Aconselhamento
Geneético

A base da atuacao da Genética na
area da saude



1. As origens, 0s objetivos e as
bases filosoficas

Como lidar com a transmissao de
caracteristicas indesejaveis?

Os modelos propostos ao longo do tempo:
Modelo eugenico

Modelo preventivista

Modelo psicologico




O Modelo Eugeénico

» Proposto por Francis Galton(1885). Criou o termo
EUGENIA (algo como “bem nascido”)

» Eugenia POSITIVA: estimular a transmissao das
boas caracteristicas.

» Eugenia NEGATIVA: reduzir a transmissao de
caracteristicas indesejaveis.

» Objetivos: a) promover a eugenia para a melhora
da raca humana;b)uso de técnicas diretivas e, até
MEesmo coerC|t|vas baseadas na racionalidade do
comportamento humano e na defesa do gene pool
humano;c)agoes sociais e politicas:esterilizacoes
obrlgatorlas abortos obrigatorios, restricoes de
casamentos, de migracoes, etc.




O modelo preventivista (ou
medico)
» E a medicalizacdo do AG (entrada da genética nas FM).
» Parte da Medicina Preventiva.

» Principios: a)objetivos:eliminar ou reduzir as fregliencias
das doencas geneticas;b)genética como disciplina clinica e
localizada em hospitais terciarios;c)base € o diagnostico
medico acurado;d)os medicos sao os legitimos
conselheiros;e)os medicos usam as tradicionais tecnicas de
relacao medico-paciente(passividade-atividade;lideranca-
COOperacan), mas € baseado no Principio da
Neutralidade(baseado em Reed,1947).



O modelo Psicologico ou Psico-
social

» Justificativas da adocao:

» 1. Informacoes nao sao neutras do ponto de vista
psicologico — sao ameacadoras do ego.

» 2.a ocorréencia de uma doenca genética em uma familia
desencadelia um processo de |uto ou sofrimento cronico.

» 3.as pessoas Vao ter que lidar com as emogoes
desencadeadas NnoO processo.

» 4.outras condicoes influem nas decisoes/comportamentos,
tais como:disfuncoes maritais/sexuais,tipos de
personalidade,dificuldades interpessoais,conviccoes
religiosas, etc.

» Fases do Processo de Luto: Chogue; Negacao; Raiva;
Culpa; Depressao , Superacao e Re-equilibrio.



Bases do AG Psicologico

» 1. Fundamenta-se nas tecnicas do Aconselhamento
Psicologico Nao Diretivo(C.Rogers).

» 2. Usa a relacao conselheiro-cliente de Participacao
Mutua(ajudar o cliente a ser psicologicamente ativo).

» 3. Desenvolve a Empatia.

» 4. Precisa dos conhecimentos dos processos psicologicos
do luto e sofrimento humano(suas fases e manejo); do
conhecimento dos processos de comunicacao
humanos(incluso da metamensagem); conhecimento dos
processos de auto-defesa e auto-imagem e dos processos
de decisao e a influéncia sobre eles dos tipos de
personalidade.

» Ha uma grande dificuldade na pratica de implementar este
modelo, ja que os méedicos téem dificuldade de adota-lo e
0s clientes buscam mais 0 modelo médico:



Conceito de AG

» E 0 processo de COMUNICACAOQ due trata dos PROBLEMAS
HUMANOS relacionados com a ocorréncia ou recorréncia
de uma DOENCA GENETICA em uma FAMILIA.

» Neste processo o conselheiro deve ajudar o individuo ou
familia a:

» 1. entender os fatos medicos-
diagnostico, prognostico, tratamento).

» 2.entender como a hereditariedade contribui na causa € 0s
riscos de recorrencia.

» 3.entender as opgées reprodutivas perante os riscos.

» 4.escolher as acoes que consideram apropriadas perante a
Situacao e agir de acordo com as decisoes.

» 5.Ajudar o ajuste psico-social das pessoas envolvidas com
a situacao clinica.



