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Aconselhamento geneético do paciente com doenca falciforme

Genetic counseling in the sickle cell disease

Antonio Sérgio Ramalho*
Luis Alberto Magna!

O aconselhamento genético é um componente importante da conduta médica na doenga
falciforme, apresentando relevantes implicagdes médicas, psicolégicas, sociais, éticas
e juridicas. No presente trabalho sdo apresentadas as consideragdes sobre esse pro-

cesso, elaboradas pelo Servigo de Aconselhamento Genético em Hemoglobinopatias da
Unicamp, mediante solicitacdo do Programa Nacional de Atencéo Integral as Pessoas
com Doenca Falciforme e outras Hemoglobinopatias do Ministério da Salde. Rev.
bras. hematol. hemoter. 2007;29(3):229-232.
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Introducéo

O Departamento de Genética M édica da Faculdade de
Ciéncias M édicasda Unicamp mantém, ha 35 anos, um Servi-
¢o de A consel hamento Genético em Hemogl obinopatias (am-
bulatérios e programas de genética comunitaria). Tomando
por base a experiéncia desse grupo de trabalho, 0 Programa
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doenca
Fal ciforme e outras Hemogl obinopatias do Ministério da Sal-
de solicitou-lhe, em 2006, a elaboracdo de um documento
sobre 0 aconsel hamento genético nadoencafalciforme. Esse
documento foi submetido aumadiscussdoinicial duranteol
Simpdsio Nacional deAconsel hamento Genético em Doenca
Falciforme (Salvador, BA, 18 de agosto de 2006), da qual
também participaram representantes da Federacéo Nacional
de Anemia Falciforme, Secretaria Especia de Expansdo da
Poaliticade |gualdade Racial, Associacao de Paise Amigosde
Excepcionais (Apae), PoliticaNacional de Atengdo & Salide
em GenéticaClinicano SUSevériosgrupos detraba ho esta-
duaisdiretamente envolvidos com adoengafal ciforme.

Tendo em vistaarealizac8o do 1.° Encontro Brasileiro
de Doencas Falciformes (S&o Paulo, SP, 4 e 5 de maio de
2007), os autores julgaram oportuno estender essa discus-
s80 aoutros grupos interessados no tema, sobretudo a Soci-
edade Brasileirade Hematol ogia e Hemoterapiae o Colégio
Brasileiro de Hematol ogia.

As modalidades do aconselhamento genético

O aconselhamento genético apresenta trés modalida-
des bésicas, que dependem do grau de envolvimento pesso-
al do aconselhando com a condicdo genética, bem como da
sua necessidade de tomar uma decis&o reprodutiva no mo-
mento, ou segja:

* Aconselhamento genético propriamente dito ou
consultoria genética: os aconselhandos (geralmente um ca-
sal) apresentam um risco real, ja estabelecido por vinculo
reprodutivo estavel, de gerar filhos com doenca falciforme
relevante (homozigoto ou heterozigotos duplos). Esses ca-
sais, geralmente constituidos por dois heterozigotos, sao
impropriamente chamados de "casais de risco”, o que deve
ser evitado, pois implica uma rotulagéo indesgjavel desses
individuos. Da mesma forma, a designacéo de "transmisso-
res de genes' deve ser evitada. O aconselhamento genético
ideal é aquele solicitado espontaneamente pelos clientes. A
situacdo maisfreqliente, no entanto, € aquelaem que o casal
€encaminhado (por algum programadetriagem, por um pro-
fissional de salde, por algum familiar, etc.) para receber o
aconsel hamento genético. Nesse caso, os individuos devem
ser informados antes a respeito dos objetivos e do carater
opcional (parao cliente) do aconselhamento genético;

* Orientacao genética: o aconselhando esta envol-
vido pessoalmente com a alteragéo genética, mas ndo ne-
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cessitatomar umadeci sdo reprodutivanaguel e momento. Na
maioriadas vezes, esse individuo apresenta um risco poten-
cia de gerar filhos com doencafalciforme, risco esse geral-
mente dependente do gendtipo hemoglobinico de um futuro
parceiro reprodutivo. Trata-se da situagdo mais comum nos
programas voluntarios de deteccdo de heterozigotos adul-
tos, bem como entre familiares de pacientes;

* Informagédo genética: trata-se de processo de di-
vulgacdo dadoencafal ciforme paraum publico ndo necessa
riamente envolvido com estadoenca (pel o menos em um pri-
meiro momento). Tal processo educativo, realizado por meio
defolders, cartazes, palestras, aulas, atuacdo namidia, etc., &
fundamental para que aformaidea de aconselhamento ge-
nético, ou sgja, o0 solicitado espontaneamente pelos indivi-
duos, possa ocorrer na populaco.

