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RESUMO



Nas Gltimas duas décadas, nos paises desenvolvidos, tém sido publicados muitos artigos
sobre educacfo médica em genética na tentativa de definir 0 que deve ser ensinado nas
escolas médicas. Nos paises em desenvolvimento, embora o treinamento ¢ o ensino da
genética médica venham sendo gradativamente introduzidos nos cursos de medicina, ainda
s@o poucas as escolas médicas que tém uma disciplina de genética clinica e a maioria dos
médicos ndo estd informada sobre as modernas aplicagdes da genética na sua pratica
meédica. No Brasil nfo ha uma avaliagio recente sobre o ensino da genética nos cursos
medicos. O presente trabalho visa conhecer e caracterizar o ensino da genética nas escolas
médicas brasileiras. Para tanto, a coleta dos dados, realizada entre outubro de 2000 e
setembro de 2003, foi feita a partir de um questionario padrio, respondido por 57 das 105
escolas contatadas, com informagdes sobre a situagio da genética nos seus curriculos. Os
principais resultados indicaram: 1) 91% das escolas médicas tém uma disciplina especifica
de genética, 2) os conteudos vém sendo introduzidos no ciclo profissional do curso, 3) em
36% das escolas, os alunos t€m contetddo de genética clinica em atividade pratica com
paciente, 4) a carga horaria variou de 4 a 210 horas, e em 37% delas variou de 30 a 60
horas, 5) a maioria dos professores tem pos-graduacio na area, 6) existe apenas um
professor em 44% das escolas, 7) os conteudos variam tanto nos topicos apresentados
quanto na sua extensfio e profundidade e 8) os objetivos da aprendizagem nfo estdio bem
definidos. Conclui-se que o ensmno da genética, apesar de estar bem estabelecido nas
escolas meédicas do pafs, ainda € extremamente varidvel e precisa de uma melhor definicfio

dos objetivos direcionados para a pratica médica.

Palavras-chave:

1. Educacio médica - Brasil. 2. Genética médica. 3. Genética — Estudo e Ensino. 4.

Curriculos.

Resumo
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ABSTRACT



Several attemnpts to define what should be taught and reports in medical genetics education
have been published for the last two decades in developed countries. Although medical
genetics education and training is slowly being introduced in medical courses in developing
countries, few medical schools have a specific subject in clinical genetics and most
physicians are not aware of modern applications of genetics in their practice. In Brazil there
is no recent evaluation of genetics education for medical courses. This work aims to
evaluate conditions and characteristics of genetics teaching in Brazilian medical schools.
Data was obtained by questionnary forms answered by 57 of the 105 Brazilian Medical
Schools, concerning the state of genetics education in the curricula. The results of the
survey indicate that 91% of medical courses have a specific subject in genetics, that the
contents are been introduced in latter years of the course and that student practical activities
in clinical genetics with patients occur in 36% of the schools. The number of hours for
genetics in each school varied from 4 to 210 hours; 37% of the schools were in the 30 to 60
hours range. Teachers are qualified in genetics or medical genetics but in 44% of the
schools there is only one teacher for genetics. Contents are variable and Jlearning objectives
are not clear in the schools, and the programs vary in respect to topics included as well as in
length and depth. The author conclude that although genetics teaching in medical schools is
well established in Brazil, it is extremely varied and still demands a better definition of

learning objectives directed for medical practice.
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Desde os seus primordios, na segunda metade do século XIX, com Mendel
observando abelhas e ervilhas, a genética caracterizou-se como “a ciéncia da variagéo
biologica” (McKUSICK, 1993) e desenvolveu-se a partir de irabalhos em diferentes
organismos como plantas, insetos, aves, mamiferos, microrganismos, entre outros. Tal
diversidade naturalmente agregou os conhecimentos em dreas afins, definidas e
reconhecidas hoje como Genética Vegetal, Genética Animal, Genética de Microrganismos
e, por interesse especial, Genética Humana, entendida como “a ci¢ncia da variagdo
bioldgica em humanos™ (McKUSICK, 1993).

Essa situagio caracteriza a genética como uma area da biologia de cunho
multiprofissional, tanto no seu estudo teérico como na sua aplicacfo pratica, tanto nos

aspectos normais Como nos seus mecanismos patologicos.

Tamanha multiplicidade, entretanto, ndo sé foi insuficiente para abranger todos
os avangos do conhecimento ¢ das tecnologias, especialmente no que se refere aos
mecanismos patologicos e aos aspectos moleculares, como também ndo impediu a extenséo
desses progressos a outras areas, como a da saude. Surgiu assim a Genética Médica,
caracterizada como “a ci€ncia da variagdo bioldgica no que se refere 4 saude ¢ a doenga”
(McKUSICK, 1993), gerando novos desdobramentos multiprofissionais.

Com o reconhecimento da etiologia genética em um nGmero cada vez maior de
doengas e dos riscos de recorréncia em familias de afetados, surgiu a Genética Clinica,
caracterizada como “a parte da genética médica relacionada a saide e & doenga nos
individuos e suas familias, ou como a ciéncia ou a pratica (arte) do diagndstico, da
prevencdo e do manejo dos distarbios genéticos” (McKUSICK, 1993).

Ainda segundo o autor, “a genética médica, ao contrério da maioria das
especialidades clinicas, surge de uma ciéncia basica aoc mvés de comegar como uma arte

para depois buscar suas bases cientificas” (McKUSICK, 1993).

Em 1981, a admissfio do American Board of Medical Genetics (ABMG) no
American Board of Medical Specialities {ABMS) marcou o definitivo reconhecimento da
genética clinica como especialidade médica (McKUSICK, 1993; GREENDALE ¢
PYERITZ, 2001).

Frtroducio
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No Brasil, o Ministério de Educagfio e Cultura (MEC) reconheceu e oficializou

o programa de residéncia médica em genética no inicio da década de 1980.

Em 1986, durante a realizagiio da 38® Reunifioc Anual da Sociedade Brasileira
para o Progresso da Ciéncia € do XXXII Congresso da Sociedade Brasileira de Genética
(SBG), na cidade de Curitiba (PR), foi criada a Sociedade Brasileira de Genética Clinica
(SBGC), que passou a ser a entidade oficialmente responsavel pela normalizaciio da
especialidade, com a concessfio do titulo de especialista em genética clinica.

A Resolugdo n° 1.666, de 2003, do Conselho Federal de Medicina (CFM),
define 52 especialidades médicas reconhecidas pelas entidades médicas (RESOLUCAO...,
2003).

Embora a genética clinica seja hoje reconhecida como uma especialidade
medica, ainda sdo poucos os cursos de medicina que incluem em seus curriculos disciplinas
especificas de genética médica e clinica no nosso pais. Além disso, o avango cientifico da
genética na medicina nas Gltimas décadas nfo tem sido incorporado, no mesmo ritmo e na
mesma propor¢do, no processo de formagio dos profissionais médicos, tanto os generalistas
como os especialistas. Essa situacio aponta para uma deficiente formagdo em genética por
parte dos futuros profissionais médicos, diante do aumento relativo dos distirbios
genéticos, evidenciado em estudos epidemioldgicos (PENCHASZADEH, 1993). Esta
deficiéncia compromete o reconhecimento de uma possivel etiologia genética, a formulagio
de hipoteses diagnosticas, a indicagio dos exames complementares e as orientacBes e
acompanhamentos posteriores, quando do aconselhamento genético, mesmo diante dos

distiirbios genéticos mais freqiientes.

Enquanto isso, ao longo da década de 1960, surgiram os primeiros movimentos
contrarios & énfase excessiva da especializagio, buscando o aprimoramento ¢ a expansio da
atencho primaria & saide, inclusive no Brasil, por iniciativa da Associagiio Brasileira de
Educaciio Médica (ABEM).

Assim sendo, cada vez mais 2 medicina sera praticada, na maijor parte dos
casos, pelos profissionais do nivel de atengfio primaria da satde, tanto o médico geral,

quantc a equipe ndo médica, que terfio uma maior responsabitidade também nos cuidados
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gerais em genética meédica (COLLINS, 1999; GREENDALE e PYERITZ, 2001; MANN,
2003).

Esses profissionais devem ser educados e treinados para conduzir os problemas
comuns da melhor forma possivel, nas condicBes disponiveis e no cuidado priméario a
satde, e orientados para encaminhar aos médicos geneticistas somente aqueles pacientes
que requerem cuidados especiais em termos de diagnostico, investigacdo e tratamento,

como preconizou a Organizagio Mundial da Satide (OMS).

Mais recentemente, a mudanga do enfoque das doengas genéticas raras para as
doengas multifatoriais mais comuns vem exigindo novos modelos de cuidados de satide em
genética, bem como novas abordagens na prevengdio e na terapia das doencas
geneticamente determinadas.

Com isso, coloca-se o desafio de buscar uma resposta educacional aos avangos
do conhecimento e da tecnologia. Esta retomada educacional deve apresentar como
prioridade a implementagio de curriculos que visem & terminalidade dos cursos de
graduagdio na formacdo do médico capaz de atender as necessidades basicas da populacio
(LAMPERT, 2001).

Perante as mudangas do ensino médico e da genética aplicada 3 medicina,
faz-se necessaria uma avaliacio da situacfo atual do ensino da genética nos cursos de
medicina do pais, bem como a avaliagio do perfil dos professores, elemento fundamental
no processo ensino-aprendizagem, no sentido de definir diretrizes que capacitem o futuro
médico com relagdo aos conhecimentos, habilidades e atitudes em genética médica e clinica
para melhor cumprir a sua fun¢o diagnéstica, orientadora, terapéutica e preventiva nos

atendimentos primario e secundario.
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2.1-A MEDICINA E A GENETICA
2.1.1-ainda antes de Garrod

Embora a descri¢io da alcaptontria, por Archibald Garrod, seja considerada um
marco na historia da genética médica, as doencas geneticamente determinadas nfio eram
uma novidade em 1900 (LINDEE, 2002). STEVENSON (1993) faz um apanhado histérico
das anomalias humanas e refere que os relatos mais antigos datam, provavelmente, de 2000
a.C., ainda no tempo da escrita cuneiforme. O proprio Hipocrates, entre 460 e 377 a.C.,
havia feito observacbes sobre a hereditariedade humana. O rabino Simon Ben Gamaliel,
seguindo as prescri¢bes do Talmude de Maimonides, ainda no ano 100 d.C., dispensava o
rito judeu da circuncisfio para os bebés nascidos de familias com irmfos “sangradores”,
numa clara percep¢do sobre a hereditariedade e o padrio de heranca da hemofilia
(CARAKUSHANSKY, 2001). Pierre Louis Moreau de Maupertuis (1698-1759) sugeriu
que a polidactilia e o albinismo eram hereditarios, em seu livro “Venus Physique™, escrito
em 1751 {OTTO et al., 1998). Muitas doengas com reconhecida base genética foram
descritas ¢ denominadas ainda no século XIX, como a osteogénese imperfeita, em 1835, a
Sindrome de Down, em 1866, o Xeroderma Pigmentoso, em 1874, a Sindrome de Tourette,
em 1885, entre outras. Entretanto, foi apos 1900 que as doengas genéticas foram adquirindo
uma sistematizacdo, agora sob a influéncia e aceitagfio dos principios mendelianos e
reforcada pelo desenvolvimento crescente dos estudos de genealogias e de gémeos, entre
1910 e 1920 (LINDEE, 2002).

O grupo liderado por William Bateson foi o principal representante do
mendelismo na Inglaterra, influenciando Garrod na determinacfo das bases mendelianas da
individualidade bioquimica humana (OPITZ, 1984). Mesmo assim, os trabalhos de Garrod,
publicados em 1909, foram praticamente ignorados pela classe médica, provavelmente
porque os distirbios bioquimicos, como a alcaptonlria e a cistindria, eram raros. Além
disso, seus trabathos também foram ignorados pelos geneticistas, que ndo sabiam de

bioquimica, e pelos bioquimicos, que ndo sabiam de genética (KELVES, 1985)".

! XELVES, D., 1985, apud LINDEE, M. 8. Genetic Disease in the 1960s: A Structural Revolution. Am J
Med Genet (Semin Med Genet), v. 115, p. 75-82, 2002
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Para BEIGUELMAN (2000), o uso de diferentes abordagens metodolégicas
entre os clinicos e 0s geneticistas dificultava a incorporacio da genética na medicina. Para a
comumidade médica, era dificil reconhecer uma ciéncia biologica na qual, da mesma forma
que a fisica e a matematica, os conceitos usados para formular hip6teses eram oriundos da
aplicagio de andlise estatistica. Concebida pelos geneticistas, a idéia de “cardter”, como um
resumo dos sinais € sintomas, aparentemente ignorando as variagdes do quadro clinico de
cada paciente, configurava uma excessiva abstragdo na visio dos clinicos, geralmente
lidando com problemas individualizados. Nem mesmo a demonstragiio da heterogeneidade
genética em distarbios clinicos aparentemente homogéneos, permitindo antever diferentes
patogéneses para diferentes situagdes clinicas geneticamente determinadas, foi suficiente

para atenuar a resisténcia da comunidade médica.

Para VALLE (2004), a publicagdo do segundo livro de Garrod, o “Inborn
Factors in Disease”, em 1931, permitiu um melhor entendimento da chamada
‘individualidade  quimica’, © que corresponderia 4as caracteristicas bioquimicas
geneticamente determinadas. Além disso, os trabalhos do grupo de Morgan, estudando
Drosophila, e o conceito de “um gene-uma enzima”, gue rendeu o Prémio Nobel a Beadle ¢
Tatum, no inicio da década de 1940, permitiram entender como a informaciio no gene esta
relacionada & funcdo das proteinas. A concep¢fo da ‘individualidade quimica’ de Garrod
permitiu, mais tarde, na década de 1960, que Harry Harris ¢ Richard Lewontin
reconhecessem € enumerassem as variantes enzimdticas polimérficas nos humanos e nas
moscas, respectivamente, ¢ deu respaldo aos subsegiientes avangos da genética e da

gendmica na compreensio das bases genéticas da individualidade.

2.1.2-de Flexner 4 Eugenia

Com relacfio ao ensino médico, o século XX inicia-se com a escola médica

inspirada no sucesso da estrutura educacional germénica (ELDER e FONSECA, 2002).

Este ideal tem suas origens no modelo da Universidade de Humboldt, na
Alemanha (BRIANI, 2001), tendo sido aperfeigoado por Simon Flexner, na “Johns Hopkins
University”, com fundos privados das fundacBes Rockfeller ¢ Carnegie (ELDER e
FONSECA, 2002).
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Para YAZBECK et al. (2000), “foi exatamente isso que Flexner proporcionou
com seu relatério em 19107, revolucionando a educacio médica ja no inicio do século,
propondo um perfil do médico ideal, com amplo embasamento cientifico sobre a biologia
humana e com capacidade técnica apurada, ao contrario do perfil da época, voltado para os
interesses privados e visando ao lucro.

O Relatério Flexner, encomendado pela “Carnegie Foundation”, foi o resultado
de uma avaliagdo de mais de 100 escolas médicas dos Estados Unidos € do Canada. O
modelo flexneriano enfatizava a importéncia da especializa¢io na formacfio meédica, com o
ensino integrado a pesquisa e com a crescente especializacio por disciplinas (BRIANI,
2001).

Segundo ALMEIDA (2001), o Relatdrio foi adotado praticamente por todas as
escolas médicas americanas, no bojo da Reforma das décadas de 1910 e 1920, que criou o
sistema departamental, o ciclo basico com a compartimentalizacio do ensino das ciéncias
basicas, o hospital-escola como principal campo de treinamento clinico, e estimulou o
desenvolvimento da pesquisa nas ciéncias basicas.

Durante a primeira metade do século XX, o modelo de Flexner foi a principal
referéncia na formacdo dos profissionais médicos (LAMPERT, 2001), tanto na América do
Norte como na América Latina. Criadas no inicio da década de 1950, com o apoio das
fundacdes Rockfeller e Kellogg, as escolas de medicina de Cali (Colombia), Ribeirio Preto
(Brasil) e El Salvador (El Salvador) adotaram o modelo flexneriano (ALMEIDA, 2001).

Simultaneamente, o desenvolvimento da genética médica aconteceu nas
primeiras décadas do século XX, basicamente na Europa, especialmente na Inglaterra, que
abrigava os mais proeminentes geneticistas humanos da época (GEISER, 2002). Em 1946,
em Londres, John Alexander Fraser Roberts fundou a primeira clinica de genética da
Inglaterra, atendendo a uma clientela da classe média (COVENTRY e PICKSTONE,
1999).

Esse desenvolvimento da genética coincidin com o surgimento do movimento
eugénico em varios paises da Europa e da América, inclusive o Brasil (LINDEE, 2002).

Em 1907 foram fundados, em Londres, o L.aboratério Galton para a Eugenia
Nacional, um Escritorio de Registros Eugénicos, ¢ a Sociedade de Educagio Eugénica, que

passou a publicar o “Annals of Fugenics”, qualificado na época comeo “uma revista
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dedicada a0 estudo cientifoco dos problemas raciais” e promovendo congressos
mternacionais de eugenia (OPITZ, 1984).

Em 1910, Davenport fundou nos Estados Unidos o Escritério de Registro
Eugénico que sustentou a adocio das politicas eugénicas americanas, como as leis de

esterilizacdo e o Sistema de Quotas para os imigrantes (OPITZ, 1984; GEISER, 2002).

Publicagdes como o “Annals of Eugenics”, na Inglaterra, ¢ o “Jourpal of
Heredity”, nos Estados Unidos, como a publicacio oficial da American Genetics
Association, respaldaram “cientificamente” as idéias da eugenia (BEIGUELMAN, 2000).

Essa estreita relacfio entre a genética e a eugenia provocou um retrocesso
inclusive no ensino da genética. Na Suica, 0 primeiro curso de genética humana para
médicos, que foi denominado Curso Avangado de Genética Tedrica e Aplicada, organizado
em fevereiro de 1944, ainda durante a Segunda Guerra Mundial, apresentava evidente
embasamento eugénico. Como resposta a essa iniciativa, o médico Ernest Marti® acusou o
ensino da genética como sendo contra os valores da Suica, escrevendo um artigo intitulado
“Porque, como médico, eu sou absolutamente desinteressado em um curso avangado de
genética”, publicado em abril de 1944 no “Schweizerische Arztzeitung”, uma das mais
importantes publicagbes médicas da Suiga, e finalizou afirmando “os doutores nio t&m

tempo nem interesse em uma teoria que degrada e prejudica o ser humano™,

2.1.3-Do aconselhamento genético 3 Declaracio de Edimburgo

Mesmo apés a queda do nazismo, que adotara as praticas eugénicas como
suporte a politica do racismo cientifico (O lado escuro.., 2004), os eugenistas defenderam a
formacdo de clinicas onde as pessoas procuravam consulta sobre questdes relacionadas a
hereditariedade. Algumas importantes descobertas em genética médica, geralmente
consideradas fruto do crescimento do conhecimento cientifico do periodo pés-guerra, tém
suas raizes em um processo que comegou na década de 1930, em pleno contexto eugénico.

Entretanto, a partir da década de 1950, sua influéncia entrou em declinio, assim que ©

IMARTLE., 1944, apud GEISER, M. Medical Genetics and Scientific Expertise in Switzeriand in the 1940s.
Am § Med Genet (Semin Med Genet), v. 115, p. 94-101, 2002.
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modelo de aconselhamento genético virou-se fortemente contra © aconselbamento

orientado eugenicamente (GEISER, 2002).

A expressdo “aconsethamento genético™ foi introduzida em 1947, por Sheldon
Reed, um zoologo da Universidade de Minnesota. Na primeira publicagio sobre o assunto,
o livro mtitulado “Counseling in Human Genetics”, a idéia de aconselhamento genético

fugia do conceito de higiene eugénica (OPITZ, 1984).

Com a derrota do nazismo e com um gradativo distanciamento dos principios
eugénicos, a genética médica ressurgiu no final da década de 1950. Segundo GREENDALE
e PYERITZ (2001), a partir de 1950, a pratica da genética clinica foi gradativamente
incorporada pela medicina, inictalmente por um grupo de pediatras e outros especialistas,
focados em endocrinologia, retardo mental, hematologia, interessados em doencas

cromossomicas e monogénicas.

Mais precisamenie em 1959, alguns fatos marcaram o reconhecimento da
genética pela comunidade médica, como a publicaciio do “Human Biochemical Genetics™,
retomando os trabalhos de Garrod, a descoberta do cromossomo extra nas crian¢as com
Sindrome de Down e nos individuos com Sindrome de Klinefelter pelas equipes de Lejeune
e de Penrose, respectivamente, o planejamento do primeiro curso de genética médica para
profissionais de salide, elaborado por McKusick, ministrado em 1960, nos Estados Unidos,
e o inicio da dieta para as criangcas com fenilcetonmiria, financiado pelo governo
norte-americano, na década de 1960 (LINDEE, 2002).

Iniciava, segundo WORTON (2001), a era de ouro da genética, especialmente

para a genética humana.

Na opmido de McKUSICK (1975), 1959 marcou o inicio da genética clinica ¢

da citogenética.

Segundo OPITZ (1984), a partir de 1959, a genética clinica passou a ser
praticada por pediatras, clinicos gerais, obstetras, ginecologistas, dentistas e médicos de

familia que, além do diagnostico, prognostico e {ratamento, também faziam

3 HARRIS, H., 1959, apud LINDEE, M. S. Genetic Disease in the 1960s: A Structural Revolution. Am J
Med Genet (Semin Med Genet), v. 115, p. 75-82, 2002.
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aconselhamento genético. Isso fez com que os especialistas em genética humana e em
ciéncias basicas, até entdo os encarregados do aconselhamento genético, fossem, aos
poucos, passando para um segundo plano.

Na década de 1960, desenvolveu-se o campo da dismorfologia com Warkany,
Zellweger e Smith (BEIGUELMAN, 2000).

Em 1966, a publicagio de STEELE e BERG Jr.4, intitulada “Chromosome
analysis of human amniotic fluid cells”, permitiu o desenvolvimento das técnpicas de
avaliagio da constitui¢do cromossdmica ¢ bioquimica das células fetais humanas, obtidas
pela amniocentese, apés o primeiro trimestre da gestacio.

Além disso, o procedimento de obtenco das amostras para medir os niveis de
fenilalanina no sangue dos recém-nascidos, a partir de uma gota de sangue em papel filtro,
iniciado por Robert Guthrie (THE NEW YORK STATE TASK FORCE ON LIFE AND
THE LAW, 2000), permitiu o surgimento do programa de triagem de recém-nascidos no
icio da década de 1960, ¢ até hoje adotado em intimeros paises do mundo, constituindo-se
© primeiro € 0 maior programa de genética em satde publica (LINDEE, 2002).

O desenvolvimento da genética médica provocou uma gradativa diversificagiio
do tipo de profissional nos servicos de genética (GARTLER, 1988). Segundo OPITZ
(1984), a abrangéncia ¢ a complexidade do atendimento em genética clinica, bem como de
todos os aspectos do aconselhamento genético, geraram a necessidade de equipes
multidisciplinares ¢ multiprofissionais, com uma divisio de trabalho entre bidlogos,
laboratoristas, médicos, enfermeiros, assistentes sociais, psicologos, nem sempre com o
conhecimento ¢ o treinamento necessarios em genética para lidar competentemente com os
pacientes € suas familias. Com isso, em 1969, a Dra Melissa Richter instalou o curso de
pos-graduagio, de dois anos, para formar geneticistas assistentes ou aconselhadores
genéticos, um novo grupo de profissionais da satide nos Estados Unidos (OPITZ, 1984) ¢
em muitos paises da Europa (DONNAL, 2002).

Na década de 1970, a tecnologia do DNA recombinante marcou o inicio da era
da genética molecular (WORTON, 2001), alcancando, na década de 1990, o estigio de

* STEELE, M. W. e BERG Jr., W. R, 1966, apud BEIGUELMAN, B. Human and Medical Genetics in
Brasil. Genet Molecular Biology, v. 23, p. 277-81, 2000.
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mapear todo o gendtipo humano com o Projeto Genoma Humano (PGH) (JIMENES-
SANCHES et al., 2001; LANDER et al., 2001).

Com isso, a genética médica deixou de ser apenas o estudo da “heranca das
caracteristicas triviais, superficiais e raras”, tornando-se o ponto central do entendimento
mais aprofundado das causas de um niimero cada vez maior de doengas, sejam elas raras ou
fregiientes, conhecidas ou desconhecidas (NUSSBAUM et al., 2002).

