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RESUMO

PALAVRAS-CHAVE O objetivo deste trabalho foi estudar o conhecimento, as crengas e opinides sobre Genética em um
G grupo de médicos residentes. Foi utilizada a técnica de grupos focais com 12 residentes de Pediatria
em seu primeiro més de curso, divididos em quatro grupos. Para a andlise do material, foi escolhida a

— Educacio L . L .. , .
i técnica da leitura isotopica. Os participantes demonstraram pouco interesse pelo assunto, mas tinham
= Grupos focais um grau razodvel de conhecimento. Este conhecimento, entretanto, era pouco vinculado a prética cli-
— Opinido piblica nica, sugerindo a necessidade de reformulacio da formagcio médica. Os grupos mostraram consciéncia

— Medicos residentes da alta prevaléncia e da grande morbidade das doengas genéticas, sinalizando que a nova geragio de
médicos pode ser mais sensivel a questdo da inser¢do da Genética na saiide piiblica. O Brasil estd
passando por um momento de transicdo epidemioldgica, com o aumento proporcional das doengas de
etiologia genética como causas de morbi-mortalidade, tornando necessdria a inclusdo dessas condigdes

no planejamento para a gestio da saiide piiblica.

ABSTRACT
KEYWORDS This article focuses on knowledge, beliefs, and opinions related to genetics among a group of medical
residents. Twelve residents in pediatrics, divided into four focus groups, were interviewed during

— Genetics

' their first month of residency. The material was analyzed using the isotopic reading technique. Parti-
- Bducation cipants showed little interest in the topic, despite having a reasonably good level of knowledge, which
— Focus groups bore little relationship to their clinical practice, suggesting the need to reformulate medical education.
— Public opinion The groups were aware of the high prevalence and morbidity of genetic disorders, thus signaling
— Medical residents that the new generation of physicians may be more sensitive to the need to include medical genetics

in public health. Brazil is currently experiencing an epidemiological transition, with a proportional
increase in genetic disorders as a cause of morbidity and mortality, thus requiring such inclusion in

public health planning.
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INTRODUCAO

Em paises em desenvolvimento, como o Brasil, as doencas
relacionadas a pobreza ainda sdo a principal causa de morta-
lidade infantil, mas esses paises estdo passando por uma tran-
si¢do epidemioldgica, com um aumento relativo dos fatores
genéticos como causa de doenca e morte. No Brasil, os defeitos
congénitos estavam em 5° lugar como causa de mortalidade
infantil em 1980 e passaram a ser a segunda causa em 2000.
As doengas de etiologia genética estdo relacionadas com in-
ternacdes prolongadas e onerosas e altas taxas de mortalida-
de hospitalar. Por serem doengas cronicas, ha necessidade de
tratamento continuo e multiprofissional, envolvendo servigos
médicos, de reabilita¢do e educagdo especial ou inclusiva'.

Apesar disso, a insercao das doencas genéticas e dos defei-
tos congénitos nos programas de satide ptblica no Brasil vem
ocorrendo de forma lenta. Em relagdo ao cuidado, existem os
programas de tratamento da osteogénese imperfeita, iniciado
em 2001, e da doenga de Gaucher, em 1995. Para prevencao
e monitoriza¢do de defeitos congénitos, hd os programas de
fortificagdo da farinha de trigo com acido félico (prevengao
de defeitos de tubo neural), o Programa Nacional de Imuni-
zagao (prevencao de rubéola congénita), o Programa Nacional
de Triagem Neonatal (diagndstico precoce de fenilcetondria,
hipotireoidismo congénito e, em alguns estados, hemoglobi-
nopatias e fibrose cistica), e a implantacdo do campo 34 da
Declaragdo de Nascimento (registro de anomalias congénitas
observadas ao nascimento)?®.

Em ndmeros absolutos, a prevaléncia de doencas genéticas
e malformagdes congénitas nos paises em desenvolvimento é
igual ou superior a dos paises desenvolvidos. Essa alta preva-
léncia, associada ao alto custo social e a possibilidade de preven-
¢do dessas condigdes, em alguns casos, justifica o investimento
na 4rea da genética médica, mesmo em paises com outros pro-
blemas de satide ptblica*. Em 2003, a Organizagdo Mundial de
Satide promoveu um encontro tratando de Genética Médica e
Comunitaria na América Latina, do qual sairam algumas reco-
mendacdes. Dentre elas, destacaram-se a educagdo dos profis-
sionais de satide em Genética e dos geneticistas em satide publi-
ca e a promogao de uma melhor interacdo entre os geneticistas
clinicos, os profissionais de satide publica, os profissionais de
Atencdo Primdria a Satide e as organiza¢des comunitarias®.