Do exposto, é evidente que ainformag&o genéticapode
gerar uma orientacdo genética e esta, por suavez, gerar um
aconsel hamento genético propriamente dito.

Os objetivos do aconselhamento genético na
doenca falciforme

O aconselhamento genético na doenca falciforme tem
0 objetivo primordia mente assistencial e educativo, ou sgja,
o de permitir aindividuos ou familias a tomada de decises
consistentes e psicol ogicamente equilibradas a respeito da
procriaggo.

Secundariamente, 0 aconsel hamento genético também
pode exercer uma funcdo preventiva, que depende de op-
¢Beslivres e conscientes dos casai s que apresentam a possi-
bilidade de gerar filhos com doengafalciforme. Osindividu-
0s s&0 conscientizados da situagéo, sem serem privados do
seu direito de decisdo reprodutiva. O aconselhamento gené-
tico néo se confunde com a eugenia.

O carater nao diretivo e ndo coercitivo do
aconselhamento genético

E vedado a0 profissional quefornece o aconselhamento
genético recomendar, sugerir, indicar ou exigir condutas dos
seus aconselhandos. As decisdes tomadas por esses Ulti-
mos devem ser absolutamente livres e pessoai's, sendo isen-
tas de qualquer influéncia ou procedimento externos, por
parte de profissionais ou de instituicoes.

Os direitos dos aconselhandos

O oferecimento do aconsel hamento genético é um com-
ponente importante e parte integrante da conduta médica,
sendo a sua omissdo considerada uma falta grave.

Sao direitos do aconselhando:
e Aceitar ou recusar livremente o recebimento do
aconsel hamento genético of erecido pelo profissional ou pela
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instituicdo. Paratal decisfo, ele(s) deve(m) ser esclarecido(s)
sobre 0s objetivos e procedimentos do aconselhamento
genético. E fundamental aassinaturade um "termo deinte-
resse";

* Receber todas asinformagdes necessarias paraque
possam tomar as deci sdes conscientes arespeito da procria-
¢do. Além do risco genético em si, outras informagdes séo
necessarias, tais como o tratamento disponivel e asuacefici-
éncia, o grau de sofrimento fisico, mental e social imposto
pela doencga, o progndstico, a importancia do diagndstico
precoce e as perspectivas terapéuticas futuras;

* Receber informagfes adequadas ao seu nivel de
instrucdo. Cabe a quem fornece o aconselhamento genético
o desenvolvimento de técnicas de comunicagdo que possi-
bilitem o fornecimento de informagtes completas e abran-
gentes, cujo entendimento independa do grau de instrugdo
do aconselhando;

*  Serrespeitado em suarealidade sociocultural eemo-
cional. Aspectos como o estado conjugal, religido, etnia, ou-
traspréticas culturaise receptividadeintel ectual e emocional
devem ser preservados;

¢ Receber documentagdo explicativa sobre a condi-
¢do genética discutida no aconselhamento genético;

* Garantiadosigilododiagnéstico. Tal procedimen-
to é particularmente importante no que diz respeito as situa-
¢Bes deilegitimidade e adocdo defilhos;

¢ Receber complementacdes do aconsel hamento ge-
nético, sempre que sentir necessidade de novasinformagdes;

*  Receber tratamento médico e seguimento especi-
alizado para os filhos eventualmente afetados pela doenca
faciforme;

¢ Redlizar opcionamenteainvestigacéo laboratorial
de hemogl obinopatiasem seusfamiliares.

O profissional que fornece o aconselhamento
genético

O aconselhamento genético ndo pode estar baseado
em hipoteses diagnosticas, dependendo de um diagndstico
preciso da hemoglobinopatia em discussgo. A distingdo
diagnostica entre a anemia falciforme (homozigotos SS) e
outras sindromes falciformes, como a S/R° talassemia
(heterozigotos S/I¥° talassémicos), adoenca SC (heterozigose
SC), etc., é particularmente relevante. O estabel ecimento do
diagndstico preciso é responsabilidade de um médico, habi-
litado em hemoglobinopatias, por curso de especializagéo,
pos-graduacdo ou residéncia médica. Estabelecido o diag-
nostico, o aconselhamento genético podera ser fornecido
por profissional dasalde capacitado em hemoglobinopatias,
por curso de especializacao, capacitacdo ou pos-graduacao,
desde que sob supervisdo médica. Tal situagdo € pragmati-
camente aceitédvel nas hemoglobinopatias mais freguentes,
bem como na orientacdo genética de heterozigotos, em de-
corrénciada sua altafreqiéncia populacional.
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A responsabilidade das instituicdes que fornecem
0 aconselhamento genético

O aconsel hamento genético apresentaimportantesim-
plicagdes médicas, psicologicas, sociais, éticas e juridicas,
acarretando um alto grau de responsabilidade asinstituigoes
gue o oferecem (universidade, hospitais, hemocentras, clini-
cas médicas, secretarias estaduais e municipais de salde).
Cabe ataisinstituicdes, portanto, aresponsabilidade de que
0 aconsel hamento genético sgja fornecido por profissionais
habilitados e com grande experiéncia, dentro dos mais rigo-
rosos padrdes éticos e cientificos.

