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RESUMO: O aconselhamento genético tem se consolidado como ferramenta essencial na
pratica clinica contemporanea, especialmente no contexto da prevencdo de doengas
hereditarias. Este artigo tem como objetivo analisar a contribuicdo do aconselhamento genético
para a prevenc¢do de doengas hereditarias, com énfase no Transtorno do Espectro Autista, nas
neoplasias hereditarias e na anemia falciforme. Trata-se de uma revisdo bibliografica narrativa,
com busca ativa nas bases SciELO, PubMed e Google Académico, utilizando descritores como
"aconselhamento genético", "doencas hereditarias" e "preven¢ao". Os resultados indicam que o
aconselhamento genético contribui significativamente para a identificagdo precoce de riscos
hereditarios, a estimativa de recorréncia de condi¢cdes genéticas, o planejamento familiar
informado e a reducdo das incertezas associadas ao diagnostico. No entanto, evidenciam-se
barreiras estruturais relacionadas a escassez de servigos especializados no SUS, a falta de
capacitagdo profissional e as disparidades regionais e socioecondomicas no acesso. Conclui-se
que o aconselhamento genético representa uma tecnologia assistencial multidimensional, cuja
eficacia depende da integracdo entre precisdo molecular, suporte psicossocial e politicas
publicas equitativas. O fortalecimento do aconselhamento genético no Brasil requer a
ampliacao da rede de servigos, a capacitagdo profissional e a inclusdao da genética nos curriculos
da area da saude.

Palavras-chave: Aconselhamento genético. Doencas hereditarias. Prevencao. Genética clinica.
SUS.

ABSTRACT: Genetic counseling has become an essential tool in contemporary clinical
practice, especially for preventing hereditary diseases. This article aims to analyze the
contribution of genetic counseling to the prevention of hereditary diseases, with emphasis on
Autism Spectrum Disorder, hereditary neoplasms, and sickle cell anemia. This is a narrative
bibliographic review with active searches in the SciELO, PubMed, and Google Scholar
databases, using descriptors such as "genetic counseling", "hereditary diseases", and
"prevention". The results indicate that genetic counseling significantly contributes to the early
identification of hereditary risks, the estimation of the recurrence risk of genetic conditions,
informed family planning, and the reduction of diagnostic uncertainties. However, structural
barriers are evident, including the scarcity of specialized services in the Brazilian public health
system (SUS), a lack of professional training, and regional and socioeconomic disparities in
access. It is concluded that genetic counseling is a multidimensional healthcare technology
whose effectiveness depends on the integration of molecular precision, psychosocial support,
and equitable public policies. Strengthening genetic counseling in Brazil requires expanding
the service network, enhancing professional training, and integrating genetics into health
curricula.
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1. INTRODUCAO

Os avangos da genética e da biologia molecular t€m promovido mudangas significativas na
pratica clinica, especialmente no que se refere a prevencao, ao diagndstico e ao tratamento de
doengas hereditarias. Nesse contexto, o aconselhamento genético destaca-se como uma
estratégia essencial, pois possibilita a identificagdo de riscos genéticos e auxilia individuos e
familias na tomada de decisdes informadas. Segundo o National Center for Biotechnology
Information (NCBI, 2018), o aconselhamento genético consiste em um processo de
comunicac¢do voltado a compreensao dos riscos relacionados a ocorréncia ou recorréncia de
condicdes genéticas no ambito familiar.

A incorporacdo dos testes genéticos a pratica clinica aumentou a demanda por profissionais
qualificados para interpretar resultados laboratoriais e orientar pacientes sobre as implicagdes
médicas e psicossociais das doengas hereditarias. Nesse contexto, o aconselhamento genético
passou a integrar o cuidado em satide como pratica interdisciplinar, acompanhando o avango
das tecnologias de diagnostico molecular e da medicina personalizada (SILVA et al., 2022).
Além de contribuir para o diagnostico, o aconselhamento genético desempenha um papel
fundamental na prevencao de doencas hereditarias. A identificacdo precoce de individuos em
risco possibilita a adogdo de medidas preventivas e o monitoramento continuo, favorecendo
intervengoes antecipadas e melhores desfechos clinicos (OLIVEIRA et al., 2023).

No contexto da satide publica, especialmente na atencdo a saude da mulher e da familia, o
aconselhamento genético assume um papel de destaque. Conforme o Portal de Boas Praticas da
Fiocruz, essa abordagem contribui para a tomada de decisdes reprodutivas informadas e
conscientes, baseadas em evidéncias cientificas (FIOCRUZ, 2023).

Além disso, o aconselhamento genético exerce impactos relevantes nos aspectos emocionais €
psicolégicos de pacientes e de seus familiares. De acordo com Santos et al. (2022), uma
orientagdo genética adequada auxilia na redugdo da ansiedade e favorece a compreensdo do
risco genético, contribuindo para decisoes em saude mais seguras € conscientes.

Diante desse contexto, evidencia-se a relevancia do aconselhamento genético como ferramenta
fundamental da medicina preventiva e personalizada. Nesse sentido, apresenta-se a seguinte
problemadtica de pesquisa: de que forma o aconselhamento genético contribui para a prevencao

de doengas hereditarias na pratica clinica?
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2 MARCO TEORICO