Um bom exemplo dessa transformagfio ¢ a obra de McKusick, conhecida como
MIM (“Mendelian Inheritance in Man™), lancada em 1966, com uma relacio de 1487
doengas monogénicas’. Na sua 10° edigio, em 1992, ja apresentava 5710 doengas® ¢, em
2001, o “Online Mendelian Inberitance in Man”, conhecido como OMIM, listou mais de
12.000 entidades’ e est4 disponivel para consulta em http://www.ncbi.nlm.nih. gov/Ominy/.

Em 1981, a admissio do ABMG no ABMS marca o definitivo reconhecimento
da genética clinica como especialidade independente e nfo como uma subespecialidade da
pediatria ou de outras especialidades (McKUSICK, 1993; GREENDALE ¢ PYERITZ,
2001).

Nesse contexto, “a genética ¢ reconhecida oficialmente como uma ciéncia
clinica e laboratorial, refletindo assim a consciéncia, dentro da classe médica, de sua

importancia na educagio e pratica médica” (THOMPSON et al., 1993).

Também na educacfo médica, a década de 1950 é um divisor de aguas. O
ensino meédico comegou a dar sinais de busca por mudangas. Ainda na segunda metade da
década de 1940, surgiu na escola de medicina da “Case Western Reserve University”, em
Cleveland (Ohio), a concepcdo de ensino integrado das ciéncias basicas, interpretada por
alguns como um afastamento parcial do modelo flexneriano (ALMEIDA, 2001). Com o

pioneirismo de John Dewey e seus aprendizes da “Case Western Reserve University”,

> McKUSICK, V. A., 1966, apud GUETHLEIN, L. A. “The Bar Harbor Course™ A 30-Year Veteran in the
Teaching of Human Genetics. Am J Bam Genet, v. 46, p. 192-206, 1990,

& McKUSICK, V. A, 1992, apud McKUSICK, V. A. Medical Genetics A 40-Year Perspective on the
Evolution of a Medical Specialty from a Basic Science. JAMA, v. 270, p. 2351-6, 1993.

7 ONLINE MENDELIAN INHERITANCE IN MAN, 2001, apud LINDEE, M. S. Genetic Disease in the
1660s: A Structural Revolution. Am J§ Med Genet (Semin Med Genet), v. 115, p. 75-82, 2002.
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foram implantados métodos de ensino-aprendizagem que serviram como base para a
estratégia pedagogica da ABP — Aprendizagem Baseada em Problemas, adotada
especialmente pela “McMaster University”, no Canads, e hoje difundida em iniimeras
escolas médicas do mundo, inclusive no Brasil (YAZBECK et al., 2000).

No final da década de 1950 e ao longo da de 1960, surgiram os primeiros
movimentos contrarios 4 énfase excessiva da especializagio. A formacfio dos servigos de
medicina geral na Inglaterra, em 1957, ¢ dos médicos de familia nos Estados Unidos e
Canada, em 1960 (LAMPERT, 2001}, ja apontavam para um movimento mais amplo, “de
expressdo reivindicatéria de justica social, em busca do aprimoramento e expansio da
atencéo primaria a saade” (YAZBECK et al., 2000). Segundo LAMPERT (2000), também
nessa €poca surgiu a Medicina Preventiva e Social, introduzida nos curriculos médicos.
“Limitada a uma disciplina ¢ a um departamento, fregiientemente isolado” tentava
“deshospitalizar o ensino e a pratica médica”, voltando-se para “a promocdo da saide e a
prevencdo das doengas, exigindo que a satde tenha abordagem interdisciplinar e
multiprofissional”.

Esta reaglo repercutiu no Brasil gerando o primeiro movimento nacional de
incentivo a formagdo do médico geral, liderado pela ABEM que promoveu dois semindrios
intitulados “A Formagio do Médico de Familia”, em 1973, e “A Formacio do Médico
Generalista”, em 1978 (LAMPERT, 2001).

Ainda segundo YAZBECK et al. (2000) e LAMPERT (2001), o segundo
movimento em reagdo a excessiva especializagfio, miciado na Conferéncia Internacional de
Atenclio Primdria a4 Salde, ocorrida na Rissia, em 1978 (YAZBECK et al., 2000},
culmmou na Conferéncia Internacional de Alma-Ata, no mesmo ano. Deste movimento
resultou a declaragfo “Saide para Todos no Ano 2000”, enfatizando “o cardter prioritario
dos cuidados béasicos de saide como meio de melhorar o atendimento as populagdes
carentes” ¢, em 1984, surgiu em Cuba ¢ modelo de satide cenirado na medicina de familia
(LAMPERT, 2001).

Em 1988, na Escocia, a I Conferéncia Mundial de Educacdo Médica,
patrocinada pela OMS, redigiu a “Declaragio de Edimburgo”, recomendando a formacio
de médicos comunitarios (LUNA, R.L., 2001).
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Além das duas conferéncias mundiais sobre educacio médica, realizadas em
Edimburgo, em 1988 e 1993, outras cinco conferéncias internacionais, em Ottawa em 1986,
em Adelaide em 1988, em Sundsvall em 1991, em Jacarta em 1997 e no Mexico em 2000,

sd0 marcos no Ambito mundial para a construgio do novo paradigma (LAMPERT, 2003).

As conferéncias das faculdades latino-americanas de medicina, com a 1°
realizada no México, em 1957, marcaram os primeiros movimentos de educagio médica na
América Latina (ALMEIDA, 2001).

2.2-O REPENSAR DOS PARADIGMAS

2.2.1-Do Paradigma da Integralidade ao Paradigma da Medicina Gendmica

E inegavel que o século XX marcou para sempre a histéria como um
periode extremamente dindmico e transformador. O homem n8o
apeénas subiu aos céus com Santos Dumont, como também alcangou a
Luz. Na Medicina, caminhamos da descoberta do DNA — base de
toda a nossa arquitetura — & clonagem de seres vivos. Seria, portanto,
inaceitdvel que o ensino desta complexa arte/ciéncia ndc ousasse

também novas altitudes, novos rumos (YAZBECK et al., 2000).
Segundo LAMPERT (2003, v. XXXI, n°® 4/5, p. 18}

O paradigma da educagiic medica (da formacio em saidde) tem sido
caracterizado pelo modelo que resultou do Relatério Flexner (1910),
impulsionando o estudo e a pesquisa nas ciéneias bdsicas e
especializadas com o desenvolvimento do conhecimento de uma
forma fantastica e sem precedentes, mas fragmentado e disjunto. A
fragmentacio do conhecimento nas diversas especializagbes ampliou
e aprofundou o conhecimento, mas limitou a visfio e distanciou-se do

ser humano como um todo no seu contexto {LAMPERT, 2003).

Segundo YAZBECK et al. (2000), “vé-se hoje que o curriculo tradicional de
Flexner ¢ o alvo predileto de dez em cada dez criticos do ensino médico” e € contra ele que

estdo apontadas as baterias da insatisfacfo e das criticas ao processo de formacfio médica ¢
seus resultados (SANTANA, 2000}. Para YAZBECK et al. (2000)
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O erro maior reside no neste curriculo tdo amplamente adotado pelo
mundo, mas sim no fato de contarmos ainda hoje com tantas escolas
médicas fazendo uso, muitas vezes acriticamente, de parmetros
educacionais datados de 1910. Estagnou-se nestes, que deveriam
compor o primeiro degrau de uma infinita escalada paralela as
mudangas do século XX (YAZBECK et al., 2000).

G questionamento da formacgio médica e o repensar do modelo biocentrista deu
inicio, segundo CHAVES (2000), 2 mudanca do “paradigma flexneriano™ para um “novo
paradigma”, apontando para um novo perfil de médico no que diz respeito a base cientifica
da formacdo, a préatica clinica no relacionamento com o paciente, 3 habilidade de

comunicacdo com a equipe de satde e a atuagio como profissional e cidadio.

LAMPERT (2003) apresentou o confronto entre o paradigma flexneriano,
tradicional, ¢ o paradigma da integralidade, inovador/avangado, quanto aos cinco eixos de
relevancia em educagdo médica: 1. o enfoque tedrico, 2. a abordagem pedagogica, 3. o
cendrio da pratica, 4. a capacitacfio docente e 5. o mercado de trabalho e servigos de satde.

Atualmente, os resultados e as conseqiiéncias do PGH apontam para o
surgimento de uma “nova genética” (JOHNSTON, 1990).

Na concepcio de COLLINS (1999), a revolugio da genética na medicina vem
acontecendo em etapas sucessivas. O mapeamento e a clonagem dos genes das doencas
permitiram trés situagdes distintas: 1. a possibilidade do diagnéstico, com desdobramentos
para a prevencdo pela redugdo dos riscos, € para a farmacogenOmica com a predigio da
responsividade as drogas, 2. a terapia génica, e 3. a compreensio do defeito biologico
basico, permitindo o fratamento medicamentoso.

Por cutro lado, em seu artigo “Projetc Genoma: A Ciéncia do Beme do Mal”, a
discussio sobre as questdes politico-econdmicas do PGH foi levantada por LUNA, M.
(2001, n® 126, p. 12) quando afirma:

O investimento estatal americano alcancou os dois bilhSes de
délares, acs quais foram acrescentados cutros bilhdes de empresas
privadas — o pouco que sabemos sobre os interesses da empresa
Genomics Celera, ainda hoje, deveria preocupar-nos a todos — ¢
igualmente das européias, que certamente nfio o fizeram apenas para
o bem da ciéncia pura e aplicada (LUNA, M. 2001},
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Além disso, o autor ressaltou que a incorporagfio, pela medicina, das
informagdes produzidas pelo PGH, implica aspectos culturais, morais e éticos, além dos
médico-tecnolégicos, com abrangéncia individual e coletiva, com “uma provavel
intervencio da ciéncia sobre a autonomia individual e a ‘liberdade social’ . Com a difusio
dos testes de identificacio do DNA, serd possivel calcular com rapidez e macicamente “a
propensio de uma populagio selecionada apresentar essa ou aquela doenga”. Questdes
como a utilizacdo dessas informagdes pelos governos, empresas e seguradoras, a garantia
do sigilo e da privacidade dessas informages, inclusive aos grupos especificos
investigados por razdes de seguranga publica, “como o ‘DNA profile’ de criminosos
americanos, organizado pelo FBI”, precisam ser enfrentadas porque “ainda carecem de wma
critica primordial, em parte alicercadas por aqueles que contestam o determinismo
biologico: os genes ndo definem, por si mesmos, todas as caracteristicas morfologicas,
funcionais e comportamentais” (LUNA, M. 2001).

Segundo LUNA, M. (2001, n° 126, p. 12)

O homem & resultante da interacio dindmica de suas faces bioldgica,
socioldgica e transcendental - com suas crencas religiosas, utopias e
devaneios ideoldgicos. Nio seria a provavel manipulacio gendmica
através das vacinas génicas ou das cirurgias codOnicas pré-
embrionarias outra forma de dominacfio entre as diferenciadas castas
humanas? Que ‘admirdvel mundo novo® seria esse?

Qutra questdo discutida por DONNAI (2002) diz respeito aos interesses
comerciais dos testes citogenéticos e moleculares, que vém sendo realizados em muitos
paises. Além da necessidade do controle de qualidade desses procedimentos, uma
preocupagdo diz respeitoc & venda dos testes genéticos diretamente ao publico, sem o
acompanhamento do aconselhamento genético, especialmente nos casos dos testes

moleculares para detecgfio de mutagSes como causa da doenga ou predisposigio a ela.

Para PINA NETO (2002) “vivenciamos o ‘admirdvel mundo nove’ da
Revolugdo Genética”, embora tenha questionado se “as aplicagbes éticas advindas do
dominio das novas técnicas dela decorrentes” efetivamente resultarfio em beneficios reais
aos paciente e suas familias. Por outro lado, nfo hé mais duvida da incluso da genética

como disciplina da 4rea da satde, pois, segundo o autor
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As aplicages éticas e prdticas dos progressos da Genética estdo

estendendo-se para além da drea das doencas genéticas classicas —

provindas do processo de reprodugfio humana, concretizadas em

abortos espontaneos, natimortalidade ou nativivos com doencas

genéticas. Recentemente, outros avangos foram incorporados, tais

como novos tratamentos na Genética Médica classica, geralmente o

uso de enzimas modificadas para os erros inatos do metabolismo. Na

area da Oncogenética, o exame citogenético tornou-se essencial no

diagndstico e seguimento do tratamento das leucemias (PINA NETO,

2002).

Essa “nova genctica”, denominada por GUTTMACHER et al. (2001) de

Medicina Gendmica, surge nio s6 com novas possibilidades de diagnéstico e perspectivas
de tratamento dos distirbios hereditarios pela terapia génica (CHAKRAVARTIS, 2001:
GUTTMACHER et al, 2001), especialmente no caso das doencas monogénicas, mas
também desenvolvendo novas estratégias de diagnostico, prevencio e tratamento das
doengas complexas mais freqlientes como a hipertensfo, a diabete, as doencas cardiacas, a
esquizofrenia, os disturbios do 4nimo, a doenca de Alzheimer, a asma e os varios tipos de
cancer (JOHNSTON, 1990; COLLINS, 1999; EMERY e HAYFLICK, 2001,
GREENDALE e PYERITZ, 2001; GUTTMACHER et al, 2001).

Segunde GUTTMACHER et al. (2001), “enquanto a genética clinica tem sido
aplicada para os cuidados da satde de poucos, a medicina gendmica sera aplicada para os
cuidados da saiide de todos”, exigindo novos modelos de cuidados de satde em genética,
como a mudanga do enfoque das doencas genéticas raras para as doencas multifatoriais
mais comuns € as novas abordagens da prevengdo e terapia, como recomenda a OMS em
documento de 1999 (WORLD HEALTH ORGANIZATION, 1999).

2.3-PERSPECTIVAS E DESAFIOS DA MEDICINA E DA GENETICA
2.3.1-Uma “medicina para todos”
No Brasil, segundo O’DWYER e PASTRANA (2000)

A Constituigio Federal de outubro de 1988 acolheu as principais

idéias do movimento reformista que culminou na Reforma Sanitdria
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e ratificou o idedrio presente na VIII Conferéncia Nacional da Satde
(...) consagrande no artigo 196 que “a saide ¢ direito de todos e dever
do Estado, garantido mediante politicas sociais e econdmicas que
visem 2 redugiio do risco de doencas ¢ de outros agravos € ao acesso
universal ¢ igualitdrio 4s ages e servigcos para a sua promogdo,

protecio e recuperacio’.
Segundo LAMPERT (2003)

[...] a VI Conferéncia Nacional da Satde, em 1987, o movimento
da Reforma Sanitéria, a Constituicio Brasileira (1988), ¢ mais
recentemente, a homologacio das Diretrizes Curriculares
(MEC/CNE, 2001) dio uma segiiéncia de consolidagio, em leis e
decretos, do encaminhamento para as mudangas nas agdes de satde ¢
na formacio de recursos humanos com preparagio adequada para
prestar assisténcia de qualidade em satide, com abordagem integral,
interdisciplinar, multiprofissional ¢ eqiiitativa.
A nova Constituico Brasileira, de 1988, constituiu o Sistema Unice de Satde
(SUS) e estabeleceu que as agles e servigos publicos de saiide integrem uma rede

regionalizada com a participag8o efetiva da comunidade (LUNA, R.L., 2001).

O Relat6rio Satde no Brasil, do Ministério da Satde (MS), de 1997, informou
que ¢ SUS ¢ responsavel pela cobertura de toda a populacio brasileira, na época com cerca
de 155 milhdes de pessoas, no que se refere aos cuidados de promogHo, protegdo ¢
assisténcia médica de alta complexidade, e pela cobertura de cerca de 120 milhdes de
pessoas para as agdes de atencdo primdria e secundaria, prestando atendimento ambulatorial
e hospitalar, servico de apoio diagnostico e terapéutico. Em 1995 foram realizadas mais de
12 milhdes de internagdes e mais de 3 mithSes de procedimentos ambulatoriais
(O'DWYER e PASTRANA, 2000).

Considerando que o SUS, por mandato constitucional, deveria “ordenar” o
processo de formagdo profissional na area da satide, CAMPOS et al. (2001) sugeriram “um
papel indutor do SUS, em suas varias instdncias, para estimular as mudangas na formagio
profissional em saide de acordo com seus interesses e necessidades”, direcionando o
processo de mudanga das escolas, “facilitando que a formac8o profissional se aproxime do

necessario para uma assisténeia & saide mais efetiva, equinime e de qualidade”. Os autores
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apresentaram uma proposta de integracfio do processo de aprendizagem a rede de servigos
de saide, através de uma atuacgfio interdisciplinar e multiprofissional, por meio de um novo
modelo pedagbdgico que equilibre a exceléncia técnica ¢ a relevancia social, com método de
ensino-aprendizagem centrado no aluno, com uma concepgéiio de processo permanente, por
meio de uma parceria da universidade com os servigos de saude, a comunidade, as

entidades e outros setores da sociedade civil.

Em 1992, 0 MS lancou o Programa Satde da Familia (PSF), como mercado de
trabalho para o médico geral (LAMPERT, 2001). Com o PSF prevendo a criagio de um
mercado real de 20 mil postos médicos até o ano 2000, cobrindo uma populacfio de quase
100 milhdes de pessoas, tornou-se fundamental que as escolas médicas preparem “um
profissional com outro perfil, outras habilidades e outras atitudes” definindo seu papel
social e suas relagbes com os outros segmentos e instituigdes (LUNA, R. L., 2001).

A atuacdo e o sucesso do PSF na interacdo do sistema de satde deve estar
embasado na concepgdo de satide ampliada, indo além do espago restrito do consultério, da
clinica e do hospital, alcangando os domicilios, as reunies com grupos de riscos,
promovendo estilos saudaveis de vida. Esta ampliagdo implica na preparagio de
profissionais preparados para fazer frente a esta extensfio do campo de atuagio médica,
exigindo da escola formadora uma visio da integralidade do ser humano. “A escola com
curriculo fragmentado em disciplinas que nfo interagem dificulta ao aluno a visfo integrada
dos conhecimentos necessarios para a adequada formacio™ (LAMPERT, 2000).

2.3.2-Uma *“genética para todos”

Segundo COLLINS (2001)%, “todas as doengas sfo genéticas, com a possivel

excecio de algumas formas de traumatismos™.

Para DONNAI (2002), o crescente conhecimento sobre as doengas com base
genética determinou um aumento da demanda por servicos de genética e uma grande

expectativa por parte dos pacientes. A recomendagfio quanto ao niimero de geneticistas por

8 COLLINS, F. 8., 2001, apud LINDEE, M. 5. Genetic Disease in the 1960s: A Structural Revolution. Am J
Med Genet (Semin Med Genet}, v. 115, p. 75-82, 2002.
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habitante — de dois especialistas em genética para um milbfic na populagiio — tem se

mostrado insuficiente, especialmente com relagio ao atendimento de familias com cancer.

De acordo com DONNAI (2002), um estudo de 1997 mostrou uma diferenca
marcante quanto a estrutura dos servicos de genética clinica na Europa. Em muitos paises,
os servigos de genética estdo estabelecidos em ceniros regionais, freqlentemente em
instituicdes académicas e de forma multiprofissional. A equipe clinica tem um medico
especialista trabalhando com aconselhadores genéticos ou enfermagem especializada. Em
alguns casos, o aconselhamento genético, quando ndo envolve o diagnéstico clinico, € feito
diretamente pelo aconselhador genético. A equipe laboratorial ¢ composta de pesquisadores
com PhD, pesquisadores clinicos com MD/PhD, além de pessoal técnico. O
encaminhamento dos pacientes aos servicos de genetica para realizagdo do diagnostico,
estimativa de riscos e aconselhamento genético, € feito tanto por médicos que trabatham no

atendimento primario quanto por especialistas.

Na revisfio sobre os servicos de genética, DONNAI (2002) aponta estratégias de
prevencio primaria e secundaria para os programas de triagem genética. Apresenta também
uma sugestdo de modelo para um futuro servigo de genética, com base na integracdo dos
gspecialistas com os provedores dos cuidados primdrios em genética, sugerindo, ainda, que
os servigos ndo devem ficar limitados aos centros regionais e/ou académicos, uma vez que
“todos os ramos da medicina necessitario usar os conhecimentos da genética em suas
praticas”.

Segundo EMERY e HAYFLICK (2001), os servicos de genética clinica serdo
incapazes de competir com o futuro aumento da demanda ¢ todos os ramos da medicina
serdo necessarios para orientar pacientes sobre problemas genéticos, especialmente na
atencdo primdria. Mais do que desenvolver um “servigo de genética de atengfio primaria”,
elementos de genética médica devem ser incorporados no rol das generalidades, como, por

exemplo:

» identificacio de individuos que podem se beneficiar com um atendimento
em genética, incluindo os que t8m um distlrbio genético e os que tém um

risco aumentado de ter ou transmitir um distirbio genético;
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1als como:

reconhecimento de historia ou caracteristicas fisicas de situaces genéticas

comuns;

monitoramento da satide de um individuo com um distiirbio genético junto

com um geneticista;

provisdo de informagdes basicas de genética para os pacientes e familias

para ajudar na compreensio e na tomada de decisgo;

coordenagio do atendimento para os individuos com necessidade de

cuidados genéticos mais complexos;

reconhecimento das situagdes psicossociais especiais das familias nas quais
um ou mais membros sio afetados com um disturbio genético ou com
suscetibilidade;

conhecimento de como acessar os varios tipos de servigos genéticos nos

quais o paciente pode ter algum beneficio;

apropriado encaminhamento de pacientes com necessidades adicionais de

um servico genético;
facilitagdo do uso de servigos genéticos;

conseqiientemente, desenvolver conhecimentos e habilidades em genética,

obter, descrever e interpretar uma historia familial;
reconhecer os padrdes classicos de heranga;

estar ciente da importincia do componente étnico na determinagiio dos riscos

e dos grupos especificos de cincer;

comunicar os riscos e fazer o aconselhamento genético de forma ndo

diretiva;

compreender as limitagdes dos testes genéticos, inclusive das implicacBes

dos testes com relagfo as companhias de seguro.
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A revolugio da genética na medicina e os seus subsegiientes beneficios,
entretanto, vem tendo pequeno ou nenhum impacto nos paises em desenvolvimento, onde
vivem mais de 80% da populacio mundial. Além disso, esses avangos somente serdo
aceitaveis se realizados eticarmmente, com os principios da autonomia, da justica, da
educacéio e dos valores de cada pais e comunidade (WORLD HEALTH ORGANIZATION,
1999, 2000°).

Enquanto nos paises desenvolvidos as doencas geneticamente determinadas
afetam em torno de um em cada 20 individuos até a idade de 25 anos (BAIRD et al,
1988)'°, os graves problemas de satide piiblica e as doencas infecto-contagiosas ainda sdo
os principais responsaveis pela morbimortalidade dos paises do Terceiro Mundo
(JENKINS, 1950).

Entretanto, segundo DONNAI (2002), apesar dessas prioridades, o dnus de
haver doencas geneticamente determinadas nesses paises € até mesmo maior do que nos
paises desenvolvidos. O grupo das hemoglobinopatias — anemia falciforme ¢ talassemias —

constitui 0 maior problema de satide plblica em muitos paises em desenvolvimento.

Segundo VICTORA e BARROS (2001), o Brasil ainda enfrenta o desafio de
reduzir as taxas de mortalidade infantil a um nivel compativel com seu potencial
econdmico, situando-se, em 2001, no 85° lugar entre os 192 paises classificados. A taxa de
mortalidade infantil no pafs, estimada entre 1995 e 1997, foi de 37,5 mortes por 1.000
nascidos vivos, com as causas perinatais e as malformagdes congénitas em 1° e 2° lugar,
respondendo por 57% e 11% de todos os oObitos, respectivamente. Com relagdo a
mortalidade nfantil por anomalias congénitas, os autores observam que 39% sdo por
defeitos cardiovasculares e 19% por defeitos do sistema nervoso. As infecgbes respiratorias
agudas, a diarréia e outras infecgBes constituiram a 3* causa de mortalidade infantil no pais,

nesse mesmo periode. Os niveis de mortalidade foram maiores nas Regides

? WORLD HEALTH ORGANIZATION, 2000, apud DONNAI, D. Genetic Services. Clin Genet, v 61, p. I-
6, 2002.

1 BAIRD, P. A. et al., 1988, apud JOHNSTON, A. W. Teaching of clinical genetis in Britain: a report from
the Royal College of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p. 707-9, 1990,
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Norte/Nordeste, especialmente nas dreas rurais, menores nas RegiGes Sul/Sudeste, com a

Regido Centro-Oeste na situagfo intermedidria.

