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This theoretical essay reflects on the
qualification and provision of physicians

in the context of the National Policy on
Comprehensive Care of People with Rare
Diseases in the SUS. To carry out this
analysis, we introduce the Policy and its
guidelines, with a focus on discussion of
two integrated strategies: the provision
and settlement of geneticist physicians;

and training of primary care professionals
with regard to enetic diseases and
congenital defects. Finally, in view of the
Brazilian National Curriculum Guidelines
for undergraduate medical courses, we
suggest a profile of minimum competencies
required in Genetics, developed in order to
provide resources to undergraduate courses
in Health, in particular, medical courses. We
provide a theoretical reference to support
the outline of programs of education and
training in Health, contributing to including
Genetics in the SUS.

Keywords: Rare diseases. Public policy.
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Clinical competence.

Este ensaio tedrico reflete sobre a
qualificacdo e o provimento de médicos no
contexto da Politica Nacional de Atencao
Integral as Pessoas com Doencas Raras

no SUS. Para isso, apresentamos a Politica
e suas diretrizes, e situamos a discussdo
em torno de duas estratégias integradas:

o provimento e a fixacdo de médicos
geneticistas; e a capacitagdo de profissionais
da Atencdo Priméria a Saude em relacdo

as doencas genéticas e aos defeitos
congeénitos. Finalmente, considerando as
Diretrizes Curriculares Nacionais do Curso
de Graduagdo em Medicina, apresentamos
uma proposta de perfil de competéncia
minimo em Genética, elaborada para
instrumentalizar os cursos de graduagao da
area da Saude, em particular os cursos de
Medicina. Assim, oferecemos um referencial
tedrico para apoiar o delineamento de
programas de educacdo e formagdo em
Saude, contribuindo para inclusao do
cuidado em Genética no SUS.

Palavras-chave: Doencas raras. Politica
publica. Genética Médica. Educacdo em
Satde. Competéncia clinica.
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QUALIFICACAO E PROVIMENTO DE MEDICOS NO CONTEXTO DA POLITICA...

Introducao

A Genética Médica lida com doencas individualmente raras, que somadas
constituem um grupo consideravel, com prevaléncia de 31,5 a 73,0 por mil
individuos'. A incidéncia de doenca genética e defeito congénito no Brasil ndo é
diferente daquela encontrada em outras partes do mundo, sendo que, de modo
geral, de 3% a 5% dos recém-nascidos brasileiros apresentam algum defeito
congénito, determinado total ou parcialmente por fatores genéticos?.

E natural que, & medida que os indicadores de satide da populacdo melhorem,
as doencas genéticas e os defeitos congénitos passem a ser responsaveis por uma
maior proporcdo de mortes entre criangas®>. O impacto dos defeitos congénitos
é percebido especialmente quando a taxa de mortalidade infantil alcanga valores
inferiores a quarenta mortes por mil criancas®. E o que acontece no Brasil,
onde, desde 2005, essas doencas, representadas pelo capitulo XVII do Cédigo
Internacional de Doengas (" Malformagdes congénitas, deformidades e anomalias
cromossdmicas”), sdo a segunda causa de mortalidade infantil em todas as
regides do pais’.

Desde 1998, a Organizacdo Mundial de Sadde (OMS) tem apontado
reiteradamente a necessidade de que paises em desenvolvimento iniciem
atividades de promocao e protecdo a salide no campo das enfermidades de
origem primariamente genética e dos defeitos congénitos®''. Nesse contexto, em
janeiro de 2014 o Ministério da Satude do Brasil instituiu a Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR) no SUS'?, garantindo
assisténcia a uma parcela da populagdo com uma ampla gama de doencas
genéticas raras que geralmente sdo cronicas, progressivas, degenerativas e muitas
vezes conferem risco de morte’>.

Este artigo é um ensaio tedrico que objetiva refletir sobre a qualificagdo e o
provimento de médicos no contexto da PNAIPDR. Para tanto, apresentaremos
inicialmente a politica e suas diretrizes e, em seguida, situaremos a discussao
em torno de duas estratégias integradas: o provimento e a fixacdo de médicos
geneticistas; e a capacitacdo de profissionais que atuam na Atengdo Primaria a
Saude em relagdo as doencgas genéticas e aos defeitos congénitos. Finalmente,
considerando as atuais Diretrizes Curriculares Nacionais do Curso de Graduacao
em Medicina publicadas em 2014, apresentaremos uma proposta de perfil
de competéncia minimo em Genética, elaborada pela Comissao de Ensino
da Sociedade Brasileira de Genética Médica para instrumentalizar os cursos de
graduacdo da area da Salde em geral; em particular, os cursos de Medicina.