A metodologia do aconselhamento genético

* O aconselhamento genético deve ser fornecido de
formaindividualizada (individuos ou casais), resguardando-
se a privacidade dos aconselhandos;

* Serdo realizadas tantas sessfes quantas necessa
rias para o total entendimento, pelos aconselhandos, dos
vérios aspectos abordados no aconselhamento genético;

* Varios aspectos da transferéncia de informagdes
devem ser levados em consideragdo no aconselhamento ge-
nético, incluindo-se areceptividade, tanto emocional quanto
intelectual, dos aconselhandos. Os conceitos abstratos, de
dificil explicagéo, como transmissao de genes, dominanciae
recessividade, probabilidade, etc., devem ser trabalhados
como elementos concretos e visualizaveis (cartdes com le-
tras referentes as hemoglobinas A, S, C, etc., elementos de
cores diferentes, fichas ilustrativas, etc.), em um processo
simples mas que traduza a verdade dos fatos;

* A assimilac&o de conceitos (avaliac8o cognitiva)
por parte dos aconselhandos deve ser testada ao final da
sessao de aconselhamento genético. Os individuos devem
ser convidados aresolver algumas situagdes hipotéticas, tra-
balhando eles mesmos com os mesmos el ementos didéticos
utilizados no aconsel hamento genético (por exemplo: como
poderdo ser osfilhosde casaisASx AA,ASxXAS,ASx SS,
AA XSS, SSx SS, etc.);

* A sessdo de aconselhamento genético deve ser
complementada com o fornecimento de umacartilhaderefor-
¢o e documentacgdo das informagdes, na qual a hemo-
globinopatiaem discussao é descritaem linguagem simples,
com muitasilustracGes didaticas;

* Aofinal dasessdo de aconselhamento genético, o(s)
aconsel hando(s) deve(m) assinar um "termo de recebimento
de aconselhamento genético". Caso tenha sido solicitada a
investigac&o laboratorial de hemoglobinopatias aosfamilia-
res, tal fato deve ser mencionado nesse documento, especi-
ficando-se o cardter opcional e gratuito de tais exames.

Observagdo: o "termo de recebimento de aconselha-
mento genético" pode ser adicionado ao "termo de interes-
se"" jAmencionado no item D, resultando em um Gnico docu-
mento.
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Aspectos éticos do aconselhamento
genético

O aconsel hamento genético, como todos os outros pro-
cedimentos de genética humana, baseia-se em cinco princi-
pios €éticos basicos, quais sgjam:

* Autonomia: os testes genéticos devem ser estrita-
mente voluntarios, levando ao aconsel hamento apropriado e
a decisdes absolutamente pessoais,

* Privacidade: os resultados dos testes genéticos de
um individuo ndo podem ser comunicados a nenhuma pes-
soa sem 0 seu consentimento expresso, com excecdo dos
Seus responsaveis legais;

e Tutela é garantida a protecdo aos direitos de po-
pulacBes vulneréveis, tais como criangas, pessoas com re-
tardamento mental, ou problemas psiquiatricos ou culturais
especiais;

* |gualdade: 0 acesso aos testes deve ser igual para
todos os individuos, independentemente da origem geogra
fica, cor ou classe socioecondémica;

* Qualidade: todos os testes genéticos oferecidos
devem ter especificidade e sensibilidade adequadas, sendo
realizados em |aboratorios capacitados e com monitoragédo
profissional eética.

Os riscos do aconselhamento genético

O aconselhamento genético néo éisento de riscos, que
devem ser prevenidos, detectados e corrigidos, quais sejam:

* Rotulagéo: superposicéo do diagndstico genético
aidentidade dos individuos;

e Estigmatizag&o: discriminagdo racia doindividuo
por ser portador de alteragdo genética e, por isso, confirmar
sua descendéncia étnica;

¢ Discriminag8o: privagdo dealgum direito do indivi-
duo, em funcédo do diagnéstico da condigéo genética;

* |nvasdo de privacidade: quebra do sigilo diagnos-
tico;

* Perda da auto-estima: problemas emocionais de-
correntes do processo de aconselhamento genético, tais
como depressdo, ansiedade e sentimento de cul pa.