Concomitantemente ao aumento proporcional do papel
dos defeitos congénitos na morbi-mortalidade da populagao
brasileira, muitos avangos relacionados ao diagndstico, a pre-
vengdo e ao tratamento dessas condi¢des vém ocorrendo. As-
sim, um nuimero cada vez maior de individuos sdo candidatos
a usar as também crescentes novas tecnologias. Mas, no Brasil,
a maioria dos pacientes e familias acometidos por doengas pu-

ramente genéticas, ou influenciadas pelos genes, desconhece
amplamente a condi¢do médica que possuem, ndo tendo sido
investigados de maneira adequada para evidenciar os fatores
genéticos envolvidos. O Pais se encontra, portanto, no passo
inicial do atendimento em Genética Clinica, que é o de incre-
mentar medidas que possibilitem um sistema de atendimento
pelo qual a maioria da populagéo tenha acesso a servicos e
procedimentos que possam revelar a doenga genética que pos-
suem. A partir disso, poderao entender sua condigao de satide
e as alternativas disponiveis para tratamento e prevencao®.

Em janeiro de 2009, foi instituida, por meio de Portaria do
ministro da Satide’, a Politica Nacional de Atencao Integral em
Genética Clinica, no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS),
objetivando, entre outras coisas, o cuidado integral aos pacien-
tes com condi¢des genéticas, o incentivo a pesquisa e a educa-
¢do continuada dos profissionais de satde participantes da im-
plantagdo dessa politica. Um ano depois, muito pouco foi feito
a respeito desses objetivos, e a Portaria que regulamentaria de-
finitivamente a Genética Clinica no SUS sequer foi publicada®.

Dados mundiais e nacionais sugerem que a maioria dos
médicos ndo especialistas em Genética tem algum conheci-
mento basico da especialidade, porém é incapaz de fornecer
informacao e orienta¢do adequadas sobre doengas dessa natu-
reza e procedimentos relacionados. Como o primeiro contato
dos pacientes com doenca genética usualmente é com um mé-
dico generalista, com quem desenvolvem uma relagido de con-
fianga, estes tém um papel fundamental no encaminhamento
e orientagdo dos pacientes. Em paises onde ndo ha servigos
de Genética em ntimero suficiente, o paciente pode ser acom-
panhado apenas pelo médico de Atencdo Priméria. Por esse
motivo, esses médicos necessitariam receber uma formacédo
bem melhor que a atual, para que o papel de orientador seja
cumprido satisfatoriamente®'2

Segundo Rosa e Solomon®, apenas ensinar o que ha de
mais atual em Genética aos estudantes de Medicina nao é su-
ficiente para que eles apliquem seus conhecimentos de forma
a beneficiar seus futuros pacientes. Também é necessario en-
sina-los o valor do conhecimento da vida diaria e de que for-
ma se pode transitar entre este saber e o académico, buscan-
do contribui¢des de ambos. Dessa forma, durante as sessdes
de aconselhamento genético, as questdes que afligem seus
pacientes podem ser mais bem compreendidas pelo médico
e respondidas de forma mais objetiva e clara, atendendo ao
interesse daquela pessoa em particular.

Diante do exposto, ha necessidade de se conhecer melhor
a situacao dos médicos brasileiros em relacao a Genética. O
objetivo deste trabalho é conhecer os conceitos e opinides a
respeito de temas de Genética em um grupo de médicos re-

cém-formados, iniciando a residéncia em Pediatria.
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Foram escolhidos médicos recém-saidos da faculdade
pelo interesse em obter a opinido de generalistas, ainda sem
especializagdo, mas ja em contato com pacientes, cuja forma-
¢do, por ser recente, incluiu aspectos de Biologia Molecular.
A opcdo por residentes de Pediatria se deu porque, dentre as
especialidades médicas, a Pediatria é uma das que tem maior
contato com pacientes com doengas genéticas/defeitos congé-
nitos, tornando os pediatras os médicos ndo geneticistas com
maior probabilidade de ter interesse e conhecimento na area.
Além disso, os pediatras estdo em posigdo privilegiada para
funcionarem como conselheiros genéticos, por usualmente te-
rem contato com as familias dos seus pacientes. No entanto,
um artigo de revisado de trabalhos publicados entre 1960 e 2005
mostrou que residentes de Pediatria tém um treinamento de-
ficiente em Genética e dificuldade em transmitir informagées
e de fazer o aconselhamento genético de seus pacientes e res-
pectivas familias, sugerindo a necessidade de haver mudan-
¢as no curriculo da residéncia em Pediatria.

