
ACONSELHAMENTO

GENÉTICO

VICTOR E F FERRAZ

RCG0117 – GENETICA HUMANA 2017

FMRP-USP







Como viemos lidando com 

a questão das doenças 

genéticas até hoje?

Algumas lições para não esquecermos...



Sir Francis Galton

EUGENIA (1865)

POSITIVA NEGATIVA

Estimula 

reprodução

Inibe 

reprodução

1822-1911



Movimento Eugenista

 1900-1940

 Instituições de Genética Humana

 The Eugenics Records Office (EUA)

 The Francis Galton Institute (RU)

 1933: Leis Eugênicas do Estado Alemão

 Aryan Youth Study Farm

 1935: EUTELOGÊNESE (Brewrer)

 Fertilização Assistida/Banco de Espermatozóides

 HJ Miller Repository for Germinal Choice





The Eugenics Records Office (EUA)





A Reação

 Penrose, 1932: Critica ao uso indevido da 

Genética Humana

 Década de 40: Separação da Genética 

Humana da Eugenia

 Reed, 1949:
 ACONSELHAMENTO GENÉTICO

 NEUTRALIDADE



Evolução Histórica do 

Aconselhamento Genético



PARADIGMA EUGÊNICO

 OBJETIVO: melhorar a raça humana

 AÇÃO: social e política

 Restrição a imigração

 Esterilização de criminosos e deficientes

 eutelogênese e bancos de esperma

 ACONSELHAMENTO: DIRETIVO

 prioridade na defesa do pool gênico em 

detrimento das necessidades individuais



PARADIGMA PREVENTIVISTA

 A partir da década de 50

 MEDICALIZAÇÃO do AG

 Serviços em Centros Médicos

 Base do AG: Diagnóstico

 Médico é o provedor do aconselhamento

 Relação médico-paciente clássica 

 ATIVIDADE-PASSIVIDADE; LIDERANÇA-COOPERAÇÃO

 AG:

 Neutralidade

 OBJETIVO: Eliminar a doença genética



PARADIGMA PSICOLÓGICO

 Justificativas

 Dificuldade para prevenir doença genética

 tecnologia inadequada; não adesão; mutação 

recorrente;medicina disgênica

 Comunicação/Educação Genética 

Inapropriada

 Alto grau de não entendimento

 Dilema entre o PREVENTIVISMO e o DIREITO 

DE ESCOLHA

 Informação Genética NÃO É NEUTRA

 Problemas psicológicos interferem no AG



PARADIGMA PSICOLÓGICO

 ACONSELHAMENTO: NÃO DIRETIVO

 BASE: relação CONSELHEIRO-CONSULENTE, 

tipo PARTICIPAÇÃO MÚTUA

 BASE: PSICOLÓGICA

 Empatia

 Fases do luto: choque, negação, raiva, depressão e 

aceitação

 Comunicação humana

 Mecanismos de Defesa

 Processo decisório e personalidade

 PROVEDOR: CONSELHEIRO GENÉTICO



Aconselhamento Genético

 Processo de comunicação que trata de 

problemas humanos relacionados  com a 

ocorrência ou risco de ocorrência de uma 

afecção genética, envolvendo auxiliar a família

quanto a:

 Compreensão do fato médico (diagnóstico, etiologia, 

tratamento)

 Apreciação da hereditariedade  e risco de 

recorrência

 Entender as opções frente ao risco de recorrência

 Escolha da conduta mais apropriada

 Ajuste dos membros à informação



Aconselhamento 

Genético

Princípio Básico Atual :

NÃO 
DIRETIVIDADE!



Fases do Aconselhamento 

Genético
 Consulta Inicial

 Diagnóstico e Manejo 

Clínico

 Estimativa de 

Recorrência

 Aconselhamento 

Genético

 Seguimento



Fases do Aconselhamento 

Genético
 Consulta Inicial

 Diagnóstico e Manejo 

Clínico

 Estimativa de 

Recorrência

 Aconselhamento 

Genético

 Seguimento

 Encaminhamento

 História familiar

 Exame clínico

 Exame laboratorial



Fases do Aconselhamento 

Genético
 Consulta Inicial

 Diagnóstico e 

Manejo Clínico

 Estimativa de 

Recorrência

 Aconselhamento 

Genético

 Seguimento

 Clínico e Laboratorial

 Paciente

 Outros familiares







Exames e Consultas 

Complementares
 Cariótipo

 Exames bioquímicos

 Biologia Molecular

 Radiografias

 Avaliação por outros especialistas

 Outros exames









Fases do Aconselhamento 

Genético
 Consulta Inicial

 Diagnóstico e Manejo 
Clínico

 Estimativa de 
Recorrência

 Aconselhamento 
Genético

 Seguimento

 Baseado em:

 diagnóstico

 Heredograma 

(história familiar)

 exames laboratoriais

 Risco

 Empíricos

 Doenças Multifatoriais

 Modelos 

Matemáticos

 Ex.: Doenças 

Mendelianas



Risco Empírico

http://images.google.com.br/imgres?imgurl=www.biology.arizona.edu/human_bio/problem_sets/human_genetics/graphics/07ds.gif&imgrefurl=http://www.biology.arizona.edu/human_bio/problem_sets/human_genetics/07t.html&h=200&w=160&sz=25&tbnid=1XKOGI08fhUJ:&tbnh=98&tbnw=79&prev=/images%3Fq%3Ddown%2Bsyndrome%26hl%3Dpt-BR%26lr%3D%26ie%3DUTF-8%26oe%3DUTF-8


