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RESUMO: Este artigo tem por objetivo tornar proeminentes as discussoes acerca da Politica Nacional de Atencao Integral em Genética
Clinica e refletir sobre sua pendente regulamenta¢do, quando descobertas genémicas transformam o modelo de atencado a satde.
Nove dentre dez causas de morbimortalidade mundiais apresentam predisposicao genética/gendémica. Essa Politica, fundamentada
no planejamento estratégico, propde a estruturacao de uma rede de servicos de referéncia e centros especializados em genética, com
capacidade para responder as necessidades da populacado. Sua regulamentagéo pressupde capacitacdo e qualificagdo dos profissionais
de satide para oferecer atencao integral, otimizar o acesso, identificar e diagnosticar precocemente individuos com risco aumentado para
agravos com predisposicao genética. Na atencéo bésica a satide, o cuidado em pauta ndo deve ser interpretado enquanto especialidade,
mas como especializado. Esse modelo apresenta perspectivas inovadoras em consonancia com os principios e diretrizes modeladores
do Sistema Unico de Satide.

DESCRITORES: Genética. Gendmica. Satde publica. Politica de satde.

PRACTICABILITY OF COMPREHENSIVE CARE IN CLINICAL GENETICS
IN THE BRAZILIAN UNIFIED HEALTH SYSTEM: EXPANDING THE
DEBATE

ABSTRACT: This article aims to highlight the discussions on the National Policy for Comprehensive Care in Clinical Genetics and
reflect on its pending regulation when genomic discoveries change the model of health care. Nine of the ten causes of morbidity and
mortality worldwide presents genetic/genomic predisposition. Based on strategic planning, this Policy proposes the organization
of a network of referral services and specialized centers in genetics, with capacity to meet the needs of the population. Its regulation
requires training and qualification of the health care professionals to provide comprehensive care, to optimize access, to identify and
diagnose individuals with increased risk for injuries with genetic predisposition early. In primary health care, the care in question
should not be interpreted as a specialty, but as specialized. This model presents innovative perspectives, in line with the principles
and guidelines of the Unified Health System.

DESCRIPTORS: Genetics. Genomics. Public health. Health policy.
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EJECUTABILIDAD DEL CUIDADO INTEGRAL EN GENETICA CLINICA
EN SISTEMA UNICO DE SALUD: LA AMPLIACION DEL DEBATE

RESUMEN: Este estudio objetivé tornar prominentes discusiones acerca de la Politica Nacional de Cuidado Integral en Genética Clinica
y reflexionar sobre su regulacion pendiente cuando descubrimientos genémicos transforman el modelo de atencion a salud. Nueve
entre diez causas de morbilidad y mortalidad en todo mundo presentan predisposicion genética/genémica. La Politica, fundamentada
en la planificacién estratégica, propone ofrecimiento de asesoramiento genético, mediante estructuraciéon de una red de servicios de
referencia y centros especializados, para satisfacer las necesidades de la poblacién. Su regulacioén requiere capacitacién y cualificacion
de profesionales de salud para ofrecer el cuidado integral, optimizar el acceso, identificar y diagnosticar precozmente individuos
con mayor riesgo de enfermedades con predisposicion genética. En atencién primaria a salud, el cuidado en cuestién no debe ser
interpretado como una especialidad, pero si como especializado. Este modelo presenta perspectivas innovadoras en consonancia con

principios y directrices de los modeladores del Sistema Unico de Salud.
DESCRIPTORES: Genética. Genémica. Salud publica. Politica de salud.

INTRODUCAO

No cenario mundial, os sistemas de satde
vém enfrentando consideraveis mudangas frente
aos rapidos avangos da genémica.! Com o mapea-
mento e o sequenciamento do genoma humano,
ampliaram-se as tecnologias de pesquisa, as quais
estdo sendo utilizadas para identificar fatores ge-
néticos e gendmicos, assim como para determinar
sua influéncia na satide das populacoes.” Informa-
¢Oes e tecnologias advindas do Projeto Genoma
Humano (PGH) apresentam potencial para: a)
melhorar a identificacdo precoce de individuos e
familias com ou sob risco de apresentarem uma
condicao genética; b) estabelecer intervencdes para
redugdo de risco, visando a prevencdo de agravos;
¢) ampliar o rastreamento genético de individuos
e familias; d) subsidiar o prognoéstico e a tomada
de decisao informada de sujeitos com ou sob risco
para doencas genéticas; e) desenvolver o cuidado
individualizado e personalizado e f) fazer uso da
farmacogendmica, mediante a selegdo e utilizagao
de farmacos com base na varia¢ao genética indivi-
dual e na metabolizacdo dos mesmos.'?