METODOLOGIA

Os 12 médicos que formavam a turma do 1° ano de residéncia
em Pediatria em um hospital geral federal foram reunidos em
grupos focais para discussdo durante seu primeiro més de re-
sidéncia. Eram dois homens e dez mulheres, todos formados
ha menos de um ano, provenientes de quatro universidades
publicas e quatro particulares. Cada participante recebeu um
coédigo alfanumeérico, de M1 a M12, utilizado para identifica-lo
nas citagdes de suas intervengdes ao longo do texto.

Foi escolhida a metodologia de grupos focais, por ela per-
mitir observar as atitudes, sentimentos, crengas, experiéncias
e rea¢des de um grupo de uma maneira que ndo seria possivel
se fossem utilizados outros métodos, como a simples obser-
vagdo ou entrevistas convencionais'*'®. Os residentes foram
divididos em quatro grupos de trés participantes cada um, e
cada grupo participou de uma tnica sessdo, com duragéo de
60 a 90 minutos. Esses pequenos grupos de trés participantes
sdo chamados de triades e tém algumas particularidades em
relagdo aos grupos focais tradicionais, formados de seis a doze
pessoas™*!. A principal vantagem é promover uma discus-
sdo mais aprofundada de cada t6pico do assunto escolhido,
geralmente em um tempo mais curto do que nos grupos de
tamanho maior. Os grupos pequenos também permitem o sur-
gimento de opinides individuais no lugar de um “pensamento
grupal” e podem ser realizados no préprio local de trabalho
ou estudo dos participantes, ndo necessitando de instalagdes
especiais. A principal desvantagem é a limitacdo na variedade
de opinides emitidas e na interagdo entre os participantes. Ou-
tra desvantagem é o maior desconforto para os participantes,
que tém que emitir suas opinides com mais frequéncia e mais

intensamente do que quando existem mais pessoas partici-
pando da discussao".

A pesquisa foi aprovada pelo Comité de Etica em Pesqui-
sa do Instituto Fernandes Figueira e um Termo de Consen-
timento Livre e Esclarecido foi lido e assinado por todos os
participantes. O moderador dos grupos era um especialista
em Genética Médica, que conduziu a discussdo segundo ro-
teiro preestabelecido. O roteiro teve o objetivo de garantir que
todas as questdes de interesse fossem discutidas, mas nem
sempre foi seguido na ordem apresentada e nem todas as per-
guntas foram formuladas de maneira explicita — quando os
assuntos surgiam espontaneamente, eram discutidos naquele
momento. Um auxiliar acompanhou as sessdes, controlando o
tempo e anotando a discussdo. As sessdes tiveram a duragao
de cerca de uma hora, tendo sido gravadas e, apds o término
dos encontros, transcritas e analisadas.

Para a analise do material foi escolhida a técnica que Ciro
Flamarion Cardoso, com base em Greimas, chama de leitura
isotépica. Isotdpicas sdo as categorias semanticas redundantes
que tornam possivel a leitura uniforme do texto. Com o apoio
das categorias semanticas isotOpicas, passamos da microsse-
mantica — o significado isolado de cada frase ou enunciado —
a macrossemdntica — a significacdo do discurso completo. Essa
passagem é feita em trés etapas: primeiro é feito o exame com-
parativo das partes que contém um texto, descobrindo suas
categorias de significagdo subjacentes; em seguida, sdo isola-
das as categorias que se repetem, que sdo as categorias isot6-
picas; finalmente, tais categorias sao distribuidas pelos niveis
semanticos do discurso: figurativo, tematico e axiolégico.

O nivel figurativo é relacionado a percep¢do do mundo
real, em geral aludindo a um dos cinco sentidos. O nivel te-
matico é aquele em que se agrupa os elementos figurativos
em temas; e o nivel axioldgico é aquele em que se identifica
as oposigdes, os juizos de valor que o texto possa manifestar?.

RESULTADOS E DISCUSSAO

As categorias isotOpicas presentes no que foi verbalizado pe-
los participantes dos grupos focais organizaram-se em quatro
eixos tematicos: o primeiro referente aos conceitos bésicos de
Genética; o segundo, a Genética aplicada a Medicina; o tercei-
ro relacionado aos testes diagnésticos e preditivos; e o quarto,
a genOmica e a manipulagdo genética.

