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Análise estratégica de um centro de genética médica 
em um instituto de pesquisa nacional em saúde no Brasil: 
desafios para o SUS

Strategic analysis of a medical genetics center at a national health 
research institute in Brazil: challenges for the country’s public 
health system

Resumo  O objetivo deste artigo é discutir os de-
safios estratégicos em organizações complexas de 
saúde apoiado na análise da posição estratégica em 
um centro de genética médica em um instituto na-
cional de pesquisa em saúde brasileiro. Utilizou-se 
a démarche stratégique adaptada para institutos 
de pesquisa, incorporando a função formulação de 
políticas com apoio de bancos de dados institucio-
nais, livros de registros, reuniões com atores-chave 
e oficinas de trabalho de dezembro de 2014 a junho 
de 2015. Foram definidos os segmentos diagnóstico 
clínico, doenças lisossômicas, osteogênese imperfei-
ta, aconselhamento genético, citogenética, bioquí-
mica e genômica. Estes mostraram-se adequados à 
missão institucional no que se refere à atenção de 
referência, necessitando investimentos em pontos 
estratégicos. Na produção científica destacaram-se 
os segmentos diagnóstico clínico, doenças lisossô-
micas e genômica. Os resultados mostraram que é 
preciso avançar na implementação de políticas e 
no planejamento para ampliar o acesso da popula-
ção às novas tecnologias, investindo em formação 
e na articulação assistência/pesquisa/ensino. A in-
corporação da dimensão formulação de política foi 
fundamental para indicar o papel diferencial da 
genética médica no SUS. 
Palavras-chave  Genética médica, Planejamento 
em saúde, Análise prospectiva, Gestão hospitalar, 
Política de saúde

Abstract  Objective: to discuss strategic challenges in 
complex health organizations sustained by an analy-
sis in a Medical Genetics Center at a National Health 
Research Institute in Brazil. Method: Démarche 
Stratégique adapted for use with research institutes, 
including the policy formulation function. The study 
used institution’s databases and workshops with key 
actors between Dec/2014 and Jun/2015. Results: 
Were defined the segments: clinical diagnosis, ly-
sosomal diseases, osteogenesis imperfecta, genetic 
counseling, cytogenetics, biochemistry, and genom-
ics. The findings reveal that the segments are aligned 
with the Institute’s mission when it comes to referral 
care, although investment is required in strategic ar-
eas. The clinical diagnosis, lysosomal diseases, and 
genomics segments stood out in the scientific output 
portfolio. The findings show that progress needs to 
be made with policy implementation and planning 
to improve access to new technologies, together with 
investment in training and development, and the 
strengthening of coordination and collaboration be-
tween research institutes and referral services and 
between the wider healthcare network and research, 
care, and teaching. The inclusion of the policy for-
mulation dimension was essential to highlight the 
unique role medical genetics plays in Brazil’s public 
health system and the importance of developing ac-
tion plans in the field of public health. 
Key words  Medical genetics, Health planning, 
Prospective analysis, Hospital management, Health 
policy
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Introdução 

Segundo a Organização Mundial da Saúde, as do-
enças genéticas atingem de 3% a 10% da popu-
lação mundial. Tais enfermidades são definidas 
como agravos à saúde decorrentes da alteração 
do material genético (DNA) e, na maioria das ve-
zes, estão presentes desde a concepção. Manifes-
tam-se de formas distintas e em diferentes perí-
odos da vida, podendo ocorrer desde a gestação, 
como no caso dos defeitos congênitos, até a vida 
adulta, como no caso de um câncer hereditário1-3.

No Brasil, dados epidemiológicos demons-
tram que os defeitos congênitos, mais especifica-
mente as malformações congênitas, são a segunda 
causa de mortalidade infantil precoce, seguindo a 
tendência mundial4. O câncer representa a segun-
da causa de óbito na população geral e, desse total, 
estima-se que entre 5% e 10% sejam hereditários, 
configurando síndromes de predisposição para o 
câncer herdadas em sua grande maioria de forma 
autossômica dominante5-7. Tais doenças, além de 
um impacto desfavorável ao indivíduo afetado, 
geram grande impacto social no contexto das 
famílias e da sociedade. As enfermidades genéti-
cas não podem ser negligenciadas, especialmente 
pela grande carga que representam no tempo de 
vida sã perdida (DALY – disability adjusted life 
year). O importante avanço da genética no nível 
molecular, que permitiu melhor compreensão e 
conhecimento das doenças, amplia o potencial 
de contribuição dessa área na atenção em saúde 
dos grupos populacionais afetados.2,3

O reconhecimento da relevância do tema 
levou à inclusão da genética médica no Sistema 
Único de Saúde (SUS), e a discussão sobre o 
diagnóstico, tratamento e organização do cuida-
do às doenças genéticas resultou na publicação 
da Política Nacional de Atenção Integral em Ge-
nética Clínica8 e na Política Nacional de Atenção 
Integral ao Indivíduo com uma Doença Rara9. 