O aconselhamento genético (AG) ¢ um processo de comunicacdo especializado que visa
fornecer informacgdes, suporte e orientagao a individuos e familias que apresentam ou tém risco
de desenvolver condigdes genéticas hereditarias. Essa pratica integra conhecimentos da
genética médica, da psicologia e da bioética, permitindo que os pacientes compreendam a
natureza da condi¢do genética, seus mecanismos de heranca, os riscos de recorréncia e as
possibilidades de prevencao, diagnoéstico e tratamento. Segundo Sheldon Reed, responsavel por
introduzir o termo "aconselhamento genético" na década de 1940, o objetivo central dessa
abordagem ¢ auxiliar os individuos a tomarem decisdes informadas e compativeis com seus
valores pessoais e familiares. Nesse contexto, o AG nao se limita a transmissao de informagdes
técnicas, mas busca promover a autonomia dos pacientes diante de situagdes frequentemente
marcadas por incertezas e por impactos emocionais significativos (Martins; Menezes, 2022).
Além de sua funcdo informativa, o aconselhamento genético desempenha um papel
fundamental na humanizagido da assisténcia em saude, especialmente diante dos avangos da
genética molecular e da medicina de precisdo. O processo envolve a coleta e analise da historia
familiar, a elaboracdo de heredogramas, a avaliacdo de riscos genéticos e a interpretacdo de
exames laboratoriais, possibilitando uma abordagem individualizada para cada caso.
Entretanto, sua relevancia transcende os aspectos biomédicos, pois abrange questdes éticas,
psicossociais e reprodutivas associadas ao diagnostico genético. De acordo com Alonso et al.
(2021), o aconselhamento genético contribui para a reducdo da ansiedade e do estigma
associados a condigdes hereditérias, fortalecendo a rede de apoio familiar e favorecendo a
tomada de decisdes conscientes. Dessa forma, o AG é atualmente reconhecido como uma
importante tecnologia assistencial, capaz de integrar conhecimento cientifico, suporte
emocional e a promog¢do dos direitos dos pacientes, constituindo um dos pilares da genética
clinica contemporanea. (Alonso et al., 2021; Martins; Menezes, 2022)

A compreensao das bases genéticas das doencas hereditarias ¢ fundamental para a pratica do
aconselhamento genético, orientando a identificacdo de padrdes de heranca e a estimativa dos
riscos de recorréncia. Os principais padrdoes de herangca mendeliana incluem autossdmico
dominante, autossomico recessivo, ligado ao X e mitocondrial. Na heranca autossdmica
recessiva, ambas as copias do gene devem estar alteradas para que a doenga se manifeste, sendo
comum a presenca de portadores assintomaticos na populagao (SILVA et al., 2020; COSTA et
al., 2024).
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A avaliacao do risco hereditario constitui uma etapa central do aconselhamento genético e
fundamenta-se na andlise da historia familiar, na constru¢ao de heredogramas e na identificagao
de fatores de risco. Martins e Menezes (2022) destacam que a percepcao de "risco" ¢
influenciada por aspectos clinicos, culturais e sociais, sendo fundamental que o profissional
considere essas dimensdes ao comunicar as probabilidades de ocorréncia ou de recorréncia de
condi¢des genéticas. No contexto da anemia falciforme, doenga genética mais prevalente no
Brasil, casais em que ambos sdo portadores (Hb AS) tém probabilidade de 25% de gerar um
filho com a doenga (Hb SS) a cada gestagao (COSTA et al., 2024).

Além das doengas monogénicas, o aconselhamento genético também aborda condigdes
complexas e multifatoriais. Santos et al. (2025) demonstram que a maioria dos casos de
Transtorno do Espectro Autista tem origem genética, com herdabilidade elevada e risco de
recorréncia maior entre irmdos e gémeos monozigoéticos. Nas neoplasias hereditarias, a
identificagdo de mutagdes germinativas em genes como BRCA1 e BRCA2 permite estimar
riscos elevados de desenvolvimento de neoplasias e adotar medidas preventivas (SOUZA et al.,
2024).

Os avancos das técnicas de diagndstico molecular t€ém ampliado significativamente as
possibilidades de investigagdo etiologica das doencgas hereditarias. O caridtipo convencional
identifica alteragdes cromossOmicas em larga escala, mas tem resolu¢do limitada. A PCR
detecta mutacdes pontuais, como a da anemia falciforme, enquanto o CGH-array permite
identificar microdele¢des e microduplicagdes nao visiveis ao caridtipo, sendo 1util no
diagnoéstico do TEA e de malformagdes congénitas (BRAZ; AMBROSIO-ALBUQUERQUE,
2022; FONTES; SOUZA, 2022).

O sequenciamento de nova geragcdo (NGS) tem revolucionado o diagndstico genético ao
permitir a andlise paralela de multiplos genes ou do exoma completo. Silva e Santos (2025)
ressaltam que o NGS amplia a capacidade de identificar variantes patogénicas, inclusive em
condi¢des de etiologia molecular previamente desconhecida. No contexto das malformagdes
letais, como a agenesia renal bilateral, o NGS possibilita a identificagdo de causas genéticas
antes nao detectaveis, embora também acarrete novos dilemas €ticos e emocionais para as
familias.

Apesar dos avancos tecnoldgicos, os exames genéticos atuam como ferramentas
complementares e ndo substituem a avaliagdo clinica especializada. Fontes e Souza (2022)
ressaltam que o diagndstico do TEA permanece fundamentalmente clinico, uma vez que a

complexidade genética do transtorno impede a identificagdo de uma tnica alteragao responsavel
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por todos os casos. No campo da oncogenética, o sequenciamento de genes de suscetibilidade
ao cancer permite estimar riscos e subsidiar decisdes sobre rastreamento e cirurgias profilaticas

(SOUZA et al., 2024).

2.1 Aplicagoes Clinicas do Aconselhamento Genético

2.1.1 TEA

O Transtorno do Espectro Autista apresenta elevada herdabilidade, com risco de recorréncia
entre irmaos variando de 7% a 20% e taxas de concordancia em gémeos monozigdticos que
podem ultrapassar 80%. Santos et al. (2025) demonstram que o aconselhamento genético
permite estimativas mais precisas do risco reprodutivo, contribuindo para decisdes familiares
mais bem informadas. Observa-se, ainda, risco aumentado em familias com outros casos de
TEA ou de TDAH, sugerindo sobreposi¢do genética entre essas condigdes (ROCHA et al.,
2024).

