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ACONSELHAMENTO  ACONSELHAMENTO  
GENGENÉÉTICOTICO

“Processo de comunicação que 
trata dos problemas humanos 
relacionados à ocorrência ou 
ao risco de ocorrência (ou de 
recorrência) de uma doença 
genética em uma família”. 
Comitê de AG da ASHG, 1975
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AG AG -- OBJETIVOSOBJETIVOS

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

l Avaliar a contribuição da hereditariedade para a 

doença e para o risco

l Entender as opções frente ao risco

l Escolher as ações mais apropriadas (riscos e 
objetivos da família) e agir de acordo com as 

decisões

l Ajustar-se à doença e/ou ao risco de recorrência da 
doença

AG 



E T A P A SE T A P A S

Diagnóstico Clínico/Laboratorial

Cálculo de Risco

Comunicação

Decisão e Ação

Seguimento
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FASES DO AGFASES DO AG

I. DIAGNÓSTICO
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FASES DO AGFASES DO AG

I. DIAGNÓSTICO
II. CÁLCULO DE RISCO

?
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Cardiopatia 

Etiologia: Genética?

Etiologia: Ambiental?
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GenGenééticasticas

lCromossômicas (numéricas e 
estruturais)

lMonogênicas (AD, AR, LX)

lPoligênicas

lHeranças Não Clássicas
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FASES DO AGFASES DO AG

I. DIAGNÓSTICO
II. CÁLCULO DE RISCO
III. COMUNICAÇÃO
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ETAPAS DE REAETAPAS DE REAÇÇÕES ÕES 
EMOCIONAISEMOCIONAIS
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Qual é maior?

1/4       ou     25%
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Com o alfabeto de 4 letras as “palavras” (genes) são formadas.
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FASES DO AGFASES DO AG

I. DIAGNÓSTICO
II. CÁLCULO DE RISCO
III. COMUNICAÇÃO
IV. DECISÃO E AÇÃO
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Método definitivo Método semi-definitivo

Método transitório
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Análise Citogenética

Análise Bioquímica Análise Molecular

Análise Morfológica



FASES DO AGFASES DO AG

I. DIAGNÓSTICO
II. CÁLCULO DE RISCO
III. COMUNICAÇÃO
IV. DECISÃO E AÇÃO
V. SEGUIMENTO - Precoce (15d a 1m) e Tardio 

(após 3a)
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Exemplo 1 Exemplo 1 –– DiagnDiagnóósticostico
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Exemplo 1 Exemplo 1 –– DiagnDiagnóóstico e stico e 

CCáálculo de Riscolculo de Risco
Cariótipo da criança

Cariótipo 
dos pais

Cariótipo 
dos pais
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Trissomia livre

Translocação



Exemplo 1 Exemplo 1 -- ComuniaComuniaççãoão

Cromossomopatia
(Síndrome de Down)
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Exemplo 1 Exemplo 1 –– Decisão e ADecisão e Aççãoão
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Exemplo 1 Exemplo 1 –– Decisão e ADecisão e Aççãoão

Próxima gravidez
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Exemplo 1 Exemplo 1 –– Decisão e ADecisão e Aççãoão

Método definitivo Método semi-definitivo

Método transitório
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Exemplo 1 Exemplo 1 -- SeguimentoSeguimento
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Exemplo 2 Exemplo 2 -- DiagnDiagnóósticostico

Defeito de fechamento de tubo neural
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Exemplo 2 Exemplo 2 –– CCáálculo de Riscolculo de Risco

Parentes afetados                    Risco de recorrência

(%)

Nenhum                                                0,3

1 genitor                                               4,5

2 genitores                                          30,0

1 irmão                                                 4,0

1 irmão + 1 genitor                            12,0

2 irmãos + 2 genitores                       42,0

De Bonaiti-Pellié e Smith (1974)

Herança Multifatorial (risco empírico)
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Exemplo 2 Exemplo 2 –– Decisão e ADecisão e Aççãoão

Métodos anticoncepcionais
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Exemplo 2 Exemplo 2 –– Decisão e ADecisão e Aççãoão

AFP sangue materno
US

AFP LA

Próxima gravidez

AFP curva
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Exemplo 2 Exemplo 2 –– Decisão e ADecisão e Aççãoão

Cirurgia intra-útero
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Exemplo 2 Exemplo 2 –– Decisão e ADecisão e Aççãoão

Prevenção
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