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RESUMO
Educagio em genética é fundamental para o entendimento dos aspectos biologicos do bindmio satide-
-doenga. Além disso, com a mudanga do perfil epidemioldgico, as doengas com determinantes genéticos
tornaram-se mais relevantes como problema de saiide piiblica. Assim, manejar estas doengas, tanto em
pacientes como em suas familias, de forma ética, diligente e considerando a l6gica e as politicas do Sis-
tema Unico de Satide (SUS), passa a ser competéncia desejidvel para todos os médicos, impactando sua
formagio na graduacdo. Entendendo esta questdo como absolutamente relevante, a Sociedade Brasileira
de Genética Médica e Gendmica (SBGM) definiu as competéncias desejdveis em genética para os médi-
cos do Brasil, articuladas as politicas piiblicas relacionadas a drea existentes no Pais. Este artigo é um
ensaio tedrico que objetiva contextualizar e apresentar o perfil de competéncia em genética para médicos
proposto pela SBGM. O perfil de competéncia, apresentado e discutido neste ensaio, foi estruturado com
base em quatro competéncias essenciais: (a) reconhecer a necessidade de educagdo continuada, exami-
nando reqularmente a sua prépria competéncia clinica; (b) identificar individuos que apresentem ou
possam desenvolver uma doenga genética e saber como e quando encaminhd-los para aconselhamento
genético; (c) manejar pacientes com doengas genéticas e/ou defeitos congénitos no dmbito da sua atuagio
profissional; (d) promover e estimular priticas clinicas e de educagio em saiide, objetivando a preven-
cdo de doengas genéticas e defeitos congénitos. Conhecimentos, habilidades e atitudes necessdrios para
alcangar essas quatro competéncias foram elencados. Dessa forma, é apresentado um referencial tedrico,
baseado em competéncias, para apoiar o ensino da genética durante a graduacio em Medicina. Defende-
-se a adogdo deste perfil de competéncia minimo em genética em todas as escolas médicas brasileiras com
a finalidade de formar um médico mais adequado as atuais demandas do SUS. Adicionalmente, esse
perfil de competéncia pode subsidiar agdes de educagdo profissional permanente na drea da genética, de

forma a capacitar o recurso humano do SUS em relacio as doengas genéticas e aos defeitos congénitos.
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INTRODUCAO

ABSTRACT

Training in genetics is fundamental to understanding the biological aspects of the health-disease
binomial. Moreover, with the change in the epidemiological profile, genetically determined disorders
have become more relevant as a public health concern. Thus, managing these disorders in an ethical
and diligent manner, both in patients and in their families, and considering the logic and policies of
the Brazilian Unified Health System (SUS), has become a desirable competency for all physicians,
impacting on their undergraduate training. Viewing this issue as relevant, the Brazilian Society of
Medical Genetics and Genomics (SBGM) defined the desirable competencies in genetics for Brazilian
physicians, tied to the public policies related to medical genetics in Brazil. This paper is a theoretical
essay that aims to contextualize and present the competency profile in Genetics for physicians proposed
by the SBGM. The proficiency profile, presented and discussed in this essay, was structured based
on four essential competencies: (1) to recognise the necessity for continuing education, regularly
examining one’s own clinical competency, identifying learning gaps and the advances of genetics and
of genomics over time; (2) to identify individuals that present or can develop a genetic disorder and
know how and when to refer the patient to a specialist in medical genetics; (3) to manage patients with
previously diagnosed genetic disorders and/or birth defects, employing established clinical guidelines
in the scope of their professional role; and (4) to promote and stimulate clinical and education practices
aimed at preventing genetic disorders and birth defects. The knowledge, skills and attitudes required
for attaining these four competencies were identified. Therefore, a competency-based theoretical
reference is presented to support the teaching of genetics during medical training. It is proposed that
this essential competency profile in genetics should be adopted in all Brazilian medical schools with
the purpose of training physicians better prepared for the current demands of the SUS. Furthermore,
this competency profile can support continuing professional education actions in the area of Genetics,
in order to qualify SUS staff in relation to genetic disorders and birth defects.

dicagdes de realizagdo de aconselhamento genético” (grifo

Educagdo em genética é fundamental para o entendimen-
to dos aspectos biolégicos do bindmio satide-doenca’. Além
disso, a mudanga do perfil epidemiolégico tornou as doengas
com determinantes genéticos cada vez mais relevantes como
problema de satide publica®. Assim, manejar as doengas com
componente genético, tanto em pacientes como em suas fa-
milias, de forma ética, diligente e considerando a légica e as
politicas do Sistema Unico de Satide (SUS), passou a ser com-
peténcia desejavel para todos os médicos, impactando sua for-
macao na graduacgao’*.

Isso foi reconhecido na tltima versao das Diretrizes Cur-
riculares Nacionais do Curso de Graduacao em Medicina, pu-
blicada em 2014, que determinou explicitamente como com-
peténcia em seu artigo 12: “IV — Promogdo de Investigacao
Diagnéstica: a) proposigdo e explicagdo, a pessoa sob cuidado
ou responsavel, sobre a investigagdo diagndstica para ampliar,
confirmar ou afastar hipéteses diagnoésticas, incluindo as in-

Nnosso)°.

Entendendo esta questdo como absolutamente relevan-
te, a Sociedade Brasileira de Genética Médica e GenOmica
(SBGM) definiu as competéncias desejaveis em genética para
os médicos do Brasil, articuladas as politicas publicas relacio-
nadas a genética médica existentes no Pais. Este artigo é um
ensaio tedrico que objetiva contextualizar e apresentar o per-
fil de competéncia em genética para médicos proposto pela
SBGM. Dessa forma, é apresentado um referencial tedrico, ba-
seado em competéncia, para apoiar o ensino da genética nas
escolas médicas brasileiras.

ATENCAO EM SAUDE NA AREA DA GENETICA NO
BRASIL

A genética médica lida com doengas individualmente raras,
mas que, consideradas coletivamente, tém prevaléncia esti-
mada em 31,5 a 73,0 por mil individuos'. Doengas genéticas
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sdo resultado de alteragdes cromossdmicas ou génicas, que
modificam a produgdo, estrutura e/ou fungao de proteinas,
culminando em disfungdes metabdlicas, anormalidades mor-
folégicas e/ou funcionais'. Doencas genéticas podem ser he-
reditarias ou ndo, dado que parte das doencas genéticas nao é
herdada e acontece por “mutagao de novo”. Doencas genéti-
cas podem ser congénitas, indicando alteragao no periodo em-
briofetal, ou podem ser de manifestagao tardia, como muitas
doengas neurogenéticas progressivas e canceres'®.

O impacto das doencas genéticas é percebido nas diferen-
tes faixas etarias. Anomalias cromossOmicas estdo presentes
em aproximadamente 50% de todas as perdas gestacionais de
primeiro trimestre®. De modo geral, 5% dos recém-nascidos
apresentam algum defeito congénito grave, determinado to-
tal ou parcialmente por fatores genéticos”®. No Brasil, a pre-
valéncia de defeitos congénitos graves entre recém-nascidos
foi estimada em 57,2 por mil®*’. Deficiéncias sensoriais, como
surdez e cegueira, além de deficiéncias fisicas e intelectuais,
frequentemente fazem parte do fenétipo de sindromes gené-
ticas e estima-se que mais de 50% dos casos de surdez con-
génita isolada sdo causados por muta¢des monogénicas. Nos
adultos, aproximadamente de 5% a 10% dos canceres comuns,
como de mama e intestino, possuem forte componente here-
ditario®.

