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RESUMO

Este trabalho relata uma experiéncia de ensino cujo objetivo foi oferecer formagio significativa e in-
tegradora na drea de genética médica aos graduandos de medicina do Centro Universitdrio Bardo de
Maud. Para isto, em 2005, foi estruturado um ambulatério de genética médica na Associagdo de Pais e
Amigos dos Excepcionais (Apae) do municipio de Jardindpolis (SP), como parte do estdgio de internato
em Satide Coletiva e Medicina da Familia e Comunidade, realizado nos servigos de satide desse muni-
cipio. Desde entio, os estudantes do sexto ano do curso médico avaliaram 140 pacientes, estabelecendo
o grau de comprometimento intelectual, a etiologia da deficiéncia mental e oferecendo aconselhamento
genético ndo-diretivo as familias, sob orientagdo dos professores. A diversificagdo do cendrio de ensino
e aprendizagem aproximou os alunos da realidade dos pacientes com deficiéncia mental no Pais. Além
disto, os estudantes puderam se apropriar de alguns fundamentos tedricos da genética médica a partir
da constatagdo de suas implicagdes na pritica clinica, tornando a aprendizagem significativa. Com esta
experiéncia espera-se ter contribuido para a formagdo de médicos mais competentes na drea da genética
médica e saiide coletiva, e dispostos a trabalhar de forma integrada e integradora com a comunidade.

ABSTRACT
This paper relates an educational experience, whose goal was to offer community-integrated qualification
in the field of medical genetics to students of the Bardo de Maud Medical School, Ribeirdo Preto, State of
Sdo Paulo, Brazil. For this purpose, a medical genetics clinic was established in 2005 at the Associagdo de
Pais e Amigos dos Excepcionais — Apae (Association of Parents and Friends of Handicapped Children)
as part of the course of Collective Health and Family and Community Medicine. Since then, the sixth
year medical students have evaluated 140 patients, establishing their degree of intellectual disability,
the etiology of the mental deficiency, and offered genetic counseling to the families under the guidance
of their teachers. The diversification of the learning-teaching scenario brought the students closer to the
patients and to the reality of the community. Moreover, the students could assimilate some theoretical
bases of medical genetics by experiencing its implications in the clinical practice, turning the learning
experience significant. The authors hope that this experience will contribute to qualify doctors better
prepared in medical genetics and collective health and ready for working in an integrated and integrative

manner with the community.
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O MOVIMENTO DE REFORMA NO ENSINO MEDICO
DE GRADUACAO E A INTEGRACAO ENSINO-
SERVICO-COMUNIDADE

Em nossa sociedade, a educagdao universitiria tem sido
revisitada nas diversas dreas do saber devido a percepg¢ao de
algumas de suas peculiaridades, que tendem a favorecer a alie-
nagdo do estudante e fazer com que a universidade nédo fornega
a formacado adequada ao desenvolvimento de certas competén-
cias profissionais, nem o profissional adequado as necessida-
des dos diversos paises’. Em funcdo disso, desde o final dos
anos 1960, muitos paises, entre eles Canadd, Paises Baixos e
Australia, iniciaram o processo de reforma na educagdo dos
profissionais de satide, visando adequa-la as novas necessida-
des profissionais e demandas de satide da populagao’.

No contexto histérico brasileiro, a construcdo e a homo-
logacdo das novas Diretrizes Curriculares Nacionais (DCN)?
para os cursos de gradua¢do em satide se somam ao movi-
mento de construgdo de um novo paradigma, um novo mode-
lo de assisténcia em satide, o da integralidade. Politicas mais
recentes aproximam os ministérios da Satide e Educagéo para
agdes coordenadas que reduzam as distancias entre as escolas,
os servicos de assisténcia a satide e a comunidade (Aprender
SUS, Promed, Pré-Sadde)®. A atencdo primdria a satide tem
constituido um cenario privilegiado de ensino-aprendizagem
nesse contexto®. Aparece, entdo, um contexto que favorece o
desencadeamento de a¢des que, monitoradas de forma critica
e reflexiva, diante da vivéncia de aproximagdo escola, servi-
¢o e comunidade, podem determinar mudangas que levem a
transformacao paradigmatica®.