Para analisar o que foi dito pelos médicos, ainda que re-
cém-formados, foi considerado o modo de pensar médico. Esse
modo de pensar é o que Ludwik Fleck® chama de estilo de pen-
samento, que pode ser definido como “uma construcao definida
do pensamento que leva a uma forma particular de pensar, ver
e agir em vez de qualquer outra” (p.64). O estilo de pensamen-

tondo é uma caracteristica voluntaria, mas uma imposigéo fei-
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ta pelo processo de socializagdo representado pela inclusdo em
um coletivo de pensamento, definido como “uma comunidade de
pessoas mutuamente trocando ideias ou mantendo interagdo
intelectual” (p.39). Um coletivo de pensamento consiste em um
pequeno circulo de especialistas que efetivamente produzem
conhecimento — o circulo esotérico, e outro maior — o circulo
exotérico, constituido pelos “leigos educados”.

O circulo esotérico pode ser subdividido em uma regiédo
mais interna de experts especializados e uma mais externa, de
experts generalistas. Um coletivo de pensamento é formado por
varios desses circulos em intersec¢gdo. Um individuo pode fa-
zer parte de vérios circulos exotéricos, mas de bem poucos ou
mesmo de nenhum circulo esotérico. A comunicac¢do entre os
experts especializados € feita por meio dos periddicos técnicos/
cientificos e dos livros de referéncia, ja o circulo exotérico se in-
forma a partir de periédicos de ciéncia popular ou de divulga-
¢do. Entre essas duas formas de comunicagdo ha o manual ba-
sico, que funciona como uma introdugao ao circulo esotérico.

O estilo de pensamento médico pode ser caracterizado
como pragmatico e direcionado a busca de informagdes rele-
vantes a pratica clinica, priorizando fontes academicamente
confidveis?. Esse fato transpareceu na linguagem utilizada
pelos participantes, demonstrando familiaridade com os ter-
mos técnicos nas referéncias constantes a pratica médica e na
preocupacado em deixar clara a necessidade de obter informa-
¢oes de fontes consideradas confidveis — livros e artigos cien-
tificos. Todos negaram ler sobre o assunto em jornais e revis-
tas “leigos” ou ver programas de televisdo, mesmo que como
estimulo para buscar informagdes mais detalhadas em outros
locais. E pouco provével que, em um mundo em que a Gené-
tica é popular tanto no noticidrio quanto na fic¢do, os médicos
deixem de entrar em contato com esse assunto no dia a dia.
Logo, o desprezo por fontes de informacgédo “néo cientificas”
pode ocorrer porque eles, embora expostos, ndo as levem em
consideragdo, ou porque se policiaram para ndo demonstrar
interesse por elas durante as discussdes.

Entretanto, em relagdo a areas como Biologia Molecular e
Gensética, os médicos clinicos podem ser considerados como
similares aos “leigos educados”. Seu conhecimento vem, no
méximo, dos manuais bésicos, situando-os na fronteira entre
os circulos esotérico e exotérico. Eles podem ter acesso aos pe-
riddicos cientificos da drea, mas dificilmente tém as ferramen-
tas necessarias para os lerem criticamente?. Talvez por esse
motivo, a maioria reconheceu ler pouco sobre Genética.

O uso da Internet foi pouco mencionado, e foi citada ape-
nas a utilizagdo de bancos de dados como o Medline, ou seja,
fontes confidveis. Isso se contrapde ao artigo de Hughes et al.>
que mostrou que mais de 50% dos médicos jovens utilizam a

Internet, especialmente sites como Google e Wikipedia, para
pesquisa e tomada de decisdes clinicas.

Todos os grupos se mostraram pouco entusiasmados pe-
los temas propostos, tendo sido necessario formular quase to-
das as perguntas do roteiro para iniciar a discussdo, pois os
assuntos raramente surgiam de forma espontanea. Em alguns
momentos, a sessdo do grupo focal foi mais semelhante a uma
entrevista em grupo, mas a interacdo entre os participantes e
o surgimento de novos tépicos para discussdo, ndo trazidos
pelo moderador, caracteristica dos grupos focais, ocorreram
em todos, ainda que de forma reduzida. Como a participagdo
foi mais ativa quando se falava de assuntos ligados a pratica
médica, com exemplos praticos relacionados a pacientes e do-
engas, a discussao ficou muito centrada nesse tema.