Contudo, vários problemas ainda precisam 
ser superados no caso da atenção à genética no 
Brasil, como a quantidade inadequada de con-
sultas especializadas disponíveis, a centralização 
dos serviços em grandes centros urbanos, as di-
ficuldades de acesso aos serviços especializados e 
a articulação entre os níveis de atenção. As ques-
tões elencadas são fatores que dificultam o acesso 
e contribuem para a desassistência de famílias e 
pessoas com doenças genéticas e para as deficiên-
cias no cuidado às suas necessidades de saúde2,5.

Com o objetivo de enfrentar os desafios 
dessa área, foi criado em 1989 o Centro de Ge-
nética Médica (CGM) no Instituto Fernandes 

Figueira (IFF). Este vem atuando com a missão 
de desenvolver atividades relacionadas à aten-
ção de referência, pesquisa e ensino no municí-
pio e no estado do Rio de Janeiro, assim como 
no apoio à formulação de políticas públicas para 
questões envolvendo a genética médica junto ao 
Ministério da Saúde. Em 2016, o CGM do IFF se 
credenciou como centro de referência para aten-
dimento integral ao indivíduo com uma doença 
rara (Centro de Doenças Raras), atendendo aos 
critérios demandados pelo Ministério da Saúde10.

O IFF é uma unidade da Fundação Oswaldo 
Cruz (Fiocruz) e se reconfigurou em Instituto 
Nacional de Saúde da Mulher, da Criança e do 
Adolescente, por meio da Portaria nº 4.159, de 21 
de dezembro de 201011. A partir dessa mudança, 
sua atribuição/missão passa a se caracterizar por 
uma ação mais intensa de assessoria estratégica 
na proposição, implementação e avaliação de 
políticas e programas que promovam a amplia-
ção do acesso, o desenvolvimento de modelos 
de atenção, a pesquisa e inovação tecnológica e 
a atuação como apoio à coordenação de redes de 
atenção à saúde da mulher, da criança e do ado-
lescente11.

Essa reconfiguração vem exigindo mudanças 
estratégicas em suas unidades/departamentos, 
incluindo o CGM, relacionadas à necessidade de 
fortalecimento de suas competências para ajuste 
da organização à nova missão. Para tanto, o IFF 
vem promovendo debates em torno da redefini-
ção de seu perfil assistencial e seu modelo de ges-
tão, que se baseiam nos princípios e diretrizes da 
Política Nacional de Humanização (PNH)12-14 e 
da gestão estratégica hospitalar, utilizando como 
referencial teórico-metodológico a démarche 
stratégique (DS)15,16. 

Esse referencial propõe a redefinição da mis-
são de hospitais e organizações complexas de 
saúde e utiliza o critério de oportunidade visan-
do favorecer a integração do hospital em uma 
rede de cuidados estruturada com eficácia e efici-
ência, a partir de um processo de transformação 
cultural progressiva15.

Essa perspectiva se apoia em elementos da 
microeconomia, do campo da estratégia e da 
política e da área do desenvolvimento organi-
zacional e cultural, e introduz também algumas 
categorias próprias da área de saúde e da epide-
miologia, reconhecendo a especificidade do setor 
público de saúde. Esse enfoque teórico-meto-
dológico, desenhado originalmente por autores 
franceses, tem sido adaptado à realidade brasilei-
ra17,18 e aplicado em unidades hospitalares e em 
institutos de pesquisa19.
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Essa abordagem aponta também para a res-
ponsabilidade dos atores no desenvolvimento de 
processos comunicativos e de negociação inter-
nos e externos que redundem em acordos rela-
tivos aos projetos assistenciais pertinentes a uma 
rede de serviços, assim como na constituição de 
espaços colegiados que agreguem trabalhadores, 
gestores e usuários em torno de processos decisó-
rios mais participativos e democráticos16.

Nesse sentido, tanto os dispositivos da PNH 
como as premissas do enfoque DS encontram si-
nergia, pois se opõem a uma definição normativa 
e tecnocrática de diretrizes e buscam um lugar de 
comunicação que promova um elo entre a gerên-
cia estratégica e os centros assistenciais, para que 
os atores possam definir estratégias e construir 
um projeto comum. 

Considerando o cenário de reconfiguração da 
missão do IFF em instituto nacional e os desa-
fios estratégicos em organizações complexas de 
saúde20, o objetivo deste trabalho foi discutir a 
posição estratégica do CGM e ações que poten-
cializem suas atividades de atenção de referência, 
ensino e pesquisa. A singularidade do presente 
estudo se deve à realização da análise a partir da 
aplicação da démarche stratégique, incorporando 
de forma inédita a função de apoio à formulação 
de políticas. 

Procedimentos metodológicos

A área de estudo selecionada foi a genética mé-
dica, por sua posição estratégica na rede de aten-
ção, pela relevância que as doenças genéticas as-
sumem no contexto nacional e pelo potencial de 
inovação tecnológica na área de pesquisa clínica 
e cuidado em saúde21.  

O CGM/IFF dispõe de diversos serviços de 
referência, como: laboratórios de citogenética 
clínica; genética molecular aplicada; centro de 
infusões venosas e terapia de reposição enzi-
mática voltados para as doenças metabólicas; 
diagnóstico dos erros inatos do metabolismo; 
ambulatórios em genética médica geral (defei-
tos congênitos, síndromes genéticas, doenças do 
desenvolvimento); ambulatórios de osteogênese 
imperfeita, erros inatos do metabolismo, pré-
natal de alto risco fetal e aconselhamento gené-
tico. São oferecidas também ações de formação 
de profissionais em pós-graduação lato e stricto 
sensu para médicos geneticistas, coordenação de 
linhas e coortes de pesquisa em genômica e o de-
senvolvimento e participação em ensaios clínicos 
nacionais.