O ENSINO DE GENETICA MEDICA

A importancia do ensino de genética nos cursos de me-
dicina foi reconhecida pela primeira vez por Madge Thurlow
Mackin, que cunhou o termo “genética médica” em seu artigo
intitulado Medical genetics: a necessity in the up-on-date medical
curriculum, publicado em 19325,

O grande marco do ensino da genética foi o Short Course
in Medical Genetics, um curso de verdo oferecido no Jackson
Laboratory, em Bar Harbor, concebido por McKusick e John
Fuller, e ministrado por McKusick em 1960. Esse curso foi uma
oportunidade para professores tomarem conhecimento dos
mais recentes trabalhos na area da genética médica®”.

Em 1961, a Organizagdo Mundial de Satide (OMS) pro-
moveu, em Genebra, uma reunido com varios especialistas
com a finalidade de discutir o ensino da genética nos cursos
de medicina. Representou o Brasil o professor Oswaldo Frota-
Pessoa, da Universidade de Sao Paulo (USP)%.

Nesse contexto, a genética é reconhecida oficialmente como
uma ciéncia clinica e laboratorial, refletindo, assim, a conscién-
cia, dentro da classe médica, de sua importancia na educagio e
pratica de satide’. Desde entdo, o crescimento exponencial dos
conhecimentos da genética vem sendo gradativamente absor-
vido nos curriculos de graduagdo da 4rea da saude’.

Com o reconhecimento da importancia da genética na me-
dicina e os resultados das pesquisas atualmente desenvolvi-
das, impde-se o preparo dos profissionais para que todos esses
avangos sejam incorporados na pratica de satide'’. No entanto,
é necessario que os professores de genética tenham clareza de
que educar nao é exigir que o estudante memorize uma série
de detalhes sobre doengas raras; ao contrario, é necessério en-
fatizar a relevancia clinica da genética, de forma que o conhe-
cimento adquira significado para o estudante™.

Todas as doengas tém um fundamento genético, com a
possivel excecdo de algumas formas de traumatismos>. No
entanto, a (r)evolugao da genética na medicina e seus subse-
qlientes beneficios vém tendo pequeno ou nenhum impacto
nos paises em desenvolvimento, onde vivem mais de 80% da
populacdo mundial™®. Ndo deveria ser assim, pois o 6nus
de haver doencas geneticamente determinadas nesses paises
pode ser até mesmo maior do que nos paises desenvolvidos'.

Para reverter esta situacdo, algumas propostas praticas e
condizentes com a realidade brasileira ja foram apontadas. En-
tre elas destacam-se: necessidade de campanhas educacionais
sobre fatores de risco para deficiéncias, como, por exemplo, o
controle do uso de alcool por mulheres gestantes; a vacinagdo
contra a rubéola das mulheres em periodo fértil e o controle,
nas meninas, do uso de teratégenos, como talidomida, miso-
prostol e tretinoina; a conscientizagdo do fato de que de 2% a
3% dos nascimentos geram criangas com defeitos congénitos
e que no Sul-Sudeste as anomalias congénitas representam as
primeiras causas de mortalidade infantil (como nos paises de-
senvolvidos); o apoio as institui¢des de atengao aos deficientes
para o correto estabelecimento do diagnéstico etiolégico e rea-
lizacdo adequada do aconselhamento genético nao-diretivo; o
incentivo para que todas as criangas com defeitos congénitos
recebam avaliagdo genética; a avaliagdo da genética de todos
os casais com perdas reprodutivas e/ou dificuldades de fer-
tilizacdo; e o estimulo para que todas as faculdades da area
da satde abordem os contetidos de genética médica em seus
curriculos®®.

Acredita-se que, com o inicio do século 21, todos os cam-
pos da medicina, incluindo a atencdo primaria a satide (APS),
incorporardo os avangos cientificos e tecnolégicos da genéti-
ca na sua pratica clinica®. E inquestionavel a necessidade de
médicos geneticistas nas situagdes mais complexas, mas isso,
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por si s6, ndo € suficiente, uma vez que a medicina genética
sera praticada, na maior parte dos casos, e cada vez mais, por
diferentes profissionais da APS™.