Doengas genéticas sdao responsaveis por boa parte das in-
ternagOes pedidtricas, deficiéncias intelectuais, doengas neuro-
degenerativas e infertilidade, refor¢ando o considerével efeito
que tém sobre a satide e a qualidade de vida". E frequente ain-
da que pessoas com doengas genéticas necessitem de cuida-
dos especiais nas dreas da satide e educagdo, e de supervisdo
para realizacdo de atividades basicas e instrumentais da vida
diaria. Nesse sentido, a repercussdo das doengas genéticas na
dindmica familiar costuma ser significativa e pode implicar a
perda de rendimentos para o principal cuidador do paciente,
repercutindo também no or¢amento familiar'?.

O impacto epidemiolégico dos defeitos congénitos e
das doencgas genéticas comega a ser percebido especialmente
quando a taxa de mortalidade infantil alcanga valores inferio-
res a 20 por mil® E o que acontece em todas as regides do
Brasil desde 2005, quando as doengas genéticas, representadas
pelo capitulo XVII do Cédigo Internacional de Doengas (“Mal-
formagdes congénitas, deformidades e anomalias cromosso-
micas”), assumiram a segunda causa de mortalidade infantil™.

No Brasil, os servigos de genética médica comecaram a
se desenvolver nas décadas de 1960 e 1970, habitualmente li-
gados a cursos de pés-graduacao em Genética Humana e/ou
Médica. Durante as décadas de 1970 e 1980, foram estrutura-
dos servicos com maior capacidade assistencial, vinculados a

institui¢des universitarias ptblicas®. Levantamento realizado
em 2001 identificou 64 servigos assistenciais de genética mé-
dica no Pais: 37 (58%) na Regiao Sudeste (75,7% no Estado de
Sao Paulo), 17 (26%) na Regido Sul, 7 (11%) na Regido Nor-
deste e 3 (5%) no Centro-Oeste. Na época, ndo foi localizado
servi¢o na Regido Norte. Os tipos de servigos oferecidos eram
bastante varidveis, sendo alguns muito abrangentes (atendi-
mento clinico, laboratorial e pesquisa), enquanto em outros
lugares era oferecido somente aconselhamento genético’.

O nimero de profissionais de satide envolvidos com a
assisténcia em genética médica no Brasil é insuficiente para
atender a demanda e estima-se que a maior parte dos pa-
cientes e familias com doencas genéticas nao recebe cuidado
adequado**. Existem 11 programas de residéncia em Genética
Médica no Pais, que oferecem um total de 23 novas vagas para
médicos residentes por ano*. Em 2014, eram oficialmente re-
conhecidos pelo Conselho Federal de Medicina (CFM) cerca
de 241 médicos especialistas em genética'®, a maior parte con-
gregada na SBGM. A distribuicdo geografica desses profissio-
nais relaciona-se com a densidade populacional e o indice de
desenvolvimento humano das regides, e, especialmente nas
areas mais pobres e menos povoadas, ha maior caréncia®.

A escassez de recursos humanos especializados ¢, sem
divida, um entrave para inclusdo da assisténcia em genética
clinica no SUS***10. A essa caréncia de especialistas soma-se a
incipiente capacitacdo dos profissionais de satide ndo especia-

listas em genética em relagdo a area*'” %1,

POLITICAS PUBLICAS DE SAUDE RELACIONADAS A
GENETICA NO BRASIL

A primeira iniciativa de politica ptblica nacional relaciona-
da a genética médica no Brasil foi o estabelecimento do Pro-
grama Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) em 2001%.
Antes disso, havia algumas legislagdes estaduais referentes
a triagem neonatal de hipotireoidismo congénito e fenilceto-
ntria, como, por exemplo, a Lei Estadual n.? 3.914/1983, de
Sdo Paulo® e a Lei Estadual n.® 867/1987, do Parana?, mas
nenhuma politica que abrangesse a totalidade dos recém-
-nascidos brasileiros. Desde 2001, todos os estados passaram
a participar do PNTN, realizado em Servicos de Referéncia
em Triagem Neonatal credenciados pelo SUS, que devem con-
tar com estrutura para diagnostico, busca ativa, tratamento e
acompanhamento dos pacientes identificados®. O objetivo do
PNTN ¢é identificar entre os recém-nascidos aparentemente
sadios aqueles que tém ou irdo provavelmente desenvolver
uma doenga e poderao se beneficiar da detecgdo e intervengéo
precoces**. No Brasil, a triagem neonatal foi implantada em
fases e, desde 2014, todos os estados da federagdo realizam
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rastreio para fenilcetondria, hipotireoidismo congénito, he-
moglobinopatias, fibrose cistica, deficiéncia de biotinidase e
hiperplasia adrenal congénita®.

Uma segunda politica ptublica que tangencia a atencdo a
satide na area da genética é a Politica Nacional de Satide da
Pessoa com Deficiéncia, instituida em 2002 com o objetivo de
incluir as pessoas com deficiéncia em toda a rede de servigos
do SUS, promovendo diagnéstico, tratamento e reabilitagao?.
Nos manuais e diretrizes que se seguiram a promulgacdo des-
ta politica, as doencas genéticas e os defeitos congénitos foram
identificados como causas comuns de deficiéncias, estimulan-
do-se o acesso dos pacientes aos servigos de genética clinica e
ao aconselhamento genético®”. Dez anos ap6s a publicagdo
da Politica Nacional de Saude da Pessoa com Deficiéncia, re-
conhecendo a complexidade que envolve a aten¢do a satide
das pessoas com deficiéncia e percebendo a necessidade de
ampliar, qualificar e diversificar as estratégias para a atengdo
a essas pessoas, 0 Ministério da Satide instituiu a Rede de Cui-
dados a Pessoa com Deficiéncia no dmbito do SUS¥. A ideia
de trabalhar em rede é favorecer a articulacdo dos diferentes
servigos, assegurando a integralidade do cuidado. Apesar
disso, na pratica ainda se observa a persistente desarticula-
¢do dos diversos componentes dessa rede, que muitas vezes
se limitam a prestar cuidados as pessoas com deficiéncia iso-
ladamente™ e nem sempre contemplam a possivel dimensdo
genética envolvida na etiologia da deficiéncia.

Adicionalmente, desde o inicio dos anos 2000, o Minis-
tério da Sadde tem publicado protocolos clinicos e diretrizes
terapéuticas relacionados as doencas genéticas raras**® ou
ndo*¥. Também sdo importantes as agbes governamentais,
previstas e subsidiadas por leis nacionais com relagdo a pre-
vengao de defeitos congénitos, que incluem a obrigatoriedade
da fortificagdo das farinhas de trigo e milho com é&cido f6li-
co a partir de 2004* e a luta contra a rubéola congénita por
intermédio do Programa Nacional de Imuniza¢des®***. Uma
medida de vigilancia epidemiolégica importante na area foi
a inclusdo de um campo especifico na declaragdo de nascido
vivo para o registro dos defeitos congénitos, o que, a despeito
da subnotificacdo do instrumento, tem permitido a monitori-
zagao das principais anomalias no Pais®*#'42. Contudo, todas
essas medidas estavam desarticuladas e ndo havia uma poli-
tica publica orientada especificamente para a aten¢do na area
da genética médica.

A discussdo formal sobre o estabelecimento de uma po-
litica publica de satde especifica para assisténcia em gené-
tica no Brasil foi iniciada em 2004 e resultou na publicagdo
da Politica Nacional de Atencdo Integral em Genética Clinica
no SUS, em 2009*. Mais recentemente, o Ministério da Satide

tem investido esforcos para implantar a Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras* e, como 80%
das doengas raras sdo também doencas genéticas, essa poli-
tica é vista como uma oportunidade de inser¢do da genética
no SUS*®. Aprovada em 2014, a Politica Nacional de Atengao
Integral as Pessoas com Doengas Raras optou por classificar
as doencas de acordo com sua natureza de origem em genéti-
cas e ndo genéticas. Dessa forma, foram elencados dois eixos,
sendo que o primeiro retine trés grupos de doencas de ori-
gem genética: (a) anomalias congénitas ou de manifestagdo
tardia, (b) deficiéncia intelectual e (3) erros inatos de meta-
bolismo; e o segundo eixo aborda doencas raras de natureza
néo genética*.