Os avangos nas técnicas de diagnodstico molecular t€ém ampliado a investigagao etiologica do
TEA. Fontes e Souza (2022) destacam que métodos como o CGH-array, a pesquisa da sindrome
do X fragil e o sequenciamento dos genes MECP2 e PTEN constituem ferramentas
complementares relevantes. No entanto, os autores ressaltam que o diagnostico do TEA
permanece fundamentalmente clinico, uma vez que a heterogeneidade genética do transtorno
impede a identificagdo de uma Unica alteragao responséavel por todos os casos.

Além da estimativa de riscos, o aconselhamento genético no TEA desempenha um papel
importante na humanizagdo do cuidado. Alonso et al. (2021) argumentam que o AG auxilia na
reducdo do estigma social associado ao transtorno e fortalece a rede de apoio familiar. Assim,
os achados reforgam a necessidade de integrar o AG as abordagens multidisciplinares voltadas
ao cuidado de individuos com TEA, promovendo uma assisténcia mais personalizada e

humanizada.

2.1.2 Neoplasias Hereditarias

O aconselhamento genético no contexto das neoplasias hereditarias tem-se consolidado como
ferramenta central da medicina personalizada e da prevencdo oncoldgica. Souza et al. (2024)
demonstram que a identificacdo de mutagdes germinativas em genes de suscetibilidade ao

cancer permite estimar riscos elevados de desenvolvimento de neoplasias ao longo da vida. Os
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principais genes associados a sindromes hereditarias incluem BRCA1 e BRCA2 (cancer de
mama e ovario), MLH1 e MSH2 (cancer colorretal hereditario), entre outros.

O processo de aconselhamento genético oncoldgico envolve etapas fundamentais: coleta e
analise da historia familiar, identificagdo dos critérios para indicagdo de teste genético, sessdes
de pré e pos-teste, interpretacdo dos resultados e recomendacgdes de manejo. Individuos
portadores de mutagdes patogénicas podem apresentar riscos que chegam a 80% para cancer de
mama em portadoras de BRCA1/2 e 80-100% para cancer colorretal na sindrome de Lynch nao
tratada (SOUZA et al., 2024).

Apesar dos avancgos tecnoldgicos, barreiras culturais e de infraestrutura persistem. Souza et al.
(2024) alertam que a telemedicina, embora promissora para ampliar o acesso em regides
remotas, requer infraestrutura e treinamento nem sempre disponiveis. O fortalecimento da
oncogenética depende ndo apenas da expansdo tecnoldgica, mas também da capacitagdo

profissional e de politicas publicas que garantam acesso equitativo.

2.1.3 Doencas Genéticas e Malformacgdes Congénitas

A anemia falciforme ¢ a doenga genética mais prevalente no Brasil, de heranca autossomica
recessiva. Casais em que ambos sdo portadores (Hb AS) apresentam risco de 25% de ter um
filho com a doenca (Hb SS) em cada gestagao. Costa et al. (2024) e Silva et al. (2020) refor¢cam
que a doenga sofre negligéncia cronica no aconselhamento, apesar de sua alta prevaléncia,
evidenciando a importancia do AG para o planejamento familiar informado.

Um consenso transversal entre os estudos é a escassez de servigos estruturados de
aconselhamento genético no SUS. Silva et al. (2020) identificaram que, no Par4, a caréncia de
centros especializados forga os pacientes a depender de atendimentos centralizados na capital,
com pouca continuidade do aconselhamento. A pesquisa de Silva (2020) em Itabaiana-SE
revela que a falta de informagdo ¢ o principal entrave ao acesso ao AG, mesmo para familias
com criangas diagnosticadas.

No campo das malformagcdes congénitas, Silva e Santos (2025) apresentam o uso do
sequenciamento de nova geracdo (NGS) no diagndstico de condigdes letais. O NGS permite
identificar causas genéticas antes ndo detectdveis, possibilitando estimativas mais precisas de
recorréncia. No entanto, a deteccdo precoce impde as familias decisoes gestacionais complexas

que exigem suporte psicossocial, muitas vezes inexistente no sistema publico brasileiro.
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2.1.4 Aspectos Psicosociais e Bioéticos

O aconselhamento genético transcende a dimensdo técnica do diagndstico molecular,
envolvendo profundas implicacdes psicossociais e bioéticas. Diferentemente de outros
procedimentos médicos, o AG lida com informagdes sobre riscos € incertezas que afetam nao
apenas o individuo, mas também toda a sua familia. Alonso et al. (2021) argumentam que 0 AG
desempenha um papel importante na humanizacdo do cuidado, auxiliando na redugdo do
estigma social e no fortalecimento da rede de apoio familiar.

Um dos principios fundamentais do aconselhamento genético ¢ a ndo-diretividade, segundo a
qual o profissional deve fornecer informagdes claras para que o paciente tome decisdes
autonomas. O respeito a autonomia implica garantir o direito a informagao e, igualmente, o
"direito de ndo saber" — a possibilidade de recusar-se a conhecer os resultados de testes
genéticos que possam causar sofrimento psicologico (MARTINS; MENEZES, 2022; SILVA,
2020). A privacidade e a confidencialidade das informacdes genéticas também merecem
aten¢do especial, especialmente diante dos avangos tecnoldgicos.

No contexto das desigualdades sociais, emergem questdes bioéticas relacionadas a justiga
distributiva no acesso aos servicos de genética. Silva (2020) e Silva et al. (2020) demonstram
que populagdes vulnerdveis tém acesso significativamente menor a testes genéticos e
aconselhamento qualificado, perpetuando iniquidades em satde. A distribuicao desigual dos
servigos de genética no territorio nacional configura uma situacdo de injustica que precisa ser

enfrentada por meio de politicas puiblicas que garantam equidade no acesso.