Ainda que de forma limitada, a educagéo e o treinamento
em genética médica vém sendo implantados no Brasil”. No
entanto, geralmente a aprendizagem é fundamentada em uma
disciplina, freqiientemente isolada, com uma prética clinica
limitada e restrita ao estudo de doengas raras na populagdo
geral, mas freqiientes nos hospitais-escola.

Se é esperado que os profissionais da APS assumam maior
responsabilidade nos cuidados gerais a paciente com doengas
genéticas, eles precisam ser educados e treinados para condu-
zir os problemas genéticos comuns da melhor forma possivel
nas condi¢des disponiveis, encaminhando a servigos especiali-
zados somente os pacientes que requeiram cuidados especiais
em termos de diagnostico, investigagdo e tratamento’.

No prefacio do Nuffield Trust Genetics Scenario Project Ge-
netics and Health's, Wynn-Owen afirma que ndo se pode prever
exatamente qual serd o impacto da genética na pratica médica
e quando acontecera. Contudo, considera que seu significado
ndo pode ser subestimado e que é necessario planejar estra-
tégias para as mudangas que indubitavelmente acontecerdo
mais adiante. Para esse autor, “se o destino esperado é melho-
rar a satide para todas as nagdes, entdo nossa tarefa imediata
é descobrir, tanto quanto possivel, o melhor caminho que con-
duz a esse destino”.

A DISCIPLINA DE SAUDE COLETIVA E MEDICINA DE
FAMILIA E COMUNIDADE DO CURSO DE MEDICINA
DO CENTRO UNIVERSITARIO BARAO DE MAUA

O Centro Universitario Bardo de Maua (CBM) é uma das
institui¢des formadoras dos profissionais da drea de satde
do municipio de Ribeirdo Preto (SP). O curso de medicina do
CBM (CMCBM)) iniciou suas atividades no segundo semestre
de 1999 e formou a primeira turma em agosto de 2005. O curso
recebe anualmente 60 novos estudantes e tem por missdo a
formagdo do médico generalista, entendendo ser este o perfil
de médico mais adequado as demandas sociais contempora-
neas mundiais e também no Brasil®.

Em 2003, a disciplina de Satide Coletiva comegou a ser mi-
nistrada ao corpo discente da primeira a sexta série do curso
médico. O objetivo principal da disciplina é dar ao estudante
a oportunidade de tragar um perfil epidemiolégico da popu-
lagdo com que ira atuar, conhecendo as dificuldades e expecta-
tivas desta populagdo e os fatores determinantes no processo
satide-adoecimento daquela localidade; desenvolvendo, junto
a ela, atividades de promocao de satide e prevengdo de doen-
¢as; auxiliando também no processo de recuperacio da satide;

e, finalmente, criando sélidos vinculos com as pessoas e suas
familias, que, no futuro, serdo os objetos de sua atencao pro-
fissional, além de entender a dindmica e as peculiaridades do
sistema de satide local e nacional®.

Em 2004, foi criado o médulo de Medicina de Familia e
Comunidade (MFC), ligado a disciplina de Satdde Coletiva,
dando seqiiéncia a insergdo do corpo discente na comunidade
e integrando o elenco de disciplinas ministrado aos estudantes
da quarta série do curso médico. O objetivo é capacitar o corpo
discente a aprender, in loco, a promogao de satide e os concei-
tos de Atencdo Primaria a Satide (APS), sob a 6tica do médico
de familia e comunidade, a tratar as doencas prevalentes no
cenario dos cuidados primarios e a recuperar a satide dos inte-
grantes das familias e comunidades com as quais teve contato
nas etapas anteriores. Os cenarios de pratica sdo as UBS e USF
dos municipios conveniados com o CMCBM — Ribeirao Preto
e Jardinépolis (SP)¥.

A disciplina de Sadde Coletiva envolve docentes espe-
cialistas em Medicina de Familia e Comunidade, além de um
docente com formagdo em Psicologia e Trabalho com Grupos.
Ainda conta com médicos preceptores (médicos de familia e
comunidade, geneticistas e um psiquiatra), além de um admi-
nistrador de empresas, que aborda os conceitos de gestdo em
satide com os estudantes™.

De forma sucinta, a disciplina de Satide Coletiva atual-
mente envolve os mdédulos de Satide Coletiva I e Il — Introdu-
¢do a Saude Coletiva e a Epidemiologia (1 série); Satide Co-
letiva III — Comunicacdo em Satide (2° série); Satide Coletiva
IV — Epidemiologia Bésica e Aplicada (32 série), Medicina de
Familia e Comunidade (4? série) e Treinamento em Servigo (In-
ternato, 52 e 62 séries)®.