Fases do AG

» 1la. Fase: Estabelecimento ou Confirmagao do Diagnostico
Clinico e Etiologico

» Ha 40 anos no Brasil; hoje € comum encaminhar:
pacientes e/ou famlllas a consulta classica ocorre com 0s
pais(CLIENTES) de uma crianga.Avaliar o conhecimento
gue tem da consulta para iniciar a EMPATIA

» 2a. Fase: Calculo de Riscos — baseada nos modelos de
transmissao genetica:

a) Doencas cromossomicas:

Numeéricas: ex. trissomias — dependem da IM — abaixo de
30 anos 1%;acima de 30 anos 2%.

Estruturais: baseado no cariotipo dos pais;se NORMAL
=aprox.zero; se alterado depende do clculo do risco
teorico; existe risco empirico.

b) Doencas Genicas: depende da heranca — se AD; se AR; se
LXR OU LXD.

c) Doencas Multifatoriais: Riscos Empiricos d)Mitocondriais



Fases do AG
» 3a. Fase: COMUNICACAO: 0 que os conselheiros

devem saber: 1°. As doencas geneticas sao inatas, parte
do individuo e,na maioria, tem prognostico complexo. 29°.
Levam a processo de luto ou sofrimento agudo: fases —
chogue,negacao, tristeza e colera,equilibrio e re-
organizacao.Na comunicagao: comunicar os fatos medicos
e 0s riscos geneticos. Cuidados com as barreiras
linguisticas, sociais,educacionais,etc;com os sentimentos de
revolta, disfuncoes maritais.Quando dizer, como dizer e
para quem dizer? Cuidado:e um direito saber toda a
verdade mas as informagoes sao ameacadoras do ego. E a
comunicacao dos riscos como deve ser? Usar os valores
NUMEricos — nunca diga vocés nao devem ter mais filhos E
ANTIETICO.



42, FASE: DECISAO E ACAO
Em teoria o AG deve ser continuo. Decisoes: como
cuidar da crianca, como lidar com os riscos do casal e
de outros membros, de fazer outros testes geneticos,
sobre a vida reprodutiva do casal ( evitar ou nao
filhos, como evitar? Uso de metodos
anticoncepcionais); diagnostico pre-natal ou pre-
implantacao; sobre interrupcao de gestacoes, etc.
Conselheiro ajuda os clientes a serem
PSICOLOGICAMENTE ATIVOS e exercita o AG nao
diretivo. Ajuda os casais na decisao mostrando como
€ 0 processo humano de decisao — metodo da
balanca; sentimentos ambiguos.
58, FASE : Seguimento Precoce e Tardio



Avaliacao dos Resultados do AG

» Pina-Neto e Petean(1999) avaliaram o processo no HCRP:
. 74% sao encaminhados (a procura nao € espontanea)

. 48.7% foram consideradoes com baixo nivel de entendimento
. 34.9% conheciam o risco humerico de recorréncia

. Houve uma clara correlacdo entre o grau de entendimento e o nivel socio-
economico

. 64.4% dos casais decidiram nao ter mais filhos, independente do risco; 85.7%
dos casais em alto risco decidiram nao ter mais filhos; 52.9% dos casais em
baixo risco decidiram nao ter filhos — o principal fator para a decisao foi O risco,
MEeSMO NOS que eram de baixo risco

. A taxa de uso de ligadura tubaria foi'o dobro nos casais em alto risco quando
comparados aos de baixo e, ligadura do deferente so ocorreu em casais de alto
riSco

. Casais em alto risco aceitam mais freguentemente do que de baixo risco a
interrupcao da gravidez; os homens mais que as mulheres

. Nasceram somente 5 criangas/36 familias de alto risco(=0.13) e 35/69(=0.50)
em familias de baixo risco(literatura= 0.24-0.67; 0.40-0.84)

. A taxa de recorréncia em alto risco foi de 44.4% e em baixo risco de 0%.
. Adocao de 3 criancas em 2 familias de alto risco e, 1.7% de separacao de casais