No âmbito do apoio à formulação de políticas 
públicas de saúde, o CGM participa do desenvol-
vimento de diretrizes clínicas, presta consultoria 
às áreas técnicas do Ministério da Saúde, coor-
dena o Centro de Referência para o Tratamento 
da Osteogênese Imperfeita (CROIFF), capacita e 
orienta profissionais no manejo das doenças ge-
néticas e tem parceria com o Centro Latino-Ame-
ricano de Malformações Congênitas (ECLAMC). 
Também participa como membro gestor e cola-
borador do Instituto Nacional de Genética Médi-
ca Populacional (INAGEMP). 

O método utilizado parte de uma adaptação 
do enfoque teórico-metodológico DS apoiado 
num roteiro ampliado para institutos de pesqui-
sa, com ênfase nas ações de ensino e pesquisa e 
em indicadores mistos de produção, incluindo o 
modelo aplicado para levantamento da produção 
científica19. Neste estudo foi incorporada a análi-
se relacionada ao apoio e formulação de políticas 
de saúde, não prevista inicialmente no método, o 
que constituiu uma adaptação inovadora. 

O trabalho envolveu a realização de reuniões/
oficinas com os atores-chave e o levantamento   
de dados e documentos institucionais no perío-
do de dezembro de 2014 a junho de 2015. É im-
portante salientar que o roteiro quanti-qualitati-
vo, baseado nos pressupostos da abordagem DS 
e adaptado à realidade brasileira, ampliada para 
institutos de pesquisa19, serviu de base para a aná-
lise estratégica aqui apresentada e envolveu am-
pla discussão presencial nas oficinas de trabalho. 
Todas as notas e todas as fases foram construídas 
durante as oficinas.

Os atores-chave envolvidos, representados 
pelo gestor do Centro de Genética Médica, por 
profissionais, gestores ou responsáveis pelos 
processos de atenção/setores e profissionais que 
desenvolvem atividades de ensino, pesquisa, arti-
culação com a rede de serviços e da área de plane-
jamento do IFF, totalizaram 25 participantes, com 
frequência acima de 90%. A pesquisa foi aprova-
da pelo CEP/IFF (Parecer nº 1.740.977), com o 
compromisso de divulgar as informações dentro 
dos preceitos éticos de pesquisa, de acordo com o 
TCLE assinado pelos participantes.

Foram utilizadas as seguintes etapas do enfo-
que de gestão estratégica hospitalar (DS)16-18:

1) Análise do existente – composta pelo diag-
nóstico administrativo e médico que proporciona 
elementos para a fase de definição dos segmentos 
de atividades. Foram utilizados os dados dos seto-
res de estatística da unidade, do CGM, do serviço 
de enfermagem, das vices-diretorias de Pesquisa e 
Ensino e da base de dados da Plataforma Lattes.
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O diagnóstico administrativo teve como 
foco a identificação das informações: número 
de pacientes e perfil da população atendida por 
categorias, número de exames realizados e levan-
tamento da produção científica. O diagnóstico 
médico foi baseado na categorização das patolo-
gias atendidas, tipo de população, modalidades 
de atenção de acordo com as especificidades do 
paciente, tecnologias utilizadas, levantamento 
das sinergias e parcerias, identificação dos servi-
ços clínicos colaboradores dentro e fora do ins-
tituto e tipos de coortes e pesquisas clínicas em 
andamento. O período considerado para análise 
dos dados foi o ano de 2014 para os atendimen-
tos clínicos; 2013 e 2014 para os exames labora-
toriais e diagnósticos; e 2010 a 2014 para projetos 
de captação de recursos, artigos científicos publi-
cados e demais produções científicas. 

2) Segmentação – refere-se à análise multicri-
térios e visa o estabelecimento de segmentos ho-
mogêneos que permitam uma análise estratégica 
representativa, considerando a complexidade da 
missão institucional, sendo que nem sempre to-
dos os grupos de atividades apresentam o mes-
mo desenvolvimento ou valor estratégico. Neste 
estudo foram utilizados critérios como: patolo-
gias e condição de saúde dos usuários, grau de 
complexidade, imbricações entre patologias, ca-
racterísticas do processo de atendimento e linhas 
de cuidado, tecnologias utilizadas, necessidade de 
dispor de uma infraestrutura e as competências 
necessárias. 

3) Análise estratégica e da posição competiti-
va – é uma análise prospectiva e o valor atribuído 
a cada segmento representa o interesse/priori-
dade relativo para a especialidade. Os resultados 
obtidos nesta etapa se referem à hierarquização/
priorização dos segmentos em função de seu va-
lor estratégico, da identificação da problemática 
específica de cada segmento e da hierarquização 
dos segmentos em função de sua posição com-
petitiva em termos de excelência. Essa posição é 
analisada a partir da definição de fatores-chave 
de sucesso (FCS) pelos participantes, conside-
rando referências nacionais e internacionais, re-
presentados por tecnologias, recursos humanos 
especializados, expertise, capacidades relacionais, 
capacidades financeiras, entre outros, e o nível de 
controle pela instituição destes FCS para ofere-
cer com excelência as atividades. Um nível alto 
de controle dos FCS significa alta competividade.