De acordo com as diretrizes da Politica Nacional de Aten-
¢do Integral as Pessoas com Doencas Raras, a atengdo deve ser
estruturada seguindo a logica de cuidados, produzindo satde
de forma sistémica, centrada no reconhecimento e na aten-
¢do dindmica e continua as necessidades dos usuarios. Desse
modo, o SUS devera garantir cuidado integrado e coordenado
dentro da rede de atencdo a satide. Essa politica prevé fungdes
especificas para Atenc¢do Primaria a Satide (APS) e para Aten-
¢do Especializada Ambulatorial e Hospitalar. A APS deve ser
responsavel pela coordena¢do do cuidado de satde e segui-
mento longitudinal da populacdo que esta registrada sob sua
responsabilidade, além de ser o principal ponto de acesso e
porta de entrada na rede SUS. Nessa politica foram estabeleci-
das nove atribuigdes especificas de responsabilidade da APS,
que incluem: a¢oes de diagnéstico precoce, por meio da iden-
tificacdo de sinais e sintomas; mapeamento de pessoas com ou
sob risco de desenvolverem doengas genéticas e/ou defeitos
congénitos para encaminhamento regulado; seguimento clini-
co ap6s diagndstico e aconselhamento genético; promocéo de
educacdo em satde com objetivos de prevencdo e ampliagdo
de autonomia; avaliagdo continua e longitudinal do paciente e
sua familia; e aten¢do domiciliar em casos especificos*.

Por serem os primeiros a terem contato com os usuarios,
os profissionais da APS tém um importante papel no reco-
nhecimento de individuos com ou sob risco de desenvolver
doenca genética ou defeito congénito, no encaminhamento e
na orientagado correta dessas situagoes!”1814° Nesse sentido, os
profissionais ndo especialistas em genética, sobretudo aqueles
que atuam na APS, deverao estar progressivamente mais com-
petentes clinicamente em relagdo a genética médica.

PERFIL DE COMPETENCIA EM GENETICA PARA
MEDICOS

O conceito de “competéncia” assume significados distintos ao
longo do tempo, no ambito tanto da educacdo quanto do tra-
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balho*#’. No Brasil, a Lei de Diretrizes e Bases da Educagao
tem como referéncias a epistemologia genética de Jean Piaget
e a linguistica de Noan Chomsky, entendendo que competén-
cias sdo operagdes mentais estruturadas em rede que, quando
mobilizadas, permitem a incorporagdo de novos conhecimen-
tos e sua integracdo significada a esta rede. Com essas orienta-
¢Oes, a pratica pedagodgica estd vinculada a construcao, apro-
priacdo e mobilizagdo de conhecimentos significados, e nao se
restringe a transmissao de saberes®.

No ambito do trabalho, o termo “competéncia” tem sido
associado a uma variedade de atributos, como capacidades,
aptiddes e qualifica¢des, que seriam adequados e esperados na
execucdo de determinadas atividades profissionais®*. Numa
visdo bastante reducionista, pode-se entender competéncia
profissional como a capacidade de resolver um problema em
determinado cenario com base nos resultados. Aprofundando
o conceito, competéncia profissional pode ser entendida como
um conjunto identificavel e avaliavel de conhecimentos, atitu-
des, valores e habilidades, relacionados entre si, que permitem
desempenhos satisfatérios em situagoes reais de trabalho, se-
gundo padroes utilizados na area ocupacional®.

A incorporacdo do conceito de competéncia no plano do
trabalho interferiu na educac¢do, modificando o ensino, que
deixou de ser centrado em saberes disciplinares para ser defi-
nido pela producédo de competéncias verificaveis em situagdes
e tarefas especificas’. Essas competéncias devem ser defini-
das com referéncia as situagdes que os alunos deverao ser ca-
pazes de compreender e dominar. Somente apds essas defini-
¢Oes é que se selecionam os contetidos de ensino*. Perrenoud
et al.> chamam a atengdo para o fato de que o reconhecimento
de uma competéncia ndo passa apenas pela identificacdo de
situagdes a serem controladas, de problemas a serem resolvi-
dos ou de decisdes a serem tomadas, mas também pela expli-
citagdo de saberes, capacidades, esquemas de pensamento e
orientagOes éticas necessarias®. Para esses autores, “compe-
téncia” pode ser considerada como a aptidao para enfrentar
um conjunto de situagdes andlogas, mobilizando de forma
correta, rapida, pertinente e criativa multiplos recursos cogni-
tivos: saberes, capacidades, microcompeténcias, informacoes,
valores, atitudes, esquemas de percepcao, de avaliacdo e de
raciocinio®.

Vérios elementos sdo apontados como integrantes do
construto teérico de “competéncia”. Independentemente do
referencial tedrico utilizado, “conhecimentos”, “habilidades”
e “atitudes” sdo reconhecidos como elementos estruturan-
tes da “competéncia”>**. Conhecimento pode ser entendido
como o ato ou efeito de abstrair ideia ou no¢éo de alguma coi-
sa, ou seja, € o saber tedrico e pratico que incorpora conceitos,

principios e processos das ciéncias da natureza, da matemati-
ca e das ciéncias humanas. As habilidades sdo o resultado das
aprendizagens consolidadas na forma de habitus, representan-
do, portanto, um saber-fazer®. Os conceitos de “habilidade”
e “atitude” se diferenciam na medida em que a primeira esta
associada a resolugdo de problemas, integrando raciocinio
abstrato, memoria e processos cognitivos; ja “atitude” tem
em sua base caracteristicas pessoais e valores associados ao
julgamento™.

Particularmente no campo da medicina, Epstein e Hun-
dert® entendem “competéncia” como o uso habitual e judi-
cioso de habilidades de comunicac¢do, conhecimentos, habili-
dades técnicas, raciocinio clinico, emogoes, valores e reflexdes
sobre a pratica, aliado a capacidade de se manter atualizado,
para o beneficio do individuo e da comunidade que estd sendo
atendida. Defende-se ainda que competéncia deva ter reper-
cussdo na capacidade de um ser humano cuidar do outro, co-
locando em pratica conhecimentos, habilidades e valores para
prevenir e resolver problemas de satide™.

No Brasil, as Diretrizes Curriculares Nacionais do Curso
de Graduacao em Medicina particularizam o entendimento de
“competéncia” como a capacidade de mobilizar conhecimen-
tos, habilidades e atitudes, com utilizacdo dos recursos dis-
poniveis, exprimindo-se em iniciativas e agdes que traduzam
desempenhos capazes de solucionar, com pertinéncia, opor-
tunidade e sucesso, os desafios que se apresentam na pratica
profissional, em diferentes contextos do trabalho em satide,
resultando numa pratica médica de exceléncia, prioritaria-
mente nos cendrios do SUS°.

Atualmente, a construcdo de curriculos nas profissdes de
saude, tanto na graduacdo como nos programas de especiali-
zagao, como a residéncia médica, tem se apoiado em compe-
téncias esperadas, derivando dai os processos de formagao e
de avaliagdo necessarios para sua implantagao®. A “matriz de
competéncias” é o elemento estruturante da constru¢do de um
curriculo baseado em competéncias, expressando consensos
coletivos acerca do contetido imprescindivel e que nenhum
estudante deverd deixar de saber ao se formar, apontando os
elementos envolvidos na constitui¢do da competéncia. Portan-
to, de forma ideal, essa matriz deve ser construida coletiva-
mente, com base na experiéncia de profissionais da area-fim
com exceléncia reconhecida, educadores e outros profissionais
relacionados com o tema®.

