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Resumo

Considerando a genética como uma drea de rdpido
avanco nas dreas biomédicas e de inclusdo recente como
disciplina nos curriculos das faculdades de medicina,
procurou-se verificar o grau e o tipo de conhecimento por
parte dos alunos de medicina da Universidade Federal do
Rio Grande do Sul - Brasil sobre o papel do geneticista como
especialista médico, bem como avaliar a influéncia da
disciplina de genética médica na modificagdo dos conceitos
prévios relativos a esta quesitdo. Para tanto, foram aplicados
dois questionarios padronizados no primeiro e ultimo dia de
aula nos semestres de 1992/2 ¢ 1993/1. Nos questiondrios
PRE disciplina as principais fungdes atribuidas ao médico
geneticista foram relacionadas a pesquisa e laboratorio
(32%). Nos questiondrios POS disciplina as atribui¢des
passaram a ser estudo e diagnostico de sindromes (29,1%),
aconselhamento genético (26,1%) e tratamento (17,2%). As
diferengas foram estatisticamente significantes (P<0.01).

Palavras-Chave ;
e FEducagdo médica;, Meédico geneticista; Ensino de
genética médica.

1. Introducio

A genética é, sem duvida, uma das dreas de mais rapido
avango na biologia e medicina. Os desenvolvimentos recentes
na genética molecular ocasionaram uma verdadeirarevolugfo,
atingindo praticamente todas as especialidades médicas®. Por
outro lado, o interesse da populagdo em geral com relagdio a
genética médica aumentou com a chegada do diagndstico pré-
natal, da triagem populacional para algumas doengas genéticas,
da detecgdio de portadores e da disponibilidade de tratamento’.

Até hd pouco tempo, a relevincia da genética na
medicina era limitada, sendo considerada uma disciplina
envolvida apenas na heranga de caracteristicas raras ou entdio
de importancia apenas na biologia. Esta idéia comegou a mudar
apenas em 1959, quando Lejeune ¢ cols. observaram que as
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criancas com uma forma de retardo mental denominada entéo
de “mongolismo”, eram portadoras de um cromossomo a mais
que os individuos normais. A partir dai houve um aumento
do interesse dos médicos por genética, surgindo uma nova
especialidade chamada genética clinica. Tais especialistas
sdo médicos cuja fungio principal é o diagnéstico e a
assisténcia a pacientes com suspeita de doenga genética.
Como muitas vezes os fendtipos de patologias genéticas e
ambientais sdo similares, o geneticista clinico freqiientemente
se ocupa também destas tltimas. O aconselhamento genético
enfatiza o fornecimento de riscos de ocorréncia efou
recorréncia a familia como instrumento de apoio. O termo
gencticamddica ¢ mais amplo e engloba areas como a genética
epidemioldgica, a triagem populacional de portadores de
doengas genéticas e o estudo da organogénese®.

No Brasil, a inclusdo da genética como disciplina nos
curriculos das faculdades de medicina € recente e ainda com
caracteristicas varidveis. Em algumas escolas este
conhecimento esta disperso em varias disciplinas, em outras
faz parte de uma disciplina mais ampla como Biologia Geral, e
ainda em outras sio oferecidas disciplinas de genética com
énfase clinica, ministradas por médicos geneticistas. Da
mesma forma, ndo ¢ claro para muitos membros da
comunidade médica qual € o papel do geneticista clinico em
equipes de saiide. No curriculo da Faculdade de Medicina da
Universidade Federal do Rio Grande do Sul (UFRGS), a
genética passou a incorporar o elenco de disciplinas
obrigatérias a partir de 1971, inicialmente ministrada por
bidlogos. A partir de 1989, médicos com formagiio em genética
comegaram a participar da disciplina, implementando-se um
enfoque clinico ao ensino. Estas mudangas visaram adequar
a disciplina ds necessidades cientificas contempordneas ¢ as
propostas educacionais da American Society of Human
Genetics'

No presente trabalho, procurou-se verificar o grau e o
tipo de conhecimento por parte dos alunos de medicina da
UFRGS sobre o papel do geneticista como especialista mcdico,
bem como avaliar a influéncia da disciplina de genética médica
na modificagdo dos conceitos prévios relativos a esta
questdo.