VICTORA e BARROS (2001) citam ainda algumas intervengdes com impacto

potencial importante na mortalidade infantil. Para a redugfio da mortalidade por causas

perinatais, 0s autores listaram as seguintes intervencgdes:

uma adequada atengfio antenatal

com a detecgdo e tratamento de doencas maternas, como sifilis, diabete,

hipertensdo, HIV/AIDS e outras infecgdes,

com a melhor nutricdo materna,

com a vacinagdo contra o tétano,

com o fornecimento de informacdes sobre o fumo e o dlcool.
uma adequada atengfio neonatal e no parto com relacdo

a andxia, hipéxia e outras condi¢des respiratorias,

as infecgdes neonatais,

a0s neonatos pré-termos e com baixo peso.

a prevengdo do baixo peso 20 nascimento, que tem como causa

0 nascimento pré-termo por infecgBio genital, gemelaridade, hipertensio
materna, disfuncio uterina, baixo indice de massa corporal pré-gestacio,

trabalho pesado materno, entre outras causas,

a restricio do crescimento intrauterino por baixa ingestiio energética durante
a gestagdo, fatores é€tnicos, baixo indice de massa corporal pré-gestacio,

baixa estatura e fumo.
uma adequada putrigio materna
a redngdio do tabagismo materno

promogio do planejamento familiar.
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Para a reducdo da mortalidade por malformagbes congénitas, os autores

listaram as seguintes intervencgdes:

Ll

uma adequada ingesta de acido félico pré-concepcional,
uma dieta refor¢ada ou o uso de suplementos vitaminicos,

a ndo ingestio de alcool ou qualquer outra droga ou medicamento durante a

gestacio,

o tratamento da diabete antes da concepglo e controle continuo durante a

gestacdo,

a triagem fetal e o aborto seletivo.

Varias intervencSes citadas por VICTORA ¢ BARROS (2001) coincidem com
as propostas apresentadas por PINA NETO (2002) que sugeriu agfes praticas ¢ imediatas,

condizentes com a realidade brasileira, como:

1. a necessidade de campanhas educacionais sobre fatores de risco para

deficiéneias, como por exemplo, o controle do use de dlcool por mulheres
gestantes; a vacinacfo contra a rubéola das mulheres em periodo fértil e o
controle, nas meninas, do uso de teratdogenos como talidomida, misoprostol e

tretinoina;

2. a conscientizacio do fato de que 2% a 3% dos nascimentos geram criangas

com defeitos congénitos; que no Sul-Sudeste as malformacBes congénitas
representam as primeiras causas de mortalidade infantil (como nos paises

desenvolvidos);

. 0 apoio as instituigdes de atencdo aos deficientes, para o correto

estabelecimente do diagnéstico etiolégico e realizacfio adequada do

aconselhamento genético ndo-diretivo;

4. 0 apoio para que ¢ Brasil adicione acido félico na farinha de trigo (pfo),

visando ao controle das malformacdes congénitas, principalmente os
defeitos de fechamento do tubo neural;
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5. uma maior sensibilidade das autoridades municipais para disponibilizagio
dos exames ultra-sonograficos a todas as gestantes da rede SUS,
principalmente um exame entre a 11*° e 14° semanas, para medir a

translucéncia nucal, € um exame morfoldgico na 20° semana;

6. o mcentivo para que todas as criangas com defeitos congénitos recebam
avaliaco genética e exames necroscOpicos e genéticos aqueles que vio a

obito;

7. a avaliagdo da genética de todos os casais com perdas reprodutivas efou
dificuldades de fertilizac#o;

8. a orientagdo as clinicas de reprodugfio humana sobre os riscos que a injegdo
intracitoplasmética de espermatozoide representa na transmissio de doengas

genéticas;

9. uma maior sensibilizacio do Congresso Nacional sobre as leis referentes a

mterrupcdo da gestacdo por doengas fetais graves;

10.a orientagic sobre a influéneia da idade dos pais na gestacio de criancas
com doengas genéticas e que as mulheres com mais de 35 anos e os homens

acima de 50 busquem aconselhamento genético antes de terem filhos;

1l.a orientagdio para que todos os casais parentes entre si procurem
aconselhamento genético e facam exame ultra-sonografico morfolégico na
gestacio, bem como o teste do pezinho ampliado e avaliagdo

genético-clinica da crian¢a, quando do nascimento;
12.a universalizagfio do teste do pezinho;

13.0 estimulo para que todas as faculdades da 4rea da safide possuam a

disciplina de Genética Médica em seus curriculos;

14.a instalacido de um Servico de Genética Médica em cada hospital

universitario (recomenda-se um para cada 2 milhdes de populagio-alvo).
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2.3.3-Uma “genética feita por todes”

Na previsdo de HARPER et al. (1996)", com o inicio do século XXI, todos os
campos da medicina, incluindo o nivel primario de saide, incorporarfio os avangos

cientificos e tecnolégicos na sua pratica médica.

Conforme COLLINS (1999), GREENDALE ¢ PYERITZ (2001) ¢ MANN
(2003), toda essa “revolugdo” vem provocando mudangas no dmbito dos profissionais da
saude, gerando a necessidade de tornar mais familiar todo esse novo campo da medicina
genética. E inquestionivel a necessidade de médicos geneticistas nas situagbes mais
complexas, mas isso, por si s6, nfio ¢ suficiente, uma vez que a medicina genética sera
praticada, na maior parte dos casos, e cada vez mais, pelos profissionais do nivel de atengio

priméria da sadde.

Nos paises em desenvolvimento, segundo PENCHASZADEH (1999)", ainda
sdo poucas as escolas médicas que tém cursos de genética clinica e a maioria dos médicos
tem pouca compreensdo das modernas aplicagOes da genética na pratica medica. Da mesma
forma, a situacio se repete nos demais cursos da area da saide. Enquanto isto, a maioria
dos especialistas em genética clinica continua compondo pequenos grupos de médicos

geneticistas, concentrados nas institui¢Ses académicas e/ou em clinicas privadas.

Embora, ainda de forma limitada, a educagdo e o treinamento em genética
médica vém sendo implantados nos paises em desenvolvimento. Em 1963, Tobias, médico
sul-africano, pleiteou a implantagio do ensino formal da genética bumana e médica nas
escolas de medicina da Africa do Sul, sendo criados departamentos de Genética Humana

nas Universidades da Cidade do Cabo, em 1972, e de Pretéria, em 1989 (JENKINS, 1990).

Ainda sem consenso, a caracterizacdo da pratica do aconsethamento genético e,
conseglientemente, do tipo de profissional capacitado para tal, tém sido motivo de debates

constantes e complexas discussfes. Segundo JENKINS (1990), entre as escolas médicas

T IIARPER, P. S. et al., 1996, apud WORLD HEALTH ORGANIZATION. Human Genetics Programme.
Services for the Prevention and Management of Genetic Disorders and Birth Defects in Developing
Countries. Report of a joint WHO/WAQOPBD meeting. The Hague, 5-7 January 1999. p. 51.

2 PENCHASZADEH, V. B, 1999, apud WORLD HEALTH ORGANIZATION. Human Genetics
Programme. Services for the Prevention and Management of Genetic Disorders and Birth Defects in
Developing Counatries. Report of a joint WHO/WAOQOPBD meeting. The Hague, 5-7 January 1999, p. 31.
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sul-africanas, uma corrente defende que 0s aconsethadores genéticos deveriam ser médicos,
enquanto outra sustenta que cientistas com doutorado na especialidade médica, com
adequada experiéncia em ambiente médico, com registro no “South African Medical and
Dental Council” e com supervisio médica, teriam permissio de proceder ao
aconselhamento. De qualquer forma, para DONNAI (2002), o aconselhador genético
desempenha um papel importante pa ligaciio ¢ na facilitagic entre os servigos de

atendimento primdrio e os centros de genética.

Por outro lado, pelos dados da OMS de 1999, os centros de genética geralmente
estdo localizados nos hospitais-escola, o que facilita o ensino da genética médica para o
estudante de graduacdo, e tem contribuido para uma maior consciéncia por parte dos
profissionais da saide sobre as doengas genéticas e os defeitos congénitos. Com isso, nesta
ultima década, algumas mudan¢as vém acontecendo no ensino da genética na 4rea da
saude, com o ensino da genética médica passando a fazer parte dos curriculos de um
niamero crescente de escolas médicas em varios paises em desenvolvimento. Além disso,
tém sido promovidos cursos e oficinas visando 2 atualizaciio e reciclagem de médicos e de
outros profissionais da érea da satde, bem como a introduco do treinamento em genética
nos programas de residéncia para os médicos recém- formados, promovendo uma melhor
capacitagdo de pessoal qualificado para atuar nesse campo da medicina (WORLD
HEAL'TH ORGANIZATION, 1999).

Apesar das iniciativas visando 4 atualizagdo e reciclagem dos profissionais da
area da saiude, para GREENDALE e PYERITZ (2001), esses profissionais estio nos
primewos estagios de uma mudanga revoluciondria baseada na incorporagio de uma
perspectiva genética e todas as especialidades médicas serfio afetadas. Hsses mesmos
autores discutiram a questfio da formacgfio dos profissionais envolvidos com o atendimento
primario de satde, referindo que essa tentativa ¢ imprudente, uma vez que, para tais
profissionais, 0s topicos de genética sfo completamente estranhos ow, na methor das
hipdteses, foram aprendidos na escola ou pa graduaciio, para muitos deles, ha mais de cinco
anos. Além disso, discutiram a aquisicio das atitudes, como a abordagem niio diretiva do

aconselhamento genético.
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Até gue os servigos de genética estejam bem e eqiitativamente estabelecidos
nos paises em desenvolvimento, uma maior responsabilidade nos cuidados gerais em
genética médica recaird sobre os agentes de safide em nivel primario, tanto o médico geral,
quanto a equipe ndo meédica. Esses profissionais deverdo ser educados e treinados para
conduzir os problemas comuns da melhor forma possivel nas condi¢des disponiveis, que se
refere aos cuidados primdrios em salde, e encaminhar somente aqueles pacientes que
requerem cuidados especiais em termos de diagnostico, investigaco e tratamento. Uma vez
disponibilizada a educagio e o treinamento inicial, é necessirio garantir um sistema de
desenvolvimento profissional continuado, permitindo que todos os profissionais da equipe
de satide possam ter a oportunidade de ter presente os rapidos avancos no campo da
genética e a sua apropriada aplicagfio no seu trabalho didrio, no sistema de satide (WORLD
HEALTH ORGANIZATION, 1999).

No prefacio do “Nuffield Trust Genetics Scenario Project ‘Genetics and
Health®” (ZIMMERN e COOK, 2000), Wynn-Owen afirmou que ndo se pode prever
exatamente qual serd o impacto da genética na pratica médica ¢ quando acontecera.
Contudo, considerou que seu signpificado nfio pode ser subestimado e que ¢ necessario
planejar estratégias para as mudancgas que indubitavelmente acontecerfio mais adiante. Para
Wynn-Owen, “se o destino esperado € melhorar a satide para todas as na¢Bes, entdo nossa
tarefa imediata € descobrir, tanto quanto possivel, o melhor caminho que conduz a esse

destino”.

2.4-0 ENSINO DA GENETICA NA AREA DA SAUDE
2.4.1-Do Short Course in Medical Genetics 20 core curriculum

A importéncia do ensino da genética j& havia sido referida 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 1932 (MACKIN,
1932).

¥ MACKIN, M. T., 1932, apud MILLER, F. The importance of Being Margial: Norma Ford Walker and a
{Canadian School of Medical Genetics. Am J Med Genet (Semin Med Genet), v. 115, p. 102-10, 2002,
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O grande marco do ensino da genética foi o “Short Course in Medical
Genetics”, um curso de verfio no “Jackson Laboratory”, em Bar Harbor, concebido por
McKusick e John Fuller, e ministrado por McKusick, em 1960. Devido ao grande vazic do
ensino da genética nas escolas médicas, o curso se propunha oferecer uma oportunidade
para os professores tomarem conhecimento dos mais recentes trabalhos em uma vasta area
denominada Genética Médica. Dos candidatos inscritos no curso, a maior parte provinha
das escolas médicas (GUETHLEIN, 1990; LINDEE, 2002). Com o desenvolvimento da
genética médica, os cursos subseqiientes foram incluindo novos tépicos, como o
aconselhamento genético em 1968, diagnostico pré-natal em 1970, terapia génica em 1982,

além das questdes ¢ticas (GUETHLEIN, 1990).
Em 1961, a OMS promoveu, em Genebra, uma reunifio com vérios especialistas

com a finalidade de discutir o ensino da genética nos cursos de medicina; entre os
participantes estava o Prof. Oswaldo Frota-Pessoa, da Universidade de S#o Paulo (USP),
representando o Brasil (FROTA-PESSOA, 1996).

Gedda (1961)' propds que um programa de genética nos cursos médicos deve
contemplar os contetidos da genética médica e da genética clinica e, pelo seu carater
multidisciplinar, ser desenvolvido de forma integrada, envolvendo nio so os conhecimentos
da 4rea bdsica, mas também as diferentes especialidades da clinica médica.

No preficio da primeira edicio do “Genética Médica”, em 1966, James e
Margaret Thompson'® j4 afirmavam que

A genética € fundamental para as ciéncias basicas da educagiio
medica pré-clinica, e tem importantes aplicagbes para a medicina
clinica, saiide plblica e pesquisa médica. Com o reconhecimento do
papel da genética na medicina, surgiu o problema de achar um lugar

para ela no curriculo de graduacfo, um problema que s6 foi resolvido

parcialmente na maioria das escolas médicas.

" GEDDA, L., 1961, apud BEIGUELMAN, B. Algumas Consideragbes 3 Guisa de Introducio. In:
BEIGUELMAN, B. Citogenética Humana. Ric de Janeiro: Guanabara Koogan S.A., 1982, p. 1-10.

'* THOMPSON, 1. S. e THOMPSON, M. W., 1966, apud NUSSBAUM, R. L.; McINNES, R. R; WILLARD,
H. F. Preficio. In: NUSSBAUM, R. L.; McINNES, R. R;; WILLARD, H. F. Thompsorn & Thormpsen:
Genética Médica. Tradugdo de Paulo Armando Motta. 6* ed. Rio de Janeiro: Editora Guanabara Koogan
S.AL 2002
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Segundo STEPHENSON (1998), com o reconhecimento da genética na
medicina e dos resultados das pesquisas atualmente desenvolvidas, impde-se o preparo dos
profissionais para que todos esses avangos sejam incorporados na pratica médica.

EMERY (1989) resgatou o que pregava Karl Pearson, um dos pioneiros da
genética humana, para quem “o verdadeiro objetivo do professor € mais o de apresentar a
apreciagiio do método do que um conhecimento de fatos”. Sintonizado com a preocupag8o
de EMERY (1989) sobre o ensino da genética nos cursos médicos, HUETHER (1989)
questionou “de que maneira nds impelimos a educaciio em genética humana para penetrar
no raciocinio médico?”’, complementando, com a sugestiio de EMERY (1989), de que €
necessario enfatizar “a relevéncia clinica da disciplina de genética”, propondo, até mesmo,
a exclusdo “daqueles tOpicos nos quais a relevincia nfio pode ser percebida”.

Assim sendo, o crescimento exponencial dos conhecimentos das ciéncias
médicas como um todo, e da genética em particular, deve ser criteriosamente absorvido nos
curriculos, pois “a verdadeira educag3o diz respeito mais aos principios do que a uma
montanha de mimicias” (JOHNSTON, 1990) ou “a énfase & memorizagio de uma
guantidade de detalhes de doencas raras” (EMERY, 1989). Para GRAHAM et al. (1989), o
objetivo € fazer com que “os alunos usem e apliquem os conhecimentos, mais do que
simplesmente regurgitem os fatos”. Alguns autores apresentaram estratégias de
complementacio dos contelidos com o uso de diapositivos, filmes e videos, de salas
adaptadas com espelhos-espifio para acompanhamento de consultas, discussdo de caso em
pequenos grupos, médulos de auto-aprendizagem, “exercicios de McKusick”, livro texto,
desenvolvimento de programas de computador, etc (BODURTHA et al, 1987;
BAUMILLER 1988; BAIRD, 1989; KING, 1989; REED et al., 1989; JOHNSTON, 1990).
BAUMILLER (1988) sugeriu 0 uso de determinados filmes que abordam temas referidos
em aula, como hemofilia, Doenca de Tay-Sachs e diagnostico pré-natal.

Além disso, segundo McMANUS e WAKEFORD (1989)'%, “o treinamento dos
estudantes de medicina, além do reconhecimento dos avancos do conhecimento, deve

preparar o aluno para mudangas significativas na pratica médica durante a sua vida

16 McMANUS, 1. C. e WAKEFORD, R. E., 1989, apud JOHNSTON, A. W. Teaching of clinical genetis in
Britain: a report from the Royal Coilege of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p. 707-9, 1950.
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profissional”, ¢, com isso, surgiu o conceito de core curriculum, com elementos que

promovam uma sélida fundamentacfio para o desenvolvimento futuro.
Segundo GRAHAM et al. (1989, v. 44, p. 161)

[...] a genética € uma core disciplina na medicina que lida com o
desenvolvimento e a variagio bioldgica humana ao longo do ciclo
vital, além disso a genética ¢ especialmente importante na
epidemiclogia e na preveng@io de doengas humanas. A tecnologia
molecular tem provido a genética humana com as ferramentas para
comegar a entender as doencas, dentro das subespecialidades
médicas e de todos os grupos etdrios.

2.4.2-Dos entraves e das deficiéncias

Varios autores publicaram seus estudos sobre os entraves e as deficiéncias do
ensino da genética nas escolas médicas e o despreparo dos estudantes e profissionais

meédicos com relagio as questdes envolvendo a genética médica.

ROSENSTOCK et al. (1975)"7 entrevistaram 1092 médicos americanos e
evidenciaram falhas no conhecimento da genética. Dois tercos dos entrevistados afirmaram
que atendiam regularmente pacientes com risco genético, além do que, entre os médicos
com até seis anos de profissio, metade nfo havia tido nenhum curso de genética durante o

curso medico.

Segunde JOHNSTON (1990), o General Medical Council'® (GMC), em 1977, ¢
o Medical Research Councii’® (MRC), em 1978, apontavam para as deficiéncias no ensino

da genética clinica nas escolas médicas da Inglaterra.

7 ROSENSTOCK et al., 1975, apud CHILDS, B.; HEUTHER, C. A; MURPHY, E. A. Humans Genetics
Teaching in U.S. Medical Schools. Am J Hum Genet, v. 33, p. 1-10, 1581,

¥ GENERAL MEDICAL COUNCIL, 1977, apud JOHNSTON, A. W. Teaching of ¢linical genetis in Britain:
a report from the Royal College of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p. 707-9, 1990,

** MEDICAL RESEARCH COUNCIL, 1978, apud JOHNSTON, A. W. Teaching of clinical genetis in
Britain: a report from the Royal College of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p. 707-9, 1990.
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Dez anos mais tarde, em 1988, mais uma vez o GMC? encontrou consideraveis

deficiéncias no ensino da genética das escolas médicas inglesas.

CHILDS et al. (1981) afirmaram que a genética ainda ndo havia encontrado o
seu natural e reconhecido papel nos curriculos das escolas médicas americanas. Em 1981,
estes pesquisadores mostraram dados sobre o ensino da genética em 107 escolas médicas,
indicando que, em 72% delas, a genética era obrigatéria no periodo clinico, mas com
grande varia¢dio na duragdo e contetdo, e dispersa em vérios departamentos € disciplinas. A
carga horaria média era de 24,3 horas, variando de 6 a 54 horas. Na maioria dos cursos, 0s
conteidos eram dados de forma expositiva; 34% incluiam grupos de discussiio e 22%
tinham atividade de laboratério. Os autores encontraram escolas nitidamente orientadas,
quase que exclusivamente, para contetdos clinicos, mesmo no primeiro ano do curso. Além
disso, os autores ndo encontraram relacdo entre a existéncia ou nfio de cursos de genética e
o fato de a escola ser publica ou particular, a quantidade de alunos matriculados, ou a

localizacdo geografica da escola.

Entretanto, com relagdio ao tipo de estruturacfo admunistrativa, os cursos de
genética eram mais freqgiientes nas escolas com departamentos ou setores de genética, com
um predominio do departamento de pediatria, onde, em 56% das escolas, existia o setor de
genética. Nesses casos, 82% ofereciam um curso de genética. Com relagdo aos docentes
responsdveis pelo curso de genética, a maior parte deles (37.7%) estava lotado no
departamento de pediatria, com os demais distribuidos em varios outros departamentos,
tanto clinicos como pré-clinicos. Quando ¢ curso de genética era ministrado no 1° ano, sob
responsabilidade dos departamentos pré-clinicos, entre eles o de genética, os conteudos
geralmente corresponderam a genética basica. Quando no 2° ano, os contetdos de aplicacdo

médica eram enfatizados.

Os autores questionam se a variabilidade dos contetidos refletiria a diversidade
da relevincia atribuida 4 genética pelos docentes ¢ pelas escolas, evidenciada pelas

disparidades quanto & carga hordria, ac contelido e ao momenio em que a disciplina era

% GENERAL MEDICAL COUNCIL EDUCATION COMMITTEE, 1988 apud JOHNSTON, A, W.
Teaching of clinical genetis in Britain: a report from the Royal College of Physicians of London. J Med
Genet, v. 27, p. 707-9, 1990,
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oferecida, tendo, como conseqiiéncia, diferentes percepcBes, por parte do aluno, com
relacdo ao valor da genética na medicina. Sobre a disparidade entre pediatras (37,7%) e
clinicos (6,5%) na representacéio dos docentes, os autores atribuiram a diferenca ao fato de
os casos com distirbios genéticos serem, na sua maioria, criangas com sindromes
dismorficas, com erros inatos do metabolismo ou alteragdes do desenvolvimento, situagfo
essa que também poderia gerar no estudante a nogfio distorcida de que a genética médica se
resume, ou mesmo se limita, aos defeitos do desenvolvimento e aos erros inatos do
metabelismo (CHILDS et al., 1981).

CHILDS (1982) comparou os dados obtidos por Childs, Huether e Murphy, em
1981, com trés pesquisas anteriores, de Robertson ¢ Haley em 1945, de Herndon, em 1956
e de Levine, Grusky e Rimoin, em 1977, e afirmou que

[-..] ndo ha divida do substancial progresso que tem sido feito no
sentido do reconhecimento da genética como um componente da
educacio médica, mas, apesar disso, hd aspectos da situaciio atual
sugerindo que ainda ha muite por ser feito. (CHILDS, 1982, v.13,
p.319)

[...] os educadores médicos ainda ndo perceberam que a genética €
uma disciplina cujos principios podem ser usados para esclarecer a
origem, a diversidade, as freqiiéncias e a distribuicio das
caracteristicas humanas, incluidas as doengas, e cujos poderes
proféticos podem prover precisio para a medicina preventiva.
(CHILDS, 1982, v.13, p.320)
Em 1984, um comité de educadores médicos da Association of American
Medical Colleges (AAMC) publicou, sob o titulo de “Physicians for the 21st Century”,

recomendacdes para que fosse dada menos relevincia ao ensino dos fatos a serem

decorados e mais ao ensino contextualizado e correlacionado (CHILDS, 1987).

Em 1985, a mesma AAMC realizou uma pesquisa que identificou as
discrepincias no ensmo da genética humana entre as escolas médicas americanas
(RICCARDI e SCHMICKEL, 1988).
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No mesmo ano, no encontro da American Society of Human Genetics (ASHG),
foram discutidas varias formas de inser¢do da genética nos cursos médicos (CHILDS,
1987; RICCARDI ¢ SCHMICKEL, 1988).

CHILDS (1987} questionou o porqué da resisténcia com relag@o a genética por
parte dos dirigentes dos cursos meédicos e, enire as varias razdes para essa situagfo,
enfatizou “a maneira como os docentes do periodo pré-clinico percebem suas disciplinas ¢
a maneira como 9s clinicos percebem as doencas”. O autor exemplificou que, no periodo
pré-clinico, o que era ensinado referia-se a estrutura, a forma e ao mecanismo dos genes, de
forma abstrata, & semelhanca do método usado nas pesquisas basicas, sem contemplar a
participagdo dos genes para a mdividualidade e variabilidade. Da mesma forma, os
professores do perfodo clinico apresentavam a patogénese da doenga enfocando a
anormalidade da estrutura, da fungo e do mecanismo, ¢ estavam interessados nas causas
das doencas relacionadas de forma abstrata, mais uma vez sem muita relacdo com a
individualidade. Assim sendo, o enfoque do ensino e a pratica médica eram tipicamente
tipologicos, com o paciente sendo concebido como um mero exemplo de uma determinada
classe de doenga. A id€ia de variabilidade e individualidade era fregiientemente colocada
em segundo plano (CHILDS, 1987).