2.1.5 Desafios e Perspectivas do Aconselhamento Genético no SUS.

A implementac¢do do aconselhamento genético no ambito do SUS enfrenta desafios estruturais,
formativos e assistenciais que limitam o acesso da populagdo a essa tecnologia. Embora a
Politica Nacional de Atencao Integral em Genética Clinica tenha sido instituida em 2009, sua
efetivacdo na pratica ainda ¢ incipiente e heterogénea entre as diferentes regidoes do pais
(SILVA, 2020; SOUZA et al., 2024). Os centros de referéncia estdo concentrados nas regides
Sul e Sudeste, enquanto Norte, Nordeste e Centro-Oeste apresentam déficit significativo de
profissionais e de servigos.

A falta de informacdo e de conscientizagdo sobre o aconselhamento genético entre os

profissionais de saude constitui uma barreira adicional. Silva (2020) demonstrou que a falta de
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informacao ¢ o principal entrave ao acesso ao AG, mesmo para familias com criangas
diagnosticadas. Profissionais da atencdo primaria frequentemente desconhecem critérios para
identificacdo de risco genético, perpetuando o subdiagnostico e a auséncia de orientagdo
adequada. Além disso, o numero de profissionais capacitados em genética médica € insuficiente
para atender a demanda da populacao.

Como perspectivas para o fortalecimento do AG no SUS, destacam-se: ampliacdo da rede de
servicos de genética clinica com descentralizacdo; implementagdo de programas de
telemedicina para regioes remotas; capacitagao de profissionais da atenc¢ao primaria; e inclusao
de contetidos de genética nos curriculos de graduacdo (COSTA et al., 2024; SILVA et al., 2020;
SOUZA et al., 2024). O aconselhamento genético constitui ndo apenas uma ferramenta da
medicina preventiva, mas também um instrumento de justi¢a social e de garantia dos direitos

reprodutivos.

3. MATERIAL E METODO

Trata-se de um estudo de revisdo da literatura, realizado por meio de busca eletronica na base
de dados do Portal de Periddicos da CAPES, com o objetivo de identificar publicagdes sobre
aconselhamento genético. A estratégia de busca foi conduzida utilizando descritores pertinentes
ao tema e, posteriormente, foram aplicados critérios de elegibilidade para a sele¢cdo dos estudos.
Foram adotados como critérios de inclusdo artigos cientificos publicados nos ultimos cinco
anos, disponiveis gratuitamente em texto completo (acesso livre) e que abordassem aspectos
relacionados ao aconselhamento genético na pratica clinica, na pesquisa ou na assisténcia em
saude. Foram excluidos trabalhos duplicados, estudos indisponiveis na integra, resumos de
eventos cientificos, cartas ao editor, editoriais e publicagdes sem relagdo direta com o objetivo
da revisao.

Ap0s a aplicagdo dos critérios de selecao, foram incluidos 13 artigos para andlise. Os estudos
selecionados foram organizados em uma tabela de extragdo de dados elaborada pelos autores,
contemplando as seguintes variaveis: titulo do artigo, ano de publicagdo, objetivo do estudo e
principais conclusdes. A analise dos dados foi realizada de forma descritiva, com o objetivo de
identificar tendéncias, enfoques de pesquisa e contribuicdes da literatura recente sobre

aconselhamento genético.
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4. RESULTADOS E DISCUSSAO

A aplicacdo dos critérios de elegibilidade resultou na selecdo de 13 artigos cientificos
publicados nos ultimos cinco anos e disponibilizados em acesso aberto. Os estudos analisados
apresentaram diferentes enfoques relacionados ao aconselhamento genético, incluindo sua
aplicag¢do na prética clinica, o suporte a tomada de decisdo dos pacientes, a identificacdo de
riscos hereditarios, o uso de testes genéticos e os desafios éticos envolvidos no processo de
aconselhamento.

A sistematizacdo das informagdes extraidas permitiu observar que o aconselhamento genético
¢ amplamente reconhecido como uma ferramenta essencial para promover a compreensao de
doencas hereditarias, auxiliar na interpretacdo de exames genéticos e favorecer decisdes
informadas por parte dos pacientes e de seus familiares. De maneira geral, as conclusdes dos
estudos convergiram para a importancia da atuagdo multiprofissional, da comunicacdo clara
entre profissionais e usuarios ¢ da ampliagdo do acesso aos servicos de aconselhamento
genético, destacando o impacto positivo desses servigos na prevengao, no diagnostico precoce
e no manejo de condigdes de origem genética. Os principais dados referentes ao titulo, ano de
publicacdo, objetivo e conclusdo de cada estudo foram organizados em tabela (Tabela 1) para

facilitar a comparagdo e sintese das evidéncias encontradas.

Tabela 1 — Artigos selecionados na base de dados: Peridodicos CAPES

@W©l

Titulo
Gestacdo em idade
avangada e
aconselhamento
genético: um estudo
em torno das
concepgdes de risco

Autores

Martins e Menezes,
2022

Objetivo
O artigo apresenta as
concepgdes de risco
em torno do que a
biomedicina
considera idade
materna avangada, de
modo a configurar o
que ¢ classificado
como gestacao de
risco.

Conclusiao
A pesquisa constatou que a
classificacdo de uma idade
materna ideal para gestar é
relativa e suscetivel a
alteragdes, conforme o
contexto socio-histérico de
cada sociedade.

Transtorno do
espectro autista:
origem incerta e

impasses no processo
de humanizagao

Alonso et al., 2021

Esclarecer conceitos
e particularidades, a
fim de promover
uma melhor
compreensao do
espectro como
ferramenta de
humanizagao.