2. Material e Métodos

O presente estudo foi executado durante o segundo
semestre de 1992(92/2) e primeiro semestre de 1993 (93/1),
tendo como populagdo-alvo os alunos do terceiro semestre
da Faculdade de Medicina da UFGRS, periodo no qual ¢
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oferecida a disciplina de Genética Médica.

Para estes alunos, foram aplicados dois questiondrios
padronizados em momentos distintos - um Pré-Teste no
primeiro dia de aula (Anexo I) e um Pés-Teste no dltimo dia
de aula (Anexo [I). Em ambos os questionarios, além de
perguntas gerais como sexo, idade, histéria de repeténcia
na disciplina ou de curso universitario prévio, existiam
perguntas sobre o conhecimento da genética como
especialidade médica, bem como sobre as fungdes do médico
geneticista.

As diferengas entre as respostas dadas aos
questiondrios Pré e Pos foram analisadas pelo teste do qui-
quadrado.

3. Resultados

No periodo observado, 156 alunos estavam
matriculados na disciplina, 79 em 92/2 ¢ 77 em 93/1. Destes,
67 e 55 compareceram ao primeiro dia de aula, sendo
incluidos na amostra Pré, 67 ¢ 77 compareceram ao titimo
dia, entrando, assim, na amostra Pos.

A amostra Pré correspondeu a 78,2% da populagio,
enquanto a amostra Pos representou 92,3% do total de
alunos matriculados. As amostras Pré ¢ Pés. quando
comparadas em relagdo a sexo, idade, historia de
repeténcia e curso universitario prévio, ndo mostraram
diferengas estatisticamente signiticantes entre si (tabela I).

TABELA L
Caracterizagdo da amostra

Pré Pos

n % n %

Sexo Masculino 66 54,0 77 56.6

Sexo Feminino 56 46,0 59 434

Repetindo a disciplina 4 4.0 4 2.7

Curso universitario prévio 38 31,14 39 27,08

[dade média=20,2; desvio padrio =2,6
Observa-se também nesta tabela, uma discreta menos parcialmente, outro curso superior.
preponderancia de alunos do sexo masculino (54%no Pré e A Tabela Il mostra a porcentagem de alunos que
36,9% no Pds), com média de idade em torno de 20 anos. declararam conhecer a existéncia da genética clinica. Apesar
Quase todos os alunos (96% no Pré e 97,3% no Pés) estavam do numero de respostas positivas no Pré ser relativamente
cursando a disciplina pela primeira vez, e aproximadamente alto (81,14%), seu aumento para 95,83% no Pos é
30% (31,14% no Pré e 27,08 no Pos) ja tinham cursado, ao estatisticamente significativo (p=0,01; 9,83 qui-quadrado).
TABELAII

Conhecimento dos alunos em relago 4 genética como especialidade médica

Pre Pos
n % n %
Sim 99 81,2 138 95,83*
Nido 17 13,9 4 2,77
Perdido 6 4,9 2 1,38
TOTAL 122 100 144 100

*x79.83p<0.01

Na tabela III estfo listadas as atividades que foram
atribuidas ao médico geneticista pelos alunos que
responderam afirmativamente a pergunta acima. No
questionéario, um mesmo aluno poderia atribuir varias
fungdes a este profissional. Pode-se observar que, de
maneira geral, existiu um aumento no numero total de
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atividades atribuidas no Pré (n: 131) em relagdo ao Pos
(n: 268). Outro aspecto interessante refere-se a distribuigéo
dos tipos de atividade. Enquanto que no Pré os alunos
apresentavam referéncias preponderantemente relacionadas
a fungdes de pesquisa/laboratério (32%) e estudo/
diagnostico (25,2%), no Pés houve uma énfase nas
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TABELA I11

Tipos de atividades atribuidas ao geneticista clinico

Pré Pos
n % n %
Aconselhamento genético 17 13,0 70 26,1
Pesquisa e laboratdrio 42 32,0 38 14,2
Estudo e diagndstico 33 252 78 29,1
Diagndstico pré-natal 9 6,9 20 7,5
Tratamento 11 8,4 46 17,2
Melhoramento da espécie 12 9,2 9 3.3
Outras (determinagdo de parternidade, fertilizagio in vitro etc.) 7 5,3 7 2,6

atividades de estudo/diagnéstico (29,1%), seguidas de
aconseclhamento genético (26,1%) e tratamento (17,2%),
atividades estas mais relacionadas a pratica clinica. Um item
curioso € o que atribui ao geneticista clinico o papel
eugénico de melhoramento da espécie, que recebeu 9,2%
das respostas no Pré e somente 3,3% no Pos.