Risco baseado em modelo 

matemático

Doença dominante

Pai 

Afetado

Mãe 

Normal

Normal NormalAfetado Afetado



Síndrome de Marfan



Risco baseado em modelo 

matemático

Doença recessiva

Pai 

Portador
Mãe 

Portadora

Normal Portador Portador Afetado



Mucopolissacaridose:

Síndrome de Morquio



Risco baseado em modelo 

matemático

Doença ligada ao X recessiva

Cromossomo X com alelo recessivo

Cromossomo X com alelo dominante

Cromossomo Y

Portador Normal

Portador NormalAfetadoNormal



Adrenoleucodistrofia



Modificando o risco...



Herança Monogênica:

Variações na Expressão dos Genes

 Penetrância

 Probabilidade de que um gene tenha 
qualquer expressão fenotípica

 Penetrância Completa
 Expressão do fenótipo é 100% entre os 

indivíduos que apresentam o genótipo 
apropriado

 Penetrância Reduzida
 Expressão do fenótipo é menor que 100% entre 

os indivíduos que apresentam o genótipo 
apropriado





Herança Monogênica:

Variações na Expressão dos Genes

 Expressividade

 Gravidade da expressão fenotípica

 Expressividade variável

 Gravidade da doença difere nas pessoas que tem 

o mesmo genótipo



Expressão Fenotípica

Penetrância variável

Expressividade variável

Penetrância e expressividade variáveis



Penetrância Variável

As doenças de aparecimento tardio



I

II

1 2

III

1 2

1

60 anos

35 anos

Doença neurológica X:

. Aos 35 anos – 5% apresentam clínica;

. Aos 60 anos – 2/3 apresentam clínica.

Qual o risco de III-1 apresentar o quadro?

TEOREMA DE BAYES Hipótese 1 Hipótese 2

II-2 é heterozigoto II-2 não é heterozigoto

Probabilidade anterior ½ ½

Probabilidade condicional 1/3 1

Probabilidade conjunta ½ x 1/3 = 1/6 ½

Probabilidade posterior (1/6) / (1/6 + ½) = ¼ (½) / (1/6 + ½) = ¾



Testes Genéticos no 

Aconselhamento Genético



Testes Genéticos:

 Utilidade na Saúde Humana
 Diagnóstico de doenças presentes

 Diagnóstico preditivo e antecipatório de doenças 
genéticas (inclui-se o diagnóstico pré-natal)

 Avaliação de risco para doenças multifatoriais

 3 componentes principais:
1. Informação, consentimento e preparação 

psicológica

2. Análise laboratorial

3. Interpretação e suporte



Testes 

Preditivos

 3 Situações:
 doenças de início tardio 

para as quais não existe 
tratamento;

 doenças para as quais 
existe tratamento ou 
medidas preventivas;

 doenças em que apenas a 
predisposição aumentada 
pode ser detectada.

 Normas de Aplicação:
 somente em adultos, 

quando sem tratamento;

 por procura espontânea;

 com avaliação psicológica e 
acompanhamento pré e pós-
teste;

 com fornecimento de 
informações a respeito do 
TP e da doença; 

 com completo sigilo.



Fatores que afetam a utilidade de 

um teste preditivo genético

Utilidade crescente Utilidade decrescente

Alta morbi-mortalidade Baixa morbi-mortalidade

Tratamento efetivo mas imperfeito Tratamento altamente efetivo e 

aceitável

Valor preditivo alto Valor preditivo baixo

Alto custo Baixo Custo

Medidas preventivas caras ou 

com efeitos adversos

Medidas prevetivas baratas, 

eficazes e altamente aceitáveis

Evans et al. The complexities of predictive genetic 

testing. BMJ 2001:322; 1052-1056



Fases do Aconselhamento 

Genético
 Consulta Inicial

 Diagnóstico e Manejo 

Clínico

 Estimativa de 

Recorrência

 Aconselhamento 

Genético

 Seguimento

 Natureza e 

conseqüência do 

distúrbio

 Medidas para 

modificar  

conseqüência

 Recorrência 

 Medidas para evitar 

recorrência



Fases do Aconselhamento 

Genético
 Consulta Inicial

 Diagnóstico e Manejo 

Clínico

 Estimativa de 

Recorrência

 Aconselhamento 

Genético

 Seguimento

 Apoio

 grupo de pais

 clínicas especializadas

 psicólogo

 etc

 Seguimento

 Clínico

 AG



Informação

(pré ou pós natal)

Diagnóstico

Prognóstico

Tratamento

Redução de Ansiedade

Permite com que casal tente 

filho que em outra situação 

não teriamPermite que o casal 

faça a opção 

conveniente



Todo o conhecimento que se 
acumula mais rápido do que a 

sabedoria para gerenciá-lo 
pode ser considerado 

Conhecimento Perigoso

Potter, 1967