Em 1988, RICCARDI ¢ SCHMICKEL publicaram os resultados da pesquisa
sobre 0 ensino da genética humana pas escolas médicas americanas e canadenses, realizado
em 1987, mostrando que o ensino da genética, quando presente, era extremamente varidvel
entre as instituigBes e, muitas vezes, fragmentado entre as outras disciplinas bésicas e
clinicas. Os autores contataram 140 escolas médicas e obtiveram resposta de 119, das quais
analisaram os dados quantitativa e qualitativamente e listaram os problemas apontados. As
respostas indicaram que 69 cursos de genética humana eram independentes, e que 29 cursos
tinham os contetidos de genética integrados em outros cursos, especialmente na 4rea de
fisiopatologia. Desses 98 cursos, 51 eram ministrados no 1° ano, 39 no 2° ano e oito em
ambos. Em 55 escolas (52%), o curso de genética era ministrado pelo departamento de
pediatria. Nas 20 escolas (19%) com departamento de genética, o curso era de

responsabilidade deste departamento.
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Entre os topicos ministrados, os mais referidos pelas escolas foram a
citogenética, a heranga monogénica e o diagndstico pré-natal, que ocuparam, pele menos,
sels horas do curso. A maioria das escolas ensinava alguns aspectos da heranca
poligénica/multifatorial, e muitas abordavam aspectos sobre os erros inatos do
metabolismo, a genética e céncer, o aconselhamento genético e os aspectos legais, éticos e
sociais. Todos os cursos tinham algum contetido clinico e poucos se referiam aos elementos
biclégicos normais. Mesmo nos cursos ministrados no primeiro ano, a maioria tinha uma

abordagem puramente médica e clinica.

Os autores perceberam diferenca entre os cursos com visio apenas clinica e
aqueles com um enfoque basico ou biolégico adicional a partir da abordagem do gene como
apenas uma unidade hereditdria na concepgfio monogénica ou como uma molécula
informacional complexa. Nos cursos com abordagem clinica, a variacdo foi tratada apenas
como “mutacdo” ou uma substituicdo de bases, sem considerar a transposi¢do, a

amplificacio por troca desigual de homélogos, etc.

Conseqlientemente, segundo os autores, o estudante ficava sem a compreensio
da genética como entidade distinta, com componente tanto clinico come basico. Por outro
lado, por se tratar de um curso estritamente clinico, o resultado do ensino da genética tinha
sido bem recebido pelos estudantes e, freqlientemente, era na genética que o estudante

entrava em contato com problemas clinicos pela primeira vez.

Os autores estabeleceram um critério para a adequagio do ensino da genética
em cada escola meédica, a partir das informacgdes recebidas. Foi estabelecido como “Bom™ o
curso de genética humana com modesta énfase da biologia bésica, ministrado como um
curso especifico de genética humana; como “Excelente”, aquele que tivesse de 25 a 40 ou
mais horas, ministrado como um curso de genética aprofundado e diversificado, utilizando
informagdes recentes da biologia basica para exemplificar e clarear os mais importantes
principios da genética humana no contexto médico; como “Fraco”, aguele em escola
médica sem ensino de genética explicitado; como “Regular”, aquele grupo em que os
resultados do ensino de gendtica humana situaram-se enire os dois extremos. Das 119
escolas, 21% ficaram na categoria Bom/Excelente, 33% na categoria Regular ¢ 47%

ficaram na categoria Fraco/nfio existente.
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Diante desses resultados, os autores concluiram que muitos estudantes,
aparentemente, entravam npa pratica médica sem um adequado entendimento do papel da
genética na causa da patogénese das doencas humanas.

Para RICCARDI e SCHMICKEL (1988), os problemas mais freqiientes,

apontados nos cursos de genética humana nas escolas médicas, foram:
1. A administracio da escola ndo percebe ou nio entende a importéncia da
genética humana e o seu papel na educagio médica.
2. Os estudantes chegam com uma enorme falta de experiéncia ou
familiaridade com genética.
3. Ndo hd um livro-texto apropriado para o ensino da genética, com o
“Genetics in medicine” de Thompson ¢ Thompson citado como o mais
popular e mais freqlientemente usado.
4. Os estudantes nfio levam o assunto a sério, porque ele ¢ um componente
muito pequeno na totalidade do curriculo.
3. N3o ha suficientes professores de genética humana.
6. Nio ha suficiente tempo dedicado para o ensino da genética humana.
Segundo RICCARDI e SCHMICKEL (1988), a carga horaria foi extremamente
variavel, de zero a mais de 40 horas, com uma média de 18 horas. Excluindo as escolas sem
curso de genética, a média foi de 21,6 horas, abaixo das 24,3 horas descritas por CHILDS
et al. (1981) seisanos antes.
Apbs os estudos de CHILDS et al. (1981) e RICCARDI ¢ SCHMICKEL
(1988), outra pesquisa realizada pela “Association of Professors of Human or Medical
Genetics” (APHMG), anos mais tarde, também nos Estados Unidos, mostrou uma carga
hordria média de 29 horas (ASSOCIATION OF PROFESSORS OF HUMAN OR
MEDICAL GENETICS, 1998).
Segundo JOHNSTON (1990), nas escolas médicas britdnicas a carga horaria
média era de 20 horas no periodo pré-clinico e de 6 horas no periodo clinico. Segundo
JENKINS (1990), em cinco escolas médicas da Africa do Sul, a carga horaria média era de

35 horas, e, em uma escola, a carga horaria era de apenas 2 horas.
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Por outro lado, segundo GRAHAM et al. (1989), o importante € ensinar o aluno
de medicina a pensar sobre os modelos genéticos, sem necessariamente precisar aumentar o
tempo de contato com o estudante, estimulando a busca dos objetivos educacionais fora da

sala de aula.

Comparando seus dados com os de CHILDS et al. (1981), RICCARDI e
SCHMICKEL (1988) apontaram para o fato de que, entre 1981 ¢ 1988, parece niio ter
havido qualquer progresso significativo na expansfio dos esfor¢os do ensino da genética
humana nas escolas médicas dos Estados Unidos e Canada.

EMERY (1989) também referiu poucos avangos no ensino da genética no
Reino Unido, nas décadas de 1960 e 1970. Entre os varios entraves, EMERY (1989) e
BODURTHA et al. (1990) apontaram:

» o conservadorismo dos membros dos comités responsaveis pelos curriculos;

» o iteresse dos médicos pelas variacbes da média, mais do que pelas
varia¢Ges individuais;

- 0 maior atrativo pela genética entre os pesquisadores do que entre os

professores;

« a maior valorizagio da atividade de pesquisa com relagfic a atividade de

ensino;
- a fragmentacio dos contelidos de genética entre as diferentes disciplinas;
» um inexistente ou minimo mecanismo de reforma curricular;
- a falta de um curso especifico de genética humana;
« afalta de uma disciplina de genética na instituicsio;
» a falta de um livro-texto adequado;

- a falta de fundos ou de remuneracio institucional para as atividades de

ensino, foram identificados,
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Também em cinco escolas médicas sul-africanas, seus formandos nfio estavam
adequadamente preparados para prestar aconsethamento genético, mas, por outro lado, em
seis escolas, a opinifio foi de que os seus graduados saberiam encaminhar os pacientes para
o aconselhamento (JENKINS, 1990).

HOLTZMAN (1988) e HUETHER (1988) ja chamavam a atengio para a
importéncia de entender a sensibilidade e a especificidade dos testes genéticos baseados no
DNA e para a necessidade de treinamento dos profissionais da satide perante o assustador
aumento do nimero de testes pré-sintomaticos a serem usados por um publico cada vez
mais vasto. Além disso, destacaram a importdncia de expandir o conhecimento sobre os
testes para o publico que busca subsidios para auxilio na tomada de decistes racionais, ou
mesmo para o debate das politicas piblicas a respeito dos testes genéticos.

GIARDIELLO et al. (1997) destacaram que, em 32% dos casos que se
submeteram ao teste do gene 4PC, indicado pela presenca de polipose adenomatosa
familial, os médicos erraram a interpretacio do resultado e que apenas 19% dos casos
tiveram orientagdo genética formal antes da realizacio do teste. Além disso, 0s médicos que
solicitam exames moleculares deveriam estar preparados para oferecer o aconselhamento
genético, ou encaminhar seus pacientes ao especialista em genética. Segundo
STEPHENSON (1998), “muitos médicos nfio conseguem interpretar resultados de testes
genéticos ou informar seus pacientes sobre os fatores de risco, refor¢ando a necessidade de
um esfor¢o concentrado de educacio médica em genética”.

Uma pesquisa entre os membros do “American College of Obstetricians and
Gynecologists” mostrou que 76% dos médicos nfo revisavam rotineiramente a histéria
familial como parte de uma consulta ginecologica; 39% consideravam a genética como o
menos importante na relacdo das prioridades a serem discutidas; 86% ndo solicitavam o
consentimento informado para os testes genéticos; 65% admitiam ndo se considerar bem
informados, particularmente na drea de céncer genético, e, destes, 21% admitiram serem
eles os Gnicos provedores de informagBes genéticas para seus pacientes (WILKINS-HAUG

et al, 2000)"". Com relagiio aos demais profissionais da satide, 70% afirmaram discutir

' WILKINS-HAUG, L. et al,, 2000, apud GREENDALE, K.; PYERITZ, R. E. Empowering Primary Care
Health Professionals in Medical Genetics: How Soon? How Fast? How Far?. Am J Med Genet (Semin Med
Genet), v. 106, p. 223-32, 2001.
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questdes de genética com seus pacientes, mesmo considerando que 80% deles nfo tinham
treinamento em genética (LAPHANM et al., 2000)%.

Quanto & visdio dos alunos, dois trabalhos, realizados no Brasil, mostram a
diferenca de percepgdo do estudante sobre o papel do médico geneticista, antes e depois da
disciplina de genética. No inicio da disciplina, foram enfatizadas as atividades laboratoriais;
no final, foi atribuidoc um maior niimero de atividades ao geneticista, particularmente
aquelas de cunho clinico (SOUZA et al., 1996; PORCIUNCULA et al., 2001). Para BAIRD
(1989), ainda ndo ha um consenso claro sobre a forma de medir as mudangas de atitude e de
comportamento naqueles que passam pele curso de genética médica ¢ 0 modo como o curso

influencia posteriormente a pratica ou a performance dos individuos.

2.4.3-As propostas e diretrizes educacionais em genética

Diante desses entraves e deficiéncias, vérias nstituicGes e entidades médicas,
principalmente na Inglaterra e nos Estados Unidos, iniciaram um movimento visando
estabelecer propostas e diretrizes educacionais em genética para os cursos da 4rea da satide.

Em 1977, na avaliagio da educacfio médica bisica na Gra-Bretagha, o GMC
sugeriu que o ensino da genética fosse ministrado como um curso individualizado, com a

coordenagfio de uma mesma equipe, mesmo sendo dado ao longo dos anos pré-clinicos e
clinicos (GENERAL MEDICAL COUNCIL, 1977)%.

Em 1980, o mesmo GMC declarou que

{-..] o estudante de medicina deveria ser informado sobre 2 influéncia
da hereditariedade na saide e na doenga, tanto em termos
individuais, como populacionais, e aprender os principios do
aconselhamento genético e também aqueles utilizados no diagnéstico
pré-natal ¢ prevencio das doencas hereditarias e do retardo e/ou
deficiéncia mental (GENERAL MEDICAL COUNCIL, 1980)*.

7 LAPHANM, E. V. et al., 2000, apud GREENDALE, K.; PYERITZ, R. E. Empowering Primary Care
Health Professionals in Medical Genetics: How Soon? How Fast? How Far?. Am J Med Genet {Semin Med
Genet), v. 106, p. 223-32, 2001.

* GENERAL MEDICAL COUNCIL, 1977, apud JOHNSTON, A. W. Teaching of clinical genetis in Britain:
a report from the Royal College of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p. 707-9, 1990,

* GENERAL MEDICAL COUNCIL, 1980, apud JOHNSTON, A. W. Teaching of clinical genetis in Britain:
a report from the Royal College of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p- 767-9, 1990,
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Em 1978, o MRC da Inglaterra publicou o “Review of climcal genetics”, no
qual recomendou que um programa de ensino de genética fosse adotado e aplicado de
forma integrada pelos departamentos clinicos e pré-clinicos, apresentando o assunto com
um valor clinico real (MEDICAL RESEARCH COUNCIL, 1978)%.

Em 1984, a AAMC publicou um documento com o titulo de “General
Professional Education of the Physicians” sobre a formacio médica (ASSOCIATION OF
AMERICAN MEDICAL COLLEGES, 1984).

Em 1988, 2 ASHG criou uma forga tarefa multidisciplinar de 17 membros, com
a finalidade de examinar o modo como estava sendo feito o ensino da genética humana nas
escolas médicas norte-americanas, tendo por base as diretrizes da AAMC publicadas em
1984 (GRAHAM et al., 1989).

Os resultados desse estudo apontaram para:

1. a falta de recursos para o ensino da genética humana em muitas escolas

médicas;

2. a necessidade de uma integracfio vertical do ensino da genética humana por

todos os quatro anos do curso médico;

3. a competigfo relacionada a carga horaria junto ao aluno em um curricuio que
diminui o niimero de aulas expositivas e aumenta a necessidade de interagéio
em pequenos grupos;

. a necessidade de téenicas apropriadas de avaliagio;
. a identificagfio de recursos humanos e materiais;
. a identificacdo de um curriculo nuclear;

a identificagdo de estratégias de implementacZo;

0 N O L g

as providéncias no sentido de estruturar um forum para os professores de

genética humana para contato entre 0s mesmos.

B MEDICAL RESEARCH COUNCIL, 1973, apud JOHNSTON, A. W. Teaching of clinical genetis in
Britain: a report from the Royai College of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p. 707-9, 1990

26 ASSOCIATION OF AMERICAN MEDICAL COLLEGES, 1984, apud GRAHAM, J. M. et al. Report of
the Task Force on Teaching Human Genetics in North American Medical Schools. Am J Hum Genet, v. 44,
p. 161-5, 1986,
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No encaminhamento de vérias opcdes curriculares, o grupo considerou que os

principais marcos deveriam ser:
1. assumir atitudes apropriadas para com o paciente;
2. auxiliar os estudantes de medicina a tornarem-se aprendizes para a vida toda;

3. transmitir um panorama conceitual amplo em relagiio aos mecanismos

genéticos que possa ser estendido pela integracio do curriculo vertical.

BAIRD (1989), membro integrante da forca tarefa da ASHG, relacionou as
seguintes atitudes, habilidades e contetidos de genética que o estudante de medicina deve

adquirir:

Atitudes

respeito e empatia pelas familias

total compartilhamento das informagdes e respeito pela autonomia

L4

nfio condenagdo na comunicacio

reconhecimento dos seus proprios limites profissionais

reconhecimento da importdncia do seu auto-aprendizado continuo

Habilidades

obter uma adequada historia genética de acordo com urn formato padrfio

e fazer um exame fisico completo, indicando as anormalidades fisicas e

funcionais
e avaliar as necessidades imediatas de conduta e o encaminhamento adicional
e formular um plano racional de investigacio e conduta

e saber como buscar e avaliar a literatura relevante sobre uma condicio

genética
Contetdos

e O gene
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e os cromossomos (nimero, morfologia e nomenclatura)
e os principais padrdes de heranga mendeliana

¢ a heranca multifatorial ¢ sua relagdo com malformagfio congénita e doenga

de inicio tardio
# terafogénese
e ligaco, polimorfismo, mapa genético

e avaliacio e calculo dos riscos genéticos, inclusive de risco empirico ¢

célculo de Bayes em exemplos simples
e a diferenciagdo sexual e a abordagem dos problemas clinicos desta area
e a genética do cancer
e atriagem genética e o diagndstico pré-natal
» 3 farmacogenética
e a neurogenética
¢ 3 genética do comportamento
s a heterogeneidade genética
e aética

Foi consenso da forga tarefa da ASHG considerar que ndo h4 um curriculo ideal
de genética humana. Os conteddos curriculares especificos devemn permanecer flexiveis e
utilizar exemplos clinicos de diferentes disciplinas médicas, mostrando a genética como
necessaria para todos os médicos, qualquer que seja a disciplina (BAIRD, 1989).

A mesma forca tarefa considerou, ainda, que o estudante de medicina deve
entender dos conceitos de variabilidade humana e reconhecer a contribuicio da interacfo
dos genes com o ambiente € o desenvolvimento, para caracteristicas tanto normais como de
doenca. Foi considerado importante enfatizar como os genes sdo distribuidos nas
populagdes, como eles influenciam na susceptibilidade varidvel para doengas € como isso

facilita o prognéstico e a prevencdo de muitas doencas monogénicas e mnultifatoriais, sem
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necessidade de que todos esses topicos sejam abordados na fase pré-clinica do curse de
genética. Alguns desses topicos teriam melhor compreensio durante o acompanhamento de

um caso sob orientacio genética (GRAHAM et al., 1589).

Para BAIRD (1989), “o estudante deve ter familiaridade com os sinais e
sintomas mais importantes das doencas genéticas mais comuns, como a Sindrome de
Down, ou trataveis, como a fenilcetontria”. A maior parte das doencas genéticas mais
especificas deve ser ensinada como exemplos de conceitos importantes, como a variagio da
idade de inicio dos sintomas, mostrando a Doenca de Huntington, como a variabilidade da

expressdo clinica, mostrando a neurofibromatose.

Segundo GRAHAM et al. (1989, v. 44, p. 162)

Utilizar os pacientes com problemas genéticos para o treinamento
clinico ajuda os estudantes a terem o foco no paciente com doenca
genética ¢ nio qual doenga que o paciente tem, estimulando o
pensamento genético em todos os aspectos dz medicina, tanto nos
estudantes como nos demais médicos, questionando por que este
paciente em particular tem esta doenga em particular?
Para BAIRD (1989), “¢ essencial que a visdo genética dos problemas médicos
seja incorporada durante o treinamento das novas geracbes de médicos. Muitos estudantes

serdio médicos gerais ou especialistas em outras dreas que nfio a genética”.

Em 1989, o “Royal College of Physicians” (RCF) conclui que a genética
médica deve fazer parte do core curriculum dos cursos de medicina e enfermagem
(ROYAL COLLEGE OF PHYSICIANS, 1989)%".

Em 1990, o RCF enviou um questiondrio as escolas médicas britanicas
perguntando 0 que compunha o core curriculum e quais as habilidades basicas requeridas
na genética clinica. Em mais de 85% das respostas, foram considerados obrigatérios e
valorizados os seguintes 11 topicos:

1. Padr&es de heranca

2. Doengas genéticas comuns

“ ROYAL COLLEGE OF PHYSICIANS, 1989, apud JOHNSTON, A. W. Teaching of clinical genetis in
Britain: a report from the Royal College of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p. 707-9, 1990.
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Estrutura e fungiio dos cromossomos
Aplicacdes médicas da genética molecular
. Aconselhamento genético

. Diagnéstico pré-natal

. Divisdo celular

. Determinacio do sexo

. Aberracdes cromossomicas
10. Malformacgoes
11. Prevencio das doengas genéticas
e as seguintes cinco habilidades:
1. Saber onde obter informacio e ajuda
2. Construir um heredograma e identificar os padrdes de heranca
3. Estar consciente do estresse causado por uma doenca genética na familia
4. Perceber as questdes éticas maiores na genética médica
5. Debater o papel da genética nas doengas comuns

Esses dados foram publicados em “Teaching genetics to medical students”
(ROYAL COLLEGE OF PHYSICIANS, 1990)%.

Em 1995, a ASHG langcou uma proposta de curriculo de genética para as
escolas médicas americanas, antevendo, para o século XXI, uma pratica médica exercida
por profissionais com um conhecimento bésico dos principios da genética humana e suas
aplicagdes em varias situagdes clinicas. Mesmo reconbecendo e admitindo as diferencas
curriculares entre as escolas médicas, a ASHG determinou que a genética médica constasse
explicitamente no curriculo, orientando gue cada uma delas encontrasse a melhor maneira
de incorporar o ensino da genética médica em seus curriculos. Além disso, partindo de
algumas generalizacdes, tais como: 1. a caracterizagio da genética médica como sendo uma
ciéncia biomédica basica e ao mesmo tempo uma especialidade clinica; 2. a sobreposigio
de alguns aspectos da genética médica com outras disciplinas, e 3. a possibilidade de

diferentes métodos e de vérias formas de ensino, alertou para que o ensino da genética

# ROYAL COLLEGE OF PHYSICIANS, 1990 apud JOHNSTON, A. W. Teaching of clinical genetis in
Britain: a report from the Royal College of Physicians of London. J Med Genet, v. 27, p. 707-9, 1990.
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médica ndo se restrinja aos aspectos basicos ou clinicos isoladamente, e sugeriu 0 “Problem
Based Learning” como um método facilitador e condizente com a idéia de integracdc dos
conhecimentos e habilidades em diferentes aspectos (AMERICAN SOCIETY OF HUMAN
GENETICS, 1995).

Segundo BRIANI (2001) “o objetivo explicito desses novos métodos de
aprendizagem nos proprios paises de origem foi aumentar a eficicia no processo de ensino

por meio da integracdo de conhecimentos e autonomia dos alunos que buscam promover”.

As consideragbes da ASHG foram encaminhadas aos diretores e/ou
responsaveis pelo curriculo das escolas médicas americanas na forma de um documento,
com a lista os conhecimentos, as habilidades e atitudes em genética médica, necessarias

para todo estudante de medicina.
Com relagfio ao conhecimento, ficou estabelecido que o estudante deve saber:

1. 0 que sd0 genes, como esto organizados e controlados, qual sua funcdo e

COmo segregam;

2. a natureza da mutacio e pré-mutacio e como contribuem para a

variabilidade humana e para a doenca;
3. o0s padrdes de heranga monogénicos classicos;

4. os fatores que alteram o desenvolvimento do fendtipo nas doengas
monogénicas, ncluindo expressividade variavel e penetrincia incompleta;
5. a base das doengas mitocondriais ¢ o padriio de heranca materno;

6. como os genes so organizados NOS CroMOSSOMOS, COTO 0S CrOMOSSOMmOS Se

replicam na mitose e na meiose e como eles sdo transmitidos de pai para
fitho;

7. as manifestagSes clinicas das mais comuns anomalias cromossdmicas

nurnericas, estruturais e do tipo mosaico;

8. 0s conceitos e a importancia clinica da impressio gendmica ¢ da dissomia

uniparental;
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9. os principios da genética de populacBes e as nmplicacdes da satde publica na

10.

11.

12

13.

14.

15.

16.

17.

18.

i9.

20.

21.

22.

23.

epidemiologia genética;

como o polimorfismo, ligagdo génica ¢ mapa genético sio usados em
medicina;
os principios bésicos dos erros inatos do metabolismo e das variagSes

farmacogenéticas, bem como suas manifestacdes clinicas mais comuns;

a natureza multifatorial da maioria das caracteristicas humanas, tanto normais

como anormais, além dos principios da heranga multifatorial;
0s mecanismos da teratogénese e o efeito dos principais teratégenos humanos;

como reconhecer e classificar as anomalias congénitas € o acesso ao

diagnéstico das sindromes de anomalias congénitas miiltiplas;

o papel da genética na patogénese das neoplasias e na predisposicio a
malignidade;

como os principios da evolugiio ajudam no entendimento da biologia
humana e das doengas;

como a freqgiiéncia das doengas varia nos diferentes grupos étnicos;

as técnicas diagnosticas citogenéticas e moleculares mais comuns & como

elas s3o usadas para os distrbios genéticos;

os procedimentos de avaliagfio no diagndstico genético pré-natal e os tipos

de doencas que podem ser detectadas no pré-natal;
os metodos apropriados do aconselhamento genético;

as vantagens, as limitagbes e os perigos do teste preditive para distirbios

genéticos;

a existéncia e a justificativa dos programas de triagem para distrbios

genéticos;

0 acesso ao tratamento dos distirbios genéticos;
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24.

25.

26.