0OS QUATRO EIXOS TEMATICOS
A Genética Basica

Quando solicitados a falar o que primeiro vinha a mente ao
ouvirem a palavra genética, os grupos mencionaram cromos-
somos — XX e XY, DNA, seus componentes e expressdes rela-
cionadas, como dupla-hélice, além de lembrarem da Genética
Clinica. Quando perguntados sobre conceitos basicos em Ge-
nética, todos os conheciam e eram capazes de usa-los de for-
ma correta, ainda que superficial e simplificada. Os conceitos
foram citados como quase autoexplicativos, e os participantes
néao foram capazes de aprofunda-los. Algumas vezes a explica-
¢do era feita com palavras informais, com familiaridade, como
quando uma das participantes fala que um cromossomo:

“E 0 DNA todo enroladinho, uma minhoquinha” (M11).

Houve sempre referéncias a Genética como uma matéria da
faculdade, algumas vezes considerada dificil ou tediosa. M5
justifica seus possiveis enganos nas respostas logo de inicio:

“Genética me lembra aquelas tradugoes, aquelas transcricdes
que caem na prova, horrorosas [...] Eu repeti Genética. Jd falei
que eu sou uma pessoa péssima para esta discussio”.

A Genética Médica também foi lembrada na forma de comen-
tarios sobre pacientes e doengas de etiologia genética. Houve
poucas referéncias a Genética fora do contexto académico/hos-
pitalar, apenas nas mengdes aos alimentos transgénicos e a clo-
nagem ou em comentérios jocosos, como na resposta a pergunta:

“O que é um mutante?” — “E uma novela da Record!” (M7).

Desde meados da década de 1990, o DNA e os genes fa-
zem parte das conversas comuns, de propagandas e progra-
mas de ficgdo, e hd um grande entusiasmo popular a respeito
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do assunto®*. Mas para os participantes, os primeiros pen-
samentos sobre Genética se relacionam mais com suas vidas
profissionais do que com o dia a dia, apesar das eventuais des-
cri¢gdes coloquiais dos conceitos.

As metéforas para o DNA surgiram espontaneamente. A
maioria considerou que impressao digital era uma boa manei-
ra de pensar sobre o DNA, por traduzir exclusividade e indi-
vidualidade. A metidfora do DNA como uma “receita de bolo”
— lista de ingredientes e instrugdes a serem seguidas para
construir um organismo — foi julgada como excessivamente
simples, sem dar conta dos fatores ambientais que contribuem
para o fenétipo. Alguns autores™? consideram a metafora da
receita adequada para explicar o funcionamento do DNA de
forma nao reducionista exatamente por ser simples e capaz de
Contemplar aspectos ambientais, mas apenas M10 acrescentou
que o ambiente poderia ser representado pelo “forno”. Entre-
tanto, para explicar o que é DNA para um paciente, todos con-
cordaram que a metdfora da receita seria a escolhida, devido
a sua clareza.

A rejeicao de uma metafora considerada mais simples e
clara, utilizdvel apenas para transmitir conhecimento a “lei-
gos” também esta de acordo com o estilo de pensamento médi-
co. Segundo Fleck (1979)*: “Qualquer comunicacéo e, de fato,
toda a nomenclatura tende a fazer de qualquer item de conhe-
cimento mais exotérico e popular [...]. Certeza, simplicidade e
vivacidade se originam no conhecimento popular” (p.114).

A Genética Médica

Embora a maioria dos residentes participantes tenha tido pou-
co contato com a especialidade durante a faculdade, todos a
conheciam e tinham nog¢do da dindmica de atendimento de
um geneticista — consulta ambulatorial semelhante a de ou-
tras especialidades, mas mais demorada, com énfase no diag-
néstico clinico e alguns exames complementares especificos.
Houve mencdo a pesquisa, porém com um peso menor em
relagdo a clinica.

Quanto ao tipo de paciente atendido pelo geneticista, esse
foi considerado complexo — razédo pela qual precisaria de um
especialista que pudesse dar conta dessa complexidade. Para
alguns dos participantes, o geneticista seria um clinico especia-
lizado em pacientes com mdiltiplas comorbidades. Ao contra-
rio, para outros, ele é um médico que faz apenas diagnoéstico e
ndo acompanha seus pacientes. Em comum ha o pensamento
de que o geneticista teria a solucdo dos problemas dos pacien-
tes complicados, como dizem M7 e M8, respectivamente:

“Aquela crianga em que alguma coisa ndo estd batendo, que é
estranha, é hora do parecer [do geneticista]”

“Com o geneticista teria um acompanhamento melhor”.