Desde a década de 1990, muitos grupos internacionais
tém trabalhado no sentido de estabelecer um perfil ou matriz
de competéncias minimas em genética para profissionais de
sadde e, em particular, para médicos®®*%. O Projeto Genoma
Humano, iniciado formalmente em 1990 e concluido em 2003,
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impulsionou a necessidade de reconhecer a genética médica
como darea de interesse posicionada entre as prioridades do
ensino médico. Houve o reconhecimento de que os profissio-
nais de satde vivenciavam o inicio de uma mudancga revolu-
ciondria, baseada na incorporagao da genética aos cuidados de
sadde, e de que todas as especialidades médicas seriam afeta-
das®**. Com o rdpido avango da genética médica e o pequeno
nimero de especialistas na area, foi reconhecida a importancia
de todos os médicos aprenderem e aplicarem conceitos bési-
cos e clinicos da drea. Em 2004, a Association of American Me-
dical Colleges delineou competéncias centrais sobre genética
que todos os estudantes de Medicina e médicos residentes dos
EUA deveriam dominar ao final de seu treinamento®.

Em 2007, a National Coalition for Health Professional
Education in Genetics (NCHPEG), uma organizac¢ao sem fins
lucrativos cuja missdo é promover a formacdo de profissio-
nais de sauide e o acesso a informagdes sobre 0s avancos na
genética humana, estabeleceu as “Competéncias essenciais em
genética para profissionais da satide”*. A NCHPEG conside-
ra fundamental que um profissional de satide seja capaz de:
(a) reconhecer situagdes clinicas que envolvem a genética ou
nas quais o conhecimento da genética ajuda no manejo; (b)
entender que a informagdo genética pode ter consequéncias
médicas, sociais e psicolégicas importantes para o paciente e
sua familia; (c) saber quando e como encaminhar um paciente
para um profissional de satide especializado em genética. Para
que esses trés objetivos sejam alcangados, a NCHPEG organi-
zou as competéncias essenciais em genética em conhecimen-
tos, habilidades e atitudes, gerais a todos os profissionais de
saude®.

Em 2008, a European Society of Human Genetics ado-
tou um perfil minimo de competéncias em genética, especi-
fico para médicos e enfermeiros generalistas; e também outro
perfil, especifico para médicos e enfermeiros especialistas em
outras dreas que nao a genética, bem como para dentistas®. In-
dubitavelmente, a integracdo da genética no cuidado a satide
requer conhecimento bésico sobre doengas genéticas comuns
e padrdes de hereditariedade, medidas de prevencao, testes
genéticos e inovagdes terapéuticas. Mas também implica ha-
bilidades relacionadas a capacidade de coletar, registrar e in-
terpretar uma histéria familiar e a comunica¢do ndo diretiva
e ndo coercitiva, bem como atitudes relacionadas ao trabalho
em equipe interdisciplinar, ao sigilo e a confidencialidade de
informagoes®72

Experiéncias internacionais no &mbito do ensino mostram
que grande parte do contetido de genética continua sendo dis-
cutida nos primeiros dois anos do curso médico, o que dificulta
a aplicagdo dos conhecimentos teéricos na pratica clinica’”*”.

Experiéncias pedagogicas nas quais a genética é abordada lon-
gitudinalmente, ao longo de todo o curso médico, de maneira
integrada a outras disciplinas, tém sido recomendadas””%"”.

Em ambito nacional, um levantamento realizado junto as
escolas médicas entre 2000 e 2003 mostrou que, apesar de bem
estabelecido, o ensino de genética era extremamente variavel
e necessitava de definigdo quanto aos objetivos clinicos’™. Ha
experiéncias de estagio clinico junto a associa¢des especializa-
das no suporte a pessoas com deficiéncia” e de treinamento
sistematizado para residentes de medicina de familia e comu-
nidade®.

APRESENTACAO DE UM PERFIL DE COMPETENCIA
EM GENETICA PARA MEDICOS DO BRASIL

Um grupo de trabalho, formado por cinco médicos geneticis-
tas, professores universitarios, iniciou a discussao de um perfil
de competéncias em genética especifico para médicos no Bra-
sil, tomando como ponto de partida um documento anterior,
mais amplo, desenvolvido pela SBGM e dirigido as profissdes
de satide em geral*. Ap6s rodadas de debate por meio eletro-
nico foi construida uma proposta de matriz de competéncias
especifica em genética para médicos, que foi colocada em con-
sulta publica entre os associados da SBGM.

Foram definidas quatro competéncias fundamentais que
se destinam a permitir que os egressos dos cursos de Medicina
possam suspeitar do diagnéstico de uma condigao de base ge-
nética; explicar e propor ao paciente a necessidade de realizar
investigacdo para ampliar, confirmar ou afastar as hipoteses
diagnésticas; e indicar o aconselhamento genético. As quatro
competéncias discriminadas foram: (1) reconhecer a neces-
sidade de educacdo continuada, examinando regularmente
a sua propria competéncia clinica, identificando as lacunas
de aprendizagem e os avangos da genética e da gendmica ao
longo do tempo; (2) identificar individuos que apresentem
ou possam desenvolver uma doenga genética e saber como e
quando fazer encaminhamento para um profissional especia-
lizado em genética médica; (3) manejar pacientes com doengas
genéticas e/ou defeitos congénitos previamente diagnostica-
dos, utilizando diretrizes clinicas ja estabelecidas, no ambito
da sua atuagdo profissional; e (4) promover e estimular prati-
cas clinicas e de educagdo em satide objetivando a prevengao
de doencas genéticas/defeitos congénitos.

Para alcancar as quatro competéncias descritas anterior-
mente, foi delineado um conjunto de conhecimentos, habili-
dades e atitudes (Quadro 1), estruturantes do perfil de compe-
téncia em genética proposto.
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Conhecimentos

Habilidades

Atitudes

Quapbro 1
Conhecimentos, habilidades e atitudes necessarias para alcancar o perfil de

competéncia em genética proposto pela SBGM para os médicos do Brasil

Reconhecer a importancia das doencas genéticas/defeitos congénitos no contexto epidemiolégico local e nacional.

Conhecer a terminologia e os conceitos basicos usados na genética médica.

Conhecer os padroes de heranca cldssicos no ambito das familias e comunidades.

Reconhecer a importancia do heredograma ao avaliar a predisposigao/susceptibilidade e a transmissado de doencas genéticas.
Ter nogdes basicas da morfogénese e da fisiologia humana e do papel da genética nesses processos.

Conhecer os principios basicos de genética e biologia molecular (divisao celular, alteracoes cromossdmicas, tipos de mutagao, c6digo
genético, etc.) e como se associam a formagao de doencas, incluindo aspectos de carcinogénese e dos disttirbios neurogenéticos.

Entender como a intera¢do de fatores genéticos, ambientais e comportamentais atua na susceptibilidade, no inicio e no desenvolvimento
de doengas, assim como na manutencao da satide e resposta ao tratamento.

Conhecer as bases da farmacogenética.
Reconhecer os principais agentes teratogénicos e as medidas preventivas relacionadas (especialmente alcool e drogas ilicitas).
Reconhecer os principais fatores de risco genéticos — idade parental avancada, consanguinidade, recorréncia familiar.

Conhecer as medidas preventivas relacionadas as doengas genéticas/defeitos congénitos — acido félico pré-concepcional, imunizagdes
maternas, habitos de vida saudaveis.

Reconhecer que as doencas genéticas sao frequentemente disttirbios multissistémicos, necessitando de abordagem interdisciplinar e
multiprofissional.

Conhecer os principios e diretrizes do Programa Nacional de Triagem Neonatal.

Conhecer os formularios oficiais e obrigatdrios para registro das doengas genéticas/defeitos congénitos — Declaragdo de Nascido Vivo
e Declaragao de Obito.

Conhecer as doencas genéticas/defeitos congénitos que nado sdo raros, ou seja, que tém prevaléncia superior a 1,3:2.000 individuos.
Conhecer os principais testes genéticos utilizados na pratica clinica.
Conbhecer as bases do aconselhamento genético.