Urge o estimulo a
compreensao do TEA
diante da exclusdo e da
desumanizacao sofridas
pelos pacientes portadores.
Tao essenciais sdo o
aconselhamento genético,
que visa atenuar o estigma
social e ampliar o apoio
familiar, quanto o
diagndstico precoce, a fim
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Conclusao
de reduzir os danos
cognitivos.

Transtorno do
espectro autista: A
importancia de um

aconselhamento
genético

Rocha et al., 2024

O presente artigo tem
como objetivo geral
analisar, por meio de
revisdo bibliografica,
as caracteristicas do

TEA, a fim de
fornecer
aconselhamento
genético familiar
adequado.

Apo6s uma revisao
minuciosa da literatura, é
possivel notar que o TEA ¢
uma sindrome de dificil
elucidagdo. Nao existe um
biomarcador especifico,
mas sim intimeros fatores
genéticos e aspectos
bioldgicos que, juntos,
podem desencadear a
doenga.

Aconselhamento
genético na
oncologia em
enfermagem

Silva e Lopes, 2023

Descrever os
processos de
aconselhamento
genético na
oncologia, explicar
fatores sobre o
cancer hereditario e
explanar a atuacdo da
enfermagem em uma
equipe
multidisciplinar de
aconselhamento
genético.

Diante disso, percebe-se
que, entre os estudos
analisados, ha um estudo
informativo sobre as
barreiras nos processos de
aconselhamento genético, a
qualificacdo dos
profissionais envolvidos, as
barreiras socioecondmicas
e o0 acesso limitado das
familias as informacdes.

Anemia falciforme,
diagndstico precoce e
aconselhamento
genético na doenca
falciforme: uma
revisdo de literatura

Costa et al., 2024

Esta revisdo da
literatura relata as
consequéncias da AF
na vida dos pacientes
e a importancia do
diagndstico precoce e
do aconselhamento
genético.

Portanto, esta revisao
apresenta o quadro clinico
da AF e reforga a
importancia do diagndstico
precoce e do
aconselhamento genético,
uma vez que se trata de
uma doenga genética e
hereditaria.

Doenga Falciforme,
Ancestralidade e
Aconselhamento

Genético: relagdes de
género e direitos
reprodutivos no
Estado do Para,

Amazonia

Silva, Oliveira e
Filgueiras, 2020

No Hemocentro
Regional do Para,
investigamos 60
pessoas com AF por
meio de um
formulario
semiestruturado para
compreender
manifestacoes
clinicas, relagdes
sociorraciais, género,
renda, direitos
reprodutivos,
aconselhamento
genético e
identidade.

O aconselhamento genético
¢ incipiente no Para e ndo
ha um setor especifico no

Hemocentro.

O impacto da
oncogenética e a

Souza et al., 2024

Este artigo revisa
detalhadamente a

Ao final, conclui-se que a
ampliagdo desses servigos ¢
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Titulo Autores Objetivo Conclusao
relevancia do relevancia do essencial ndo apenas para a
aconselhamento aconselhamento detecgdo precoce de
genético na saude genético no ambito mutagdes genéticas, mas
coletiva da saude publica, também para garantir que
destacando sua os cuidados preventivos
importancia para sejam equitativos e
ampliar a acessiveis, especialmente
acessibilidade aos | em regides onde os servigos
servicos de de satude sao limitados.
diagnostico genético,
especialmente para
populagdes
vulneraveis.
Aconselhamento Silva, 2020 Identificar a Os resultados apontam para
genético: acesso das disponibilidade do a necessidade de maior
familias de acesso ao servigo de | investimento na divulgacao
portadores de Aconselhamento dos servigos de AG ja
doengas congénitas Genético (AG) para realizados e na ampliagdo

as familias de
portadores de
doengas congénitas
em Itabaiana-SE.

desses servigos.

Transtorno do
espectro autista
(TEA): da
classificagdo
genética ao
diagnostico
molecular

Fontes e Souza, 2022

Objetiva abordar a
classificagdo
genética do TEA e
revisar os avangos
diagnésticos do
disturbio com base
em técnicas de
biologia molecular.

A classificagdo genética do
TEA ressalta a importancia
de considerar fatores
genéticos para ampliar o
conhecimento sobre o
transtorno, uma vez que a
maioria das diretrizes
diagnosticas atuais se
baseia predominantemente
em aspectos clinicos. Além
disso, as técnicas da
biologia molecular
contribuem para a
identificacdo etiologica dos
casos, tornando o
aconselhamento genético e
o diagnostico clinico mais
eficientes.

A diagnostica pré-
natal da agenesia
renal bilateral:

Silva e Santos, 2025

Este trabalho teve
como objetivo
explorar o uso de

Conclui-se que o
diagnostico precoce da
ARB, aliado ao

genético e autismo:
novas perspectivas

do aconselhamento
genético no contexto

avancos tecnologicos tecnologias aconselhamento genético,
e impactos no avancadas no favorece decisoes
aconselhamento diagnoéstico da ARB | gestacionais mais seguras.
genético e suas implicagdes
para o
aconselhamento
genético.
Aconselhamento Santos et al., 2025 | Analisar a relevancia | O aconselhamento genético

¢ crucial para esclarecer o
transtorno, sendo
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Titulo
para diagndstico e
intervengao

Autores

Objetivo
do autismo, com
foco nos fatores
genéticos € no risco
de recorréncia do
transtorno.

Conclusao
importante tanto no setor
publico quanto no privado,
para informar as familias
sobre os riscos de
recorréncia e os fatores
genéticos envolvidos, dado
o alto impacto do
transtorno na populagdo em
geral.