Néo houve correlagdo entre sexo, idade ou curso
universitario prévio e o conhecimento sobre a existéncia do
médico geneticista e/ou suas atividades.

4. Discussio

Os resultados do presente trabalho confirmaram a
hipotese de que a populagido em geral tem pouco
conhecimento acerca das fungdes do médico geneticista;
isto foi verificado pela atribuigfio, no pré-questionario, de
um menor niimero de atividades a este especialista, sendo
enfatizadas as atividades laboratoriais. Como o pré-
questionario foi preenchido por alunos do terceiro semestre
de medicina (portanto ainda com poucos conhecimentos
clinicos), e aproximadamente 30% destes ja tinham algum
curso universitdrio prévio, o desconhecimento, se
extrapolado a populago em geral, provavelmente sera maior
do que o aqui encontrado. Acredita-se que este
desconhecimento seja um dos principais fatores limitantes
do acesso aos servigos de genética, pois muitos hospitais
publicos oferecem, atualmente, este tipo de servigo (o que
transfere o fator econdmico para um plano de importancia
mais secundario nas regides abrangidas por estes
estabelecimentos). Além do mais, sé é procurado aquilo
que ¢ conhecido.

Outra idéia que confirmou-se foi a de que disciplinas
especificas de genética médica podem agir como instrumento
transformador deste tipo de situagdo - os resultados do
pds-questiondrio evidenciaram uma maior gama de
atribui¢do de atividades ao geneticista, com predominio
daquelas de cunho clinico.

Também chamou ateng3o o fato de que as atividades
que mais se alteraram quando comparados o pré e o pds-
questiondrio, foram aquelas relacionadas ao esteredtipo
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social do geneticista. Por exemplo, o item melhoramento de
espécie passou de 9,2% no pré-questiondrie para 3,3% no
pos. Acredita-se que a diminuigfio da citagio desses itens
ocorra porque eles, na realidade, fazem parte da uma imagem
fantasiosa da genética que é divulgada de forma
sensacionalista pelos meios de comunicagdo. S6 que a
genética produziu, além desta imagem, conhecimentos de
aplicabilidade imediata e uteis mesmo para a populagéo de
paises subdesenvolvidos. O estudo da genética humana,
especialmente na era da biologia molecular, prové
fundamentos para a compreensio da parte hereditaria da
variagdo individual. Desta forma, sdo fornecidas bases para
a compreensdo da causa da maioria das doengas em
diferentes especialidades. Veja-se, por exemplo, o caso de
doengas como céncer, diabetes, cardiopatias, distirbios do
comportamento, etc. Além disso, o maior conhecimento
sobre diferentes susceptibilidades entre os individuos
permite o estabelecimento de planos de prevengiio primaria
mais eficazes'.

Outra contribuigfo da genética para a medicina foia
ampliagdo das possibilidades de tratamento e prevencio de
doengas genéticas. Até hoje é muito prevalente a idéia de
que este tipo de doenga ndo tem cura e, portanto, de que
nada pode ser feito em beneficio do paciente. Isto é uma
idéia parcialmente errénea pois, apesar de ser verdade que
a cura ndo existe ainda, as possibilidades de tratamento
vém-se ampliando progressivamente. A fenilcetonuria é o
exemplo mais cldssico e bem sucedido de tratamento eficaz
de uma doenga genética. Mesmo para a Sindrome de Down
tem-se, hoje, novas perspectivas a respeito, como a
estimulagdo precoce, que oferece uma excelente via de
adaptacdo do paciente a vida social. A monitorizagio
hematoldgica do hipotireoidismo e das leucemias, achados
frequientes nesta sindrome, possibilita, respectivamente,
evitar um retardo mental mais severo e promover um aumento
da sobrevida destes pacientes. Os avangos no conhecimento
da genética molecular e da biotecnologia permitem
vislumbrar um futuro em que sera possivel a “cura”(as
primeiras tentativas com pacientes portadores de deficiéncia
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imunoldgica mostram esta perspectiva). As possibilidades
de prevengdo através de exames para diagndstico pré-natal
também expandiram-se consideravelmente. A detecgéio de
uma alteragdo congénita durante o periodo pré-natal nio
implica apenas interrupgiio da gestagdo, mas, em certos
casos, possibilita intervengdo precoce e tratamento, como
no caso de hémias diafragmaticas?.