Utilizou-se para análise de valor dos segmen-
tos os critérios: possibilidades de crescimento, 
intensidade da concorrência, investimento em 
equipamentos, investimento em recursos huma-

nos, sinergias, possibilidade de parceria externa, 
potencial de ensino e pesquisa, contribuição para 
o projeto político geral do instituto, grau de mo-
tivação interna, potencial municipal/estadual e 
potencial regional/nacional. É importante res-
saltar que neste estudo todos os critérios foram 
analisados considerando as quatro funções do 
instituto: atenção de referência, ensino, pesquisa 
e apoio à formulação de políticas de saúde.

4) Portfólios de atividade – são representados 
por gráficos onde são posicionados os segmentos 
estratégicos de uma especialidade para uma aná-
lise de conjunto e valor comparativo. A ordenada 
representa o valor, a abscissa a posição competi-
tiva. Cada segmento é representado por bolhas, 
cujos tamanhos correspondem ao volume de 
produção relativo das atividades, e sua posição 
depende do escore obtido na avaliação de valor e 
grau de controle dos FCS, o que define sua posi-
ção competitiva. O gráfico é dividido em quatro 
quadrantes, sendo os dois superiores correspon-
dentes a segmentos de alto valor, os quadrantes à 
direita a segmentos de alta posição competitiva 
e os da esquerda a segmentos de baixa competi-
tividade. 

Para contemplar a complexidade da missão 
institucional18, envolvendo atividades de pesqui-
sa e ensino, além da assistencial, em instituições 
onde a pesquisa tem alto valor, foram criados 
dois portfólios (um referente à produção relativa 
à atenção à saúde e outro à produção científica) 
para possibilitar uma visão do conjunto dos seg-
mentos, o diagnóstico do risco estratégico e o vo-
lume de produção de forma ampliada19.

5) Plano de ação – consiste de um conjunto 
de ações visando a revalorização de segmentos 
estratégicos para a organização e para a rede de 
saúde e a atuação sobre algum critério da análise 
do valor de baixo escore passível de intervenção 
(quando a decisão política é buscar aumentar o 
valor). As ações podem se traduzir em diminui-
ção de atividades quando é mais pertinente ofer-
tá-las na rede de atenção em outras unidades, 
modificações no modelo assistencial e nas formas 
de atendimento que caracterizam determinado 
segmento, ou no perfil de tecnologias utilizadas, 
incluindo ações de natureza social e intersetorial. 

Resultados e discussão

A partir dos dados obtidos no diagnóstico ad-
ministrativo e médico, e especialmente conside-
rando os critérios patologia e tecnologia, foram 
identificados os seguintes segmentos: diagnósti-
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co clínico (anomalias congênitas, doenças dege-
nerativas do adulto, erros inatos do metabolismo, 
doenças do desenvolvimento, doenças hereditá-
rias e síndromes genéticas); doenças lisossômicas; 
osteogênese imperfeita (OI); aconselhamento ge-
nético (reúne critérios de patologia, tecnologia e 
linhas de cuidado); citogenética; bioquímica; e 
genômica.

A determinação do valor prospectivo de 
cada segmento foi realizada a partir da análi-
se multicritérios (possibilidade de crescimento, 
concorrência, investimento, sinergia, parceria, 
potencial de pesquisa e ensino, projeto político, 
motivação interna, potencial local/estadual e po-
tencial regional/nacional), seguindo orientação 
do roteiro adaptado para aplicação no Brasil da 
démarche stratégique16-19, permitindo identificar 
a capacidade da atração do segmento. Os pesos, 
atribuídos pelos atores participantes das oficinas, 
encontram-se resumidos na Tabela 1, juntamente 
como a nota e escore identificados na análise dos 
critérios de avaliação para cada segmento. 

Na análise da Tabela 1, observa-se a valori-
zação de todos os segmentos de uma forma re-
lativamente homogênea (escores variando entre 
14,23 e 16,21), o que expressa o valor atribuído 
pelos atores envolvidos a todos os segmentos e 
sua importância estratégica para a missão insti-
tucional. 

A liderança do segmento genômica se deve à 
evolução tecnológica contemporânea, que am-
pliou a disponibilidade do diagnóstico de preci-
são21, à necessidade de fortalecer o conhecimento 
médico-clínico nessa área e à priorização desse 
segmento pelas agências de fomento. Apesar do 
decréscimo das doenças infantis e a estabiliza-
ção do indicador epidemiológico, o segmento 
de diagnóstico clínico também apresenta uma 
tendência de crescimento, em função da melhora 
do diagnóstico no pré-natal com maior controle 
das doenças perinatais e pelo potencial de apoio 
e assessoria a outras unidades da rede de atenção, 
visando estimular a criação de novos centros de 
atendimento.