Dessa forma, apresentamos um referencial teérico, baseado em competéncia,
para apoiar o delineamento de programas de educacdo e formacdo em Saude,
contribuindo para inclusdo do cuidado em Genética no SUS.

A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas
Raras no SUS: perspectiva histdrica e diretrizes

Conceitualmente, uma doenca é considerada rara quando sua prevaléncia
¢ igual a ou menor que 50-65 por cem mil individuos''¢®. Existem em torno
de cinco a oito mil doencas raras diferentes’ ' e, no Brasil, estima-se que 13
milhdes de pessoas possuem alguma doenca rara'®. Cerca de 80% das doencas
raras tém etiologia genética e os 20% restantes compreendem algumas doengas
imunoldgicas, alguns canceres e doencas infectocontagiosas infrequentes'.
Aproximadamente 50% das doencas raras afetam criancas' e 30% dos
doentes morrem antes dos cinco anos de idade'. No Brasil, levantamentos
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realizados por associacdes de pacientes apontam dificuldades para o diagnostico dessas doencas, com
peregrinagdo dos doentes por varios médicos, as vezes por décadas (Alianca Brasileira de Genética

— ABG - comunicagao pessoal). Embora ndo haja um tratamento especifico para a maior parte das
doencas raras genéticas, a implantagdo de cuidados adequados pode melhorar a qualidade e aumentar
a expectativa de vida dos doentes, além de proporcionar aconselhamento genético familiar™”.

A discussao formal sobre o estabelecimento de uma politica publica de Satide em Genética no
Brasil foi iniciada em outubro de 2004, com a instituicdo do Grupo de Trabalho de Genética Clinica',
composto por especialistas em Genética Médica e técnicos do Ministério da Satde. O trabalho desse
grupo resultou na publicagdo, em 2009, da Politica Nacional de Atencdo Integral em Genética Clinica
no SUS, cujo principal objetivo era estruturar uma rede de servicos regionalizada e hierarquizada que
permitisse o acesso e a atencdo integral em Genética?®. Como muitas vezes acontece, essa politica
deixou alguns aspectos para serem regulamentados e, na pratica, ndo foi implantada.

A PNAIPDR, aprovada em 2014, resultou do trabalho de outro grupo, constituido em 2012 pelo
Departamento de Atencdo Especializada e Tematica/Coordenagdo de Média e Alta Complexidade,
com representantes da sociedade civil, especialistas em Genética médica e técnicos do Ministério da
Saude?'. Para abranger o total de doencas raras conhecidas, optou-se por classificar as doencas na
PNAIPDR de acordo com sua natureza de origem, que pode ser genética ou ndo genética. Dessa
forma, foram elencados dois eixos de doencas raras, sendo que o primeiro retne trés grupos de
doencas de origem genética: (1) anomalias congénitas ou de manifestacdo tardia, (2) deficiéncia
intelectual e (3) erros inatos de metabolismo; e o segundo eixo aborda doencas raras de natureza nao
genética'.

De acordo com as diretrizes da PNAIPDR, a atencdo deve ser estruturada seguindo a légica de
cuidados, produzindo satde de forma sistémica, centrada no reconhecimento e na atencdo dinamica
e continua as necessidades dos usuarios. Desse modo, o SUS devera garantir cuidado integrado
e coordenado em todos os niveis, desde prevencdo, acolhimento, diagnoéstico, tratamento (com
garantia de acesso as tecnologias disponiveis e ao aconselhamento genético), suporte e apoio;
até resolucdo, seguimento e reabilitacdo?". Essa politica prevé funcdes especificas para a Atencao
Primaria a Satde (APS) e para a Atencao Especializada Ambulatorial e Hospitalar, inclusive com
o estabelecimento de “Servigos de Atencdo Especializada em Doengas Raras” e de “Servicos de
Referéncia em Doencgas Raras”?". Para a APS, foram estabelecidas nove atribuicoes especificas, que
incluem mapeamento de pessoas com ou sob risco de desenvolver anomalia congénita e/ou doenca
genética para encaminhamento regulado (referéncia), promogao de educacdo em Salide com objetivos
de prevencdo, seguimento clinico apds diagnostico e aconselhamento genético (contrarreferéncia)