Qs avangos em genética, portanto, existem e trazem
grandes beneficios as pessoas. Entretanto, também colocam
em pauta uma série de problemas éticos e morais a eles
relacionados. A discussdo cuidadosa destas questdes e o
preparo dos médicos, geneticistas ou ndo, para 0 manejo
das doengas genéticas, levando em conta ndo somente o
diagnostico, mas as reagdes psicolégicas, anseios e
convicgdes do paciente, é uma tarefa sem duvida dificil,
mas de fundamental importdncia nos dias de hoje. Permanece
a idéia, entdio, de que a disciplina de genética tem papel
importante na execugdo desta tarefa, ao esclarecer o futuro
médico sobre a 4rea de atuagdo do geneticista. Isto
representa uma contribuigdo significativa para a vida
profissional deste, além de ser uma maneira de se atingir a
fragdo da populagdo que se beneficiaria de um
aconselhamento genético.

Summary

Genetics has been advanced faster in the biomedical
areas and recently had been included as a course in the
curriculum of the medicine schools. Taking those facts into
consideration, this study intends to verify the type and
degree of knowledge of the students of medicine of the
Federal University of Rio Grande do Sul (UFRGS) - Brazil
in relation to the role of the geneticist as a medical
specialist, before and afier taking the Medical Genetics
course, regulary offered at the Medical School of UFRGS,

and the influence of this course on the modifications of

their previous notions on the subject. Two types of standard
questionnaires were applied on the first and the last day
of two class semester (92/2 and 93/1). In PRE
questionnaires, the main functions attributed to the clinical
geneticist were related to research and laboratory (32%);
in POST questionnaires, emphasis was given to study/
diagnoses (29,1%), genetic counselling (26,1%) and
treatment (17,2%). The differences were statistically
significant (p<0.01).

Key-Words
e Medical education; Clinical geneticist; Medical
genelics leaching.
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ANEXO |

O ensino de genética na medicina ...

PRE-TESTE

UNIVERSIDADE FEDERAL DO RIO GRANDE DO SUL

FACULDADE DE MEDICINA )
INSTITUTO DE BIOCIENCIAS - DEPARTAMENTO DE GENETICA

DISCIPLINA DE GENETICA MEDICA - BIO 767

Instrugdes:
* Leia com atengfo as perguntas

* Procure respondé-las o mais completamente possivel. Caso faltem espagos para as respostas use a

folha e/ou o verso desta.
* Seja sincero.

A sua opinido € muito importante. Faga dela um instrumento de transformagéo. Tenha a certeza de

que todos os questionarios serdo lidos.
1) Sexo: ( )FEM ( YMASC

2) Idade:

3) E a primeira vez que vocé cursa a disciplina de Genética nesta Faculdade ?

() SIM
( ) NAO. Quantas vezes ja cursou ?

4) Vocé ja foi aluno de outro curso universitario ?
() NAO
( ) SIM. Qual (is) ?

5) Vocé trabalha ?
( YNAO
( ) SIM. Que fungdo (Jes) exerce ?

6) Vocé ja ouviu falar a respeito desta disciplina ?
( YNAO
() SIM. O qué?

7) Vocé espera, no decorrer da disciplina: (multipla escolha)

( ) aprender as bases da genética molecular

( ) aprender os principios de genética de uma forma mais aprofundada

( ) conhecer as pesquisas que estdo sendo realizadas nesta 4rea

( ) aprender a relacionar os principios tedricos e praticos da genética com a clinica
( ) conhecer o campo de atuagdo da genética

( ) aprender as nogdes basicas de genética

()

()

( ) ndo sei
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ANEXO | - Continuacgao

Considerando as duplas de palavras abaixo, risque a sua expectativa em relagéo a esta disciplina,
conforme o exemplo.