Quando solicitados a descrever essas criangas, sempre
surgiu a palavra sindrémica — frequentemente utilizada como
sindnimo de dismérfica, embora a classificagdo em sindromes
clinicas seja utilizada no raciocinio diagnéstico de todas as es-
pecialidades médicas, ndo s6 da Genética Clinica. Caracteris-
ticas dismorficas, como alteragdes em olhos e méaos e “orelhas
baixas”, também foram citadas. A importancia dada pelos pe-
diatras ao posicionamento das orelhas para a suspeigao de sin-
dromes genéticas foi comentada por Leite (2002), que também
ressalta que esse sinal é bem pouco especifico, tendo pouco
valor diagnéstico”. A tnica condi¢do genética familiar a todos
os residentes foi a sindrome de Down. Outras condi¢des foram
mencionadas em relagdo a experiéncias isoladas com pacien-
tes durante o internato, consideradas marcantes pela raridade
ou complexidade do quadro clinico.

Houve preocupagdo em todos os grupos em enfatizar o
nao determinismo genético, como pode ser percebido em afir-
magdes como:

“Meu DNA ndo sou eu” (M4)
“A Genética participa, tem um peso [na determinagdo do que

uma pessoa é], mas nio é exclusiva” (M10).

Ter um gene para alguma doenca, como o cancer, foi in-
terpretado como ter uma predisposi¢do. A influéncia dos ge-
nes foi considerada bem mais decisiva nas caracteristicas fisi-
cas, na fisiologia e nas doengas, com o ambiente tendo maior
peso na personalidade. Os estudos com gémeos — nos quais
ambientes diferentes supostamente determinariam personali-
dades discordantes — foram citados como prova do peso do
ambiente.

A incidéncia de mds-formagdes congénitas foi um pouco
superestimada pelos grupos, entre 5 e 10% — segundo a orga-
nizagdo March of Dimes, é em torno de 3%%. As causas mais
frequentemente citadas foram as ambientais — drogas, medi-
cagdes, alcool, fumo e radiagdo. A relagdo entre misoprostol e
sindrome de Moebius foi sempre mencionada. Dentre as causas
genéticas, foram citadas a consanguinidade e a idade materna
avangada como fatores de risco e apenas um grupo lembrou as
doengas recessivas como causas de ma-formagao. Em nenhum
grupo foi discutida a etiologia multifatorial — a mais frequente
para malformagdes isoladas®. Quando perguntados sobre pre-
vengdo primaria, as respostas foram imediatas, aparentemente
decoradas — “Nao fumar, ndo beber, ndo usar drogas...”. A in-
dicacdo do uso de acido félico periconcepcional para a preven-
¢do de defeitos de tubo neural era conhecida por todos, mas s6
foi citada quando perguntados diretamente sobre medicacdes a

serem utilizadas na prevencao de defeitos congénitos.

I REVISTA BRASILEIRA DE EDUCACAO MEDICA

197' 35(2):193-200; 2011



Patricia Santana Correia et al.

Conhecimento sobre genética entre residentes

Os Testes Genéticos

Ha4 pouco conhecimento a respeito de testes genéticos, referi-

dos apenas como “exames de DNA” ou pela fun¢do, como em:

“Quando a mie tem dois filhos com o mesmo defeito, estuda

para saber se veio do pai, se veio da mde ou dos dois” (M6).

O tinico exame citado nominalmente por todos foi o cari-
o6tipo. Todos foram conservadores em relacdo a indicacdo des-
ses testes, considerando, de um modo geral, que ndo deveriam
ser feitos em pessoas saudédveis, mas apenas em casos em que
haja histérico familiar ou apés alguma coisa dar errado, como
o nascimento de bebés com defeito congénito. Os testes foram
considerados auxiliares, ndo substituindo medidas preventivas
tradicionais, como a mamografia na prevencdo do cancer de
mama, por exemplo. Essa ideia vai ao encontro das recomenda-
¢Oes atuais, ja que de 80 a 85% dos canceres de mama sado espora-
dicos, surgindo em mulheres sem histérico familiar ou mutagdes
constitucionais ligadas a um risco aumentado®. Foi enfatizada
a necessidade de prevencdo primaria de doengas em qualquer
pessoa, ndo apenas naquelas com risco genético aumentado.

A ndo compreensdo dos resultados dos testes preditivos
surgiu como uma preocupacio, pois os leigos teriam dificul-
dade em compreender riscos. Mesmo para esses médicos essa
dificuldade existe, principalmente se a doenga a ser testada for

grave, como disse M10:

u . -
Eu vou confessar que se eu soubesse que tinha uma mutagio
para cincer de mama eu ia achar que ia ter a doenga, eu tenho

pavor”.