Aconselhamento
oncogenético como
tecnologia
assistencial em
enfermagem
oncoldgica: uma

Almeida et al, 2021

Identificar, a partir
da producao
cientifica na area de
enfermagem, a
participacao do
enfermeiro no

O enfermeiro estd em um
posicionamento ideal no
servi¢co de saude; ter uma
base de conhecimento sobre
a fun¢do do profissional na
area prepara a forga de

auxiliares para o
diagnostico do
Transtorno do

Espectro Autista

revisdo integrativa aconselhamento trabalho da enfermagem
oncogeénico, para oferecer cuidados
apontando suas habeis com foco no
praticas e desafios. aconselhamento
oncogénico.
Exames genéticos Braz e Albuquerque, | Este artigo apresenta | O Transtorno do Espectro
como ferramentas 2022 um levantamento dos Autista (TEA) ¢ uma

principais testes
disponiveis para
auxiliar no
diagnéstico de
criancas com
suspeita de
Transtorno do
Espectro Autista
(TEA), incluindo
vantagens,
desvantagens e sua
influéncia na conduta
terapéutica e no
aconselhamento
genético, com base
em uma revisao da
literatura.

condi¢do multifatorial e
heterogénea, com
prevaléncia crescente, que
dificulta a identificagdo de
sua etiologia em cada
paciente. Entretanto, o
desenvolvimento do
conhecimento sobre 0s
aspectos genéticos e
moleculares do autismo,
aliado ao aperfeigoamento
de ferramentas
biotecnoldgicas para o
diagnéstico, como PCR,
cariotipo, CGH-arrays e
sequenciamento, tem
contribuido para a triagem
da condi¢do. Esses exames,
juntamente com a historia
clinica do paciente,
auxiliam na elucidagdo do
diagnostico.

A analise dos estudos selecionados evidencia um consenso crescente acerca da relevancia do

aconselhamento genético no manejo do Transtorno do Espectro Autista (TEA), especialmente

diante dos avangos na compreensdo dos mecanismos genéticos envolvidos em sua etiologia.

Embora o TEA seja reconhecido como uma condi¢ao multifatorial e heterogénea, os resultados

encontrados demonstram que os fatores genéticos desempenham papel substancial em seu
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desenvolvimento, justificando a incorporagdo do aconselhamento genético como componente
essencial da assisténcia aos individuos afetados e aos seus familiares.

Nesse contexto, SANTOS et al. (2025) apresentam evidéncias robustas da elevada
herdabilidade do TEA, destacando que o risco de recorréncia ¢ significativamente influenciado
pelo grau de parentesco, sendo mais elevado entre irmaos e gémeos monozigdticos. Os autores
ressaltam que o aconselhamento genético permite estimativas mais precisas do risco
reprodutivo, contribuindo para decisdes familiares mais bem informadas. Tal perspectiva ¢é
corroborada por ROCHA et al. (2024), que identificam forte contribuicdo genética para a
ocorréncia do transtorno e enfatizam que o conhecimento dos fatores hereditarios permite nao
apenas orientar futuras gestagcdes, mas também ampliar a compreensdo familiar acerca da
condic¢do. Dessa forma, ambos os estudos convergem ao reconhecer que o aconselhamento
genético transcende a mera transmissdo de informacdes técnicas, configurando-se como
instrumento estratégico para o planejamento familiar e para a reducdo das incertezas
frequentemente associadas ao diagndstico.

Paralelamente, os avangos nas técnicas de diagnoéstico molecular tém ampliado
significativamente as possibilidades de investigagdo etiologica do TEA. FONTES E SOUZA
(2022) destacam que métodos como a analise cromossOmica por microarray, a pesquisa da
sindrome do X fragil e o sequenciamento dos genes MECP2 e PTEN constituem ferramentas
complementares relevantes para a pratica clinica. Segundo os autores, a incorporagdo dessas
metodologias favorece a identificagdo de alteracdes genéticas associadas ao transtorno,
tornando o aconselhamento genético mais assertivo e direcionado. Resultados semelhantes sao
descritos por BRAZ E AMBROSIO-ALBUQUERQUE (2022), que enfatizam a utilidade de
exames como PCR, cariétipo, CGH-array e sequenciamento genético no processo diagnostico,
destacando sua contribui¢do para a defini¢ao da conduta terapéutica e para a orientagdo familiar.
Entretanto, apesar da reconhecida contribui¢do das ferramentas moleculares, os estudos
analisados também apontam limitagdes importantes. FONTES E SOUZA (2022) ressaltam que
o diagnodstico do TEA permanece fundamentalmente clinico, uma vez que a complexidade
genética do transtorno impede a identificagdo de uma tnica alteragao responsavel por todos os
casos. Essa observagdo ¢ particularmente relevante ao se considerar que a heterogeneidade
genética do TEA dificulta a aplicagdo universal de protocolos diagnosticos baseados
exclusivamente em testes moleculares. Assim, embora os avangos tecnoldgicos tenham
ampliado a capacidade de investigagdo genética, ndo substituem a avaliacdo clinica

especializada, mas atuam como ferramentas complementares capazes de aumentar a precisao
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diagnostica e a qualidade das orientagdes fornecidas as familias.