Exemplo: Eu acho que a disciplina de genética médica seré focalizada somente de maneira clinica (marcarei, ento,
ontmero 1). Eleacha que serd focalizada de maneira predominantemente tedrica, mas ndo exclusivamente (marcara,
entdo, o nimero 4).

8) CLINICA 1 2 3 4 5 TEORICA

9) INTERESSANTE 1 2 3 4 5 DESINTERESSANTE
10) MONOTONA 1 2 3 4 5 DINAMICA

11) OTIMA 1 2 3 4 5 PESSIMA

12) DIFICIL | 2 3 4 5 FACIL

13) SUPERFICIAL 1 2 3 4 5 PROFUNDA

14) Vocé acha que a genética existe como especialidade médica ?
( ) NAO
( ) SIM. Entdo o que faz um médico geneticista ?

15) Vocé considera inttil o ensino de Genética nesta Faculdade ?
( ) NAO
() SIM. Porqué ?

16) O que vocé pensa de questiondrios como estes ? Sdo inutilidades ?
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ANEXO Il

POS-TESTE

UNIVERSIDADE FEDERAL DO RIO GRANDE DO SUL
FACULDADE DE MEDICINA

INSTITUTO DE BIOCIENCIAS - DEPARTAMENTO DE GENETICA
DISCIPLINA DE GENETICA MEDICA

Instrugdes:

* Leia com atengdo as perguntas

* Procure respondé-las o mais completamente possivel. Caso faltem espagos para as respostas use a folha
anexa e/ou o verso desta

* Seja sincero

A sua opinido € muito importante. Faga dela um instrumento de transformagao. Tenha certeza de
que todos os questionarios serdo lidos.

1) Sexo: ( YMASC ( JFEM
2)Idade:
3) E a primeira vez que vocé cursa a disciplina de Genética nesta Faculdade ?

() SIM i
( ) NAO. Quantas vezes ja cursou ?

4) Vocé ja foi aluno de outro curso universitario ?
() NAO
() SIM. Qual (is) ?

5) Vocé trabalha ?
( ) NAO ,
( ) SIM. Que fungdo (8es) exerce ?

6) Quais os objetivos que foram atingidas no decorrer do semestre ?
( ) aprendi as bases da genética molecular
( ) aprendo os principios da genética de uma forma mais aprofundada
( ) conheci as pesquisas que estdo sendo realizadas nesta area
( ) aprendi a relacionar os principios tedricos e préticos da genética com a clinica
() conheci o campo de atuagfo da genética
( ) aprendi as nogBes de genética
( ) obtive conhecimentos que serfo Gteis na minha pratica médica
( ) obtive conhecimentos sobre os rumos que estdo tomando a engenharia genética

()
()
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ANEXO Il - Continuagao

Considerando as duplas de palavras abaixo, marque a sua opinido em relagdo a esta disciplina, conforme o
exemplo: Se vocé achou que a disciplina de genética médica foi exclusivamente clinica, marque o numero 1; se
vocé achou que a disciplina foi predominantemente tedrica, mas ndo exclusivamente, marque o numero 4.

7) CLINICA 1 2 3 4 5 TEORICA

8) INTERESSANTE 1 2 3 4 5 DESINTERESSANTE
9) MONOTONA 1 2 3 4 5 DINAMICA

10) OTIMA 1 2 3 4 5 PESSIMA

11) DIFIiCIL 1 2 3 4 5 FACIL

12) SUPERFICIAL 1 9 3 4 5 PROFUNDA

13) Vocé acha que a genética existe como especialidade médica ?
()NAO

() SIM. Entdo o que faz um médico geneticista ?

14) Vocé considera initil o ensino de genética nesta faculdade ?
()NAO
( ) SIM. Por qué ?

15) Em uma escala de 0 (muito ruim) a 10 (muito bom) d€ uma nota para os seguintes itens:

a) avaliag8o da cadeira
b) desempenho do monitor
¢) desempenho do professor

SUGESTOES:
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