e atengdo domiciliar em casos especificos?'. Os Servigos de Atencdo Especializada e de Referéncia
sdo responsaveis por agoes diagnosticas, terapéuticas e preventivas as pessoas com doencas raras
ou sob risco de desenvolvé-las, o que inclui acompanhamento clinico especializado multidisciplinar e
aconselhamento genético nao diretivo e nao coercitivo?'.

Sobre o aconselhamento genético na PNAIPDR

Aconselhamento genético (AG) é definido como um processo de comunicagao que cuida dos
problemas humanos associados a ocorréncia ou recorréncia de uma doenca genética em uma familia.
Esse processo envolve a tentativa feita, por uma ou mais pessoas treinadas apropriadamente, para
ajudar os individuos ou a familia a (1) compreender os fatos médicos, incluindo o diagnéstico, o
provavel curso da doencga (prognoéstico) e as medidas (tratamentos) disponiveis; (2) avaliar como
a hereditariedade contribui para a doenca e o risco de recorréncia para determinados parentes; (3)
entender quais as opgdes que possuem perante o risco de recorréncia, em relacdo a vida reprodutiva
da familia; (4) escolher que acdes sdo mais apropriadas para eles, considerando os riscos e os objetivos
de suas familias, agindo de acordo com suas decisdes; e (5) obter o melhor ajustamento possivel a
doenca do familiar afetado e/ou ao risco de recorréncia da doenga??.

A PNAIPDR prevé que o AG deve ser oferecido aos individuos e familias com doencas raras de
origem genética ou sob risco de desenvolvé-las, tendo como objetivo primordial a assisténcia e a
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educagdo, permitindo o conhecimento, aos individuos e/ou familias, sobre todos os aspectos da doenca
em questdo, desde a sua etiologia, evolucdo e progndstico, bem como a tomada de decisdes a respeito
do direito reprodutivo?".

As diretrizes da PNAIPDR ainda determinam que o AG devera ser realizado por equipe
multiprofissional capacitada, contendo médico geneticista e/ou profissional de satde capacitado,
com graduacdo na area da Saude e p6s-graduagdo — mestrado ou doutorado académico — na area de
Genética Humana ou titulo de especialista em Biologia Molecular Humana ou Citogenética Humana
emitido pela Sociedade Brasileira de Genética ou, ainda, titulo de especialista em Genética emitido
pelo Conselho Federal de Biologia, além de comprovagdo de no minimo 800 horas de experiéncia
profissional ou estagio supervisionado em AG?".

Em paises europeus, nos EUA, na Austrélia e no Canada, onde a Genética esta mais incorporada
na pratica dos cuidados em Salde, existe a profissdo de “conselheiro genético”, que habitualmente
corresponde a um profissional com graduagdo em algum curso da area de Satde (mais frequentemente
Medicina, Enfermagem ou Psicologia) e com treinamento especializado, tipicamente em nivel de
mestrado, abrangendo conhecimentos sobre Genética Clinica, Genética de Populacdes, Citogenética e
Biologia Molecular, bem como habilidades relacionadas a Psicologia e a técnicas de comunicacdo?®24.

Embora a PNAIPDR reconhega a necessidade de AG para o cuidado integral de individuos e
familias com doencas raras de etiologia genética, a profissdo de “conselheiro genético” ainda ndo esta
regulamentada no Brasil. Atualmente, a Coordenagao de Aperfeicoamento de Pessoal de Nivel Superior
(Capes) reconhece 36 programas de pds-graduacdo em Genética em funcionamento no pais, sendo
17 doutorados, 16 mestrados académicos e trés mestrados profissionalizantes?. A maior parte desses
programas possuem pesquisadores com trajetorias relacionadas a Genética Humana e/ou Médica,
responsaveis pelo treinamento de profissionais da Satde e das Ciéncias Bioldgicas. Um Unico programa
de mestrado profissionalizante, vinculado ao Instituto de Biociéncias da Universidade de Sdo Paulo, é
especifico em AG e existe desde 2015%°.