Conhecer a rede de atencio e cuidados em satide disponivel nos trés niveis de complexidade para os individuos com doencas genéti-
cas/defeitos congénitos e suas familias.

Conbhecer as atribui¢des do médico geneticista no reconhecimento e manejo das doengas de base genética/congénita, com o intuito de
operacionalizar o sistema de referéncia/contrarreferéncia.

Conhecer os principios de genética e biologia molecular basica associados aos mecanismos oncoldgicos e a consequente interface da
genética com a oncologia (oncogenética).

Conhecer os principios de genética bésica e sua interface com os distiirbios neurolégicos (neurogenética).

Reunir informacdes e interpretar a historia genética de uma familia, incluindo a construgdo de um heredograma de no minimo trés
geracdes e o reconhecimento de padrdes de heranca.

Reconhecer a variacdo do fenétipo normal e suas alteragdes morfologicas e funcionais.

Preencher adequadamente os documentos de referéncia e contrarreferéncia dos pacientes com suspeita ou com diagnéstico definido de
doengas genéticas e defeitos congénitos.

Usar habilidades de comunicacdo adequadas e demonstrar consciéncia da necessidade de confidencialidade e de uma abordagem nao
diretiva junto aos pacientes e suas familias.

Usar adequadamente a tecnologia disponivel para a obtencao de informacdes atualizadas sobre genética e genémica.
Reconhecer as interfaces principais da genética em diferentes dreas clinicas de forma multidisciplinar.
Respeitar o aconselhamento genético nao diretivo e ndo coercitivo.

Considerar as crengas culturais e religiosas do paciente a respeito da sua heranga genética, quando presta cuidados a pessoas com ou
em risco de desenvolver doencas genéticas.

Perceber a importancia e a necessidade de privacidade e confidencialidade.
Ter consciéncia do impacto social e psicolégico de um diagndstico genético no paciente e seus familiares.

Trabalhar de forma cooperativa e colaborativa em uma equipe interdisciplinar e multiprofissional em satide.
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CONSIDERACOES FINAIS

E apresentado um referencial tedrico, baseado em competén-
cia, para apoiar o ensino da genética nas escolas médicas bra-
sileiras com a finalidade de formar um médico mais adequado
as atuais demandas do SUS. O delineamento de um perfil de
competéncia explicita o reconhecimento de que os médicos
precisam ter conhecimentos minimos essenciais relacionados
a genética médica, mas também precisam ter certas habilida-
des e atitudes imprescindiveis para que os avang¢os na area da
genética sejam transladados adequadamente para a assistén-
cia a satide. Esse mesmo perfil de competéncia pode subsidiar
agoes de educagao profissional permanente na area da genéti-
ca, de forma a capacitar o recurso humano do SUS em relagdo
as doengas genéticas e aos defeitos congénitos.

Reforga-se a importancia de os médicos ndo especialistas
em genética, sobretudo daqueles que atuam na APS, reco-
nhecerem os pacientes e as familias que se beneficiariam do
atendimento especializado e do aconselhamento genético. Em
funcao disso, defende-se a adogao deste perfil de competéncia
minimo em genética em todas as escolas médicas brasileiras.

AGRADECIMENTOS

As Dras. Carolina Fischinger Moura de Souza e Temis Maria
Felix, presidentes da Sociedade Brasileira de Genética Mé-
dica e Genémica (SBGM) nas gestoes 2016-2018 e 2018-2020,
respectivamente, pelo apoio ao desenvolvimento deste traba-
lho. A Profa. Dra. Angelina Xavier Acosta, coordenadora do
Departamento de Educagao da SBGM na época de realizagdo
deste trabalho.

REFERENCIAS

1. Jorde LB, Carey JC, Bamshad M]J, White RL. Conceitos e
histéria: o impacto clinico das doengas genéticas. In: Ge-
nética Médica. 5 ed. Rio de Janeiro: Elsevier; 2017, p.1-5.

2. Passos-Bueno MR, Bertola D, Horovitz DD, Ferraz VEF,
Brito LA. Genetics and genomics in Brazil: a promising fu-
ture. Mol Genet Genomic Med. 2014; 2(4): 280-91.

3. Novoa MC, Burnham TF. Desafios para a universalizagao
da genética clinica: o caso brasileiro. Rev Panam Salud Pu-
blica. 2011; 29(1): 61-8.

4. Melo DG, Germano CMR, Porcituncula CG, Paiva IS, Neri
JICFE, de Av6 LRS, et al. Reflexdes sobre a qualificagdo e o
provimento de médicos no contexto da Politica Nacional
de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras no SUS.
Interface. 2017; 21(suppl.1): 11205-16.

5. Brasil. Camara de Educacédo Superior. Portaria n° 3, de 20
de junho de 2014. Institui as Diretrizes Curriculares Nacio-
nais do Curso de Graduagdo em Medicina e da outras pro-

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

vidéncias. Diario Oficial da Unido da Reptblica Federativa
do Brasil, Brasilia, 23 de junho de 2014. [Acesso em: 20-05-
19]. Disponivel em: http:/ /pesquisa.in.gov.br/imprensa/
jsp/visualiza/index.jsp?data=23/06/2014&jornal=1&pag
ina=8&total Arquivos=64

. Turnpenny P, Ellard S. Emery’s Elements of Medical Gene-

tics. 15th ed. Amsterdam: Elsevier. 2017; 416 p.

. Marques-de-Faria AP, Ferraz VE, Acosta AX, Brunoni D.

Clinical genetics in developing countries: the case of Bra-
zil. Community Genet. 2004; 7(2-3): 95-105.

. Horovitz DDG, Llerena Jr. JC, Mattos RA. Atengao aos de-

feitos congénitos no Brasil: panorama atual. Cad SatidePu-
blica. 2005; 21(4): 1055-64.

. Christianson A, Howson CP, Modell B. March of Dimes

Global Report on Birth Defects. New York: March of Di-
mes Birth Defects Foundation; 2006. [ Acessoem: 20-05-19].
Disponivel em: http:/ /www.marchofdimes.com/downlo-
ads/Birth_Defects_Report-PE.pdf

Horovitz DD, Ferraz VEF, Dain S, Marques-de-Faria AP.
Genetic services and testing in Brazil. ] Community Genet.
2013; 4(3): 355-75.

Giugliani R. A Importancia da Genética Médica e do Estu-
do de Defeitos Congénitos. In: Leite JCLL, Comunello LN,
Giugliani, R, eds. Tépicos em Defeitos Congénitos. Porto
Alegre: Editora da Universidade Federal do Rio Grande
do Sul; 2002: p. 11-14.

Baumbusch ], Mayer S, Sloan-Yip I. Alone in a Crowd? Pa-
rents of Children with Rare Diseases’ Experiences of Navi-
gating the Healthcare System. ] Genet Couns. 2018 [Epub
ahead of print].

March of Dimes Birth Defects Foundation and World Heal-
th Organization. Management of birth defects and haemo-
globin disorders: report of a joint WHO-March of Dimes
Meeting. Geneva: WHO Press; 2006, 31 p. [Acesso em: 20-
05-19]. Disponivel em: http://www.who.int/genomics/
publications/ WHO-MODreport-final.pdf

Brasil. DATASUS -Departamento de Informacao e Infor-
matica do SUS. Sistema de Informagdes de Satde. Esta-
tisticas Vitais — Mortalidade e Nascidos Vivos. 1996-2013.
[Site na Internet] [Acesso em: 20-05-19]. Disponivel em:
http:/ /www.datasus.gov.br.

Brunoni D. Aconselhamento Genético. Ciénc Satde Cole-
tiva. 2002; 7(1): 101-7.