A projeção de alto crescimento para o seg-
mento de bioquímica se dá pela ampliação do 
Programa de Triagem Neonatal22, pela identifica-
ção de novas terapias no campo dos erros ina-
tos do metabolismo, por métodos diagnósticos e 
biomarcadores mais precisos na atenção à saúde. 
Em relação ao segmento da citogenética, a ten-
dência de crescimento é justificada pelo fato de 
ser o único laboratório público que faz diagnós-
tico citogenético na rede SUS no estado do Rio 
de Janeiro.
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Os segmentos de diagnóstico laboratorial, 
aconselhamento genético e doenças lisossômi-
cas apresentam, por sua vez, o maior potencial 
de crescimento. Isso se deve ao fato do IFF ter 
sido habilitado recentemente como o Centro de 
Referência para Doenças Raras do Estado do Rio 
de Janeiro, o que influencia no aumento da de-
manda por serviços de diagnóstico, prevenção e 
tratamento9,10.

Apesar de todos os segmentos estarem bem 
posicionados no critério concorrência, os refe-
rentes a diagnóstico clínico e genômica apresen-
taram a melhor posição. A baixa concorrência 
se deve à pouca oferta desses serviços17, e ocorre 
principalmente por uma resposta ainda insu-
ficiente em termos de políticas, planejamento 
e investimento para oferta de serviços públicos 
voltados às enfermidades genéticas5,7. 

Os segmentos que mais requerem investi-
mentos tecnológicos e equipamentos são os de 
diagnóstico clínico e laboratórios, em função da 
evolução tecnológica nessas áreas e do fato de a 
estrutura atual do Centro de Genética precisar 
de renovação e incorporação tecnológica para ter 
um diferencial estratégico maior. Todos os seg-
mentos exigem grande investimento em recursos 
humanos, considerando-se a insuficiência dos re-
cursos existentes e a tendência de alto crescimen-
to da demanda e à baixa concorrência. 

Em relação ao critério sinergia, todos os seg-
mentos obtiveram pontuação alta, devido à in-
terdependência com as diversas especialidades 
existentes no hospital. No caso das doenças lisos-
sômicas, que obtiveram a menor nota, existe um 
potencial de aprimoramento da articulação com 
o ambulatório de pediatria, a enfermagem, os 
serviços de reabilitação, o laboratório, a farmácia 
e as coortes de pesquisa do IFF. 

Foi identificado também um alto potencial 
para parcerias em todos os segmentos com cen-
tros de referência especializados, clínicas de fa-
mília, redes de pesquisa (ECLAMC; INAGEMP) 
e redes de atenção (CROI/IFF; Centros de Do-
enças Raras), além da necessidade de melhorar 
os aspectos envolvidos na formalização dessas 
parcerias. Em relação ao segmento doenças lisos-
sômicas foi apontada a necessidade de desenvol-
ver maior parceria com a atenção primária, para 
atendimento e viabilização do tratamento pela 
infusão enzimática no ambiente domiciliar, o 
que evita deslocamento dos pacientes e também 
otimiza os recursos hospitalares.

Com exceção do segmento aconselhamen-
to genético, todos os demais apresentam grande 
atratividade em relação a pesquisa e ensino, bem 

como para participação em redes de pesquisa23. 
Entre os fatores propulsores da pesquisa, desta-
cam-se: a evolução tecnológica desses segmentos 
e a sua contribuição ao aprimoramento da in-
vestigação diagnóstica (sequenciamento de nova 
geração de DNA)21 e terapêutica (terapia de re-
posição); o fato de poder realizar articulação com 
redes de pesquisa nacionais e internacionais; par-
ticipação em ensaios clínicos de medicamentos 
de grandes empresas; e a necessidade de defini-
ção de diretrizes clínicas nacionais na área. Em 
relação ao potencial de ensino, foi identificado 
alto potencial para residência médica (segmento 
osteogênese imperfeita – OI), cursos de gradu-
ação e pós-graduação (segmentos bioquímica e 
doenças lisossômicas), ampliação das estratégias 
de formação de profissionais da atenção primária 
e de outros centros de referência (principalmen-
te em aconselhamento genético e OI), o que se 
mostra como uma estratégia fundamental para a 
qualificação do cuidado.

Como se trata de uma área especializada e 
com potencial de realização de ações que cor-
respondem às funções do instituto, todos os 
segmentos tiveram notas altas no critério de 
contribuição ao projeto político da organização. 
A motivação interna das equipes de trabalho 
também se mostrou elevada e o potencial para 
atendimento local/estadual e regional/nacional 
se equiparam na maioria dos segmentos, indi-
cando um alto potencial devido à concentração 
da oferta de serviços especializados em centros 
de referência estaduais5. 

A análise da posição competitiva (etapa 3) 
se referiu à identificação dos principais fatores-
chave de sucesso (FCS) por segmento. Foram 
utilizadas em torno de seis a nove FCS e o grau 
de controle foi obtido por meio de uma notação, 
considerando como parâmetro o grau ideal de 
controle correspondente a um desempenho de 
alto nível de qualidade.

Os principais pontos fortes estão representa-
dos pelos seguintes FCS: a certificação do CGM 
como Centro de Referência de Doenças Raras       
e como Centro de Referência em OI; disponibi-
lização de tecnologia de aconselhamento genéti-
co retrospectivo, tecnologia de tratamento de OI 
e para TRE (terapia de reposição enzimática); 
expertise profissional e equipamentos básicos 
disponíveis; sinergia com as áreas de atenção 
hospitalar e especialidades do IFF; parcerias esta-
belecidas com outros centros locais e nacionais; 
e a constituição de coortes de pesquisa e ensaios 
clínicos. A maioria dos segmentos apresenta bom 
controle do recurso expertise profissional e dos 
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equipamentos básicos necessários à operação dos 
laboratórios especializados, o que é decisivo para 
a atuação do CGM/IFF.

