Acao

ELE PODE $ER O MELHOR AMIGC




Exemplo 1 — Decisao e Acao

Placenta ; ‘ Fluido

Composigéo

| | Determinagéo
sexual, estudos

bioguimicos e

enzimaticos

. _'\ Centrifuga

B e
@/ Cavidade amnidtica
J J'J ‘--_-J
& L Parede Cultura
N /Uterina & Estudos
- = "'@@ . cramossimicos e
bioguimicos

Proxima gravidez



AG

Exemplo 1 — Decisao e Acao

Método definitivo Meétodo semi-definitivo (

Método transitorio
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Exemplo 1 - Seguimento
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Exemplo 2 - Diagndstico

Defeito de fechamento de tubo neural
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Exemplo 2 — Calculo de Risco

Heranca Multifatorial (risco empirico)

Parentes afetados

Risco de recorréncia

(%)
Nenhum 0,3
1 genitor 4,5
2 genitores 30,0
1 irmao 4,0
1 irmao + 1 genitor 12,0
2 irmaos + 2 genitores 42,0

De Bonaiti-Pellié e Smith (1974)
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Exemplo 2 — Decisao e Acao

Métodos anticoncepcionais
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Exemplo 2 — Decisao e Agao

Proxima gravidez

05 081 2 345
MSAFP (Mol)

AFP curva
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Exemplo 2 — Decisao e Agao

Cirurgia intra-utero
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Exemplo 2 — Decisao e Acao

folic |
Acidl /

400 microgys,

Prevencao