27.

como as novas descobertas cientificas podem ser avaliadas no contexto

clinico e aplicadas apropriadamente no atendimento dos pacientes;

0s aspectos organizacionais e econdmicos da assisténcia i satde em

genética;
as conseqiiéncias legais e éticas envolvidas na pratica da genética médica;

o histdrico do uso e do abuso da genética humana.

Com relagio as habilidades, ficou estabelecido que o estudante deve aprender

como sintetizar os dados relatados pelo paciente sobre os distirbios genéticos e as

anomalias congénitas e usar essas informacdes para formular um plano apropriado para o

diagnostico e conduta para com o paciente. O estudante também deve aprender como

comunicar uma informagio de cardter genético com clareza, sem ser diretivo e sem

interferéncia para pessoas de diferentes niveis educacional, socicecondmico, étnico e

cultural.

Quanto as habilidades especificas, com relagio aos distirbios genéticos e

defeitos congénitos, ficou estabelecido que o estudante deve ser capaz de:

1. extrair uma histéria genética compreensivel e construir um heredograma

apropriado;

executar um exame fisico compreensivel para anomalias maiores e menores,
com aten¢do especial para o0s aspectos anatdbmicos e para as medidas

antropométricas;

. formular o diagnéstico diferencial apropriade e o curso da mvestigacio,

incluindo ¢ uso de testes especializados, realizados em laboratérios de

bioquimica, de citogenética e de genética molecular;

4. usar efetivamente os sistemas de informacio, incluindo bibliotecas e

recursos eletrnicos, na avaliagio e conduta dos pacientes com distirbio
genético, para diagnosticar sindromes com anomalias congénitas multiplas e

para o reconhecimento de exposicdo a agentes teratogénicos:
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. compreender os relatorios de laboratérios de citogenética, bioguimica e

molecular;

perceber o papel das pesquisas bioquimicas ¢ dos progressos técnicos para

fazer a analise critica do desenvolvimento cientifico corrente;

. coordenar informagdes de diferentes fontes para um coerente e racional

plano de conduta.

Com relacio as habilidades especificas, para conduta dos distiirbios genéticos,

ficou estabelecido que o estudante deve ser capaz de:

1.

proporcionar ao paciente acesso ao diagnéstico e aos testes preditivos que
sejam apropriados para as condicBes de sua familia, e advertir os pacientes

sobre os beneficios, as limitagdes e os riscos de tais testes;

. tornar disponivel ao paciente um tratamento apropriado, incluindo o

dietético, o farmacolégico, o de reposigio enzimatica, o transplante ¢ a

terapia génica;

. comunicar o aconselhamento genético de maneira apropriada para cada

paciente ¢ sua familia;

. compreender os estagios do desenvolvimento normal do comportamento,

maturagfio ¢ inteligéncia humana, no sentido de facilitar o aconselhamento

de diferentes individuos;

. tolerar e encorajar a repeticio da informagfio, por conta da ansiedade do

paciente ou da ndo familiaridade com os conceitos empregados;
aplicar técnicas apropriadas para repassar noticias ruins;

reconhecer 0s mecanismos de defesa dos pacientes e ser capaz de perceber

quando preserva-los e quando eles precisam ser quebrados;

. conter-s¢ emocionalmente com as respostas dos pacientes;

. nterpretar suas proprias atitudes com respeito aos aspectos éticos, sociais,

culturais, religiosos e étnicos e desenvolver uma habilidade de individualizar

cada paciente ou membro da familia;
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10.perceber as vérias atitudes culturais, sociais ¢ religiosas com relacdo a

situagdes como contracepgdo, aborto, parentescos e sexo;
11.usar apropriadamente os servigos e instituicdes de suporte da comunidade.

Com relag8o as atitudes, ficou estabelecido que o estudante deve aprender como
ser um aconselhador simpatico, ndo julgador, ndo diretivo, que recenheca seus proprios
limites, procurando consultoria quando necessario, tornando-se um aprendiz vitalicio e

auto-motivado.
Assim sendo, estudante deve:
1. perceber a importancia do prognéstico e da prevencio das doengas;

2. respeitar os valores religiosos, morais e éticos e as tendéncias dos pacientes,

mesmo que elas sejam diferentes dos valores proprios do estudante;

3. apresentar convenientemente, acuradamente e de forma nfio diretiva as
opcdes avaliadas;

4. estar atento tanto para a importincia da confidenciabilidade como para a
dificuldade que essa confidenciabilidade pode acarretar quando sdo
encontrados parentes com riscos para uma doenga grave e potencialmente

prevenivel;

5. estar atento para as vantagens € riscos potenciais de encaminhar os pacientes

¢ farnilias para as instituicdes da comunidade ou nacionais;

6. reconbecer as limitagSes das suas proprias habilidades e recorrer a uma

consuitoria quando necessario.

Esse documento elaborado pelo Comité de Informacio e Educacfio da ASHG,
em 1995, foi intitulado “Medical School Core Curriculum in Genetics” (AMERICAN
SOCIETY OF HUMAN GENETICS, 1995).

Em 1996, o “National Human Genome Research Institute” (NHGRI), a
“American Medical Association” (AMA) e a “American Nurses Association” (ANA)
formaram a “National Coalition for Health Professional Education in Genetics” (NCHPEG)
que, segundo GREENDALE e PYERITZ (2001), reuniram-se com o objetivo de:
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« integrar os conteldos de genética na base de conhecimentos dos

profissionais e estudantes dos cursos da drea de saude;

» desenvolver ferramentas educacionais e fontes de informacfio para facilitar a

mtegracio da genética na pratica dos profissionais da satde;

» fortalecer e ampliar a organizagio da comunidade interdisciplinar da
NCHPEG para coordenar a educagfio em genética dos profissionais da area

de safide.

Como grupo interdisciplinar, a NCHPEG foi composta dos representantes de,
aproximadamente, 100 diferentes organizacSes profissionais da satide, de usuarios e grupos
voluntérios, de agéncias governamentais, indiistria privada e sociedades de profissionais da
genética, para, num esfor¢o nacional conjunto, promover a educagfio profissional. Tamanha
variedade de areas de conhecimento e atuagfo é, segundo GUTTMACHER et al. (2001), o

reconhecimento da pratica da genética por diferentes profissionais da area da saide.

A NCHPEG disponibilizou o acesso as informacbes sobre os avangos da
genética humana no site http//www.nchpeg.ore (NATIONAL COALITION FOR
HEALTH PROFESSIONAL EDUCATION IN GENETICS, 2000).

Em julho de 1997, em Santa Fé (Novo México — USA), o “National Center for
Genome Resources” (NCGR) e a AMA promoveram uma conferéneia intitulada “Humans
and the Human Genome Project: What Do Physicians Need to Know?’. Como
desdobramento, e por iniciativa do NCGR, um grupo de trabalhe, formado por geneticistas
¢ especialistas em curriculos, tragou os parimetros para um currfculo minimo, com
recomendagBes de conteldos especificos em 4reas nas quais todos os médicos precisam
estar informados. Como declarou o proprio grupo de trabalho “os médicos devem estar
familiarizados com os ‘sinais vermelhos’ que identificam os individuos que possam ser
potencialmente beneficiados pela informaciio sobre os seus riscos genéticos.” Além disso,
os médicos devemn saber que recursos s3o disponiveis, “inclusive laboratérios comerciais e
de pesquisa que oferecem testes genéticos, bem como médicos geneticistas e

aconselhadores genéticos para consultoria e encaminhamento” (STEPHENSON, 1998).
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Todos esses pontos foram reunidos em um documento, denominado core
content outline. Esse documento definiu as principais 4reas do conhecimento em genética
como sendo:

a identificagdo de anomalias genéticas;
0 acesso aos servigos de genética;

a interpretacio dos fatores de risco:

el e

0 entendimento da ciéncia;

5. a compreensio dos aspectos legais do paciente.

O documento tinha como proposta ser um programa de auto-avalia¢io em
genética, denominado de GENSAP (genetics self-assessment program), nos mesmos
moldes do MKSAP (medical knowledge self-assessment) do “American College of
Physicians”. O documento final estava previsto para o ano 2000 (STEPHENSON, 1998).

Além disso, 0 NCGR solicitou aos médicos e aos grupos que trabalhavam com
educagfio em genética um feedback sobre o documento proposto, e disponibilizou o acesso
as informagdes no site http://www.ncgr.org/cme, por onde também tem patrocinado
programas de educagfio médica continuada, estimulando uma ampla comunicacdo entre os
interessados no assunto (NATIONAL CENTER FOR GENOME RESOURCES)?.

Em 1998, a AMA e o NHGRI apresentaram uma proposta de educacgio médica
continuada, na forma de um curso intitulado “Genetic Medicin and the Practicing
Physicians” (GREENDALE e PYERITZ, 2001), no site http://www.ama assn.org/genetic
(AMERICAN MEDICAL ASSOCIATION)*

Também em 1998, a APHMG elaborou um documento, complementar 2
proposta de curriculo de genética para as escolas médicas apresentada pela ASHG em 1995.
Segundo a APHMG, a genética médica é reconhecida como uma especialidade médica,
bem como um extenso campo de conhecimento sobre o funcionamento do corpo humano
na saide e na doenga, sendo, por isso, responsabilidade dos médicos geneticistas a

implantacdio de curriculos de genética clinica em cada escola médica Além disso, o

® NATIONAL CENTER FOR GENOME RESOURCES, apud STEPHENSON, J. Group drafts core
curriculum for “What docs need to know about genetics”. JAMA, v. 279, p. 735-6, 1998.

** AMERICAN MEDICAL ASSOCIATION, apud GREENDALE, K.; PYERITZ, R. E. Empowering Primary
Care Health Professionals in Medical Genetics: How Soon? How Fast? How Far?. Am J Med Genet (Semin
Med Genet), v. 106, p. 223-32, 2001.
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documento da APHMG apontou para a importincia de um continuo processo de
aprendizado da genética médica ao longo da atividade médica, e sugeriu que o treinamento
subseqliente, na pos-graduagdo, pudesse proporcionar uma apropriada experiéncia na
aplicagfo desses objetivos nos cuidados primdrios de satide ou em uma especialidade em
particular. Mesmo reconhecendo as diferengas curriculares, institucionais e pessoais
disponiveis para o ensino da genética médica entre as escolas de medicina, os objetivos
propostos pela APHMG poderiam ser ensinados em vérios contextos clinicos e em
diferentes momentos do treinamento clinico, dependendo das circunsténcias particulares de
cada escola (ASSOCIATION OF PROFESSORS OF HUMAN OR MEDICAL
GENETICS, 1998).

Este documento, denominado “Clinical objectives in medical genetics for
undergraduate medical students”, definiu conhecimentos, habilidades e atitudes, como
sendo os objetivos clinicos da genética médica a serem adquiridos pelo estudante de

medicina. Assim sendo, das competéncias gerais, o estudante deve ter habilidades para:

1. perceber a importancia do prognéstico e da prevengio das doengas;

2. compreender os estagios de desenvolvimento do comportamento e
inteligéncia humana;

3. reconhecer a importancia da confidenciabilidade do paciente;

4. aplicar as técnicas apropriadas para a transmissfo de dificeis informactes
médicas;

5. reconhecer e saber responder apropriadamente aos mecanismos de defesa

dos pacientes;

6. tolerar ¢ encorajar a repeticio da informacfio, por conta da ansiedade do

paciente ou da ndo familiaridade com os conceitos empregados;

7. respeitar os valores religiosos, culturais, sociais e éticos dos pacientes,

mesmo que eles sejam diferentes dos valores préprios do estudante;

8. respeitar a autonomia de todos os pacientes ac mesmo tempo em que se leva
em conta as dificuidades que determinadas condi¢des incapacitantes podem

representar para a tomada de decisSes por parte dos pacientes;
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9. fazer referéncias apropriadas sobre os servicos da comumidade ou outras

10.

1l

12

13.

14.

13.

16.

instituiges que possam beneficiar o paciente e a familia;

interpretar suas proprias atitudes quanto aos aspectos éticos, sociais,
culturais, religiosos e étnicos e desenvolver uma habilidade de individualizar
cada paciente ou membro da familia;

conter-se emocionalmente com as respostas dos pacientes;

reconhecer as limitacSes das proprias habilidades e buscar consultorias

quando necessdrio;

usar efetivamente os recursos como livros texto, artigos de pesquisa e
sistemas computacionais para obter informactes necessarias para o pleno

cuidado do paciente;

aplicar os principios da medicina baseada em evidéncias para a pratica
clinica;

entender como a observagdio clinica pode promover a compreensio da
biologia humana e da patogénese das doencas e, por meio da pesquisa,

alcangar a melhora da saude;

comprometer-se com um programa de aprendizado permanente.

Como objetivos clinicos, a APHMG recomendou que o estudante deve saber:

1.

como os fatores genéticos predispem as doencas monogénicas e
multifatoriais e as implicacdes dessa predisposi¢do para o diagnéstico,

tratamento e prevencgio;

as manifestacdes clinicas das doengas monogénicas mais fregiientes;

. os achados clinicos das aneuploidias cromosstmicas mais freqlientes e os

smais geralmente associados com outros tipos de disttirbio cromossémico;

. como as alteragBes genéticas constitucionais e adquiridas podem levar ao

desenvolvimento de neoplasias malignas ¢ como a identificacio dessas
mudancas pode ser usada no diagnéstico, na conduta ¢ na prevencio da
malignidade;
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10.

il.

12.

13.

14.

. como o conhecimento do gendtipo pode ser usado para promover um meio

mais efetivo na manutencdo da saide, diagndstico da doenga e tratamento de

um individuo em particular;

. 0s procedimentos mais freqlientemente utilizados no diagnostico genético

pré-natal e a indicagfio de tais testes;

. as vantagens, limitagdes e desvantagens dos testes pré-sintomdticos de

doencas genéticas;

. da existéncia e a justificativa dos programas de triagem para detectar

doencas genéticas e as diferencas entre triagem e testes mais definitivos;

. as diferencas dos objetivos e meios entre os programas de triagem para

doengas genéticas em recém-nascidos, gestantes e outros pacientes adultos;

os tratamentos convencionais e as condigdes gerais das terapias génicas de
doencas genéticas;

que exposi¢des sdio provavelmente teratogénicas em humanos e como
preveni-las;

as indica¢des ¢ os métodos apropriados para encaminhar um individuo com
uma doenga genética ou anomalia congénita para um médico geneticista;
como as novas descobertas cientificas sfo avaliadas no contexto clinico e

aplicadas apropriadamente no cuidado dos pacientes;

como as conseqiiéncias legais e éticas relacionadas 4 genética afetam a

prética médica.

Além disso, a APHMG recomendou que o estudante deve ser capaz de:

1.

elaborar uma histéria familial compreensivel, construir um heredograma
apropriado, e reconhecer os padrBes de heranca e outros sinais sugestivos de

doenca genéfica familial;

reconhecer caracteristicas na historia familial do paciente, no exame fisico

ou na investigacfio laboratorial que sugiram a presenga de doenca genética;
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10.

i1,

. identificar pacientes com forte predisposicio genética para doengas

freqlientes e facilitar a apropriada avaliacio de outros membros da familia

Sujeitos a risco;

- reconhecer e classificar as anomalias congénitas mais comuns e os padrdes

das anomalias;

. reconhecer e iniciar a avaliagdo do paciente com erros inatos do

metabolismo;

- usar eficientemente as técnicas mais comuns de diagnéstico citogenético,

molecular e bioquimico;

. estimar rtiscos de recorréncia em uma familia afetada por doencas

transmitidas por padrSes monogénicos classicos e multifatoriais;

- usar a informagdo de um paciente que tenha uma predisposicdo genética para

uma determinada doenga para ajudé-lo a reduzir o risco de desenvolver essa
doenca ou tratd-la mais efetivamente caso ela venha a desenvolver-se;
descrever apropriadamente as técnicas e os meios de promover o
aconselhamento genético para as doengas genéticas mais freqiientes;
comunicar as informagdes genéticas de uma maneira compreensivel para
individuos de varios niveis educacionais e culturais;

acompanhar um médico geneticista para desenvolver um plano de avaliacdio

e conduta de pacientes com doenca genética.

Ciente da rapidez dos avangos na area da genética medica, especialmente com

0s novos conhecimentos surgidos nos {ltimos 10 ou 20 anos, o grupo de trabalho da
APHMG considerou pertinente a discussio desses objetivos e da sua aplicaciio na
medicina, recomendando a revisfio dos mesmos, quando necesséria, para a atualizacio dos
conceitos (ASSOCIATION OF PROFESSORS OF HUMAN OR MEDICAL GENETICS,

Em 1999, a OMS e a “World Alliance of Organizations for the Prevention of

Birth Defects” (WAOPBD) reuniram virios especialistas em genética médica de paises em
desenvolvimento. Nesta reunifio, mostrando preocupaciio com o treinamento em genética

dos profissionais da satide, o grupo apontou para a necessidade de modernizacdo dos
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curriculos dos cursos de graduagfio dos médicos, enfermeiros, psicdlogos e assistentes
sociais, bem como a inclusiio das praticas de genética médica no ensino clinico e a

necessidade da educacio continuada para os profissionais que j4 exercem suas atividades.

Assim sendo, o grupo de trabalho elaborou uma proposta de curriculo de

genética médica composto de:
Topicos basicos

e Citogenética — estrutura, fungfo, terminologia e anormalidades comuns dos

CrOomossormnos.

s Genética molecular — DNA, estrutura e fungfio dos genes e mutacio.

Técnicas e aplicagbes.
e Padrdes mendelianos de heranca.

o Padrdes nio mendelianos de heranga — multifatorial, mitocondrial, dissomia

uniparental, impressdo gendmica.
e MalformacSes congénitas e teratologia.
e Genética do cancer.
» Aconselhamento genético.
» Diagndstico pré-natal e triagem genética.

¢ Genética e saide piblicas Distliirbios comuns na populacio.
Consangitinidade. Prevencio de doenga genética, com énfase na prevengio

primaria.
e Aspectos éticos.
Habilidades

e Obter uma histéria familial adequada, inclusive com a construcio de um
heredograma e a identificaciio dos padrfes de heranca.

e Realizar um exame fisico, sendo capaz de descrever achados dismérficos

comuns (para os profissionais envolvidos com diagnéstico clinico).
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¢ Ser capaz de, a partir dos itens anteriores, elaborar um diagnéstico genético

comum (idem).

e Realizar um plano racional de investigaco efou assisténcia com
encaminhamento apropriado, quando necessario. A conduta inclui um

aconselhamento genético ndo diretivo e suporte psicologico.

Atitudes

Os direitos dos pacientes ¢ familiares e a responsabilidade pela preservagio dos

mesmos precisam ser comunicados ao estudante. Os direitos dos pacientes incluem:
¢ Respeito e empatia com os pacientes e familias.

» Total revelagio ndo diretiva das informacBes e aconselhamento com

respeito:
e 3o diagnéstico,
¢ 3 etiologia da condigfio,
® a0 prognéstico/conseqiiéncia da condigéo,
* 4 conduta perante a condi¢io e a possivel prevengiio em gestaces fituras.

e ‘Total autonomia com respeito s proprias escolhas informadas e suporte para

as mesmas.

= A confianga de que o profissional tenha conhecimentos e habilidades

suficientes para fazer um adequado encaminhamento quando necessario.

Essas propostas foram publicadas no documento intitulado “Services for the
Prevention and Management of Genetic Disorders and Birth Defects in Developing
Countries” (WORLD HEALTH ORGANIZATION, 1999).

Nesse documento, BAIRD (1989), GRAHAM et al. (1989) e JOHNSTON
(1990), apontam para trés objetivos gerais de um core curriculum de genética médica

visando ao treinamento dos profissionais da drea da satde:
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» a aquisicio de um conhecimento basico dos mecanismos genéticos, na satde
e na doenga, e do papel da tecnologia genética na medicina para diagnostico,

tratamento e prevencio,

« a produgfio, no estudante, de atitudes apropriadas para com o paciente e sua
familia,
» a instalagfio, no estudante, de uma cultura de aprendizado permanente.

Com o crescente papel que a genética médica vem exercendo na medicina, a
defini¢do de objetivos de educacdio em genética médica para os profissionais da saide ndo
pode ser ignorada (WORLD HEALTH ORGANIZATION, 1999).

Em fevereiro de 2000, o grupo de trabatho da NCHPEG finalizou o “core
content outline”, iniciado em 1977, e divulgou o “Core Competencies in Genetics Essencial
for All Health-Care Professionals”, que representam o minimo de conhecimentos,
habilidades ¢ atitudes necessarias para que todos os profissionais da satde - médicos,
enfermeiros, agentes de saude, sanitaristas, dentistas, psicologos, assistentes sociais e
outros - possam promover ¢ cuidado de pacientes com problemas que envolvam aspectos

genéticos. Segundo o documento, cada profissional deve ser capaz de:

» avaliar as limitagdes da genética como especialidade e as proprias limitacdes

no assunto.

- compreender as implicacBes sociais e psicologicas da assisténcia em

genética.
» conhecer como ¢ quando fazer um encaminhamento para um geneticista.

As competéncias referidas no documento foram apresentadas em duas linhas
basicas; uma, com o nivel basico recomendado para todos os profissionais da saide; a
outra, com as competéncias mais avancadas, a partir de um treinamento adicional, sugerido
para aqueles que lidam com servigos de aconselhamento genético (GUTTMACHER et al.,
2001).

O “Core Competencies in Genetics FEssencial for Al Health-Care
Professionals” apresenta uma lista de competéncias relacionadas aos conhecimentos,

habilidades e atitudes necessdrias aos profissionais da saide.
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Com relagio aos conhecimentos, todo profissional da saude deve compreender:
1. aterminologia basica em genética humana;

2. os padrdes basicos e as variagbes da heranca biolégica nas familias e nas

populacgdes;

3. como a identificacBio das variagbes das doengas geneticamente determinadas
facilita o desenvolvimento da prevengdo, diagnéstico e opgbes de
tratamento;

4. a immportincia da historia familial na determinagio da predisposicdo &
doenga;

5. o papel dos fatores genéticos na manutencio da saide e prevencdo da

doenga;

6. a diferenca entre o diagndstico clinico da doenca e a identificacio da
predisposicdo genética & doenga, uma vez que as variaches genéticas nem

sempre estdo estreitamente correlacionadas com a manifestagio da doenga;

7. o papel dos fatores comportamental, social e ambiental (estilo de vida,
fatores socioecondmicos, poluentes, etc.) para modificar ou influenciar os

fatores genéticos na manifestacdo da doenca;

8. a influéncia da cultura étnica e econémica na prevaléncia e diagnéstico das

doencas genéticas;

9. a mfluéneia da etnia, da cultura, da visio de satide e da economia na
capacidade dos individuos e suas familias de usarem as mformacfes ¢
assisténcia genética;

10. 0 potencial de beneficio fisico e/ou psicolégico, as limitacdes e os riscos da

informacdo genética para os individuos, membros da familia e comunidades;

11.0 espectro de possibilidades genéticas para o tratamento das doengas
(a prevencdo, a farmacogendmica e a prescricio de drogas para equilibrar o
perfil genético individual, as drogas produzidas geneticamente, a terapia

génica);
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12.0s meios disponiveis para ajudar os individuos ¢ suas familias na busca de
informagdio e assisténcia genética, inclusive quanto ao tipo de profissional

disponivel e suas diversas responsabilidades;

13. 0s componentes do processo de aconselhamento genético e as indicacdes do

encaminhamento para o geneticista;
14. as indicagdes dos testes e intervengbes genéticas;

15.0s aspectos €ticos, legais e sociais relacionados aos testes genéticos e ao
registro das informagbes genéticas (privacidade, o potencial de
discriminacio genética nos seguros de saide e no emprego);

16. a historia do mau uso da informac¢io genética humana (eugenia);

17.0 seu proprio papel profissional no encaminhamento da assisténcia genética,

ou prescrigdo, acompanhamento e revisdo da qualidade da assisténcia

genética.
Com relagfio as habilidades, todo profissional da satide deve ser capaz de:

1. obter informagbes genéticas da histéria da familia, incluindo um apropriado

heredograma de varias geracGes;
2. identificar individuos e familias que possam ser beneficiados pela assisténcia
genética;

3. explicar 0s conceitos béasicos de probabilidade e susceptibilidade & doenga, e
a influéncia dos fatores genéticos na manutengiio da satde e do

desenvolvimento da doenga;
4. buscar auxilio e recorrer aos especialistas em genética e servigos de apoio;

5. obter informacdes atualizadas ¢ confidveis sobre genética, para si, para os

individuos e suas familias e para colegas;

6. usar eficientemente as novas tecnologias para obter mformacdes sobre

genética;
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7. educar-se sobre assuntos relacionados & politica de satide voltada para o

usuario;

8. participar no ensino dos profissionais e do pliblico sobre genética.