Scheffer M, Biancarelli A, Cassenote A. Demografia Médi-
ca no Brasil 2015. Sao Paulo: Departamento de Medicina
Preventiva da Faculdade de Medicina da USP; Conselho
Regional de Medicina do Estado de Sao Paulo; Conselho
Federal de Medicina; 2015, 284 p. [Acesso em: 20-05-19].

I REVISTA BRASILEIRA DE EDUCAGAO MEDICA

143 (1 supl. 1): 451 - 461 ; 2019


http://pesquisa.in.gov.br/imprensa/jsp/visualiza/index.jsp?data=23/06/2014&jornal=1&pagina=8&totalArquivos=64
http://pesquisa.in.gov.br/imprensa/jsp/visualiza/index.jsp?data=23/06/2014&jornal=1&pagina=8&totalArquivos=64
http://pesquisa.in.gov.br/imprensa/jsp/visualiza/index.jsp?data=23/06/2014&jornal=1&pagina=8&totalArquivos=64
http://www.marchofdimes.com/downloads/Birth_Defects_Report-PF.pdf
http://www.marchofdimes.com/downloads/Birth_Defects_Report-PF.pdf
http://www.who.int/genomics/publications/WHO-MODreport-final.pdf
http://www.who.int/genomics/publications/WHO-MODreport-final.pdf
http://www.datasus.gov.br

Débora Gusmiio Melo et al.

https:/ /doi.org/10.1590/1981-5271v43suplemento1-20180257

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

Disponivel em: http://www.usp.br/agen/wp-content/
uploads/DemografiaMedica30nov20153.pdf

Acosta AX, Abé-Sandes K, Giugliani R, Bittles AH. Deli-
vering genetic education and genetic counseling for rare
diseases in rural Brazil. ] GenetCouns. 2013; 22(6): 830-4.
Melo DG, Paula PK, Rodrigues SA, Avé LRS, Germano
CMR, Demarzo MMP. Genetics in primary healthcare and
the National Policy on Comprehensive Care for People
with Rare Diseases in Brazil: opportunities and challenges
for professional education. Journal of Community Gene-
tics. 2015; 6(3):231-40.

Gramasco HFF, Baptista FH, Ribeiro MG, de Av6 LRS, Ger-
mano CMR, Melo DG. Genetics in Primary Healthcare in
Brazil: potential contribution of mid-level providers and
community health workers. ] Community Med Health
6(2): doi:10.4172/2161-0711.1000406

Brasil. Ministério da Satude. Portaria GM/n® 822, de 6 de
junho de 2001. Cria o Programa Nacional de Triagem Neo-
natal (PNTN). Didrio Oficial da Unido da Reptblica Fede-
rativa do Brasil, Brasilia, 06 de junho de 2001. [Acesso em:
20-05-19]. Disponivel em: http://www.saude.mg.gov.br/
images/documentos/PORTARIA_822.pdf

Assembleia Legislativa do Estado de Sao Paulo. Lei N®
3.914, de 14 de novembro de 1983. Dispde sobre diagnos-
tico precoce da Fenilcetontria e do Hipotireoidismo Con-
génito nos hospitais e maternidades do Estado de Sdo Pau-
lo. [Acesso em: 20-05-19]. Disponivel em: https://www.
al.sp.gov.br/repositorio/legislacao/lei/1983/lei-3914-
14.11.1983.html

Assembleia Legislativa do Estado do Parana. Lei 8627, de
09 de dezembro de 1987. Dispde sobre a obrigatoriedade
dos diagnésticos que especifica, nas criangas nascidas nas
maternidades e casas hospitalares mantidas pelo Estado
do Parana. [Acesso em: 20-05-19]. Disponivel em: https://
www.legislacao.pr.gov.br/legislacao/pesquisarAto.do?ac
tion=exibir&cod Ato=7031&codltemAto=58705

Ramalho AS, Magna LA, de Paiva-e-Silva RB. A Portaria
MSn.2822/01 e a triagem neonatal das hemoglobinopatias
CadSaude Publica. 2003; 19(4): 1195-9.

Ledo LL, Aguiar MJ. Triagem neonatal: o que os pediatras
deveriam saber. ] Pediatr (Rio J). 2008; 84(4 Suppl): S80-90.
Botler J, Camacho LA, da Cruz MM, George P. Triagem
neonatal - o desafio de uma cobertura universal e efetiva.
CienSaude Colet. 2010; 15(2): 493-508.

Brasil, Ministério da Satide. Programa Nacional de Tria-
gem Neonatal [Site na Internet]. [Acesso em: 20-05-19].
Disponivel em: http://portalms.saude.gov.br/acoes-e-
-programas/programa-nacional-da-triagem-neonatal

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

35.

Brasil. Ministério da Saude. Gabinete do Ministro. Porta-
ria n.2 1.060 de 05 de Junho de 2002. Politica Nacional de
Satde da Pessoa Portadora de Deficiéncia. Didrio Oficial
da Unido da Republica Federativa do Brasil, Brasilia, 05
de junho de 2002. [Acesso em: 20-05-19]. Disponivel em:
http://dtr2004.saude.gov.br/susdeaz/legislacao/arqui-
vo/Portaria_1060_de_05_06_2002.pdf

Brasil. Ministério da Satide. Secretaria de Atengdo a Sau-
de. Politica Nacional de Satide da Pessoa Portadora de
Deficiéncia / Ministério da Satide, Secretaria de Atencdo
a Saude — Brasilia: Editora do Ministério da Satude, 2008,
72 p. [Acesso em: 23-10-18]. Disponivel em:http://bvsms.
saude.gov.br/bvs/publicacoes/politica_nacional_saude_
pessoa_deficiencia.pdf

Brasil. Ministério da Satide. Secretaria de Atengao a Saude.
Departamento de A¢des Programaticas Estratégicas. Politi-
ca Nacional de Satdde da Pessoa com Deficiéncia / Ministé-
rio da Satde, Secretaria de Ateng¢do a Satide, Departamen-
to de A¢des Programaticas Estratégicas. — Brasilia: Editora
do Ministério da Satde, 2010. 24 p. [Acesso em: 20-05-19].
Disponivel em: http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publica-
coes/politica_nacional_pessoa_com_deficiencia.pdf
Brasil. Ministério da Satide. Portaria n°. 793, de 24 de abril
de 2012. Institui a Rede de Cuidados a Pessoa com Defici-
éncia no Ambito do Sistema Unico de Sadde. 2012. [Acesso
em: 20-05-19]. Disponivel em: http://bvsms.saude.gov.
br/bvs/saudelegis/gm /2012 /prt0793_24_04_2012.html
Machado WCA, Pereira JS, Schoeller SD, Julio LC, Martins
MMEPS, Figueiredo NMA. Integralidade na rede de cui-
dados da pessoa com deficiéncia. Texto contexto - enferm.
2018; 27(3): e4480016.

Brasil. Ministério da Satde. Portaria n° 2.305, de 19 de
dezembro de 2001. Aprova o Protocolo de Indicagdo de
Tratamento Clinico da osteogenesisimperfecta com pami-
dronatodissédico no dmbito do Sistema Unico de Satde.
Brasilia, DF, 2001.

Brasil. Ministério da Saude. Secretaria de Assisténcia a
Satde. Portaria n° 263, de 18 de julho de 2001. Aprova o
protocolo clinico e diretrizes terapéuticas — Fibrose cistica
— Enzimas pancreéticas. Brasilia, DF, 2001.

Brasil. Ministério da Satide. Secretaria de Assisténcia a
Satde. Portaria n° 449, de 8 de julho de 2002. Aprova o pro-
tocolo clinico e diretrizes terapéuticas — Doenca de Gau-
cher — Imiglucerase. Didrio Oficial da Unido da Reptblica
Federativa do Brasil, Brasilia, 09 de julho de 2002.