Na análise geral da posição estratégica dos 
segmentos da genética médica, observou-se que 
osteogênese imperfeita e doenças lisossômicas 
apresentam posição competitiva mais alta; os 
demais segmentos apresentam posição mediana, 
enquanto bioquímica, genômica e diagnóstico 
clínico obtiveram as posições mais críticas. 

Foi considerada alta a sinergia dos segmen-
tos diagnóstico clínico, OI, doenças lisossômicas 
e aconselhamento genético, com outros setores e 
especialidades do IFF e a parceria do segmento 
OI com o Instituto Nacional de Traumatologia e 
Ortopedia (INTO) e o Instituto Estadual de Dia-
betes e Endocrinologia (IEDE), necessária à com-
plementação do tratamento dos pacientes nas 
especialidades ortopédicas e endocrinológicas. 
Como o CGM não possui a especialidade bioquí-
mica, é fundamental a parceria com o Laborató-
rio de Erros Inatos do Metabolismo (LABEIM), 
da Universidade Federal do Rio de Janeiro, para a 
realização de exames específicos essenciais neces-
sários ao diagnóstico. A possibilidade de fomen-
to à pesquisa, por meio da criação de coortes de 
pesquisa e ensaios clínicos, é um FCS com alto 
escore, envolvendo principalmente os segmentos 
de OI e doenças lisossômicas.

Os FCS com notação abaixo de 12 se refe-
rem a pontos mais fracos ou a recursos críticos 
a serem incorporados, como equipe multiprofis-
sional para os segmentos de diagnóstico clínico 
e aconselhamento genético. O segmento diag-
nóstico clínico necessitaria, para fazer frente à 
complexidade dessa tecnologia e à sua posição 
como referência, de competências especializadas 
em diversas áreas profissionais, como neurologia, 
psicologia, ortopedia, fisioterapia, serviço social 
e enfermagem. Por outro lado, o segmento acon-
selhamento genético precisaria de profissionais 
com formação em psicologia e serviço social, 
além da incorporação de recursos humanos com 
expertise em genética clínica, para potencializar 
sua capacidade de atendimento e ampliar suas 
ações de pesquisa e ensino23. 

Quanto aos recursos de infraestrutura, apon-
tou-se a necessidade de aprimoramento das 
tecnologias de informação (TI) para disponi-
bilização de banco de dados, softwares específi-
cos, suporte especializado e equipamentos para 
apoiar o crescimento dos segmentos de OI, ci-
togenética e genômica nas funções de atenção e 
pesquisa. Equipamentos de alta resolução foram 
identificados como recursos críticos para cito-

genética e doenças lisossômicas. Na área opera-
cional seria necessário reforçar recursos como 
técnico de laboratório, insumos, estrutura física 
e manutenção, para apoiar principalmente o seg-
mento de genômica.

Na etapa 4 deste estudo, os dados de produ-
ção relacionados ao portfólio das atividades de 
atenção à saúde foram obtidos por meio de rela-
tórios internos dos atendimentos realizados pe-
los segmentos de diagnóstico clínico, doenças li-
sossômicas, aconselhamento genético e OI, e pelo 
relatório de exames realizados pelos segmentos 
de citogenética (interno), bioquímica (externo) e 
genômica (interno). Na construção do portfólio 
relacionado à produção científica foram conside-
rados dados de captação de recursos para desen-
volvimento dos projetos de pesquisa obtidos por 
intermédio dos setores internos do hospital. Os 
dados relacionados à produção de artigos, par-
ticipação em congressos e cursos e orientações 
foram obtidos por meio da plataforma Lattes. 
Os portfólios elaborados foram apresentados em 
oficina de trabalho, para análise e definição de es-
tratégias para enfrentamento dos pontos fracos.

O portfólio representa o valor e a posição 
concorrencial dos segmentos estratégicos da ge-
nética médica. Sua análise permite uma ideia do 
conjunto e um diagnóstico do risco estratégico a 
que o segmento se expõe, resultante da maior ou 
menor adaptação da oferta de serviços (valor da 
atividade) e do esforço requerido para se conse-
guir maior controle sobre os FCS, o que aumenta 
a posição competitiva e, consequentemente, o 
atendimento da demanda referente aos segmen-
tos de atividades analisados17-19. Permite também 
sugerir as grandes linhas de ação de acordo com 
a posição estratégica prospectiva. 

Da leitura do portfólio relacionado ao eixo de 
atenção à saúde (Gráfico 1), podemos observar 
que todos os segmentos visualizados são de alto 
valor, indicando uma boa adaptação da genética 
médica à missão institucional do IFF, represen-
tada pela oferta de uma atenção de referência e 
alta densidade tecnológica. Entre os segmentos 
de maior atratividade, destacam-se a genômica 
(16,21), seguida de diagnóstico clínico (15,8), 
bioquímica (15,56), citogenética (15,48), doen-
ças lisossômicas (15,47), OI (14,69) e aconse-
lhamento genético (14,23). Em relação à posição 
competitiva, os segmentos apresentam posições 
diversas, com diagnóstico clínico, bioquímica e 
genômica em situação de risco estratégico, com 
escores de 9,79, 9,4 e 10,75, respectivamente. É 
importante considerar que os desafios para su-
perar essa situação se relacionam também a difi-
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Gráfico 1. Portfólio assistencial.