As demais habilidades tratam dos componentes do processo de aconselhamento

genético e ndo sdo exigidas de todos os profissionais da satide.

Entretanto, o profissional da satde deve ser capaz de facilitar o processo de

aconsclhamento genético, preparando o individuo e sua familia sobre o que esperar,

comunicando informa¢bes relevantes ao grupo de geneticistas, e acompanhando o

individuo e sua familia apés ter sido feita a assisténcia genética.

Para o profissional que escolhe a assisténcia pelo aconselhamento genético,

todos os componentes do processo delineado abaixo devem ser cumpridos, tais como:

9. instruir os individuos e¢ suas familias sobre a disponibilidade dos testes

10.

11.

12.

13.

14.

genéticos e/ou tratamento para situagSes encontradas freqiientemente na
pratica;
fornecer informagGes apropriadas sobre os riscos, beneficios e limitagdes dos

testes genéticos;

prover os individuos e suas familias com um apropriado documento de
consentimento informado para facilitar a decisio com relacio aos testes

genéticos;

fornecer ¢ estimular o uso de meios e materiais de uso conhecido e
culturalmente apropriado para transmitir informacSes sobre conceitos

genéticos;

instruir os individuos e suas familias sobre os efeitos emocionais que eles ou
seus familiares possam experimentar com o resultado de uma nformaco

genética recebida;

explicar aos individuos e suas familias sobre os potenciais beneficios fisicos
¢ emocionais da terapéutica baseada nos genes, bem como as suas

limitacdes;
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15.

16.

17.

discutir o custo da assisténcia genética, os beneficios e riscos potenciais do
uso do seguro satide para o pagamento da assisténcia genética, os potenciais
riscos de discriminacfo;

resguardar a privacidade e¢ a confiabilidade da informacio genética dos

individuos e suas familias até o limite do possivel;

informar os individuos e suas familias da potencial limitagdo da manutencfio
da privacidade e confiabilidade da informagfo genética.

Com relagéo as atitudes, todo profissional da satide deve:

1.

reconhecer a mfluéncia da perspectiva filosofica, teoldgica, cultural e ética

para o uso da informacio e assisténcia em genética;

. perceber a sensitividade da informacio genética e a necessidade de

privacidade e confiabilidade;

. reconhecer a importincia de realizar a transmissfic de informagdes ¢

orientacdo genctica de forma justa, correta ¢ sem coergio ou conotacio

pessoal;

. valonizar a importincia da sewsitividade na condugio da informacio e

assisténcia com relagfio aos niveis de cuitura, conbecimento e linguagem dos
individuos e suas familias;

. buscar a colaboragio coordenada dos profissionais da saiide como grupo

mterdisciplinar;
esclarecer os aspectos que podem pdr em divida os direitos dos individuos e

seus familiares no sentido de fazerem um consentimento informado e uma

acfo voluntéria;

. reconhecer as limitagBes dos seus préprios conhecimentos em genética;

. demonstrar disposigio para reciclar os conhecimentos em genética de

iempos em fempos;
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9. reconhecer quando seus valores e conotagdes pessoais sobre aspectos £ticos,
socials, culturais, religiosos e étnicos possam afetar ou interferir com o

cuidado dispensado aos individuos e suas familias;
10. defender politicas focalizadas nos individuos e suas familias.

O documento estd disponivel em http://www.nchpeg.org (NATIONAL
COALITION FOR HEALTH PROFESSIONAL EDUCATION IN GENETICS, 2000).

Além disso, para GUTTMACHER et al. (2001), com o espectro de
profissionais atualmente envolvidos com o atendimento em genética, nenhum curriculo ou
programa isolado pode reunir o que cada um precisa. A crescente e continua expansio do
conhecimento e da aplicacdo da genética torna tais curriculos e programas rapidamente
obsoletos. Assim sendo, qualquer proposta educacional em genética deve ser variavel,

atualizavel e continua .

2.4.4-Novas estratégias

Percebendo a estreita influéncia dos livros-texto na elaboraciio dos curriculos
das escolas € que, em média, a revisiio desses livros leva cinco anos, criando um atraso
substancial entre os programas e o conhecimento ¢ a prética corrente, McINERNEY (1988)
sugeriu que a comunidade cientifica, especialmente a2 ASHG e a *“National Society of
Genetic Counselors”, atuasse como suporte as escolas e coordenasse os esforcos de
fornecer informacGes apropriadas sobre o crescimento da tecnologia genética a serem
incorporadas pelos curriculos das escolas, diminuindo o atraso na trapsferéncia desses

novos conhecimentos para os novos programas.

JOHNSTON (1990) sugeriu que grupos de trabalho coordenassem a
implementagiio e o avango da educaciio em gen€tica, sem tomar o lugar das escolas
meédicas na prerrogativa de desenvolver seus proprios curriculos. O papel desses grupos
seria de apoio ao ensino da genética, sugerindo diretrizes basicas, fornecendo relaciio de
referéncias, disponibilizando ou mesmo elaborando material didatico, como diapositivos e
videcs, e, quando fosse o caso, tomando a iniciativa ou apoiando cursos de revisdo em

genética.
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Nesse mesmo sentido, segundo GRAHAM et al. (1989), a forca tarefa da
ASHG j4 havia recomendado a adogfo de algumas metas de agfio a longo prazo, tais como:

1) Desenvolvimento de recursos para a educacfio em genética humana, como,
por exemplo:

(a)diapositivos sobre doengas comuns ou sindromes malformativas especificas,

(b)itas de video sobre aconselhamento genético ou o exame dismorfologico,

(c)estudo de casos ¢ estratégia de discussdo em pequenos grupos,

(d)ferramentas de auto-aprendizado, incluindo programas interativos de
computador,

(e)livros-texto e monografias,

(f) prototipos de exames genéticos,

(g)um banco de questdes de genética médica,

(b)curso de treinamento dedicado 2 instruc@io formal da genética humana,com o
Comité de Informagéio e Educagio da ASHG avaliando o tipo especifico de

ajuda aos professores de genética, suas necessidades, bem como a avaliacdo
dos recursos existentes.

2) Contato com organizagdes nacionais de educagio médica, como por
exemplo:

(a)o “Committee for Medical Education” da AAMC e a AMA, solicitando que
¢ ensino da genética seja avaliado como parte das periddicas revisbes feitas
nas escolas médicas norte-americanas,

(b)a “National Board of Medical Examiners” para avaliar os contetudos e
extensdo das questdes que sio relevantes para a disciplina de genética,

(c)os reitores das escolas médicas norte-americanas e chefes dos departamentos
de medicina, de pediatria, de obstetricia ¢ ginecologia, psiquiatria e cirurgia
visando 4 integracSio horizontal e vertical, com conceitos de genética por
todos os quatro anos do curso de medicina,

(doutras disciplinas que usam paradigmas biolégicos de saide e de doenca,
como a epidemiologia, a saide puiblica, a medicina preventiva, a nutricio, a

geriatria ¢ a pratica de atendimento de familias.

Revisip da Literaturn
163



3) Organizagdo de oficinas sobre currfculo e educacio de genética médica,
visando:

(a)discutir e ensinar métodos educativos especificos, como o de estudo de caso;

{(b)revisar os recursos materiais existentes;

(c)discutir estratégias de aumentar a visibilidade, qualidade e efetividade do
ensino da genética médica no curriculo;

(d)discutir técnicas de avaliagio dos estudantes.

4) Estimulo aos esfor¢os de pesquisa colaborativa sobre a efetividade da
educagdio da genética médica, como, por exemplo, pesquisar em diferentes
escolas sobre a avaliagdo da precisfio das hist6rias familiais obtidas pelos
estudantes de medicina mais adiantados (GRAHAM et al., 1989).

DONNAI (2002) ressalta o importante papel da midia na divulgagio da

genética, embora todos freqiientemente se concentrem no sensacionalismo.

STEPHENSON (1998) chamou atengdio para outro aspecto relacionado ao
cophecimento em genética que ¢ a recente explosdo da comunicagio, especialmente via
internet, colocando a populagdo leiga perante uma quantidade cada vez maior de
informagdes, confiaveis ou no, provocando um crescente questionamento, por parte dos
pacientes, sobre as caracteristicas herdadas e a predisposicio aos disturbios genéticos.
Informacdes sobre os dados mais recentes do PGH sfo acessiveis ao pablico no site
GenBank do “National Center for Biotechnology Information” e no NCGR, disponiveis
para consulta em hitp://www.ncbinlmnih.gov e http://www.ncgr.org/cme, respectivamente
(NATIONAL CENTER FOR GENOME RESOURCES®!; NATIONAL CENTER FOR
BIOTECHNOLOGY INFORMATION™). A “Public Health Genetics Unit ¢ a British
Society for Human Genetics” oferecem weblinks disponiveis para consulta em

www.medinfo.com.ac.uk/phon/ ¢ www.bshg.org.uk, respectivamente (PUBLIC HEALTH
GENETICS UNIT; BRITISH SOCIETY FOR HUMAN GENETICS™). MANN (2003)

* NATIONAL CENTER FOR GENOME RESOURCES, apud STEPHENSON, J. Group drafts core
curriculum for “What docs need to know about genetics”™. JAMA, v. 279, p. 735-6, 1998,

> NATIONAL CENTER FOR BIOTECHNOLOGY INFORMATION, apud COLLINS, F. 5. Shattuck
Lecture — Medical and Societal Consequences of the Human Genome Project. New Engl J Med v. 341, p. 28-
37, 1999,

33 PUBLIC HEALTH GENETICS UNIT, apud DONNAIJ, D.; ELLES, R. Integrated regional genetic services:
current and future provision. BMJ, v. 322, p. 1048-51, 2001.
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referiu o site do “Royal Australian College of General Practitioners”, disponivel para

consulta em  www.racgp.org.awdocument.asp?id=6234 (ROYAL AUSTRALIAN
COLLEGE OF GENERAL PRACTITIONERS™).

EMERY e HAYFLICK (2001) também referiram sobre a utilizago crescente
de recursos online, inclusive o programa de computador para heredogramas, ©
Family(Genetix, usado tanto por médicos como por pacientes, disponivel para consulta em
www.familygenetix.com. DONNAI (2002) ¢ BARLOW-STEWART e GRAFF (2003)

listaram nove e 14 websites, respectivamente, com informagdes sobre organizaches

profissionais, associa¢des de pacientes e grupos de suporte (DONNAI, 2002) e sobre genes
e genética, PGH, aspectos praticos da genética médica, como testes ¢ aconselhamento
genético, doencas genéticas no OMIM, malformacdes congénitas e efeitos teratogénicos,
gengtica e cancer, prograrmas de treinamento em genética, questdes éticas, entre outros
(BARLOW-STEWART e GRAFF, 2003).

2.5-0 ENSINO DA MEDICINA E DA GENETICA NO BRASIL
2.5.1-Historico
2.5.1.1-da Santa Casa de Misericérdia ao hospital-escola

A escola médica, até o final do império, estava restrita as Faculdades de
Medicina da Bahia e do Rio de Janeiro, fundadas pelo Principe Regente D. Jodo em 1808
(GONCALVES, 2000; ELDER e FONSECA, 2001b). Durante ¢ periodo colonial € o
Império, a medicina no Brasil firmou-se com uma forte tradicio clinica de influéncia
francesa, pondo fim 4 era dos fisicos e cirurgides (ELDER e FONSECA, 2001 a, b).

Segundo ELDER e FONSECA (2002) a partir da Lei Lebncio de Carvalho, de
1879, o ensino médico passou a adotar o modelo genménico, permitindo a implantacio do
ensino livre e experimental. Com a queda da monarquia, a Constituicio Republicana de
1891 delegou aos estados a responsabilidade pela organizaciio do ensino superior, dando

inicio “a uma séne de experiéncias regionais de institucionalizacio do ensino médico™.

* ROYAL AUSTRALIAN COLLEGE OF GENEREAL PRACTITIONERS, apud MANN, L. The general
pratitioner and the “new genetics”. Med J Aust, v. 179, p. 109-11, 2003
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Nesse tempo, “curandeiros, mezinheiros, pajés, espiritas, feiticeiras e membros de ordens
religiosas” concorriam livremente com os médicos alopatas e homeopatas no atendimento
dos doentes. Para ELDER ¢ FONSECA (2002), a2 escola médica ingressa no século XX
requerendo
[..-1 filiacBo universitdria, teatros anatémicos, salas de leitura, mesas
de autopsia, laboratorios e bancadas, pesquisa ligada ao ensino,
instrutores clinicos em tempo integral, uso de tecnologias
atualizadas, e hospital-escola com grande quantidade de doencas
interessantes.

A Faculdade de Medicina de Porto Alegre, a terceira do pais e a primeira do
periodo republicano, fundada em 1898 (GONCALVES, 2000), foi criada, segundo ELDER
¢ FONSECA (2002), em meio as idéias positivistas, “garantindo ampla liberdade de ensino,
como queriam 0s seguidores de Augusto Comte™, passando a funcionar na Santa Casa de
Misericordia de Porto Alegre, fundada em 1897, condicio indispensavel conforme o
modelo biomédico da época. Com isso, o exercicio do poder profissional no hospital da
Santa Casa

[.-] teve que ser compartilhado, negociado e mitigado, num espago
dominado pelas irm3s religiosas, e permissivo face s outras praticas
de cura. Sua medicalizagiio, isto ¢, sua transformagio em local de
ensino e pesquisa clinica e laboratorial, s6 ocorreria lentamente, a0
longo da Velha Repiblica (ELDER e FONSECA, 2002, v. 30, n° 3,

p. 7).

Em 1913 foi fundada a Faculdade de Medicina de Sdo Paule e, segundo
ELDER e FONSECA (2002), “os médicos paulistas, organizados desde 1895 na Sociedade
de Medicma e Cirurgia de Sdo Paulo, encontraram um quadro institucional mais favoravel”
que os colegas gatchos. O primeiro diretor da Faculdade, Arnaldo Vieira de Carvalho, era
também o diretor clinico da Santa Casa de Misericordia de Sdo Paulo, desde 1894. Além
disso, o curricule buscava dosar as aulas tedricas e as praticas de laboratério, abrindo “a
possibilidade de uma formag3io mais cientifica e nfio meramente clinica”. Um acordo entre
a Faculdade de Medicina e a Fundacio Rockfeller, em 1918, trouxe especialistas que
atuaram na vida académica, implantando disciplinas, departamentos ¢ institutos, entre eles

o Departamento de Higiene, que ficou a cargo do americano Samuel Taylor Darhing. Em
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1926, “o modelo flexneriano se afirmou, com a criacio do tempo integral para as
disciplinas clinicas e pré-clinicas”, estruturadas em departamentos, com o pesquisador em
tempo exclusivo para a pesquisa ¢ a docéncia, €, mais tarde, com a criagdo do Hospital de
Clinicas, como hospital-escola, em 1945. Além disso, “a lideranca da tradicfio clinica,
identificada com o modelo francés, seria gradativamente ofuscada pela ascensfo das
disciphnas basicas e pelas especialidades clinicas, agora associadas ao figurino
norte-americano” (ELDER e FONSECA, 2002).

2.5.1.2-de Saldanha a iris Ferrari

A inclusdio da genética nos curses de medicina do pais teve inicio na USP, em
1959, com uma disciplina de Genética Humana ofertada pelo Departamento de Biologia do
Instituto de Biociéncias (BEIGUELMAN, 2000).

A primeira disciplina de Genética Médica no pais foi criada por Saldanha, na
Faculdade de Medicina da USP (FROTA-PESSOA, 1996).

Em 1963 foi criado o Departamento de Genética Médica da Faculdade de
Ciéncias Médicas da Universidade FEstadual de Campinas (Unicamp), o primeiro

departamento de genética médica ligado 2 uma facuidade de medicina (BEIGUELMAN,
2000).

Em 1970, na Faculdade de Medicina de Ribeirio Preto — USP, foi criado o
curso de Genética Médica ofertado pelo Departamento de Genética e Matemética aplicada &
Biologia, embora, desde 1959, o Departamento de Clinica Médica ja desenvolvesse
pesquisas em genética médica (BEIGUELMAN, 2000).

Em 1971 o ensino da genética na Faculdade de Medicina do ABC foi concebido
na forma de duas disciplinas. A disciplina de Genética Médica era ministrada no primeiro
ano, com a finalidade de preparar o estudante para a disciplina de Genética Clinica,
ministrada no terceiro ano, mais restrita aos ambulatdrios e enfermarias (LAREDO, 1974).
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Essa concepeio concordava com ¢ modelo proposto por GEDDA ( 1961)%,
SALZANO (1965), BECAK e FROTA-PESSOA (1973), e foi apresentada por
BEIGUELMAN® quando da aula inaugural da Disciplina de Genética Médica da
Faculdade de Medicina das Fundacdes Universitarias do ABC, em 1971.

Para BEIGUELMAN (2000), o ensino da genética nos cursos médicos sofreu
resisténcias por parte das escolas de medicina, respaldadas, em parte, pela nfio inclusio da
Genética Humana ou da Genética Médica nos chamados contetidos minimos estabelecidos
pelo Conselbo Federal de Educagdo (CFE), que apenas recomendava nocdes de Citologia,

Genética, Embriologia e Evolugfio.

A inclusdo da genética na é4rea médica ganhou impulso com a criagio da
primeira residéncia médica em genética, na Faculdade de Medicina de Ribeirio Preto —
USP, em 1976, por iniciativa de [ris Ferrari (CBGC, 2002).

2.5.1.3-de The Curricuium 3 Reforma Universitiria de 1968

Segundo SILVA (1999)*, a primeira publicago com relagdio ao estudo do
curriculo foi “The Curriculum™, de Bobbitt, em 1918, nos Estados Unidos. A partir da
educacdo de massa, da industrializacsio e urbanizacdio, a concepedo de curriculo tinha a
fabrica como modelo institucional, com objetivos, métodos e procedimentos especificados
¢ com resultados mensurdveis, com uma perspectiva centrada na organizacfio, no
desenvolvimentc e no estabelecimento de padroes. Mais tarde, em 1949, o modelo de
Bobbitt foi conselidado por Tyler, com a publicagio dos “Principios basicos de curriculo e
ensino” (BRIANI, 2001). Para MOREIRA (1995)°®

* GEDDA, L., 1961, apud BEIGUELMAN, B. Algumas Consideragbes 3 Guisa de Introducio. In:
BEIGUELMAN, B. Citogenética Humana. Rio de Janeiro: Guanabara Koogan S.A., 1982, p. 1-10.

* BEIGUELMAN, B., 1971, apud LAREDQO, J. Genética Médica ¢ Genética Clinica: algumas consideragbes
sobre o seu ensino e suas aplicacBes pratices. Revta Paul Med, v. 84, p. 152-6, 1974.

7 SILVA, T. T., 1999, apud BRIANL M. C. O Ensino Médico no Brasil ests mudando? Rev Bras Ed Méd,
v. 25, n° 3, set/dez, p. 73-7, 2001.

* MOREIRA, A. F. B., 1995, apud BRIANI, M. C. G Ensino Médico no Brasi] estd mudando? Rev Bras Ed
Méd, v. 25, n° 3, set/dez, p. 73-7, 2001.
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Esta perspectiva tecnicista e fiscalizadora do curriculo permeou as
aches dos gestores da educaciio nos Estados Unidos e assim chegou
a0s paises como ¢ Brasil, significando a reprodugio de modelos e
esquernas provenientes de outros coniextos, obedecende a outros

pressupostos & necessidades.

Para MOREIRA (1995)%, “a reforma universitiria de 1968, que extinguiu as
catedras, criou os departamentos ¢ adotou o sistema de créditos, foi muito influenciada pelo

modelo norte-americano pos-Flexner”.

Criados pelo CFE, em 1969, através da resoluciio n°® 8/69 ¢ do Parecer n°
506/69, os curriculos minimos eram diretrizes que foram estabelecidas pela necessidade de
revisfo dos curriculos tradicionais dos cursos universitarios do pais, em parte pela alteragdo

da estrutura dos cursos de graduacfio promovida pela Reforma Universitaria de 1968
(CHAVES, 2000).

A partir da Reforma, os cursos foram divididos em diferentes centros, ¢ que
resultou na fragmentacgfio do conhecimento linear dos cursos especificos, com as disciplinas
circunscritas a unidades departamentais autdnomas (LAMPERT, 2001). Nos
departamentos, as disciplinas foram orgamizadas e estruturadas tendo como base os
curriculos minimos, com possibilidades restritas de mudanga (CHAVES, 2000).

2.5.1.4-da Lei de Diretrizes e Bases as Diretrizes Curriculares Nacionais

A nova Lei de Diretrizes ¢ Bases, conforme o artigo 53 da lei n° 9394/96,
garantiu as escolas o direito de fixar os curriculos de seus cursos e 0s seus programas,
observadas as diretrizes gerais pertinenies, permitindo, segundo CHAVES (20600),
“processos de mudanga de maior profundidade, em compasso com o0s avan¢os na
tecnoci€éncia € na pedagogia médica, € em consondncia com mudancas em maior

profundidade, que v&m ocorrendo na sociedade™.

Em 2001, pelo Parecer n° 1.1133/2001, o Conselhe Nacional de Educagfo
aprovou as Diretrizes Curriculares Nacionais para os Cursos de Graduagio em
Enfermagem, Medicina ¢ Nutricio (BRASIL., 2001). Estas diretrizes tracaram o perfil do
médico, descrito por GONCALVES ¢ SILVA (2002)
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[-..] como um profissional generalista, capacitado a atuar no processo
sailde-doenca em seus diferentes niveis de atenciio. Suas agdes
deverfio enfatizar os atendimentos primarios e secundrios, dentro do
sistema hierarquizado de satde, obedecendo aos principios técnicos e
éticos de referéncia e contra-referéncia. Os cursos deverdio estar
organizados, em sua estrutura curricular, de tal maneira que
permitam z inser¢do precoce do aluno em atividades praticas, em
complexidade crescente durante a graduagfo, utilizando varios

cendrios de aprendizagem, através da integragdo ensino-servico.
As Diretrizes Curriculares, segundo LAMPERT (2001)

[---] desafiam as escolas a superar seus dilemas e a interagir com
outros segmentos da sociedade, para assegurar a formacdo de
profissionais médicos adequados a dar conta das demandas basicas
em saiide e com capacidade de se aprimorar continuamente para

trabalhar nos varios niveis do sistema.

Para BRIANI (2001), “uma reflexdo mais aprofundada e uma acdo
efetivamente transformadora do ensino médico ainda estdo por serem realizadas”, apesar do
grande numero de dados j4 existentes, das recorrentes discussdes nos encontros de

educagdo médica e das intimeras publicagdes em tevistas especializadas.
Segundo BRIANI (2001)

{...] o volume de trabalhos apresentados nos Gltimos anos sobre
novas metodologias de ensino adotadas por diversas faculdades de
medicina poderia levar ao argumento de que estic ocorrendo
verdadeiras revolugBes no ensino médico do Pais. De fato, a grande
maijoria das reformas curriculares recentemente implementadas em
cursos de medicina teve como principal fundamento a promocgo de
metodologias de ensinc centradas no aluno, na resolugiio de
problemas e no aprendizado continuo. Passado o primeiro momento,
enfretanto, percebe-se aqui também a adogdo acritica de modelos
importados de ensino, desenvolvidos para uma populagio estudantil
dotadas de outros padrbes educacionais, culturais e etarios,
inadequados, contudo, 2 maioria das estruturas universitarias do

nOSs0 pais.
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2.5.2-A prolifera¢iio da escola médica e a qualidade do ensino

A abertura de novos cursos de graduaciio, como um todo, crescen 107% em
cinco anos no pais. Em 1998 havia 6.950 cursos, €, em 2002, eles ja somavam 14.399, em
média 1.490 por ano, 124 por més, quatro por dia. Esta expanséio se deu principalmente na
area privada, que passou de 3.980 para 9.147 cursos, concenirando 63,5% do total, segundo
dados do Censo de Educagio Superior de 2002, divulgados em 17 de outubro de 2003, pelo
MEC. Em cinco anos o namero de alunos cresceu 84% na rede privada e 31% nas
instituicdes pablicas, com uma concentracio maior na Regifio Sudeste onde estio 50% dos
estudantes. O crescimento da educagfio superior, nos Ultimos anos, ocorreu sem os padrdes
de qualidade desejaveis, segundo Luiz Aratjo, presidente do Instituto Nacional de Estudos
e Pesquisas Educaionais do MEC (INEPE/MEC), afirmando que “nas regides mais pobres,
que mais precisam, nfo houve aumento do acesso & educacgdo superior” (INDUSTRIA...,
2003).