Os profissionais de satde, atuantes no &mbi-
to da satde publica, necessitam iniciar o processo
de tradugdo desses avangos para o cerne dos siste-
mas de satde, de maneira responsavel e resolutiva,
com vistas a ampliar o cuidado em satde e modifi-
car o foco da atencdo curativa para estratégias pre-
ventivas.'E o momento de repensar as estratégias
de prevencao e tratamento atualmente utilizadas
pelos sistemas de satde, nao se restringindo aos
profissionais, mas ampliando o debate para o pu-
blico em geral, para os formuladores de politicas
publicas e outras partes interessadas envolvidas
nesse cenéario.! Frente aos avancos elucidados
pelo PGH e o aumento da proporgao de 6bitos
atribuiveis aos defeitos congénitos,* atualmente a
segunda causa de mortalidade infantil no Brasil,®
iniciaram-se discussdes para implantacao da ge-

nética clinica no Sistema Unico de Saide (SUS).°
Em resposta a essas discussdes, o Ministério da
Satde propds a Portaria GM/MS n. 81/2009, que
institui a Politica Nacional de Atenc¢do Integral em
Genética Clinica (PNAIGC).” A portaria ratifica
a necessidade de estruturar, no SUS, uma rede
de servicos regionalizada e hierarquizada que
permita a atencao integral em genética clinica e a
melhoria do acesso a esse atendimento.” Entretan-
to, a falta de regulamentacdo da PNAIGC e, por
conseguinte, da efetivagdo dos seus pressupostos,
torna ineficaz o largo espectro de acoes propostas
por essa politica, os quais ainda se encontram no
plano da idealizacao.

Esse artigo tem o objetivo de tornar proe-
minentes as discussodes sobre a PNAICG, com o
escopo de refletir acerca da pendente regulamen-
tacdo dessa politica.

POLITICAS DE SAUDE NA CONFORMA-
CAO DO SISTEMA UNICO DE SAUDE:
REVITALIZANDO O DEBATE

No Brasil, as questdes econdmicas, sociais e
ambientais sao regulamentadas por politicas pu-
blicas.® Uma politica publica pode ser entendida
como um dispositivo que revela o dever do Estado
em garantir, no &mbito da satide, a resolutividade
dos servicos, o acesso oportuno a assisténcia e a
pratica do cuidado. Essas tém, no bojo de sua cria-
¢do, a razdo de ampliar a capacidade do sistema
em acolher as necessidades de satide e, a0 mesmo
tempo, reorganizar as praticas, de maneira que
possam ser mais resolutivas e integrais.’

Na sociedade brasileira, as politicas de satide
tém raizes no inicio do século passado, em decor-
réncia de uma proposta estatutaria.'™* Em 1988, a
Constituicao Federal reconheceu a satde como um
direito do cidaddo e um dever do Estado, inserida
em uma concepgao ampla de seguridade social,
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a ser garantida mediante politicas econdmicas e
sociais abrangentes, pela instituicdo do SUS."*
A Constituicdo assegura que as politicas de sat-
de sejam orientadas pelos principios e diretrizes
do SUS," contrapondo-se a tradigdo histérica de
como tém sido estabelecidas. Tais politicas tém
apresentado uma configuragdo altamente centra-
lizada e verticalizada, com concentragao do poder
ao nivel central de governo, frente a definicao de
prioridades e da execugdo dos servicos de satde
pelos estados e municipios. As politicas de satide
quer na sua formulagdo, quer na sua implanta-
¢do e execucdo, se configuram como processos
complexos e jogos de interesses multiplos a guisa
das reais necessidades de satide da populacao.’
O caréter pluralistico do processo de gestao das
politicas publicas traz consigo o papel do Estado
a fim de fortalecer sua dimensdo articuladora e
catalisadora na exequibilidade desse processo.™