Fonte: Oficinas com atores-chave, bancos de dados, livros de registros e documentos institucionais.

culdades tanto na regulação da incorporação tec-
nológica no Brasil24 como a questões referentes à 
viabilidade política e econômica na área da saúde. 
É fundamental a construção de políticas que pos-
sam acelerar a incorporação tecnológica, apoiar 
pesquisas de ponta envolvendo atores/instituições 
de diferentes níveis, incluindo os setores público 
e privado25. O direito à saúde garantido em nossa 
Constituição precisa estar alicerçado em políticas 
que fortaleçam a democratização da oferta de 
atenção em todos os níveis, incluindo a especiali-
zada e com densidade tecnológica, sem descuidar 
da articulação com a rede de atenção que o cui-
dado na área de genética médica exige. 

No portfólio correspondente à produção 
científica (pesquisa e ensino), apresentado no 
Gráfico 2, observa-se que o segmento diagnóstico 
clínico é o de maior volume (817,75 pontos), se-
guido por doenças lisossômicas (385), genômica 
(236), citogenética (199), osteogênese imperfeita 
(75), aconselhamento genético (23,5) e bioquí-
mica (16). Para o cálculo da produção científica 
relacionada a ensino e pesquisa foram utilizados 
parâmetros com pesos diferenciados, que cor-
respondem a artigos publicados, captação de re-
cursos, participação em congressos, orientações 
realizadas, participações em bancas de pós-gra-
duação stricto sensu e coordenação de cursos19. 

Os portfólios foram apresentados em ofici-
na de trabalho para análise e serviram de base 

para a definição de estratégias para os diversos 
segmentos da especialidade, assim como para a 
elaboração de um plano de ação (etapa 5) para 
operacionalização das estratégias pactuadas.

As estratégias se basearam nos FCS e pontos 
fracos identificados. Destacam-se: necessidade 
de fortalecimento da equipe multiprofissional 
(neurologista, psicólogo, ortopedista, enfermei-
ro, fisioterapeuta, assistente social), fundamental 
para a área de genética, que demanda trabalho 
interdisciplinar1; necessidade de negociação com 
os coordenadores das áreas técnicas da unidade 
para aumentar a disponibilidade e o apoio des-
ses profissionais ao CGM; ampliação do quadro 
técnico, utilizando recursos do orçamento do 
Centro de Doenças Raras; e estabelecimento de 
parcerias com a Rede Diagnóstica Genômica da 
Fiocruz para fins de complementação diagnós-
tica. 

Com relação às demandas de infraestrutura 
física, as principais necessidades encontram-se 
no suporte de recursos de tecnologia da infor-
mação, insumos e equipamentos estratégicos 
para área laboratorial e recursos para pesquisa. 
Seria preciso incorporar ao Plano de Investimen-
tos do Instituto: o desenvolvimento de sistemas 
operacionais e a aquisição de softwares específi-
cos; planejar a incorporação de insumos e equi-
pamentos; a modernização da estruturação física 
do laboratório; e o provimento dos serviços de 
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Gráfico 2.  Portfólio de produção científica.

Fonte: Oficinas com atores-chave, documentos institucionais e Plataforma Lattes.

manutenção, por meio da plataforma tecnológica 
compartilhada da Fiocruz. 

Estratégias mais específicas foram identifi-
cadas por segmento e dizem respeito a agilizar o 
fluxo de processamento de exames para melhor 
atender às demandas do segmento diagnóstico 
clínico, promover ensaios clínicos para o segmen-
to de OI, além de ampliar a capacidade de capta-
ção financeira para todos os segmentos laborato-
riais e formalizar parcerias com o LABEIM/UFRJ 
para o segmento de doenças lisossômicas.

É importante problematizar a comparação 
entre atividades diversas. Assim, utilizamos por-
tfólios diferenciados para atividades de assistên-
cia e pesquisa na discussão com os atores nas 
oficinas de trabalho. O maior ou menor volume 
de produção, seja de pesquisa ou assistência, não 
pode ser olhado de forma isolada. O segmento 
aconselhamento genético, por exemplo, tem alta 
produção mas está situado na interface dos qua-
drantes, o que representa um risco estratégico. O 
motivo de esse segmento estar situado com esco-
res médios é que a atividade deveria estar mais 
bem compartilhada com a rede, que foi a estraté-
gia sugerida no plano de ação. A discussão entre 
o grupo de profissionais e a direção estratégica 
da instituição contribuiu na tomada de decisões.

O potencial de pesquisa e produção de co-
nhecimento de cada segmento deveria se refletir 
na produção científica. O posicionamento do 

segmento citogenética, que apresentou maior vo-
lume no portfólio de atenção e menor na produ-
ção científica, justifica-se por ser uma atividade 
diagnóstica. Com a incorporação de novos mé-
todos diagnósticos moleculares21 (citogenética 
molecular pelo CGH Array ou sequenciamento 
completo do exoma), previstos no plano de ativi-
dades, espera-se um aumento na produção cien-
tífica. A análise que o método propõe é sempre 
prospectiva16.