A triagem populacional das hemoglobinopatias

* O diagnostico neonatal das hemoglobinopatias,
bem como o aconselhamento genético dos pais das criancas
diagnosticadas como portadoras de alteracfes genéticas da
hemogl obina, devem seguir as normas estabel ecidas no Pro-
gramaNacional de Triagem Neonatal (Portariado Ministério
da Salide n° 822/01);

* A triagem de alteragBes genéticas da hemoglobina
em adultos deve ser estritamente voluntéria e, em menores
de idade, com autorizagdo expressa dos pais ou responsa-
veislegais,




Rev. bras. hematol. hemoter. 2007;29(3):229-232

Ramalho AS et al

* A triagem de alterages genéticas dahemoglobina
deve ser obrigatoriamente acompanhada do of erecimento do
aconselhamento genético (opcional por parte dos interessa-
dos) e, caso necessarios, seguimento médico regular e trata-
mento adequado.

Quando fornecer o aconselhamento genético

O aconselhamento genético deve ser fornecido, de pre-
feréncia, sempre que solicitado pelos interessados. Como
parte da responsabilidade médica, ele também pode ser ofe-
recido em caréter opcional, sempre que houver apossibilida-
de de o individuo tomar uma decisdo consciente a respeito
daprocriacdo, a partir dasinformacdes fornecidas.

Situacgdes especiais

¢ Diagnéstico do trago falciforme na triagem de re-
cém-nascidos: o diagnéstico deve ser comunicado afamilia,
acompanhado dainformagdo de que o traco falciformendo é
uma doenca. Deve-se evitar, portanto, 0 alarme desnecessa-
riodafamilia. O examelaboratorial optativo dosfamiliaresé
recomendado, podendo-se chegar, eventualmente, ao diag-
nostico de outros casos clinicamente significativos (indivi-
duos SS, SC, etc.) ou a situagdes em que o0 aconsel hamento
genético é necessario (ambos os genitores heterozigotos);

e llegitimidade parental: o Programa Nacional de
Triagem Neonatal tem detectado um percentual significati-
vo de casos de ilegitimidade paterna, podendo-se chegar,
em algumas regibes, a 10% dos casos. A privacidade da
familiadeve ser, evidentemente, preservada. Umaformasim-
ples de contornar o problema é convidar apenas a mée para
aprimeiraconsulta, fornecendo-lhe, além dasinformagdes
de ordem terapéuti ca (necessidade de penicilinoterapiapro-
filatica a partir dos 4 meses, por exemplo), as explicagoes
sobre o risco de recorrénciadadoencafalciforme naprole,
em funcdo da presenca do traco falciforme no pai dacrian-
ca. Cabera a ela a opcéo de trazer, ou ndo, 0 marido para
exame laboratorial e aconselhamento genético. Informagdes
errbneas atenuantes, como a possibilidade de uma "muta-
¢do nova', por exemplo, nunca devem ser fornecidas ao
casal, pois, apesar de bem intencionadas, elas constituem
um erro médico grave;

e Diagndstico pré-natal: em termos terapéuticos, o
diagndstico pré-natal dadoencafalciforme ndo oferece qual-
quer vantagem adicional ao diagndstico neonatal. E impor-
tantelembrar que ainterrupgéo dagravidez ndo é contempla
da, nesses casos, pela exclusdo dailicitude penal em nosso
pais. Alguns centros de reproducdo humana brasileiros ja
of erecem apossibilidade do diagnéstico pré-implantacdo na
doencafalciforme. Tais recursos técnicos ndo dispensam, no
entanto, o fornecimento do aconselhamento genético tradi-
cional, sobretudo frente arealidade socioeconémicae cultu-
ral brasileira
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Abstract

Genetic counseling is a major component of medical conduct in
sickle cell disease with relevant medical, psychological, social, ethical
and judicial implications. In the current work considerations of this
process elaborated by the Genetic Counseling Service on Hemo-
globinopathies of Unicamp at the request of the National Program
of Comprehensive Care to Sufferers of Sickle Cell Disease and
other Hemoglobinopathies, of the Brazilian Ministry of Health, are
presentedl. Rev. bras. hematol. hemoter. 2007;29(3):229-232.
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Referéncia Bibliografica

1.Ramalho AS. Aconselhamento Genético, Orientagdo Genética e In-
formagéo Genética. Programa Nacional de Atencdo Integral as
Pessoas com Doenca Falciforme e Outras Hemoglobinopatias.
Brasilia, Ministério da Satide. 2006. pp. 1-7. .

O tema apresentado e o convite aos autores constam da pauta
elaborada pelo co-editor, prof. Rodolfo Delfini Cancado.

Avaliagéo: Co-editor e um revisor externo.
Publicado ap6s revisdo e concordancia do editor.
Conflito de interesse: ndo declarado.

Recebido: 09/04/2007
Aceito: 15/08/2007