A EXPERIENCIA DO AMBULATORIO DE GENETICA
MEDICA NA APAE

A experiéncia do Ambulatério de Genética Médica da
disciplina de Satde Coletiva e MFC ocorre durante o médulo
de Treinamento em Servi¢o do sexto ano médico e tem como
cenario a Associacdo de Pais e Amigos do Excepcional (Apae)
de Jardindpolis, interior de Sao Paulo.

Tem o objetivo de promover a capacitacio em genética
médica dos estudantes de medicina do CBM, buscando o en-
tendimento do papel da comunidade como sujeito e ndo como
objeto das a¢des de satide e estimulando atividades interseto-
riais. Procura-se também contribuir para a democratizagdo do
conhecimento no processo satide-adoecimento com enfoque
na genética e para o entendimento das relagdes politicas, so-
ciais e familiares que envolvem o paciente com doenca gené-
tica.
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O ambulatério foi estruturado na Apae de Jardinépolis
em fevereiro de 2005 e existe até os dias atuais. Esta Apae foi
fundada em 20 de outubro de 1978 e atende a 123 criangas e
adultos com deficiéncia mental, de graus variados e etiologias
distintas. A institui¢do conta com uma equipe de profissionais
de satide composta por fisioterapeuta, psicéloga, fonoaudi6-
loga e assistente social. Além disto, existem equipes pedagdgi-
cas e de apoio administrativo.

Anualmente, 60 estudantes de medicina do sexto ano
participam do ambulatério. Os estudantes sdo divididos em
dez grupos, sendo que um dos grupos se desloca uma vez por
semana para a Apae com o objetivo de realizar as atividades
ambulatoriais.

Dois consultérios médicos foram organizados na Apae, e
cada subgrupo de trés estudantes faz avaliacdo clinica de trés
pacientes por dia. A escolha dos pacientes a serem avaliados
é feita pelas equipes de satide e pedagogica da Apae, priori-
zando a demanda da institui¢do. Foi estruturado um arquivo
médico, com prontudrios individuais e fichas de caso novo e
seguimento ambulatorial. Mediante convénio firmado com a
prefeitura local, é possivel a realizacdo de exames complemen-
tares.

A dinamica do ambulatério é a seguinte: os pacientes sdo
agendados semanalmente pela assistente social da Apae, que
contata os seus responsaveis e os convida a participar da con-
sulta. O paciente s6 é avaliado se seu responsavel legal con-
cordar e comparecer a consulta agendada. Os estudantes de
medicina realizam historia clinica individual e familiar, cons-
troem o heredograma da familia, fazem exame clinico geral e
dismorfoldgico e levantam hipéteses diagndsticas para a de-
ficiéncia mental do paciente. Os casos sdo discutidos com os
professores médicos geneticistas, que orientam os estudantes
em relagdo as condutas e ao aconselhamento genético ndo-di-
retivo.

Quando necessério, para esclarecimento diagndstico, sao
solicitados exames complementares, encaminhamentos a ou-
tros profissionais ou mesmo avaliagdo de outros familiares do
paciente. Ao final de cada atendimento, o estudante prepara
um relatério, que é disponibilizado para a equipe de profissio-
nais da Apae. Mensalmente, as equipes se reiinem para discu-
tir os casos mais complexos. Quando é feito o diagnéstico de
alguma patologia determinada geneticamente, sdo oferecidos
atendimento médico e aconselhamento genético a toda a fami-
lia do paciente. Sendo excluida a doenga genética como causa
da deficiéncia mental, a familia recebe orienta¢des pertinentes
as suas demandas, e o paciente recebe alta do ambulatério, po-
dendo ser marcadas novas consultas para cuidados médicos

gerais, se necessario.

O presente relato refere os resultados das atividades dos
estudantes ao longo destes dois anos de experiéncia com o
ambulatério de genética médica. Este trabalho foi avaliado e
autorizado pelo Comité de Etica em Pesquisa do Centro Uni-
versitario Bardo de Maua (Protocolo 185/2007).