DESORDENS GENETICAS EGENOMICAS
COMO PROBLEMAS DE SAUDE PUBLICA

A genética é a ciéncia voltada para a atencao
as alteragdes cromossdmicas, doengas génicas
e sindromes raras, que podem ser herdadas e
afetam de 3-5% da populacdo no mundo.” Ja o
termo gendmica, utilizado pela primeira vez por
McKusick e Ruddle, compreende o estudo de to-
dos os genes do genoma humano, suas interacoes
entre si, com o meio ambiente, sob a influéncia de
fatores culturais e psicossociais.'®!” De acordo com
essas definicdes e com pressupostos dos diretores
dos National Institutes of Health e do National Hu-
man Genome Research Institute, nove dentre as dez
primeiras causas de morbimortalidade mundiais
podem ser consideradas doengas genéticas e ge-
nodmicas, por apresentarem tais predisposi¢oes.’®
Assim, estd sendo proposto um novo modelo de
cuidado embasado em gendmica, que abrange
o diagnéstico, a prevengdo e a terapéutica com
base na constituicdo genética individual.” Pode-se
considerar que o cuidado baseado em genomica
estd em consonancia com a integralidade na as-
sisténcia a satide por compreender a dimensao
biopsicossocial e espiritual do ser humano. A
integralidade, um dos principios do SUS, orienta
as linhas de cuidado, por meio das quais podem
ocorrer a promogcao, prevencao e reabilitacao da
saude, frente a complexidade e as especificida-
des do continuum satde/doenga, das diferentes
abordagens do processo de cuidar e das distintas
dimensodes da pessoa a ser cuidada.”

No territério nacional, acdes para orga-

nizacdo do atendimento inicial, diagndstico,
exames complementares, servigos de referéncia
e contrarreferéncia, estratégias de tratamento e a
longitudinalidade do cuidado precisam ser esti-
muladas de forma a atender sujeitos portadores
de doencas com predisposicdo genética ou em
risco para manifesté-las.’ E necessario organizar a
atencdo e capacitar os profissionais para oferecer
acolhimento e escuta as necessidades de satide
dessas pessoas.”! Todavia, pequena importancia
tem sido dada as suas necessidades de satde, pois
sao observadas falta de politicas publicas e uma
resposta governamental insuficiente diante da es-
cassez dos servicos de genética no pais.” Na busca
por responder a essas demandas, o Ministério da
Satde propos a portaria que instituiu a PNAIGC.”

POLITICA NACIONAL DE ATENCAO
INTEGRAL A GENETICA CLINICA NO
SISTEMA UNICO DE SAUDE: POSSIBI-
LIDADES E DESAFIOS

A recente politica instituida ressalta que as
enfermidades com predisposi¢do genética tém
maior prevaléncia nos paises em desenvolvimento,
possivelmente refletindo a falta de medidas pre-
ventivas e terapéuticas adequadas.”E fundamental
ser mencionado o papel da prevencao, por meio
de campanhas educativas, da sensibilizagdo do
publico e dos profissionais de saide em relacao a
essa questdo, considerada um problema de satide
publica.’

Para exequibilidade da Politica, a portaria
pressupde acdes nos niveis de atengdo bésica e
especializada.”Na atencao basica podem ser reali-
zados procedimentos de baixa complexidade como
aidentificacdo, referéncia e o acompanhamento de
individuos e familias com agravos relacionados
a desordens genéticas. A atencdo especializada
abrange os centros de referéncia em genética
clinica e as unidades especializadas, com acompa-
nhamento multiprofissional e interdisciplinar, na
realizagdo de procedimentos de média complexi-
dade para os casos que forem encaminhados pela
atencao basica.”

Tendo em vista a operacionalizagao da politi-
ca, alguns aspectos merecem destaque e tornam-se
necessarios. Ressalta-se a necessidade de estabe-
lecer critérios minimos para o credenciamento e a
habilitacao dos servicos de genética clinica, assim
como para a oferta de auxilio aos gestores na regu-
lacao, fiscalizacao, controle e avaliacdo do cuidado
prestado aos usuarios.” No ambito da assisténcia,
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é essencial a qualificacao dos profissionais envol-
vidos com a implantagdo e com a implementagdo
da PNAIGC, por meio da educagdo permanente
em satide, em conformidade com os principios
da integralidade. Na area de pesquisa, destaca-se
a importancia de fomentar, coordenar e executar
projetos estratégicos, que visem o estudo de custo
-efetividade, eficacia e qualidade dos servicos de
genética. No manejo de base de dados, ressalta-se a
promocao do intercAmbio com outros subsistemas
de informacgbdes setoriais, com objetivo de aperfei-
coar a producdo de dados e a democratizagao de
informacoes.?

REGULAMENTACAO DA PNAIGC: UMA
NECESSIDADE PREMENTE

O Brasil vive sob a égide da Constituigdo de
1988, que representa um marco histérico em ter-
mos de reconhecimento de direitos sociais. Em seu
artigo den. 196, é previsto a “satide como sendo di-
reito de todos e dever do Estado”. Decorridos mais
de vinte anos desde sua promulgacao, é inegavel
a expansao do acesso a esses direitos.” Todavia,
a evolugdo do cenario da satde publica brasileira
ainda apresenta desafios a serem superados. Em
primeiro lugar, aponta-se a dificuldade de aplicar
normas gerais, exequiveis e equanimes, a um pais
tdo imenso e desigual. Em segundo lugar, a exis-
téncia de contetidos de carater técnico-processual
tratados, geralmente, com detalhamento excessivo,
burocratico e complexo.”