Há segmentos mais bem posicionados no port
fólio assistencial e outros bem situados no portfó-
lio de produção científica. Os motivos que for-
maram a nota foram considerados para pensar 
estratégias de reposicionamento dessas ativida-
des. Assim, a baixa produção assistencial em um 
segmento de alto valor e boa posição estratégica 
pode indicar a necessidade de mais profissionais 
com essa expertise, como no exemplo do seg-
mento genômica. Uma alta produção científica 
em contraposição à menor produção assistencial 
pode indicar alguns profissionais mais envolvi-
dos em pesquisa/docência e menos nas ativida-
des de assistência. Só uma análise estratégica po-
derá mostrar a pertinência ou não de se investir 
na produção assistencial dentro do hospital ou 
de compartilhar atividades com a rede de cui-
dados17. Em Instituições com missão complexa, 
a articulação entre assistência, pesquisa e ensino 
deve ser aprofundada, pois além do atendimento 
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à população que demanda serviços, os resultados 
das pesquisas clínicas articuladas a atividades as-
sistenciais produzem conhecimento que poderá 
ser incorporado em avanços tecnológicos em 
diagnóstico ou cuidado, melhores protocolos e 
na própria formulação de políticas, o que se re-
fletirá em melhoria na saúde e qualidade de vida 
da população.

Considerações finais

A partir da política de humanização e da gestão 
estratégica hospitalar, foram analisados os seg-
mentos alinhados com a nova forma de organi-
zação do Instituto Nacional Fernandes Figueira, 
considerando as sinergias internas com outros 
setores, o potencial de parcerias externas e a ar-
ticulação com a rede de cuidados mais abran-
gente. A análise setorizada não contribui para o 
desenvolvimento de proposições mais ousadas 
ou abrangentes, portanto seguiu-se uma linha 
prospectiva da especialidade, evitando-se uma 
visão reduzida.

O estudo mostrou uma boa posição compe-
titiva dos segmentos da especialidade genética, 
destacando-se a necessidade de investimento em 
alguns pontos estratégicos, como: equipe interdis-
ciplinar, incorporação de equipamentos médicos 
e tecnologias de informação, e articulação com a 
rede de atenção primária e outros centros de refe-
rência que compõem essa linha de cuidado.

O alinhamento à nova missão do IFF traz 
desafios e a necessidade de desenvolvimento de 
ações que a área tem capacidade para potenciali-
zar: maior articulação com a rede, especialmente 
com a atenção básica, para ampliar atividades de 
prevenção por meio do aconselhamento genéti-
co23; identificação de estratégias de coordenação 
e tecnologias de cuidado que permitam desospi-
talização, cuidado domiciliar e acompanhamen-
to clínico; atenção à demanda e ampliação da 
oferta, como proposição de linhas de cuidado e 
centros de referência nacionais para diagnóstico 
e tratamento; ações e cursos de formação com 

estratégias de educação a distância para cobertu-
ra nacional; e elaboração de diretrizes clínicas e 
projetos de pesquisa no âmbito da avaliação de 
incorporação de tecnologias.

Essas estratégias são fundamentais, conside-
rando-se que certas condições genéticas deman-
dam admissão hospitalar precoce, reinternação 
e cirurgias, e a cronicidade aumenta a carga dos 
serviços de saúde e os custos da atenção5.

As discussões destacaram também que não 
basta a evolução tecnológica para a solução dos 
problemas de saúde na área da genética. É preciso 
avançar na implementação de políticas e no pla-
nejamento para ampliar o acesso da população 
às novas tecnologias, investindo em formação de 
profissionais de saúde e na articulação dos insti-
tutos de pesquisa e serviços de referência com a 
rede mais ampla de atenção à saúde, bem como 
na maior articulação pesquisa/assistência/ensino. 
É necessário, ainda, considerar o cenário macro e 
fortalecer o papel do Estado por meio de políticas 
de saúde que articulem as dimensões econômica, 
social e regulatória e promovam a participação 
de atores com expertises em diversas áreas do co-
nhecimento capazes de incrementar a cadeia de 
valor em inovação em saúde25.

A metodologia adotada permitiu a criação de 
um espaço colaborativo e de comunicação que 
gerou uma discussão estratégica sobre o CGM, 
com a participação da chefia e de todos os pro-
fissionais, acolhendo-se a característica de au-
tonomia das organizações profissionais, a partir 
de Minstzberg20, que exige a participação dos 
profissionais da ponta, ou centros operadores, 
na tomada de decisões para que estas se realizem 
efetivamente. Destaca-se o aprofundamento da 
análise na área de pesquisa, com a construção de 
um portfólio específico para a produção científi-
ca19. Foi incluída a dimensão formulação de polí-
ticas, considerando a característica de referência 
nacional e a contribuição do CGM para a con-
cepção das mesmas, fundamental para indicar 
o papel diferencial da genética médica no SUS e 
também para valorizar a construção de propostas 
no campo da saúde pública.
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