Perfil do Ambulatério de Genética Médica da Apae

Durante os dois anos relatados, foram avaliados 140 pa-
cientes, o que corresponde a totalidade das pessoas cadastra-
das e acompanhadas na instituicdo, e 17 familiares destas pes-
soas. Setenta e sete pacientes (55%) tinham menos de 18 anos
na época da avaliagdo. Observou-se predominio de homens,
que representavam 67,14% (94) da populacado geral avaliada.

Em relacdo ao grau de comprometimento cognitivo, 62
(44,27%) dos pacientes tinham deficiéncia mental grave ou se-
vera, 33 (23,58%) tinham deficiéncia mental moderada, e 34
(24,29%), leve. Em 11 pacientes (7,86%) nao foi possivel deter-
minar o grau de comprometimento intelectual.

A andlise da etiologia da deficiéncia mental revelou que
em 46 (32,86%) pacientes a causa mais provéavel era genética,
em 53 (37,86%) era ambiental e em 41 (29,28%) ndo foi possivel
fazer esta determinagdo. Entre os pacientes com doengas gené-
ticas, 16 (11,43%) tinham Sindrome de Down.

Vinte e trés (16,43%) pacientes foram encaminhados a
outros servi¢os de maior complexidade, pois nio foi possivel
atender as suas necessidades de satide no &mbito deste ambu-
latério de genética.

REFLEXOES

Observou-se que a integracdo entre academia e comuni-
dade possibilitou diversificar os cenarios de ensino e apren-
dizagem, aproximando o estudante de uma pratica clinica
condizente com a realidade. Além disto, em se tratando de um
ambulatério de genética médica, foi possivel romper com a
dicotomia que existe entre disciplinas do ciclo béasico e clinico
do curriculo médico, possibilitando a¢des integradoras.

Os estudantes puderam se apropriar de alguns funda-
mentos tedricos da genética médica a partir da constatagdo de
suas implica¢des na pratica clinica, o que tornou a aprendiza-
gem significativa. Por exemplo, o predominio de pacientes do
sexo masculino na Apae foi reconhecido como conseqiiéncia
dos muitos genes de deficiéncia mental ligados ao cromosso-
mo X, dado epidemiologicamente conhecido mesmo antes de
estes genes serem mapeados®.

Tendo por base as diretrizes da Association of American
Medical Colleges (AAMC) publicadas em 1984, a American
Society of Human Genetics (ASHG) criou uma forca-tare-

fa multidisciplinar com o objetivo de examinar como estava
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sendo feito o ensino da genética humana nas escolas médicas
norte-americanas®. O resultado desse estudo sugere que o es-
tudante de medicina deveria ter familiaridade com os sinais
e sintomas mais importantes das doengas genéticas comuns,
como a Sindrome de Down, ou trataveis, como a fenilceto-
ndria. A maior parte das doengas genéticas mais especificas
e raras deveria ser ensinada como exemplo de conceitos im-
portantes. Assim, a Doenca de Huntington poderia servir para
discutir a variacdo da idade de inicio dos sintomas nas doen-
¢as genéticas, e a neurofibromatose poderia ser usada como
exemplo de variabilidade da expressdo clinica.

No Ambulatério de Genética Médica da Apae de Jardiné-
polis procurou-se utilizar os pacientes com problemas genéti-
cos para o treinamento clinico dos estudantes na perspectiva
acima. No entanto, os estudantes foram, todo o tempo, esti-
mulados a terem o foco “no paciente com doenga genética” e
ndo “na doenga que o paciente tem”, desenvolvendo o pensa-
mento genético aplicado ao cuidado integral do individuo e
de sua familia.

O nédo esclarecimento etiolégico da deficiéncia mental
numa parcela importante dos pacientes é fato bem documen-
tado na literatura genética, que considera que em cerca de
40% dos pacientes com deficiéncia mental a causa permanece
desconhecida, mesmo ap6s exaustiva investigacdo médica®.
Diante desta observagdo, os estudantes puderam reconhecer
seus proprios limites profissionais e a importancia da auto-
aprendizagem continua.