Apesar das tentativas do SUS em minimizar
a desigualdade, melhorar o acesso e a integralida-
de de atencdo dos servicos de satide, mantém-se,
desde a sua criacdo, um imponente entrave a
satde da populagdo, ou seja: a regulamentagao
das politicas publicas e seus financiamentos. Isso
significa que mesmo a constituigdo federativa ten-
do rompido com o padrao excludente do acesso
as agoes e aos servigos de satide, ha aspectos que
podem inviabilizar a regulamentacdo dessas po-
liticas como, por exemplo, os interesses de setores
organizados que coadunam com uma perspectiva
de Estado com pouca capacidade regulatoria.

O direito universal a satide estd bem esta-
belecido, mas entre declaracdes de propositos e
a realidade ha abismos quase intransponiveis. O
acesso e o consumo de servigos proporcionados
aos individuos com doencas genéticas, ou sob risco
de apresentarem patologias geneticamente deter-
minadas, tém se mostrado aquém do esperado,
exemplo claro da divergéncia entre a proposigao

constitucional e a realidade dos servicos brasileiros
de genética .

A insuficiéncia de uma resposta governa-
mental efetiva, frente a problematica dos defeitos
congeénitos no Brasil, apresenta-se como um desa-
fio nos dias de hoje.** E premente ressaltar ainda
que a auséncia de acesso e consumo de servicos
de genética clinica tem levado muitos usuérios a
se utilizarem do processo de judicializacao, tendo
por base as prerrogativas do Estado de direito ga-
rantido constitucionalmente. Essa situacao reflete,
de um lado, a visao paternalista que a sociedade
tem do Estado e, de outro, a falta de regras para
regular a assisténcia em genética no pais.*

A insercdo da “mentalidade genética” na
atencdo primadria a satde deve ser entendida
como uma das agdes mais eficazes para a implan-
tacdo de uma rede efetiva e integral em genética
clinica,’ corroborando com a afirmagdo de que a
integralidade é o principio do SUS que norteia a
constituicdo das redes de cuidado.”

CONSIDERACOES FINAIS

O presente artigo teve como objetivo pro-
porcionar uma reflexao sobre questdes que in-
cidem sob a regulamentacdo da PNAIGC e, por
conseguinte, do cuidado integral, do acesso e do
consumo de servicos de genética clinica no Brasil.
Com aregulamentagao da PNAIGC implantar-se-a
um novo modelo de atencdo as necessidades de
satde de familias brasileiras portadoras ou em
risco para desenvolver doencas geneticamente
determinadas. Esse modelo apresenta perspectivas
inovadoras, sobretudo capazes de responder aos
principios e diretrizes modeladores do SUS, em
especial ao principio da integralidade.

A consolidagdao dos avangos previstos com
a regulamentagdo dessa Politica ndo envolve,
necessariamente, a instalacdo dos servicos de
referéncia, com centros e laboratdrios altamente
especializados, mas o aproveitamento da rede
ja existente, fundamentada no planejamento es-
tratégico. Breves medidas técnico-operacionais
podem garantir, ainda que de modo incipiente a
principio, porém com efeito significativo a médio
e longo prazo, a atencao em genética clinica, com
impacto or¢camentdrio positivo.

Na atencdo primadria, os profissionais de
saide podem utilizar uma ferramenta genémica
de baixo custo e alta eficacia, a coleta e o registro
da histéria familiar de, pelo menos, trés geragoes,
de forma a elucidar riscos genéticos e gendmicos.
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Isso possibilita o reconhecimento de padrdes de
heranca genética, contempla o principio da longi-
tudinalidade do cuidado e pode contribuir para o
sistema de referéncia e contrarreferéncia em gené-
tica e gendmica. Cumpre ressaltar que, no nivel da
atencdo basica a satide, o cuidado em pauta ndo
deve ser interpretado enquanto especialidade, mas
como especializado.

Conclui-se que a regulamentacdo da PNAI-
GC precisa priorizar a identificagdo e o diagnostico
precoce de individuos com risco aumentado para
agravos genéticos, bem como a melhoria da sua
qualidade de vida em todo o pais, favorecendo o
cuidado em satide baseado em genomica.
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