Brasil. Ministério da Satde. Secretaria de Assisténcia a Sau-
de. Portaria n° 847, de 6 de novembro de 2002. Aprova o
protocolo clinico e diretrizes terapéuticas — Fenilcetontria

I REVISTA BRASILEIRA DE EDUCAGAO MEDICA

143 (1 supl. 1): 451 - 461 ; 2019


http://www.usp.br/agen/wp-content/uploads/DemografiaMedica30nov20153.pdf
http://www.usp.br/agen/wp-content/uploads/DemografiaMedica30nov20153.pdf
http://www.saude.mg.gov.br/images/documentos/PORTARIA_822.pdf
http://www.saude.mg.gov.br/images/documentos/PORTARIA_822.pdf
https://www.al.sp.gov.br/repositorio/legislacao/lei/1983/lei-3914-14.11.1983.html
https://www.al.sp.gov.br/repositorio/legislacao/lei/1983/lei-3914-14.11.1983.html
https://www.al.sp.gov.br/repositorio/legislacao/lei/1983/lei-3914-14.11.1983.html
https://www.legislacao.pr.gov.br/legislacao/pesquisarAto.do?action=exibir&codAto=7031&codItemAto=58705
https://www.legislacao.pr.gov.br/legislacao/pesquisarAto.do?action=exibir&codAto=7031&codItemAto=58705
https://www.legislacao.pr.gov.br/legislacao/pesquisarAto.do?action=exibir&codAto=7031&codItemAto=58705
http://portalms.saude.gov.br/acoes-e-programas/programa-nacional-da-triagem-neonatal
http://portalms.saude.gov.br/acoes-e-programas/programa-nacional-da-triagem-neonatal
http://dtr2004.saude.gov.br/susdeaz/legislacao/arquivo/Portaria_1060_de_05_06_2002.pdf
http://dtr2004.saude.gov.br/susdeaz/legislacao/arquivo/Portaria_1060_de_05_06_2002.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/politica_nacional_saude_pessoa_deficiencia.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/politica_nacional_saude_pessoa_deficiencia.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/politica_nacional_saude_pessoa_deficiencia.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/politica_nacional_pessoa_com_deficiencia.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/politica_nacional_pessoa_com_deficiencia.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/saudelegis/gm/2012/prt0793_24_04_2012.html
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/saudelegis/gm/2012/prt0793_24_04_2012.html

Débora Gusmiio Melo et al.

https:/ /doi.org/10.1590/1981-5271v43suplemento1-20180257

36.

37.

38.

39.

40.

41

42.

43.

44.

45.

— Férmula de aminodcidos isenta de fenilalanina. Brasilia,
DE, 2002.

Brasil. Ministério da Satide. Secretaria de Assisténcia a
Satde. Portaria n° 872, de 12 de novembro de 2002. Apro-
va o protocolo clinico e diretrizes terapéuticas — Doenca
falciforme — Hidroxiuréia. Brasilia, DF, 2002.

Brasil. Ministério da Satide. Secretaria de Aten¢ao a Saude.
Departamento de A¢des Programéticas Estratégicas. Dire-
trizes de atengdo a pessoa com Sindrome de Down. Brasi-
lia: Ministério da Satude, 2013. 60 p. [Acesso em: 20-05-19].
Disponivel em: http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publica-
coes/diretrizes_atencao_pessoa_sindrome_down.pdf
Brasil. Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria. Resolu-
¢do RDC n° 344, de 13 de dezembro de 2002. Aprova o re-
gulamento técnico para a fortificagao das farinhas de trigo
e das farinhas de milho com ferro e acido félico. Didrio
Oficial da Unido da Reptblica Federativa do Brasil, Bra-
silia, 18 de dezembro de 2002. [Acesso em: 20-05-19]. Dis-
ponivel em: http://189.28.128.100/dab/docs/portaldab /
documentos/resolucao_rdc344_2002.pdf

Meira JGC, Acosta AX. Politicas de satde ptblica aplica-
das a Genética Médica no Brasil. Revista de Ciéncias médi-
cas e bioldgicas. 2009; 8(2): 189-97.

Tomaz RVYV, Rosa TL, Van DB, Melo DG. Public health po-
licies for the intellectually disabled in Brazil: an integrative
review. Cien Saude Colet. 2016; 21(1): 155-72.

. Nhoncanse GC, Melo DG. Confiabilidade da Declara¢do

de Nascido Vivo como fonte de informacao sobre os de-
feitos congénitos no Municipio de Sao Carlos, Sdo Paulo,
Brasil. CienSaude Colet. 2012; 17(4): 955-63.

Cosme HW, Lima LS, Barbosa LG. Prevaléncia de anoma-
lias congénitas e fatores associados em recém-nascidos do
municipio de Sdo Paulo no periodo de 2010 a 2014. Rev
Paul Pediatr. 2017; 35(1): 33-8.

Brasil. Ministério da Satide. Gabinete do Ministro. Portaria
n° 81, de 20 de janeiro de 2009. Institui, no ambito do SUS, a
Politica Nacional de Atengao Integral em Genética Clinica.
Diério Oficial da Unido da Reptblica Federativa do Brasil,
Brasilia, 21 de janeiro de 2009.

Brasil. Ministério da Satide. Gabinete do Ministro. Portaria n°
199, de 30 janeiro 2014. Institui a Politica Nacional de Atencdo
Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprova as Diretrizes
para Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no am-
bito do Sistema Unico de Satide (SUS) e institui incentivos
financeiros de custeio. Didrio Oficial da Unido da Republica
Federativa do Brasil, Brasilia, 12 de fevereiro de 2014.

Melo DG, Gomes TLCS. Capacitagdo em Genética Médica
para residentes em Medicina de Familia e Comunidade:
Relato de Experiéncia. Revista de APS. 2009; 12(1): 83-7.

46.

47.

48.

49.

50.

51.

52.

53.

54.

55.

56.

57.

58.

59.

Aratjo D. Nogao de competéncia e organizagao curricular.
Rev. baiana satide ptblica. 2007; 31(supl.1): 32-43.

Ramos MN. A pedagogia das competéncias: autonomia ou
adaptacdo? Sao Paulo: Cortez, 2001, 320p.

Menezes ET, Santos TH. Verbete competéncia. Diciondrio
Interativo da Educagéo Brasileira - Educabrasil. Sao Paulo:
Midiamix, 2001. [Acesso em: 20-05-19]. Disponivel em: ht-
tps:/ /www.educabrasil.com.br/competencia
Marinho-Araujo C, Rabelo ML. Avaliacdo educacional: a
abordagem por competéncias. Avaliagdo: Revista da Avalia-
¢do da Educacao Superior (Campinas). 2015; 20(2): 443-66.
Irigoin M, Vargas F. Competencia laboral: manual de
conceptos, métodos y aplicaciones en el sector salud.
Montevideo: Cinterfor, 2002. 252p. [Acesso em: 20-05-
19]. Disponivel em: https://www.oitcinterfor.org/
publicaci%C3%B3n/competencia-laboral-manual-concep-
tos-m%C3%A9todos-aplicaciones-sector-salud

Perrenoud P, Thurler M, Macedo L, Machado N, Alles-
sandrini C. As competéncias para ensinar no século XXI:
a formacdo dos professores e o desafio da avaliagao. Porto
Alegre: Artmed Editora, 2002.

Fernandez N, Dory V, Ste-Marie LG, Chaput M, Charlin B,
Boucher A. Varying conceptions of competence: an analy-
sis of how health sciences educators define competence.
Med Educ. 2012; 46(4): 357-65.

Séa P, Paixdo F. Contributos para a clarificacdo do concei-
to de competéncia numa perspetiva integrada e sistémica.
Rev. Port. de Educacao. 2013; 26(1): 87-144.

Ramos MN. A educacdo profissional pela Pedagogia das
Competéncias: para além da superficie dos documentos
oficiais.Educ Soc. 2002; 23(80): 401-22.