A Genética Médica no cuidado a saude no Brasil
e novas necessidades de formacao frente a PNAIPDR

No Brasil, a Genética Médica foi reconhecida como especialidade médica pelo Conselho Federal de
Medicina (CFM) no ano de 1983. Na busca pela consolidagdo da especialidade, em 1986, foi fundada
a Sociedade Brasileira de Genética Clinica que, em 2006, foi renomeada como Sociedade Brasileira de
Genética Médica (SBGM)?.

Os servigos de Genética Médica no pais comegaram a se desenvolver nos anos 1960 e 1970,
quase sempre ligados a cursos de pés-graduacdo em Genética Humana e/ou Médica e com interesse
maior na pesquisa de certas doencas ou grupos de doencas. Durante as décadas de 1970 e 1980,
foram estruturados servicos com maior capacidade assistencial, ligados a hospitais e/ou instituicoes
universitarias publicas?’. Cadastramento realizado pela SBGM no ano de 2000 registrou a existéncia de
64 servigos assistenciais de Genética Médica: 37 (58%) na regiao Sudeste (75,7% no Estado de Sdo
Paulo), 17 (26%) na regiao Sul, 7 (11 %) na regido Nordeste e 3 (5%) no Centro-Oeste. Na época,
ndo foi identificado nenhum servico na regido Norte. Os tipos de servicos oferecidos eram bastante
variaveis, sendo alguns muito abrangentes (atendimento clinico, laboratorial e pesquisa), enquanto em
outros era oferecido somente aconselhamento genético?.

O numero de servigos e de recursos humanos envolvidos na assisténcia em Genética Médica no
Brasil é considerado insuficiente para atender a demanda e estima-se que a maior parte dos pacientes
e familias que padecem com doencas genéticas nao recebe cuidado adequado®2°. Dados da pesquisa
“"Demografia Médica no Brasil”, conduzida pelo CFM* e publicados em novembro de 2015, apontam
a existéncia de 241 médicos especialistas em genética® distribuidos no territério nacional de forma
muito heterogénea (Figura 1).
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9O total de 241
especialistas em Genética
Médica inclui 17 (7,1%)
com duplicagdo de
registro.
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A distribuicdo geografica dos profissionais de Genética e servicos relaciona-
se com a densidade populacional e o indice de desenvolvimento humano das
regides, e nas areas mais pobres e menos povoadas (em particular, no Norte e no
Nordeste), ha uma maior caréncia de profissionais.

Existem apenas 11 programas de residéncia em Genética Médica no pais,
que oferecem um total de 22 novas vagas para médicos residentes por ano e,
com excecgdo de um programa vinculado a Universidade de Brasilia e outro a
Universidade Federal da Bahia, todos os demais estdo localizados nas regides Sul
e Sudeste (Figura 1)3".

® Programas de Residéncia em Genética Médica

Figura 1. Distribuicdo dos 241 médicos especialistas em Genética e dos 11 programas de residéncia
em Genética Médica no Brasil.

Adicionalmente, estima-se que existam cerca de vinte enfermeiras trabalhando
na area, a maior parte delas com doutorado em Genética. No momento, elas se
organizam para consolidar a Sociedade Brasileira de Enfermagem em Genética e
Gendmica, fundada em junho de 2015 (Fléria-Santos M., comunicagao pessoal).

Em funcdo da concentragdo de profissionais e servicos nas regides Sul e
Sudeste, ha grande migragdo de pacientes (especialmente do Norte e Nordeste)
em busca de atendimento. A escassez de recursos humanos especializados é
entrave para inclusao da assisténcia em Genética Clinica no SUS>?832 e obstaculo
para implantacdo da PNAIPDR3".

@interface  conuicacio suine evaacio 2017; 21(Supl.1):1205-16 1209

artigos



QUALIFICACAO E PROVIMENTO DE MEDICOS NO CONTEXTO DA POLITICA...