Outro aspecto relevante identificado nos estudos refere-se ao impacto psicossocial do
aconselhamento genético. ALONSO et al. (2021) apresentam uma abordagem diferenciada ao
enfatizar que os beneficios desse processo ndo se restringem a identificagdo de fatores
hereditarios nem ao calculo do risco de recorréncia. Os autores argumentam que o
aconselhamento genético desempenha um papel importante na humanizacdo do cuidado,
auxiliando na reducdo do estigma social associado ao TEA e fortalecendo a rede de apoio
familiar. Essa perspectiva amplia a compreensdo tradicional do aconselhamento genético,
frequentemente centrada em aspectos biomédicos, ao evidenciar sua contribui¢do para o
enfrentamento das repercussdes emocionais, sociais e psicologicas decorrentes do diagnostico.
A comparagdo entre os estudos permite observar que, embora diferentes enfoques tenham sido
adotados, ha complementaridade entre os resultados. Enquanto SANTOS et al. (2025) e
ROCHA et al. (2024) concentram suas andlises na herdabilidade e nos riscos de recorréncia
familiar, FONTES e SOUZA (2022) ¢ BRAZ ¢ AMBROSIO-ALBUQUERQUE (2022)
direcionam suas discussdes aos avangos diagndsticos proporcionados pela genética molecular.
Por sua vez, ALONSO et al. (2021) ampliam o debate ao incorporar aspectos relacionados a
humanizagdo da assisténcia e ao suporte psicossocial. Essa diversidade de abordagens
demonstra que o aconselhamento genético possui carater multidimensional, abrangendo desde
a investigacao etioldgica até o acolhimento familiar e a tomada de decisdes reprodutivas.
Diante desse cenario, observa-se que o aconselhamento genético vem assumindo um papel cada
vez mais relevante na assisténcia as pessoas com TEA. Além de contribuir para a identificagao
de possiveis causas genéticas e para a estimativa do risco de recorréncia, essa pratica favorece
o empoderamento das familias, a compreensdo do transtorno e o acesso a estratégias
diagnosticas e terapéuticas mais adequadas. Assim, os achados dos estudos analisados reforcam
a necessidade de ampliar o acesso aos servicos de genética clinica e de integrar o
aconselhamento genético as abordagens multidisciplinares voltadas ao cuidado de individuos
com TEA, promovendo uma assisténcia mais personalizada, humanizada e baseada em

evidéncias cientificas.

4.1 Aconselhamento Genético — Neoplasias

A andlise dos estudos de SOUZA et al. (2024) e ALMEIDA et al. (2021) revela uma

convergéncia teodrica e pratica quanto ao papel central do aconselhamento genético (AG) na
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medicina personalizada e na prevencao de neoplasias. Ambos os estudos sustentam que o AG
¢ uma ferramenta imprescindivel para o diagndstico precoce e manejo de riscos hereditarios,
corroborando a ideia de que a identificagdo de mutagdes genéticas ¢ um divisor de aguas para
a sobrevida e a qualidade de vida dos pacientes. Entretanto, ao comparar as perspectivas
apresentadas, percebem-se focos distintos que, quando integrados, oferecem uma visao mais
holistica dos desafios a consolidagao dessa pratica.

Enquanto SOUZA et al. (2024) direcionam sua analise para o impacto sistémico e a satde
coletiva, enfatizando a relevancia das politicas publicas e a necessidade de reduzir as
disparidades regionais, ALMEIDA et al. (2021) concentram-se na esfera da pratica profissional,
especificamente no papel da enfermagem oncoldgica. O contraste entre essas abordagens ¢
evidente: o primeiro grupo de autores defende a telemedicina como um vetor de equidade, capaz
de superar barreiras geograficas e econdmicas para populagdes vulneraveis (Souza et al., 2024).
Por outro lado, ALMEIDA et al. (2021) argumentam que, independentemente da tecnologia, o
sucesso do AG depende do posicionamento do profissional na linha de frente do cuidado, em
que a relagcdo empatica e a capacidade técnica do enfermeiro sdo determinantes para a adesdo
do paciente ao processo de aconselhamento.

Ha uma sintese critica notdvel ao se observar a questao da educacgao continuada. SOUZA et al.
(2024) demonstram que a conscientizagdo médica ¢ um fator preditivo do aumento de
encaminhamentos, o que sublinha a fragilidade da integragdo entre oncologia e genética na
pratica clinica atual. Esse achado ¢ complementado pelos resultados de ALMEIDA et al.
(2021), que, por meio de uma revisdo integrativa, apontam uma preocupante escassez de
conhecimento qualificado entre a classe de enfermagem, apesar da existéncia de resolucdes
(como a Resolugao COFEN n° 468/2014) que legitimam essa pratica como avangada. Portanto,
o contraponto aqui ndo ¢ a competéncia técnica, mas a caréncia de formacdo especifica:
enquanto SOUZA et al. (2024) apontam falhas na padroniza¢do da coleta do histérico familiar,
ALMEIDa et al. (2021) evidenciam a necessidade urgente de protocolos institucionais e
formacdo académica robusta para que a enfermagem possa exercer plenamente suas
competéncias.

Além disso, a andlise comparativa evidencia que, apesar dos avangos tecnoldgicos, as barreiras
culturais e de infraestrutura persistem. SOUZA et al. (2024) alertam que a telemedicina, embora
promissora, requer infraestrutura e treinamento que, muitas vezes, ndo estdo disponiveis em
regides de baixa renda. Paralelamente, ALMEIDA et al. (2021) sugerem que o caminho para o

fortalecimento da pratica reside na incorporagdo do AG como tecnologia assistencial, o que
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exige que o enfermeiro deixe de ser apenas um executor para atuar como gestor de riscos e
educador, o que reduziria custos e aumentaria a resolutividade do sistema de satde.

Em suma, a transi¢do para um modelo de cuidado oncogenético eficaz exige uma abordagem
multidimensional. Conclui-se que o fortalecimento da oncogenética ndo depende
exclusivamente da expansao tecnologica via telemedicina (SOUZA et al., 2024), nem somente
da capacitacdo individual da enfermagem (ALMEIDA et al., 2021), mas da intersec¢dao de
ambos: a implementacdo de politicas publicas que garantam o acesso, aliada a formagao
continua e multiprofissional, assegurando que o aconselhamento genético deixe de ser uma

pratica fragmentada para se tornar um componente padrdo e equitativo do cuidado oncolégico.