Na vida “real”, isto é, fora do ambiente do aconselha-
mento genético, as pessoas falam sobre suas caracteristicas su-
postamente herdadas como fatos concretos, tornando o gene
algo material, passivel de “dar defeito”. Ndo ha espago para
incertezas e possibilidades, que sdo parte fundamental dos re-
sultados probabilisticos dos testes genéticos. O conceito de ris-
co, por ser abstrato, é de dificil compreensao, ndo auxiliando
na tomada de decisdes de médicos e pacientes®?!. Mesmo es-
pecialistas em aconselhamento genético tém dificuldades em
lidar com probabilidades, o que os leva muitas vezes a preferir
informar os riscos aos pacientes em palavras, como “alto” e
“baixo” e ndo em niimeros*®.

Outro receio em relagédo aos testes foi o da interferéncia na
vida das pessoas, como separa¢do de casais ou preocupagao
com problemas a respeito dos quais “ndo ha nada a fazer” —
seja porque ndo ha tratamento para a condigao testada ou para

0s exames pré-natais, seja porque o aborto é proibido no Bra-

sil. A indicagdo dos testes foi caracterizada como uma fungdo
deles, médicos, o que fica claro nas declaragdes:

“Eu nio gostaria que um paciente fizesse um exame de ras-
treio, eu preferia nio saber” (M5)

“Para uma pessoa sauddvel, eu nio faria” (M8).

Em nenhum momento foi mencionada a possibilidade do
paciente querer ou ndo ser submetido a um determinado teste
genético ou mesmo que eles, os pacientes, tomem a iniciati-
va de solicitar por si mesmos os exames. Entretanto, segundo
Rose™, para que as novas tecnologias genéticas, que permitem
o estabelecimento de riscos e os diagnosticos pré-sintométi-
cos, sejam utilizadas adequadamente, deve haver uma modi-
ficagdo na relagdo entre os médicos e seus clientes. Essa rela-
¢do ndo pode mais ser a tradicional, paternalista, na qual os
médicos dao conselhos e ditam comportamentos. E necessario
conhecer e aplicar os principios do consentimento informado,
da autonomia e do nédo direcionamento.

Genomica e manipulagio genética

A evolugdo das técnicas de manipulacdo genética foi conside-
rada como inevitavel, permitindo que, em um futuro préximo,
seja possivel utilizd-las para modificagdo de caracteristicas e
tratamento de doengas, embora reconhecam que nem todas
possam vir a ser tratadas dessa forma. Para alguns, isso ja é
possivel em determinados casos, a semelhanca dos alimen-
tos geneticamente modificados, e o maior fator limitante sao
os impedimentos éticos. A possibilidade de manipulacdo de
embrides foi vista como perigosa, sujeita a erros inesperados,
abusos e graves consequéncias sociais e éticas. O temor da eu-
genia fica claro nas mengdes a “bebés perfeitos, louros de olhos
azuis” e no reptiidio a manipula¢do para modificar caracteris-
ticas fenotipicas ndo patolégicas. Entretanto, a manipulagdo
para tratar/curar doengas foi considerada algo positivo.

Para caracteristicas como inteligéncia houve controvérsia,
com alguns se mostrando favoraveis, principalmente se esse
tipo de manipulagdo se tornasse comum e socialmente aceito.
Nesse momento, a discussdo ficou mais pessoal, com algumas
referéncias ao que eles proprios fariam ou gostariam que fosse
permitido, e ndo apenas a como agiriam em relacdo aos pa-
cientes. Talvez por isso as fontes confidveis tenham sido dei-
xadas de lado e expressdes como “chegou aos meus ouvidos”,
“acho que isto acontece” tenham surgido. Chamou a atencao o
fato de que, embora todos tenham tido um discurso néo redu-
cionista quando falaram do papel do DNA nas caracteristicas
fisicas e mentais, pouco se falou na possibilidade da manipu-
lagado genética ndo obter o efeito desejado devido a interagdes

nao esperadas com 0 meio.
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Em relagao a clonagem, houve mencéo a ovelha Dolly e
aos possiveis problemas e complica¢des causados pela técnica,
como o envelhecimento precoce. A clonagem reprodutiva foi
condenada, com argumentos principalmente religiosos, como
os apresentados por dois participantes:

“Deus vai brigar com a gente” (M5)
“Vocé clona o corpo e o resto [a alma]?” (M1).

A clonagem terapéutica, de 6rgéaos, foi considerada acei-
tavel. Em trés dos quatro grupos havia participantes que acre-
ditavam ser possivel que um clone humano ja tenha sido feito.

CONSIDERACOES FINAIS

Esta foi uma pesquisa qualitativa, com a inten¢do de levantar
algumas questdes em um grupo de jovens médicos provenien-
tes de vérias universidades no inicio de sua formagdo como
especialistas.