A essa caréncia de médicos especialistas soma-se a incipiente capacitagio dos profissionais de
Saude que atuam na APS em relagdo a Genética Clinica®"**3* De modo geral, profissionais médicos
que atuam na APS demonstram habilidade para reconhecer situagdes nas quais é necessario
encaminhar o paciente para o especialista em Genética, mas tém dificuldades para coletar e valorizar
adequadamente as informacdes da histéria familiar e para identificar padroes de heranca genética®'.
Experiéncias educacionais bem-sucedidas de capacitacdo em Genética de profissionais da APS ja
foram relatadas no pais®>3, evidenciando o potencial que a Estratégia de Saide da Familia tem para
contribuir com a implantacdo da PNAIPDR.

O cuidado centrado na pessoa, pratica estimulada na Estratégia Satde da Familia, favorece a
abordagem integral e longitudinal do individuo, considerando o sujeito em sua singularidade, mas
também considerando sua insercdo familiar e sociocultural. Assim, os profissionais que atuam na
APS podem ter mais oportunidades para identificar doencas hereditarias, que recorrem nas familias,
e mapear situacdes de risco ambiental para defeitos congénitos, como a exposicdo a teratégenos.
Além disso, em relagdo as doencgas genéticas, que normalmente sdo multissistémicas e exigem o
envolvimento de uma ampla gama de profissionais, a coordenagdo dos cuidados exercida pela APS
pode garantir a articulacdo efetiva entre os diferentes niveis de atencdo*. Educagdo de profissionais
de Saude generalistas, que atuam na APS, é fundamental para transladar adequadamente as recentes
descobertas da Genética Médica e da Gendmica em beneficio dos pacientes e de suas familias,
contribuindo para reducdo da iniquidade em Satde3"343940,

Ainda que de forma limitada, a educagao e o treinamento em Genética vém sendo implantados
nos cursos de graduacdo em Medicina do Brasil, mas o conhecimento sobre Genética proposto nos
curriculos varia muito em relagdo aos temas apresentados e a sua profundidade?®#'42. Geralmente, a
aprendizagem é fundamentada em uma disciplina, frequentemente isolada, com uma pratica clinica
limitada e restrita ao estudo de doencas raras na populacdo geral, mas comuns nos hospitais-escola®.

As atuais Diretrizes Curriculares Nacionais (DCN) do curso de graduacdo em Medicina, publicadas
em 2014, determinam como parte do perfil de competéncia dos egressos a: “proposicdo e explicacdo,
a pessoa sob cuidado ou responsavel, sobre a investigacdo diagnostica para ampliar, confirmar ou
afastar hipoteses diagnosticas, incluindo as indicacdes de realizacdo de aconselhamento genético” .
Nao esta explicito nas DCN quais conhecimentos, habilidades e atitudes sdo necessarios para atingir
essa competéncia, o que motivou a SBGM a se posicionar sobre o assunto.

Perfil de competéncia minimo em Genética para profissionais de Saude do Brasil
no contexto da PNAIPDR

Grupos de especialistas em Genética Humana e Médica da Europa e dos EUA tém trabalhado na
elaboragdo de diretrizes educacionais e no estabelecimento de perfis de competéncias em Genética
para profissionais de Satde*->".

Tendo como referéncia o material previamente produzido por esses grupos, em marco de 2015,
cinco médicos geneticistas, professores universitarios, membros da Comissao de Ensino da SBGM na
gestdo 2014-2016 e autores desse ensaio reuniram-se em periodo integral, por dois dias consecutivos,
com a intencdo de elaborar uma proposta de perfil de competéncia minimo em genética, adaptada
para realidade do Brasil e, portanto, considerando a PNAIPDR e as Gltimas DCN do curso de graduagdo
em Medicina. O material produzido por esse grupo de especialistas foi validado pelos demais sécios da
SBGM por meio da internet e é entdo apresentado neste ensaio.

Referenciais tedricos de duas organizacbes, a National Coalition for Health Professional Education
in Genetics (NCHPEG)®° e a European Society of Human Genetics (ESHG)®', foram escolhidos como
principais balizadores da discussdo. A NCHPEG é uma organizagao sem fins lucrativos cuja missdo
é promover a formacdo de profissionais de Saude e o acesso a informagdes sobre os avangos na
Genética Humana e, em 2007, estabeleceu e publicou as “Competéncias essenciais em Genética para
todos os profissionais da Satde" (“Core Competencies in Genetics for All Health Professionals”)*.