4.2 Aconselhamento Genético — Saude publica

A discussdo sobre a importancia do aconselhamento genético (AG) na medicina contemporanea
revela um cenario complexo, em que os avancos tecnoldgicos e a ampliacdo dos saberes
genéticos colidem com barreiras estruturais de acesso e disparidades socioecondmicas. A
analise conjunta dos estudos de MARTINS E MENEZES (2022), COSTA et al. (2024), SILVA
et al. (2020), SILVA (2020) e SILVA E SANTOS (2025) permite uma sintese critica sobre a
percepcao e a implementacdo do AG no Brasil.

A percep¢do de "risco" ¢ o ponto de partida fundamental em diferentes especialidades.
MARTINS E MENEZES (2022) argumentam que, enquanto na obstetricia tradicional a idade
materna avangada ¢ frequentemente rotulada como um fator de risco independente, na genética
essa classificacdo € vista como relativa e suscetivel a variagdes socio-histoéricas. Esse
contraponto € essencial, pois desmistifica a centralidade da idade, deslocando o foco para a
analise da heranca mendeliana e dos fatores de predisposicao genética individuais.

De forma anéaloga, quando observamos doengas monogénicas como a anemia falciforme (AF),
o aconselhamento genético ganha contornos de urgéncia clinica e social. COSTA et al. (2024)
e SILVA et al. (2020) reforcam que a AF € a sindrome genética mais prevalente no mundo, mas
sofre negligéncia cronica no aconselhamento genético. O estudo de SILVA et al. (2020) traz
uma camada adicional de complexidade: a interse¢do entre género, raca e classe. As mulheres
com AF ndo apenas enfrentam sintomas mais severos, mas também vivem com rendas
significativamente menores, o que evidencia que o aconselhamento nao pode ser dissociado do
contexto biocultural e da realidade do racismo estruturado no pais.

Um consenso transversal entre os estudos de SILVA (2020) e SILVA et al. (2020) ¢ a escassez
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de servigos estruturados de AG no Sistema Unico de Satde (SUS). A pesquisa de SILVA (2020)
em Itabaiana-SE revela que a falta de informagao ¢ o principal entrave, inclusive para familias
com criangas diagnosticadas. Enquanto grupos de maior poder aquisitivo conseguem contornar
essas limitagdes por meio de servigos privados, as populagdes mais vulneraveis permanecem
sem suporte, o que perpetua a falta de planejamento reprodutivo consciente € o sofrimento
biopsicossocial. Essa lacuna ¢ agravada pela disparidade regional, em que estados da Regido
Norte, como o Para, apresentam caréncia acentuada de centros especializados, dependendo de
atendimentos hematoldgicos centralizados nas capitais ¢ de pouca continuidade no
aconselhamento.

A negligéncia descrita por COSTA et al. (2024) no aconselhamento de doentes com traco
falciforme e de individuos com a doenca resulta em desinformagdo cronica, impedindo a
tomada de decisdes reprodutivas fundamentadas e a devida adaptagao clinica dos doentes.

Em contraste com a precariedade de acesso aos servigos basicos, o estudo de SILVA e SANTOS
(2025) apresenta a fronteira tecnoldgica: o uso do sequenciamento de nova geragdo (NGS) no
diagnéstico de malformagdes letais, como a agenesia renal bilateral. Se, por um lado, o NGS e
a inteligéncia artificial elevam a precisao diagnostica, por outro, trazem novos dilemas éticos e
emocionais. A detec¢cdo precoce impde as familias decisdes gestacionais complexas e, muitas
vezes, traumaticas, que exigem uma estrutura de suporte que, como vimos anteriormente,
raramente existe no sistema publico brasileiro.

A comparagdo entre essas producdes demonstra que a "importincia do aconselhamento
genético" € um conceito que, na teoria, € pacificado, mas, na pratica, ¢ fortemente estratificado.
Enquanto a biomedicina avanca na identificagdo molecular de doencgas graves, o sistema de
saude falha em oferecer o suporte basico que transforma esse conhecimento técnico em
autonomia e em direitos reprodutivos. A transicdo para um modelo de cuidado integral,
defendida por COSTA et al. (2024) e SILVA e SANTOS (2025), deve, portanto, ir além da
tecnologia: exige politicas publicas que promovam a equidade e garantam que a informagao
genética ndo seja um privilégio de classe, mas um direito de cidadania para todas as familias,

independentemente da regido ou da condi¢ao socioecondmica.

CONSIDERACOES FINAIS

A presente revisdo bibliografica permitiu analisar a contribui¢do do aconselhamento genético

para a prevencdo de doengas hereditarias na pratica clinica. Os achados demonstram que o
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aconselhamento genético (AG) atua em multiplas dimensdes: na identifica¢ao precoce de riscos
genéticos, na estimativa de recorréncia de condi¢des como TEA e anemia falciforme, no
planejamento familiar informado e no suporte psicossocial a pacientes e familiares.

No entanto, persistem desafios significativos no contexto brasileiro. A escassez de servigos
especializados no SUS, a concentracdo regional dos centros de genética nas regides Sul e
Sudeste, a falta de capacitacdao profissional e as desigualdades socioecondmicas limitam o
acesso equitativo ao aconselhamento genético. Essas barreiras perpetuam a desinformagdo ¢ a
auséncia de orientagdo adequada para populagdes vulneraveis. Conclui-se que o
aconselhamento genético ¢ uma ferramenta essencial da medicina preventiva e personalizada,
mas sua eficacia depende da integragdo entre a precisao diagndstica, o suporte psicossocial e as
politicas publicas que garantam acesso universal e equitativo. O fortalecimento do AG no Brasil
requer a ampliagdo da rede de servicos, a capacitagdo profissional e a inclusdo da genética nos

curriculos da area da saude.
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