Epstein MR, Hundert AM. Defining and Assessing Profes-
sional Competence. JAMA. 2002; 287(2): 226-87.

Santos WS, Organizacao curricular baseada em competén-
cia na educagdo médica. Revista Brasileira de Educacao
Meédica. 2001; 35(1): 86-92.

Gontijo ED, Alvim C, Megale L, Melo JRC, Lima MECC.
Matriz de competéncias essenciais para a formacao e ava-
liacdo de desempenho de estudantes de medicina. Revista
Brasileira de Educac¢do Médica. 2013; 37(4): 526-39.
American Society of Human Genetics. Report from the
ASHG Information and Education Committee: medical
school core curriculum in genetics. Am ] Hum Genet. 1995;
56(2): 535-37.

Friedman JM, Blitzer M, Elsas L] 2nd, Francke U, Willard
HF. Clinical objectives in medical genetics for undergradu-
ate medical students. Association of Professors of Human
Genetics, Clinical Objectives Task Force. Genet Med. 1998;
1(1): 54-5.

I REVISTA BRASILEIRA DE EDUCAGAO MEDICA

143 (1 supl. 1): 451 - 461 ; 2019


http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/diretrizes_atencao_pessoa_sindrome_down.pdf
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/diretrizes_atencao_pessoa_sindrome_down.pdf
http://189.28.128.100/dab/docs/portaldab/documentos/resolucao_rdc344_2002.pdf
http://189.28.128.100/dab/docs/portaldab/documentos/resolucao_rdc344_2002.pdf
https://www.educabrasil.com.br/competencia
https://www.educabrasil.com.br/competencia
https://www.oitcinterfor.org/publicaci%C3%B3n/competencia-laboral-manual-conceptos-m%C3%A9todos-aplicaciones-sector-salud
https://www.oitcinterfor.org/publicaci%C3%B3n/competencia-laboral-manual-conceptos-m%C3%A9todos-aplicaciones-sector-salud
https://www.oitcinterfor.org/publicaci%C3%B3n/competencia-laboral-manual-conceptos-m%C3%A9todos-aplicaciones-sector-salud

Débora Gusmiio Melo et al.

https:/ /doi.org/10.1590/1981-5271v43suplemento1-20180257

60.

61.

62.

63.

64.

65.

66.

67.

68.

69.

70.

71.

72

(oo

American Academy of Family Physicians. Core Educa-
tional Guidelines - Medical genetics: Recommended core
educational guidelines for family practice residents. Am
Fam Physician. 1999; 60(1): 305-7.

Lea DH. Position statement: integrating genetics compe-
tencies into baccalaureate and advanced nursing educa-
tion. Nurs Outlook. 2004; 50(4): 167-68.

Riegert-Johnson DL, Korf BR, Alford RL, Broder MI, Keats
BJ, Ormond KE, et al. Outline of a medical genetics curri-
culum for internal medicine residency training programs.
Genet Med. 2004; 6(6): 543-47.

Collins FS. Shattuck lecture — Medical and Societal con-
senquences of the human genome project. New England ]
Med.1999; 341(1): 28-37.

Greendale K, Pyeritz RE. Empowering primary care heal-
th professionals in medical genetics: how soon? How fast?
How far? Am ] Med Genet. 2001; 106(3): 223-32.

Thurston VC, Wales PS, Bell MA, Torbeck L, Brokaw JJ. The
current status of medical genetics instruction in US and Ca-
nadian medical schools. Acad Med. 2007; 82(5): 441-5.
Genetic Alliance; The New York-Mid-Atlantic Consortium
for Genetic and Newborn Screening Services. Understan-
ding Genetics: A New York, Mid-Atlantic Guide for Pa-
tients and Health Professionals. Washington (DC): Genetic
Alliance; 2009 Jul 8. APPENDIX Q, National Coalition for
Health Professional Education in Genetics (NCHPEG):
Principles of Genetics for Health Professionals. [Acesso
em: 20-05-19]. Disponivel em: https:/ /www.ncbi.nlm.nih.
gov/books/NBK115543/

European Society of Human Genetics. Core competen-
ces in genetics for health professionals in Europe. 2008.
[Acessoem: 20-05-19]. Disponivelem: https://www.eshg.
org/139.0.html.

Emery J, Hayflick S. The challenge of integrating genetic
medicine into primary care. BMJ. 2001; 322(7293): 1027-30.
Scott ], Trotter T. Primary care and genetics and genomics.
Pediatrics. 2013; 132(Suppl 3): S231-7.

Teng K, Acheson LS. Genomics in primary care practice.
Prim Care. 2014; 41(2): 421-35.

Carroll JC, Rideout AL, Wilson BJ, Allanson JM, Blaine SM,
Esplen M]J, et al. Genetic education for primary care pro-
viders: improving attitudes, knowledge, and confidence.
Can Fam Physician. 2009; 55(12): €92-9.

. Wilson BJ, Islam R, Francis JJ, Grimshaw JM, Permaul JA,

Allanson JE, et al. Supporting genetics in primary care: in-

73.

74.

75.

76.

77.

78.

79.

vestigating how theory can inform professional education.
Eur ] Hum Genet. 2016; 24(11): 1541-46.

Plunkett-Rondeau J, Hyland K, Dasgupta S. Training fu-
ture physicians in the era of genomic medicine: trends in
undergraduate medical genetics education. Genet Med.
2015; 17(11): 927-34.

Bijanzadeh M. Medical genetics teaching in Iranian me-
dical schools, especially Ahvaz, south of Iran. ] Adv Med
Educ Prof. 2014; 2(2): 58-62.

Wolyniak MJ, Bemis LT, Prunuske AJ. Improving medical
students” knowledge of genetic disease: a review of cur-
rent and emerging pedagogical practices. Adv Med Educ
Pract. 2015; 6: 597-607.

Dhar SU, Alford RL, Nelson EA, Potocki L. Enhancing ex-
posure to genetics and genomics through an innovative
medical school curriculum. Genet Med. 2012; 14(1): 163-7.
Hyland K, Dasgupta S. Medical genetics and genomics
education and its impact on genomic literacy of the clinical
workforce. Genet Med. 2019; 21(5):1259-60.

Porcidncula CGG. Avaliacdo do ensino de genética médi-
ca nos cursos de medicina do Brasil [tese]. Campinas, SP:
Universidade de Campinas, 2004.

Melo DG, Demarzo MMP, Huber J. Ambulatério de gené-
tica médica na Apae: experiéncia no ensino médico de gra-
duacdo. RevistaBrasileira de EducacaoMédica. 2008; 32(3),
396-402.

CONTRIBUICAO DOS AUTORES

Victor Evangelista de Faria Ferraz, Débora Gusmao Melo, An-

dré Anjos da Silva, Antonette Souto El Husny trabalharam na

andlise e interpretagdo dos dados e na revisdo final do ma-

nuscrito. Victor Evangelista de Faria Ferraz e Débora Gusmao

Melo trabalharam na redacéo inicial do manuscrito.

CONFLITO DE INTERESSES

Nada declarado pelos autores.

ENDERECO PARA CORRESPONDENCIA
Victor Evangelista de Faria Ferraz

Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto — USP
Departamento de Genética

Av. Bandeirantes, 3900

Vila Monte Alegre — Ribeirdo Preto

CEP 14049-900 - SP

E-mail: victor.ferraz@gmail.com, vferraz@usp.br

This is an Open Access article distributed under the terms of the Creative Commons Attribution License, which permits
unrestricted use, distribution, and reproduction in any medium, provided the original work is properly cited.

I REVISTA BRASILEIRA DE EDUCAGAO MEDICA

143 (1 supl. 1): 451 - 461 ; 2019


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK115543/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK115543/
https://www.eshg.org/139.0.html
https://www.eshg.org/139.0.html
mailto:victor.ferraz@gmail.com
mailto:vferraz@usp.br