Ja a ESHG definiu, em 2008, competéncias especificas para médicos, enfermeiros, obstetrizes e
odontélogos ndo especialistas em Genética e para médicos e enfermeiras especialistas na area, que
atuam na comunidade europeia®'.
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Como resultado do trabalho feito pela SBGM, foram elencadas quatro competéncias essenciais
para todos os profissionais de salide: (1) examinar regularmente a sua prépria competéncia clinica,
reconhecendo as lacunas de aprendizagem e os avancos da Genética e da Gendmica ao longo
do tempo, compreendendo a necessidade de educagdo continuada; (2) identificar individuos
que apresentem ou possam desenvolver uma doenca genética e saber como e quando fazer
encaminhamento para um profissional especializado em Genética Médica; (3) manejar pacientes com
doencgas genéticas/defeitos congénitos previamente diagnosticados, utilizando diretrizes clinicas ja
estabelecidas, no ambito da sua atuagdo profissional; e (4) promover e estimular praticas clinicas e
de Educacdo em Saude objetivando a prevencdo de doencas genéticas/defeitos congénitos. Para
alcancar essas competéncias, foram especificados um conjunto de conhecimentos, habilidades e
atitudes necessarios, listados no Quadro 1.

Quadro 1. Perfil de competéncia minimo em Genética para todos os profissionais de Satide do Brasil, proposto pela Sociedade
Brasileira de Genética Médica.

Conhecimentos

1. Reconhecer a importancia das doencas genéticas/defeitos congénitos dentro do contexto epidemioldgico local e nacional.

2. Conhecer a terminologia e os conceitos basicos usados na Genética Médica.

3. Conhecer os padroes de heranca classicos no ambito das familias e comunidades.

4. Reconhecer a importancia do heredograma ao avaliar a predisposicdo/susceptibilidade e a transmissdo de doengas genéticas.

5. Ter nogdes basicas de morfogénese e fisiologia humanas e do papel da Genética nesses processos.

6. Entender como a interagdo de fatores genéticos, ambientais e comportamentais atuam na susceptibilidade, no inicio e no
desenvolvimento de doengas, assim como na resposta ao tratamento e na manutencao da satde.

7. Reconhecer os principais agentes teratogénicos e as medidas preventivas relacionadas (especialmente alcool e drogas ilicitas).

8. Reconhecer os principais fatores de risco genéticos — idade parental avangada, consanguinidade e recorréncia familiar.

9. Conhecer as medidas preventivas relacionadas as doencas genéticas/defeitos congénitos — acido félico pré-concepcional,
imunizagdes maternas, habitos de vida saudaveis.

10. Reconhecer que as doengas genéticas sdo frequentemente distdrbios multissistémicos, necessitando de abordagem
interdisciplinar e multiprofissional.

11. Conhecer os principios e diretrizes do Programa Nacional de Triagem Neonatal.

12. Conhecer os formularios oficiais e obrigatdrios para registro das doengas genéticas/defeitos congénitos — Declaracdo de
Nascido Vivo e Declaragio de Obito.

13. Conhecer as doencas genéticas/defeitos congénitos que nao sao raros, ou seja, que tém prevaléncia superior a 1,3:2.000
individuos.

14. Conhecer os principais testes genéticos utilizados na pratica clinica.

15. Conhecer a rede de atencéo e cuidados em satde disponivel nos trés niveis de complexidade para os individuos com doencas
genéticas/defeitos congénitos e suas familias.

16. Conhecer as atribuicdes do médico geneticista no reconhecimento e manejo das doengas de base genética/congénita, com
intuito de operacionalizar o sistema de referéncia/contrarreferéncia.

Habilidades

1. Reunir informagdes sobre a histéria genética de uma familia, incluindo a construcdo de um heredograma de no minimo trés
geragoes.

2. Reconhecer a variagao do fendtipo normal e suas alteragoes morfoldgicas e funcionais.

3. Preencher adequadamente os documentos de referéncia e contrarreferéncia dos pacientes com suspeita de doencas genéticas
e defeitos congénitos ou com diagndstico definido.

4. Usar habilidades de comunicacdo adequadas e demonstrar consciéncia da necessidade de confidencialidade e de uma
abordagem nao diretiva ao lidar com os pacientes e suas familias.