A abertura de novos cursos superiores é responsabilidade da Cimara de
Educacdo Superior do Consetho Nacional de Educacio (CES/CNE) mas depende também
da homologaciio final do MEC (EM um ano..., 2003). Os cursos de graduaco em
Medicina, Odontologia e Psicologia sfo tratados especificamente no Art. 27 do Decreto n°
3.860, de 9 de julbo de 2001. A criagdo de novos cursos deve ser submetida 4 manifestacio
do Conselho Nacional de Saiide (CNS) quanto a necessidade social. O parecer do CNS niio
¢ terminativo € a criagdo dos novos cursos depende da deliberagio da CES/CNE, com a

homologagio final pelo Ministro da Educagfio (E precéria..., 2003).

Conforme relagdio da ABEM (2002a), desde a fundacio da Faculdade de
Medicina da Bahia, em 1808, até junho de 2002, eram 105 as escolas médicas do pais
(ASSOCIACAC BRASILEIRA DE EDUCACAO MEDICA, 2002 a); trés meses depois,
em setembro de 2002, eram 111 escolas (ASSOCIACAQ BRASILEIRA DE EDUCACAQ
MEDICA, 2002 b), € em maio de 2003 jé eram 117 (FABRICA..., 2003). Nos iiltimos oito
anos, entre 1996 ¢ 2003, foram abertas 36 escolas médicas no pais, sendo oito em 2002
(INDUSTRIA..., 2003; NOVAS escolas..., 2003) e cinco em 2003, trés em Minas Gerais e
duas em SZo Paulo, segundo o INEPE/MEC; assim sendo o Brasil conta atualmente
(dezembro de 2003) com um total de 126 escolas médicas (NAO a abertura..., 2003).
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Para O'DWYER e PASTRANA (2000), “a politica expansionista dos Cursos de
Medicina no pais, fruto de injungGes politicas, tem sido alvo de duras criticas pela
corporagio médica”, ao coniraric dos anos 60, quando as entidades médicas apoiaram a
abertura de novas escolas, como o ocorrido entre 1965 e 1972, com a criagio de 37 escolas
em oito anos (ELDER e FONSECA, 2003).

Os intimeros boletins, jornais, anais de congressos e encontros tém registrado as
opinides das entidades médicas contrérias & expansfo. Virias reportagens foram publicadas
no Jornal do CREMESP e no periddico Medicina Consetho Federal em 2003, enquanto dois
projetos tramitam no Congresso Nacional, um de autoria do Senado Federal
(ABERTURA..., 2003), e o Projeto de Lei 65/03, que proibe a criagio de novos cursos de
medicina pelo prazo de dez anos e impede a ampliagio de vagas nos cursos ja existentes
(NOVAS escolas..., 2003). Em agosto de 2003, em Nota Oficial, o Conselho Regional de
Medicina do Estado de Sdo Paulo (CREMESP) alertou sobre os sérios riscos a saide e 2
vida da populagfio com a abertura de escolas médicas sem as minimas condi¢des de formar
bons profissionais (NOTA..., 2003), ¢ tem se posicionado contra a bertura de novas escolas
(SAIBA..., 2003; CREMESP..., 2003), posigio também assumida pelo CFM e pela
Associagio Médica Brasileira (AMB) (NAO 2 abertura. .., 2003).

De acordo com a Nota Técnica da Secretaria de Gestfio do Trabalho e da
Educac@o na Saiude do MS, “essa expansfio ocorreu sem o acompanhamento de critérios de
qualidade”. O Relatério da Comissio Nacional de Ensino Médico do MEC, que analisou as
condigbes de funcionamento das escolas médicas no pais, imediatamente apos o perfodo de
expansdo mais aguda, ja indicava que
{---] em quase todas essas novas escolas, o quadro encontrado era
critico. Corpo docente desqualificado, com pouca ou nenhuma
experiéncia em pesquisa e sem infra-estrutura para desenvolver esse
tipe de pritica, o que comprometia o desenvolvimento das bases
cientificas do conhecimento médico, o progresso da educaciio dos
docentes e a formagfio dos estudantes no terreno da investigacio;
professores convidades itinerantes, o que contribuia para limitar
ainda mais a constituigio de um corpo clinico proprio, pois, muitas
vezes, os professores convidados eram os responsiveis pelas

disciplinas clinicas; falta de campo de pratica para os estudantes na
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fase clinica e no internato, o que fazia com gue o curso fosse apenas
tedrico e que os estudantes fossem langados 4 propria sorte na busca
de locais para realizacio de estigios praticos; dentre outros
problemas. (ENTRE 1996 ¢ 2002..., 2003, v. 192, P. §)

Com base nesses pareceres, o CNS, contrario a necessidade social da abertura
de novas escolas médicas, aprovou a Resolu¢io n° 324, de 3 de julho de 2003; nesta
resolucdo, o CNS pedia a CES/CNE do MEC a suspensfio total da abertura de novos cursos
por um periodo minimo de 180 dias e solicitava a criacio de uma Comissio Interministerial
entre 0 MS ¢ o MEC para formulacfio de critérios conjuntos para autorizacio de abertura de
cursos (CONSELHO..., 2003; EM um ano..., 2003; INDUSTRIA..., 2003). Segundo
Genario Alves Barbosa, coordenador da Comissio Nacional do Ensino Médico, o MEC ndo
cumpriu o acordo firmado entre o CNS e a CES/CNE com relag@io a suspensio da abertura
de novas escolas médicas (NAO 2 abertura..., 2003).

Apenas no Estado de Sdo Paulo, até outubro de 2003, eram 27 escolas médicas
em funcionamento. Conforme estudo do CREMESP, a cidade de Sio Paulo tem excesso de
médicos, com um profissional para cada 264 habitantes (INDI:TSTRJA.., 2003). O
CREMESP, até junho de 2003, tinha 83.315 médicos registrados no Estado de S&o Paulo
(ABERTURA..., 2003) e, até agosto de 2003, contava com um profissional para cada 443
habitantes; considerando apenas o interior do Estado, a relagfio era de um médico para cada
650 habitantes (SAIBA..., 2003).

No Brasil essa relagfio € de um profissional para cada 606 habitantes (SAIBA...,
2003).

Todos estes dados estdo além do estipulado como ideal pela OMS, que ¢ de um
médico para cada 1.000 habitantes (INDUSTRIA..., 2003).

Para O'DWYER e PASTRANA (2000), “a discussdo sobre a relagfo
ensino/servico e ¢€tica meédica ndc pode ser encarada isoladamente”, destacando a
desenfreada abertura de escolas médicas, com consegiiente aumento de profissionais
despreparados ¢ mal distribuidos regionalmente.
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Segundo MACHADO (1997)*°

[...] o setor publico é hegemobnico na formagio médica no Norte,
Nordeste ¢ Centro Oeste, o setor privado mostra sua importincia nos
estados das regides Sul e Sudeste, especialmente no interior desses
estados (..) a metade (51,8%) dos medicos graduados em faculdades
ptiblicas reside no Sudeste, 20,6% no Nordeste e 16% no Sul. J3 os
egressos das escolas privadas, coerentemente com a distribuiciio
geografica destas, concentram-se de forma macica no Sudeste
(75,2%). Tal fato explica-se pela politica do governo de equiparar
cada Unidade da Federacio com pelo menos uma universidade
publica federal, havendo, em quase todas, cursos de medicina, o que
nfo ocorre com as universidades privadas que, em sua maioria, estio

concentradas no Sul-Sudeste.

2.5.3-A avalia¢do do ensino médico como instrumento de transformacio

Preocupada com a qualidade do ensino médico no pais e diante da situacio
provocada pela politica expansionista, a corporago médica, através do CFM, procurou
diversas entidades. Deste encontro surgiu o Projeto de Avaliacio das Escolas Médicas do
Brasil, da Comissdo Interinstitucional Nacional de Avaliagio do Ensino Médico
(CINAEM), com dois objetivos: 1. conhecer methor as escolas e o ensino médico do pais, e
2. construir um movimento nacional capaz de discutir democraticamente o ensino e a
profissio médica, com representantes de professores e alunos, assim como da sociedade
civil de todas as regides do pais (CARVALHO, 2000).

Na primeira fase do projeto, entre 1991 e 1997, a CINAEM iniciou a avaliacgio
das escolas, com uma proposta de transformagfio do ensino médico no pais (LAMPERT,
2001). Os primeiros dados da CINAEM mostraram que: 1. 43% das escolas médicas eram
particulares; 2. a maior parte dos docentes era pouco preparada para o ensino, a pesquisa e
as atividades administrativas que realizavam; 3. o ensino era, para os professores, atividade
complementar a profissdo médica; 4. grande parte dos alunos apresentava deficiéncias em
aspectos basicos do conhecimento aplicado; 5. a formagfio humanistica era deficiente; 6. a
infra-estrutura das escolas estava sucateada e inadequada; 7. a gestdo era ineficiente e

* MACHADO, M. H,, 1997 apud O’'DWYER, G. C.; PASTRANA, R. M. S. Relagio entre Ensino/Servico o
a Etica Médica. Rev Bras Ed Méd, v. 24,n° 1 }an/abr p. 31-6, 2000.
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burocratica, ¢ 8. havia, por parte de professores e alunos, pouco interesse e
comprometimento com relagdo a discusso dos problemas da escola e do ensino médico
{(CARVALHO, 2000).

Além disso, mostrou que a maioria dos cursos estava: 1. dividida em ciclo
basico, pré-clinico, clinico e internato; 2. com o ensino departamentalizado e com pouca
integracfio dos conhecimentos; 3. com o ensino centrado na doenga, sem visfio integradora
do individuo e da sociedade; 4. com a avaliagdo centrada nos conhecimentos técnicos e em
menor grau nas habilidades e na relacBo com o paciente; 5. com docentes com baixa
titulagdo e com atividades predominantemente no ensino e na assisténcia e em menor grau
na pesquisa; 6. com especializaciio precoce do aluno em funciio da associagfio da escola
médica com o hospital-escola, onde a atividade pratica estd organizada por especialidade e
subespecialidade; 7. com a utilizag@o acritica da tecnologia; ¢ 8. com a concepgdo de uma
prética da medicina liberal (BRIANI, 2001).

Em 1999, as escolas médicas também passam a ser avaliadas pelo Exame
Nacional do Curso Médico, de acordo com a Portaria n° 26 do MEC (LAMPERT, 2001).

De acordo com o Exame Nacional do Curso Médico de 2002, as escolas
médicas privadas sdo que apresentam os piores resultados e as deficiéncias das escolas com

o corpo docente e as instalagdes nfo foram superadas (DEFICIENCIAS.., 2003).

Na utltima avaliacfio, aplicada aos formandos do 2° semestre de 2003, a média
dos 5.800 cursos avaliados foi 3,6, numa escala de zero a 10, com o curso de Odontologia
apresentando o melhor desempenbo, seguido do de Fonocaudiclogia, Veterindria,
Enfermagem e Medicina (A média..., 2003).

Tendo por base a Nota Técnica do MS e a posigio do CNS, foi recomendado
um sistema de avaliagio que inclua o acompanhamento dos cursos (os novos € os ja
existentes) e que possibilite identificar problemas, corrigi-los e fechar cursos de ma
qualidade (SAUDE..., 2003).

Algumas iniciativas de avaliagio também tém sido tomadas por parte de
algumas 4reas especificas, tanto clinicas, como a Farmacologia Clinica (PFAFFENBACH
et al, 2002), a Geriatria ¢ Gerontologia {(NETO et al, 2002), a Oncologia (BARRIOS,
2000), a Semiologia (SANTOS et al, 2003) e a Traumato-Ortopedia (ALCANTARA,
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2002), como pré-clinicas, como a Bioquimica (SILVA e BATISTA, 2002) e a Embriologia
(MORAES et al,, 2002; REIS et al,, 2002).

2.5.4-Alguns entraves e desafios na transformacio do ensino médice

Diversos entraves tém dificultado ou inviabilizado uma transformagfio real e

significativa do ensino médico, tanto intra, quanto extramuros das instituicdes.

Segundo CAMPOS (1999), a substituicdo de velhas praticas por outras mais
novas, a auséncia de didlogo e a falta de integra¢o entre as disciplinas, a desarticulagdo
entre os conteddos tedricos e préticos, a inadequagiio de algumas disciplinas na grade
curricular, os contelidos desvinculados do perfil epidemiologico, o sistema de avaliagio da
aprendizagem com cardter eliminatorio e classificatério, a predomindncia na formacso
técpica com énfase nas a¢des curativas centradas no individuo e nas unidades hospitalares,
sdo alguns entraves dificieis de serem vencidos, mesmo em instituicdes sem o peso das

tradigbes e dos costumes arraigados.

FEUERWERKE (1999) apresenta cinco problemas relacionados com o fracasso
das tentativas de mudanca do ensino médico: 1. deixar que a proposta tenha “proprietérios”
ou corra em paralelo as estruturas de poder da instituigdo, sem ter respaldo de poder para
implementar as mudangas; 2. tratar as concepgdes pedagdgica e metodolégica de maneira
simplista ¢ superficial; 3. tentar construir a proposta de mudanca dentro dos limites da
universidade; 4. tratar o processo de formagfio de maneira fragmentada, ¢ 5. acentuar as
contradighes e a dicotomia entre as especialidades no processo de formagdo e na pratica

profissional.

Outro ponto destacado por LUNA, R.L. (2001) diz respeito aos profissionais da
educagdo medica, muitas vezes com pequeno compromisso com a docéncia, considerada
uma atividade complementar 4 sua atividade profissional principal, mais evidente nas

escolas particulares do que nas piblicas.

Entre os entraves extramuros, CAMPOS et al. {2001) observam que “a
desarticulaclo entre as defini¢des politicas dos Ministérios da Satde e da Educacio tem

contribuido para acentuar o distanciamento entre a formacfio dos profissionais e as
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necessidades do SUS”. A integracdo do processo ensino-aprendizagem a rede de servigos
“depende de uma adesfio ideolégica de docentes e estudantes” ¢, mesmo quando

institucionalizada, mostra-se vulnerével as conjunturas politicas locais.

GONCALVES E SILVA (2002), que inclui o Sistema de Sadde como um
campo de aprendizado ao lado do SUS e do PSF, referiu dificuldades praticas, alertando
que “pfo sera facil deslocar professores e alunos para a comunidade”, sem que baja “uma
mudan¢a de cultura e comportamento, diferentes do modelo tradicional”. Ainda que isso
aconteca, “encontraremos dificuldades na receptividade dos alunos, por parte das equipes

de satde, pelo fato de o ensino nio fazer parte da sua atividade profissional”.

Alm disso, os docentes, na sua grande majoria, sfo especialistas, o que
demanda, segundo LAMPERT (2001, v. 25, p. 17) a seguinte questfo:
[...] de que recursos humanos se pode dispor para estruturar e
delinear na seqiiéncia uma formacfio bdsica e a inter-relagio de
competéncias e habilidades na graduaciio, na pés-graduagio e na
educacio continuada nas diversas dreas do conhecimento médico,

inclusive na medicina geral?

Ainda segundo LAMPERT (2001), “o Conselho Federal de Medicina ndo tem
registrado a prética profissional do clinico geral, sendo a Medicina Interna a formagio mais
proxima, mais geral, seguida da Pediatria ¢ da Geriatria”.

Com as diretrizes curriculares, por um lado, apontando para uma formagio
generalista e, por outro, com o curso de graduaciio sendo mimstrado por especialistas, com
um mercado de trabalho que nfo visualiza esse profissional generalista acreditado pela
populagio e sem o reconbecimento da propria corporagic médica, observa-se a pouca
clareza com relagio ao perfil esperado ao final da graduacfo, com a escola médica
buscando “um ideal para atender as demandas basicas de salde, transcrevendo esta
intengdo em seus curriculos, mas esse ideal ¢ negado, em principio, no contexto”

(LAMPERT, 2001).

A Resolugio n® 1.666/03 do CFM, tendo por base as decisdes da Comissdo
Mista de Especialidades, define 52 especialidades médicas e 53 dreas de atuagfo
reconhecidas peia AMB, CFM e Comissic Nacional de Residéncia Médica
(COMISSAOQ..., 2003). A Genética Médica consta como especialidade, com um tempo de
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formacgdo de trés anos e com titulago por programa de residéncia médica em genética
médica e por concurso da SBGC (RESOLUCAQ..., 2003).

Mantendo a intengfo de formar o médico geral, ao mesmo tempo em que se
multiplicam as especialidades e subespecialidades (LAMPERT, 2001), prolongando a
formagdo especializada nos programas de residéncia médica e nos cursos de péds-graduacio
(LUNA, R.I., 2001}, coloca-se o desafio de buscar uma resposta educacional aos avangos
do conhecimento e da tecnologia (LAMPERT, 2001). Além disso, as atuais a¢des em satide
exigem que a concepcio de sande, até entdo com o foco na doenga, concepedo que permeou
todo o século XX, seja ampliada. Segundo BOURGET (2001) “o importante é a volta a

mtegralidade do sistema e ao vinculo médico paciente™.

Com essa mudanga, o campo de atuagiio do médico se alarga, abrindo espago
tanto para atuar no dmbito da familia e da comunidade, como para expandir-se com novas
especialidades e subespecialidades. “A clientela, que se limitava ao ser humano doente, se
expande para todo o ser humano em qualquer fase do seu ciclo vital” (LAMPERT, 2000).

Esta retomada educacional deve apresentar como prioridade a implementaciio
de curriculos que visem & terminalidade dos cursos de graduacfio na formacio do médico
capaz de atender as necessidades basicas da populagdo (LAMPERT, 2001).

Na defini¢do do modelo curricular, LUNA, R.L. (2001) destaca a importéncia
da mtegracdo dos contetidos, evitando a fragmentacio das disciplinas, bem como a
necessidade de uma definicBo dos limites do conhecimento médico 2 ser tramsmitido no

curso de graduacio.

Segundo BRIANT (2001), entretanto, essa integracfio “requer um profissional
que seja ele proprio um professor-integrador € esse profissional ainda nfic se encontra nas
faculdades de medicina”, uma vez que ainda nfio aconteceuw, no processo de interlocugio
dos professores de diferentes 4reas do conhecimento, a compreensio do que foi legitimado
como disciplinas essenciais, promovendo a ruptura e a transgressiio das barreiras
disciplinares. As vérias tentativas nesse sentido t8m mostrado resultados muito aquém da
ruptura necessdria, uma vez que “estas novas disciplinas, normalmente rebatizadas de

“médulos” ou “blocos”, constituem uma justaposicdo dos enfoques de cada professor para
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o mesmo objeto”, o mesmo acontecendo na avahliaciio, com cada 4rea elaborande a “sua
questdo”. Essa evidente falta de integracéio, mesmo entre as dreas que compdem o curriculo
pleno do curso de medicina, se acentua, ou ¢ total, para com “as ci€ncias humanas e sociats,

sem as quais, hoje, ndo se explica o processo saide-doenca ¢ disciplinas™ (BRIANI, 2001).
Para o autor

Num momento em que se procura dotar o ensino médico de aportes
de disciplinas de conteliido humanistico, hd que perguntar até que
ponto a medicina estd realmente aberta para uma mudanga
paradigmatica dessa ordem, aceitando compartithar com a educagio,
a filosofia, a sociologia, a historia da ciéncia, a linguagem, apenas
para citar algumas, a construgio de novos significados para o ensino
e a pratica médica (BRIANI, 2061}

2.5.5-A avalia¢fio do ensino da genética nas escolas médicas — uma necessidade

No Brasil, pouco foi feito com relacio 4 avaliacio do ensino da genética nos
cursos de medicina, tanio no que se refere aos contetidos dos programas, as condigdes e a
forma de ministra-los, como no que se refere ao perfil dos docentes responsiveis pela
genética nas escolas médicas. Apesar disso, nos Gltimos anos, o ensino da genética nos
cursos médicos vem ganhando espago e sendo discutido nas reunides cientificas da SBG e
da SBGC.

Desde 1986, Porciuncula tem apresentado o tema nesses eventos (O Ensino da
Genética nas Universidades do Nordeste, no III Encontro de Genética do Nordeste, em
1986; O Ensino da Genética no Nordeste — Pré-Requisitos Necessarios para se Iniciar o
Estudo da Genética, no IV Encontro de Genética do Nordeste, em 1987; A Importincia da
Genética nos Cursos da Area da Satde, no VI Encontro de Genética do Nordeste, em 1989;
A Importincia do Ensino da Genética Médica na Area da Saude, no XI Encontro de
Genética do Nordeste, em 1995; Genética ¢ Medicina — A Genética na Area da Saude, no
X1 Encontro de Genética do Nordeste, em 1998; O Ensino de Genética no Curse Médico,
no X Congresso Brasileiro de Genética Clinica e I Simpésio Luso-Brasileiro de Genética
Meédica, em 1998; A Genética no Curso de Medicina da UFAL, no XII Congresso

Brasileiro de Geneética Clinica, em 2000; O Ensino de Genética nos diferentes cursos, no
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evento comemorativo dos 50 anos de Genética do Departamento de Genética da
Universidade Federal do Parani, em 2001; O Ensino de Genética na Graduacfo em

Medicina, no 16° Encontro de Genética do Nordeste, em 2002).

Em 1986, Pina Neto (comunicagio pessoal) realizou um levantamento em 69
escolas de medicina do pais avaliando se havia a disciplina, em qual momento do curso era
ministrada, qual o tipo de atividade desenvolvida sem, no entanto, caracterizar os dados dos
conteudos ministrados nessas disciplinas e qual a formacgiio dos docentes. Entre as 69
escolas, em apenas uma (1,4%) nfio havia o ensino da genética. Em 59% das escolas havia
uma disciplina de genética independente, a maioria (69%) no ciclo basico; nas demais, o
contetdo de genética era parte do programa de outras disciplinas, especialmente da
Biologia Geral (68%), a maioria (91%) no ciclo basico, com uma carga horaria média de 41
horas, variando de 8 a 90 horas. Em 46% das escolas havia laboratério de genética com
realizacdio de exames citogenéticos, enzimaticos, de dermatéglifos, de determinacio de
grupos sanguineos, para coagulopatias e hemoglobinopatias. Em 25% das escolas havia
atividade de ambulatério, laboratorio e/ou interconsulta de genética no ciclo profissional.
Das 69 escolas, 12 informaram sobre a graduagio dos seus docentes; em 4 havia docentes
médicos e bidlogos; em 4 apenas docentes médicos; e em 4 apenas bidlogos. Em 54% das

escolas havia docente médico ¢ nfio médico fazendo atendimento de pacientes, geralmente
ligados & pos-graduacdo, como residéncia médica e especializagio.

Em 2000, a SBGC apresentou trés propostas as escolas médicas do pais: 1. o
levantamento e a andlise da situagfio do ensino da genética nos cursos de medicina do pais;
2. a elaboragio de diretrizes sobre os contetidos de genética para os cursos médicos e 3. a
criagio do catdlogo de docentes de gendtica da 4area médica {Apexo 2). Como
desdobramento da primeira proposta, a SBGC constituin um grupo de trabatho, criando a
Comissgio de Ensino de Graduacfo. Essa iniciativa, pioneira no que se refere a0 ensino da
gentica nos cursos de medicina no Brasil, deu origem ao desenvolvimento do presente
trabalho.

Perante as mudangas nos paradigmas, tanto do ensino médico como da genética
aphicada 8 medicina, faz-se necessdria uma avaliagio da situacBio atual do ensino da

genética para, posteriormente, definir um programa minime de genética a ser encaminhado
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pela SBGC a todos os cursos médicos do Brasil. Com a proliferagio das escolas médicas no
pais, bem como o fato de que, muitas delas estejam em processo de reforma curricular, o
referido programa poderd servir como diretriz no que se refere ao ensino da genética
médica e clinica, visando assegurar aos futuros médicos os conhecimentos, habilidades e
atitudes em genética, para cumprirem sua fungfo diagndstica, orientadora, terapéutica e
preventiva no atendimento no nivel primdric e secundario de saiude (PORCIUNCULA
et al., 2001; PORCIUNCULA et al., 2001 a, b; 2002).
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3- OBJETIVOS
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1. Levantar e analisar os dados referentes ao ensino da Genética nos cursos de

graduacio em Medicina do pais.
2. Tragar o perfil dos professores de Genética nos cursos de Medicina.