Participando do ambulatério, os estudantes aprenderam
como sintetizar os dados relatados pelo paciente sobre a de-
ficiéncia mental e como usar essas informagdes para formular
um plano apropriado para diagnéstico e cuidado. Foi treinada
a capacidade de extrair uma histéria genética, construir um
heredograma apropriado e inferir sobre o padrdo das heran-
cas genéticas; executar um exame fisico compreensivel para
anomalias maiores e menores, com atencédo especial para os
aspectos anatdémicos e para as medidas antropométricas; for-
mular hipéteses diagndsticas e indicar exames complementa-
res condizentes.

A realizacdo de aconselhamento genético ndo-diretivo
permitiu o encorajamento de algumas atitudes, desejaveis na
pratica médica, como: respeito e empatia pelas familias, total
compartilhamento das informagdes com o paciente e sua fa-
milia, respeito pela autonomia e ndo condenacdo na comuni-
cacao.

Os fundamentos do aconselhamento genético ndo-direti-
vo também prevéem que o aconselhador dever ser empético
e respeitar os valores religiosos, morais, éticos e as tendén-
cias dos pacientes, mesmo que elas sejam diferentes dos seus

valores préprios®. Com isto, foi possivel trabalhar junto aos
estudantes questdes como: a tolerancia da repetigdo da infor-
magcao, por conta da ansiedade do paciente ou da nao familia-
ridade com os conceitos empregados; a aplicacdo de técnicas
apropriadas para repassar noticias ruins; o reconhecimento
dos mecanismos de defesa dos pacientes e a capacidade de
perceber quando preserva-los e quando eles precisam ser que-
brados; a capacidade de conter-se emocionalmente frente as
diferentes respostas dos pacientes; a capacidade de interpretar
suas proprias atitudes com respeito aos aspectos éticos, sociais,
culturais, religiosos e étnicos e de desenvolver a habilidade de
individualizar cada paciente ou membro da familia.

O valor do uso apropriado de servigos e institui¢des de su-
porte da comunidade, como a Apae, foi discutido e percebido
pelos estudantes. Houve o reconhecimento de que grupos de
apoio a pacientes com doencas genéticas sdo essenciais para
maior suporte e conforto as familias, ajudam na divulgacao de
informagcao e exercem papel fundamental para a introdugdo do
tema “genética médica” na agenda politica do Pais*. Verificou-
se que a interagdo estudante/comunidade fortaleceu e ajudou
a comunidade em suas lutas por melhor qualidade de vida e
atencgdo integral ao paciente com deficiéncia mental, estimu-
lando um maior controle social das a¢des e servigos de satide.

Além disto, trabalhando em equipe, os estudantes pu-
deram constatar que o cuidado em saide, quando exercido
com as devidas caracteristicas de multiprofissionalismo e in-
terdisciplinaridade, obtém melhores resultados, em termos de
qualidade técnica e humana, do que as formas usuais de or-
ganizacdo do cuidado, centradas no monoprofissionalismo do
médico ou na plenipoténcia de seu saber e de suas técnicas®.

CONSIDERACOES FINAIS

Os ministérios da Satde e Educac¢ao tém mobilizado es-
forgos no sentido de reorientar o modelo assistencial brasilei-
ro, conforme preconizado pela Reforma Sanitaria, entendendo
que a consolidagio do Sistema Unico de Satide depende, tam-
bém, da revitalizagao dos projetos pedagdgicos dos cursos de
graduagdo em medicina’.

As Diretrizes Curriculares Nacionais do Curso de Gradu-
acdo em Medicina preconizam que este deve estar organiza-
do, em sua estrutura curricular, de tal maneira que permita
a inser¢do do aluno em atividades préticas, de complexidade
crescente durante a graduagdo, utilizando varios cenarios de
aprendizagem, por meio da integragdo ensino-servigo®.

Para professores de medicina permanece o desafio de su-
perar seus dilemas e suas especificidades, interagir com outros
segmentos da sociedade e com outros profissionais de satide,
assegurando a formacao de profissionais médicos adequados
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a responderem as demandas fundamentais em satide e com
capacidade de se aprimorarem continuamente®*,

Nesse contexto, com a experiéncia do Ambulatério de
Genética Médica da Apae de Jardindpolis, espera-se ter con-
tribuido para a formagao de médicos mais habilitados na 4rea
da genética médica e dispostos a trabalhar de forma integrada
e integradora com a comunidade e a realidade social de seus
pacientes.
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