5. Usar adequadamente a tecnologia disponivel para a obtengdo de informacoes atualizadas sobre Genética e Genémica.

Atitudes

1. Respeitar o aconselhamento genético nédo diretivo e ndo coercitivo.

2. Considerar as crengas culturais e religiosas do paciente a respeito da sua heranga genética quando prestar cuidados a pessoas
com doencas genéticas ou em risco de desenvolvé-las.

3. Ter sensibilidade para perceber a importancia e a necessidade de privacidade e confidencialidade.

4. Demonstrar consciéncia da importancia do impacto social e psicolégico de um diagnéstico genético para o paciente e seus
familiares.

5. Ser capaz de trabalhar de forma cooperativa e colaborativa em uma equipe interdisciplinar e multiprofissional em Satde.
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A expectativa é que esse perfil de competéncia seja incorporado nos cursos de graduagao
em Medicina, cujas DCN ja reconhecem a importancia da Genética no processo de cuidado a
Saude. Igualmente, espera-se que outros cursos de graduacdo da area da Salde, notadamente de
Enfermagem, incluam a Genética nas suas DCN e possam se beneficiar desse perfil de competéncia
sugerido.

Ha o reconhecimento de que a educacdo de profissionais de Saude, em especial a de médicos, em
relacdo as doencas genéticas e aos defeitos congénitos, envolve adequacdo de sua formacdo durante
a graduacdo, mas também envolve capacitacdo de profissionais ja formados?®3'34. Nesse sentido, é
necessario estruturar e promover cursos de educacdo permanente para esses profissionais de forma
continua, no tempo suficiente para conseguir atualizar a maioria deles. Uma possivel estratégia
para isso pode ser aproveitar o periodo de um ou dois anos de residéncia em Medicina de Familia e
Comunidade, que esta previsto atualmente no Projeto Mais Médicos, para ser obrigatério a partir de
2018, antes do ingresso nas demais especialidades médicas®?, como oportunidade para capacitagdo em
Genética. O sucesso dessa estratégia esta condicionado a eventuais desdobramentos do Projeto Mais
Médicos, que, neste momento, atravessa uma situagao de instabilidade institucional e incerteza com
relacdo ao seu futuro.

Consideracoes finais

Ao apresentarmos uma proposta de perfil de competéncia minimo em Genética para profissionais
de Saude, adaptado a realidade brasileira, esperamos fornecer um referencial teérico para guiar
as matrizes curriculares dos cursos da area da Salde, em especial, dos cursos de Medicina. Esse
mesmo perfil de competéncia pode subsidiar politicas de educacao profissional permanente na area
da Genética, de forma a capacitar a forca de trabalho do SUS em relagdo as doencas genéticas e
anomalias congénitas, preparando os profissionais para a implatacdo da PNAIPDR.

Cabe ressaltar que o Projeto Mais Médicos atualmente prevé a manutencdo da Genética Médica
como uma especialidade cujo programa de residéncia tem acesso direto®2. Entendemos que é papel do
Ministério da Saude fomentar a abertura de mais Programas de Residéncia em Genética, garantindo a
formagao de recurso humano especializado suficiente para implantacdo da PNAIPDR no SUS.

Finalmente, é fundamental reconhecer o oficio do conselheiro genético como profissional de Saude,
definindo como deve ser sua formacdo e quais as suas atribuicoes.
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Este ensayo tedrico reflexiona sobre la calificacién y la provision de médicos en el
contexto de la Politica Nacional de Atencién Integral a las Personas con Enfermedades
Raras en el SUS. Para ello, presentamos la Politica y sus directrices y situamos la discusién
alrededor de dos estrategias integradas: la provision y la fijacién en el area de médicos
genetistas y la capacitacion de profesionales de Atencién Primaria a la Salud en relacién
a las enfermedades genéticas y a los defectos congénitos. Finalmente, considerando las
Directrices Curriculares Nacionales del Curso de Graduaciéon en Medicina, presentamos
una propuesta de perfil de competencia minimo en Genética, elaborada para
instrumentalizar los cursos de graduacién del area de la Salud, en particular los cursos de
medicina. De esta forma, ofrecemos una referencia tedrica para apoyar el delineamiento
de programas de educacién y formacién en Salud, contribuyendo para la inclusién del
cuidado en Genética en el SUS.

Palabras clave: Enfermedades raras. Politica publica. Genética Médica. Educacion en Salud.
Competencia clinica.
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