Chamou a atengdo o pouco interesse pela Genética de-
monstrado pelos jovens médicos, mesmo neste grupo de futu-
ros pediatras, cujo contato com pacientes com doencas gené-
ticas é mais frequente, comparado com outros especialistas. O
desinteresse se refletiu em certa apatia durante as sessdes, mas
o tamanho reduzido dos grupos pode também ter contribuido
nesse ponto, pois ndo houve discussdes que estimulassem a
participacdo de todos.

Por um lado, devido a sua formacéo, os médicos conside-
ram os meios de divulgacéo cientifica para leigos, que tratam
do tema de forma atraente, como inadequados e ndo merece-
dores de aten¢do, embora alguns mitos, como a clonagem hu-
mana, tenham surgido nas discussées. Por outro, o ensino da
Genética durante a faculdade a torna desinteressante, sendo
mais uma matéria a ser decorada, sem relacdo com a prati-
ca médica. As novas tecnologias em Genética vém evoluindo
rapidamente, trazendo modificagdes no perfil dos usuarios e
nas relagdes entre médicos e pacientes, e a formacgdo médica
precisa se modificar para acompanhar essas mudangas.

Os participantes demonstraram um razoavel conheci-
mento dos conceitos basicos de Genética, embora carecessem
de experiéncia préatica no assunto. Essa inexperiéncia pode em
parte ser explicada por serem recém-formados. Outro motivo
é o fato dos curriculos das faculdades de Medicina ndo apro-
ximarem de forma adequada o conhecimento basico, como a
Biologia Molecular, por exemplo, da prética clinica. Por essa
razao, esses residentes eram capazes de “recitar” termos técni-
cos, mas ndo de nomear testes genéticos comuns e suas indica-
¢oes. Uma reformulagdo no curriculo, com énfase na aplicabi-
lidade clinica do conhecimento bésico, é necessaria, inclusive,
para torné-lo mais atraente aos estudantes. Além disso, pode-
riam ser fornecidas orientag¢des sobre como utilizar o conheci-

mento do cotidiano “ndo médico” para enriquecer sua propria
formagao e sua relagdo com os pacientes, ndo s6 em Genética,
mas em todas as areas da Medicina.

Também foi percebida pouca familiaridade com a Gené-
tica Clinica como especialidade, seja pela falta de um espe-
cialista no hospital onde receberam treinamento ao longo do
internato médico, seja pelo pouco contato deste com as demais
especialidades. O geneticista foi visto como alguém sobrecar-
regado, que atende pacientes complicados, a quem se recor-
re quando “ndo se sabe mais o que fazer”. Entretanto, todos
reconheceram que os geneticistas sdo clinicos que valorizam
a semiologia médica e ndo necessariamente utilizam tecnolo-
gias dispendiosas e de alta complexidade, aproximando o seu
trabalho do cotidiano médico.

A relacdo médico-paciente ainda foi vista pelo grupo de
maneira tradicional, desconsiderando a possibilidade de que
os pacientes ou suas familias possam ter um papel mais ati-
vo nas escolhas relacionadas a sua satide, sugerindo que esse
tema também deve ser revisto durante a formacdo médica.

O reconhecimento pelos participantes da alta prevaléncia e
da grande morbidade das doengas genéticas, associado & visao
da Genética como especialidade clinica, podem sinalizar que a
nova geragdo de médicos seja mais sensivel a questdo da inser-
cdo da Genética na satde publica. E importante a consciéncia
de que, embora o Brasil ainda sofra com males tipicos do sub-
desenvolvimento, o momento é de transi¢do epidemiolégica,
com o aumento proporcional dos defeitos congénitos e das do-
engas de etiologia genética como causas de morbi-mortalidade.
Sao condigdes frequentemente graves e incapacitantes, porém
passiveis de serem diagnosticadas, tratadas e eventualmente
prevenidas, muitas vezes com uma simples consulta médica.
Por esse motivo, o diagndstico e o tratamento das malforma-
¢Oes congénitas/doengas genéticas, assim como o aconselha-
mento genético das familias afetadas, deveriam ser incluidos
no planejamento para a gestdo da satide publica no Pais.

O conhecimento das concepgdes sobre Genética entre os
médicos é necessario para que as politicas publicas de satide a
respeito do tema sejam planejadas, considerando quem vai apli-
cé-las na pratica diaria, e também para que modificagdes no cur-
riculo das escolas médicas possam ser feitas de forma adequada.
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