3. Verificar quais os conteddos de genética ministrados nos cursos de
Medicina.

Objetivos
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4- CA@UISTICA E
METODOS
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O presente trabatho - AVALIACAO DO ENSINO DE GENETICA MEDICA
NOS CURSOS DE MEDICINA DO BRASIL - foi desenvolvido no Departamento de
Genética Médica da Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Estadual de
Campinas, aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da FCM/Unicamp, com n° de
incricdo no CEP/FCM 513/2003.

O trabalho caracteriza-se por ser um estudo observacional, descritivo ¢
transversal.

4.1-CASUISTICA

Compuseram a casuistica deste trabalho os 105 cursos de medicina do Brasil
relacionados pela ABEM em junho de 2002 {Anexo 1).

Dos 105 cursos, 78 estio vinculados a umiversidades e 27 sfio faculdades
isoladas ou compdem um conjunto de cursos da area da satde; 54 estdo vinculados a
instituicGes publicas e 51 a instituicdes particulares; seis estdo localizados na Regido Norte,
15 na Regifo Nordeste, nove na Regido Centro Oeste, 53 na Regifio Sudeste e 22 na Regido
Sul

4.2-METODOS

Para a obtencfio dos dados dos cursos médicos, foi redigida uma carta de
apresentagdo do projeto (Anexo 2} e elaborado um questiondrio semi-estruturado (Anexo
3.

A carta de apresentag8io, de outubro de 2000, dirigida & direcfio das mnstituigdes
em nome da SBGC, exple trés propostas:

1. o levantamento e a anélise da situacio do ensino da genética nos cursos de

medicina do pais;

2. a elaboragfio de diretrizes sobre os conteidos de genética para 0s cursos

médicos;

3. acriagfo do catalogo de docentes de genética da area médica.
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sobre:

A carta de apresentacdo foi atualizada em marco de 2001 e em agosto de 2002.

O questiondrio foi elaborado com 25 dados para a obtengdic de informactes

1. ainstituicdo (dados de T a VIII);

2. o conteudo de genética (dados de IX a XVI);

3. o(s) docente(s) de genética no curso médico (dados de XVII a XXV).
Na parte dos dados sobre a instituigiio foram considerados:

I - Tipo de instituicio na qual o curso médico esta vinculado

IT — Fonte mantenedora da instituiciio

III — Instituicio com ou sem departamento de genética

IV — Departamento de locagio da(s) disciplina(s)

V — Namero total de docentes

VI — Ndmero de docentes por instituicio

VII — Nuimero total de disciplinas

VIII - Namero de disciplinas por instituicio

Na parte dos dados sobre o contetido de genética foram considerados:
IX — Nome da(s) disciplina(s)

X — Carga horaria total de genética no curso médico

X1 — Carater de obrigatoriedade da(s) disciplina(s)

XII ~ Localizacdo da(s) disciplina(s) na grade curricular

XIII - Regime da(s) disciplina(s)

XIV - Tipo de atividade(s) desenvolvida(s) na(s) disciplina(s)

XV — Livro{s) adotado(s) pela(s) disciplina(s)

XVI1 - Ementa e contetidos programéticos da(s) disciplina(s)
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Na parte dos dados sobre o(s) docente(s) foram considerados:

XVII — Dados de identificacio

XVIII — Dados da graduacéo

XIX — Tempo de formado

XX — Dados da poés-graduacdo

XXI — Titulag8io maxima alcancada

XXII — Tempo de docéncia em genética no curso de medicina

XXIII — Situacdo funcional

XXIV — Filiagdo a SBGC

XXV — Atividade docente em curso de medicina de outra instituicio e/ou de
outros cursos

O dado XVII (Dados de identificagfo) ndo foi incluido neste trabalbo, por tratar
de informacdes especificas e pessoais para a elaboracdio do Catdlogo dos Docentes de

Genética nos Cursos de Medicina.

O questiondrio foi testado em seis instituicdes com curso de medicina: trés
cursos vinculados a universidades piblicas e trés nfio vinculados & universidade, com dois
de instituiciio publica e um de instituigio particular; quatro cursos da Regidio Sul e dois da
Regifo Nordeste.

A carta ¢ o questiondrio foram enviados, via postal, a direcio das 105
nstituicSes em novembro de 2000. O mesmo material foi reenviado em margco de 2001,
em agosto de 2002 e em agosto de 2003, via postal e/ou via enderego eletrdnico aos cursos

que ndo devolveram o questiondrio no prazo determinado.

Na tentativa de ampliar a0 méximo o nimero de cursos participantes, o material
também foi enviado via postal e via enderego eletrénico para os socios da SBGC em margo
de 2001, além de ter sido entregue pessoalmente a docenies e discentes participantes de
eventos cientificos da SBGC, comeo o Congresso Brasileiro de Genética Clinica de 2001 ¢
2002, da SBG, como ¢ Congresso Brasileiro de Genética de 2001, e da ABEM, como o
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Congresso Brasileiro de Educagfio Médica em 2001 e o Férum Regional RI/ES de
Educacgfio Médica em agosto de 2003.

O preenchimento e a devolugdo do questiondrio foram considerados como a
anuéneia a divulgagio dos resultados bem como o interesse do docente em ter seus dados

incluidos no Catalogo dos Docentes de Genética nos Cursos de Medicina.

Foram considerados fazendo parte da amostra os cursos de medicina que

devolveram o questiondrio, mesmo de forma incompleta, até setembro de 2003.

4.3-TABULACAO DOS DADOS

Os 24 dados foram tabulados em dois grupos distintos quanto ao tipo de
andlise:

Para analise descritiva foram selecionados nove dados (V, VII, VIII, XV, XVI,
XIX, XXII, XXIV e XXV).

Para andlise de inferéncia foram selecionados 15 dados (L IL I, IV, VI IX, X,
X1, XII, XHI, X1V, XVIII, XX, XXI e XX1II).

As analises foram realizadas utilizando ¢ programa Microstat (Ecosoft, Inc.,
1984).

Os 15 dados selecionados para andlise pelo programa Microstat foram

tabulados por letras (de A a Q) e as varidveis por nlimeros (Anexo 4).
Na parte dos dados sobre a instituiciio (A a B) foram consideradas as varidveis:
{A) Tipo de institui¢io na qual o curso médico estd vinculado:
(0) Universidade, referido nesse trabalho como “vinculado a universidade”
(1) Faculdade isolada/com outros cursos, referido nesse trabalho como “escola
médica”
(B) Fonte mantenedora da instituicio:

{0) recursos do governo, sendo referidas nesse trabalho como “publicas”
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(Drecursos nio governamentais, sendo referidas nesse trabalho como

“particulares”
(C) Instituicio
(0)sem departamento de genética
(1)com departamento de genética
(D) Departamento de locacio da(s) disciplina(s):
{0)sem informacio
{1)de biologia
(2)em um dos departamentos clinicos
(3)em um dos departamentos basicos e em um dos departamentos clinicos
(4)de genética e em outro departamento
(5)de genética
(E) Namero de docentes por instituig#o: indicado pelo namero real
Na parte dos dados sobre o conteudo (F a L) foram consideradas as varidveis:
(F) Nome da(s) disciplina(s):
(0)sem o nome de Genética
{1)com o nome de Genética (Genética e Evolugio, Genética Humana, outros)
(2)com o nome de Genética Médica
(3)com o nome de Genética Clinica
(G) Carga horéria total: indicada pela carga hordria total de genética no curso
médico
(H) Caréater da(s) disciplina(s):
{()obrigatorio
(1)optativo

(1) Localizacdo da(s) disciplina(s):
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(D)o ciclo basico

(1)no ciclo profissionalizante e/ou internato

(2)em ambos

{J) Tipo de atividade (a):

(0Yaula expositiva

(1)pratica em sala de aula e discussfio de caso clinico
(2)de laboratério

(3)de laboratorio e discussfo de caso clinico

(4)com paciente em ambulatério e/ou enfermaria
(5)com paciente e de laboratorio

(6)ABP

(X) Tipo de atividade (b):

(0)aula expositiva

(1)pratica em sala de aula e discussio de caso clinico
{2)de laboratdrio

(3)com paciente em ambulatério e/ou enfermaria

{L) Disciplina(s) com contetidos de genética clinica
{O)ndo

{1)sim, optativa

(2)sim, obrigatéria

Na parte dos dados sobre o(s) docente(s) (M a () foram consideradas as

variaveis:
(M) ~ Graduacio em:
{(1)Biclogia, Biomedicina, outros

(2)Medicina
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(N) — Pés-graduacéo

{Daperfeicoamento, especializacdo, residéncia
(2yaperfeigoamento, especializaco, residéncia em genética
(3)mestrado

(4)mestrado em genética

(5)doutorado ou mais

(6)doutorado ou mais em genética

(O) — Titulacdo maxima em geral
(Daperfeicoamento, especializacio, residéncia
(2)mestrado

(3)doutorado

{P) — Titulacdo maxima em genética
(1)aperfeicoamento, especializagio, residéncia
(2)mestrado

(3)doutorado ou mais

(Q) - Situagdo funcional

{0)substituto

(Defetivo

4.4-TESTES

Os dados descritivos foram tratados por distribuicfio de fregiiéncia.

Na parte analitica, as varidveis discretas foram tratadas utilizando o teste de y*
(com correciio ou o teste exato de Fisher; quando indicado) enquanto para as varidveis
continuas (E — nimero de professores por institui¢io, e G — carga hordria total de genética
por institui¢do} foi aplicado o teste ndo-paramétrico de Wilcoxon.

Para analise comparativa foi aplicado o teste de Kolmogorov Smirnoff,

Adotou-se um nivel de significdncia de 5% (p-valor<0,05).
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5- RESULTADOS E
DISCUSSAO
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O Brasil tem atualmente (dezembro/2003) 126 cursos de medicina. Desse total,
36 foram abertos entre 1996 e 2003, sendo oito em 2002, quando do estabelecimento da
casuistica deste trabalho, evidenciando uma explosiva proliferaco de cursos, com uma
desproporcional e distorcida distribuicdio regional e, muitas vezes, sem os padrfes de
qualidade desejaveis.

Dos 105 cursos de medicina contatados, foram obtidas respostas de 57 (54%)
institui¢des (Anexo 5), provenientes de 18 estados e 45 cidades do pais (Anexo 6).

A distribuicio da amostra por regides do pais (Tabela 1) ndo diferiu da
distribuicfio regional dos cursos no Brasil (Kolmogorov Smirnoff: D max 0,054; P > 0,05).

Tabela 1-Distribuicio e freqii€ncia regional dos cursos médicos do pais e da amostra

Regido cursos médicos no pais cursos médicos da amostra
Total 105 % 57 %
Norte 6 57 1 1,7
Nordeste 15 14,3 11 193
Sudeste 53 50.5 26 45,6
Sal 22 20,9 15 26,3
Centro Oeste 9 8.6 4 7.0

Dos 105 cursos contatados, 48 (46%) nfo responderam ao formulario, 32 (41%)
dos 78 cursos ligados a universidades e 16 {(59%) das 28 escolas médicas, 19 (35%) das 54
instituicBes publicas ¢ 29 (57%) das 51 particulares. A falta de resposta foi mais fregiiente
no grupo das instituicdes particulares do que no das publicas (x” = 4,967; P = 0,026), mas
néo diferiu entre os cursos ligados a universidades e as escolas médicas (xz = 2687, P =
0,10), o que sugere uma maior disponibilidade ou interesse das instituicdes publicas em

fornecer seus dados.

As freqiiéncias dos dados relacionados as instituicbes, disciplinas e docentes
encontram-se no Anexo 7. Dezessete dados do questiondrio foram selecionados e tabulados
por letras {os dados de A a Q) e por nameros (as variaveis de cada dado) para anilise pelo
programa Microstat (Anexo 8).
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5.1-DAS INSTITUICGES

Os 57 cursos de medicina que compuseram a amostra apresentam
caracteristicas quanto ao tipo de organizaciio e fonte mantenedora, conforme mostra o
Quadro 1.

Quadro 1-Caracteristicas dos 57 carsos de medicina

N=57 %
Cursos ligados a universidades 46 81
Tipo de organizaciio Escolas médicas 11 19
Fonte mantenedora Piblicas 35 61
Federal
Estadual 22
Municipal 11
2
Particulares
22 39

A distribuicdo dos cursos da amostra estudada ndo diferiu da distribui¢do
observada no total dos cursos médicos no pais, tanto para as universidades e as escolas
médicas {x‘? = 1,331; P = 0,25), como para as publicas ¢ as particulares (y° = 2,283; P =
0,13), conforme ilustra a Tabela 2.

Tabela 2-Distribuicio dos cursos no Brasil ¢ na amosira estudada de acordo com o

tipo de organizaciio e a fonte mantenedora

Brasil amostra
N=165 % N =57 Y%
Universidades 78 74 46 81
Escolas Médicas 27 26 11 i9
Paiblicas 54 51 35 61
Particuiares 51 49 22 39
Resultados ¢ Discussio
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Os 57 cursos distribuiram-se entre universidades e escolas médicas e entre

mstituices phblicas e particulares (Tabela 3).

Néo houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das instituicdes publicas e

particulares e o fato de ser universidade ou escola médica (x‘?' =2416;P=0,12).

Tabela 3-Distribui¢io e freqiiéncia dos tipos de imstituicies entre piiblicas e

particulares
Instituicdes Teotal = 57 % Piblicas = 35 %o Particulares = 22 Y
Universidades 46 81 31 54 15 26
Escolas médicas 11 19 4 7 7 12

Das 57 institui¢des, 16 tém departamento de genética. Das 41 instituicdes sem
departamento de genética, 37 informaram que os contetudos de genética estdo alocados em

45 unidades/departamentos, 29 da drea bioldgica e 16 da area médica (Quadro 2).
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Quadro 2-Distribuigiio e freqiiéneia das instituicdes com e sem departamento de

genética e das unidades responsiveis pelos contefidos de genética

Institnices N=57=* %
com departamentio de genética 16 28
sem departamento de genética 41 72
unidades/departamentos da area biolégica 29

biologia 16
morfo/fisio/patologia 8

ciéncias naturais i

coordenacio do ciclo basico 1

centro de ciéncias biomédicas i

instituto de ciéncias biologicas 1

laboratdrio de pesquisa em genética 1
unidades/departamentos da drea médica 16

curso de medicina

pediatria / materno-infantil

servigo de hematologia-oncologia 1

patologia e medicina lega} 1

*Em cinco instituigbes, os conteddos de genética estio alocados simultaneamente em guas unidades, na area
biolégica e na drea médica. Em uma instituicio, os contetidos estio em duas unidades da rea médica. Em
outra instituigdo, os contelidos estfio no departamento de genética € em uma unidade da drea médica. Em outra

instituicdio com departamento de genética, os conteddos niio estio nesse departamento e sim em urma unidade
da area médica.

N&o houve diferenca significativa entre a fregiiéncia das instituicbes com e sem
departamento de genética ¢ o fato de serem universidades ou escolas médicas, publicas ou

particulares (xzcor ={,193; P = 0,66), conforme Tabela 4.

Tabela 4-Distribuicio e freqiiéncia das instituicdes com e sem departamento de

genética de acorde com as suas caracteristicas

Instituicbes N=57 % Universidades % FEscolas % Publicas % Particilares %

médicas
Com depto 16 28 14 24,6 2 35 i3 22.8 3 5,3
Sem depto 41 72 32 56,1 9 15,8 22 386 19 333
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O menor nimero de instituices com departamento de genética e a maior
locagBio dos contetidos de gendtica na drea biolGgica, especialmente nos departamentos de
Biologia, refletem que a genética ainda € reconhecida como ciéncia basica, o que pode ser

explicado tanto pela sua origem, quanto pelo seu amplo campo de pesquisa na Biologia.

Essa situagiio pode criar dificuldade quanto & definicio da localizagiio dos
contetidos de genética nos cursos médicos, se na etapa pré-clinica ou se na etapa clinica.
Nesse caso, de acordo com EMERY (1989), é necessario enfatizar a relevancia clinica da
disciplina de genética, propondo, até mesmo, a exclusio daqueles topicos nos quais essa

relevincia ndo pode ser percebida.

Os resultados de CHILDS et al. (1981) e de RICCARDI ¢ SCHMICKEL
(1988) mostram que nas escolas americanas e canadenses mais da metade do curso de
genética € de responsabilidade do departamento de Pediatria. No presente estudo, a
disciplina de Genética estd locada no departamento de Pediatria/Materno-Infantil em 12%
dos cursos médicos. A diferenga de estrutura do curso médico no Brasil, que inclui um
ciclo bésico, impede que a situagfio das escolas brasileiras possa ser comparada a das
escolas americanas; entretanto, neste trabalho, a presenca de contetidos de genética na drea
médica, especialmente nos departamentos de Pediatria e Materno-Infantil, aponta para um

gradativo reconhecimento da genética como uma 4rea da medicina clinica.

O total de docentes nas 57 instituigdes foi de 150, variando de um a dez

docentes por instituigio, com média de 2,63 (DP =2,1).

Entretanto, o nimero real de docentes foi de 145, uma vez que, em oito

instituigBes, cinco professores compdem o corpo docente de duas instituigGes.

Das 57 instituicOes, 25 (44%) contavam com um unico professor de genética
para o curso médico. A maioria das institui¢des (63,2%) conta com um ou, no mMAximo,

dois professores (Grafico 1).
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% de instituicbes
fu]
en

1 2 3 4 5
n® de docentes por institulgio

Grifico 1-Namero de professores (N = 150) por instituicdo (N = 57)

A Tabela 5 apresenta a disiribuicio dos 150 docentes entre as universidades e

as escolas médicas e entre as institui¢es piblicas e as particulares.

Nesta amostra, ndo houve diferenca significativa quanto ao nimero de docentes
entre as universidades e as escolas médicas (Wilcoxon Z = 0,03; P = 0,49) ou entre as
mstituicbes plblicas e as particulares (Wilcoxon Z = 1,287; P = 0,10).

Tabela S-Distribuicio das instituicdes com relagfio ac nimero de docentes de acorde

com as suas caracteristicas

Instituiciio N° de instituicGes  N° de docentes  Variacho Mediana Média DP

Geral 37 150 1all 2 2,63 213
Universidades 46 125 1al 2 2,72 2,30
Escolas médicas 11 25 Ta4d 2 227 1,27
Pdblicas 35 106 ial) 2 3.03 2,45
Particulares 22 44 las i 2,00 1,31

Hssa situaglic reflete, provavelmente, que a criacio de novos cursos de
medicina tenha ocorrido dentro das universidades particulares, além de que, algumas
escolas isoladas tenham sido incorporadas a universidades. Entretanto, como as instituigBes
particulares sdo o0 grupo que apresentou maior indice de auséncia de respostas aos

formulérios, esse dado nfo permite conclustes.
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Pelo mesmo meotivo, a similaridade entre as instituigSes pliblicas e particulares,
quanto A presenca de contetidos de genética e de professores dessa area, pode refletir que as
instituigdes particulares que nfio responderam, nfo o fizeram até mesmo por nfo ter

contetidos de genética nos seus curriculos.

5.2-DOS DOCENTES

Dos 145 docentes responsaveis pelos conteGdos de genética nos cursos
médicos, 125 (86%) enviaram seus dados pessoais. Cinco professores compdem o corpo

docente de duas instituicSes.

Os docentes tém formagdes diversas; 55 médicos e 55 bidlogos compdem 88%
dos docentes; dez (8%) sfo biomédicos e cinco (4%) tém graduaglio em Farmécia-
Bioquimica (2), Odontologia (1), Nutricdo (1) e Agronomia (1). Entre os médicos, dois tém

graduagiio em Biologia € um em Veterindria, anterior ao curso de Medicina.

De 55 mstituigdes, 34 (62%) tém, pelo menos um, docente médico e 21 (38%)
ndo tém docente médico. A presenca de, pelo menos um, docente médico aconteceu em 27
(61%) das 44 universidades, em sete (64%) das 11 escolas médicas, em 23 (68%) das 34
institui¢des publicas, e em 11 (52%) das 21 instituicSes particulares.

Néo houve diferenca significativa entre a freqtiéncia das universidades e escolas
médicas ()(,2 = 0,043; P = 0,83) e a freqiiéncia das pulblicas e particulares (3 = 1,282; P =

0,26) e o fato da instituicio ter, pelo menos um, docente médico.

Historicamente o ensino da genética sempre foi vinculado 4 4rea biologica.
Com a inclusdo da genética nos cursos de Medicina, tanto a falta de médicos com formagio
em genética quanto a implantacfio do sistema departamental, agrupando os professores em
fungdo de disciplinas afins independentemente da sua formagfo profissional, fizeram com
que o ensino da genética fosse assumido pelos professores com formacgio em Biologia.
Assim sendo, inicialmente, a Genética passou a ser ministrada como disciplina do ciclo
basico em grande parte dos cursos de Medicina, geralmente oferecida pelo departamento de

Biologia, nem sempre compondo uma disciplina isolada e com o contetido sendo abordado
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em outras disciplinas e algumas vezes sendo ofertada, até mesmo, simultaneamente para

mais de um curso da area da satde.

Com os avangos da genética médica, despertando maior interesse pelos aos
médicos, o ensino da genética nos Ultimos anos também vem sendo gradativamente
assumido por professores com formagfo em medicina. Neste estudo, do total de docentes,

44% sio médicos.

O tempo de formado de 122 docentes variou de trés a 48 anos (Grafico 2).

15%

% da dosaniss

=y
#®

5%

a0 11215 16220 21875 28330 Ifals 3Bad0 s 48s55
Tempo da fermado [aros)
Grafico 2-Tempo de formade dos docentes (N = 122}
O tempo de dr variou de menos de um ano a mais de 16 anos (Quadro 3).
Quadro 3-Dist -40 ¢ Tregliéncia dos docentes com relagio ao tempo de docéncia
Tempo de A >ncia N° de decentes (N=120) %
Eatre @ « | eses i3 11
Eatrs = % anos 33 29
Eni s 5 ¢ 10 anos 24 20
Entre i1 a 15 anos 14 12
Mais de 16 anos 34 28
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Nas duas tltimas décadas, a limitacio da abertura de concursos para docentes
10 ensino superior, especialmente nas instituicdes publicas, resultou na falta de renovagiio
dos quadros docentes. Atualmente 75% dos docentes tém mais de 15 anos de formado e
28% deles tm mais de 15 anos de atividade de ensino. A faixa entre zero e cinco anos de
formado, com 40% dos docentes, pode estar relacionada a atual abertura de contratacio por

conta da explos@io do niimero de escolas de medicina, especialmente as particulares.

Por outro lado, essa mesma situagfio resultou na formagdo de um grupo de
docentes altamente qualificado, especialmente nas escolas publicas, onde 79% dos docentes

tém doutoramento em genética.
A trajetoria dos docentes pela pos-graduagio vai do aperfeigoamento até o pos-

doutorado / livre docéncia / concurso para professor titular, tanto em genética como em

outras areas, conforme Quadro 4.
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Quadro 4-Distribuicdio e fregiiéncia dos curses de pés-graduacio realizados pelos

docentes em genética e em outra area

APERFEICOAMENTO 17

Em Genética 9 | 53%
Em outra 4rea (biologia molecular 1, citologia 1, medicina interna 1, endocrinologia 1, sem
especificagdio 4)

ESPECIALIZACAO 24

Em Genética 12 | 30%

Em outra 4rea (biotecnologia 1, métodologia do ensino 3, educaciio 4 disténcia 1, patologia 1,| 12

cirurgia geral 1, medicina ocupacional 1, endocrinologia 1, sem especificacdo 3)

RESIDENCIA MEDICA 36
Em Genética 10 | 28%
Em outra area (clinica médica 3, cirurgia 4, pediatria 14, ginecologia/oncologia 1, radiologia 1,| 26

endocrinologia 1, hematologia 1, sem especificar 1)

MESTRADO 107
Em Genética 66 | 62%
Em outra drea (ecologia 2, educacio, saude, meio ambiente 1, biociéncias 5, biologia molecular | 41
¢ celular 4, microbiologia 2, anatomia 4, biofisica 3, bioquimica 3, imunologia 1, fisiopatologia
1, patologia 4, neurociéncia 1, ciéncias da sadde 1, epidemiologia 1, pediatria 2, clinica

médica/patologia clinica 1, endocrinologia 2, ginecologia 1, medicina 2)

DOUTORADO 80
Em Genética 55 | 69%
Em oufra area (educagio 1, ciéncias biologicas 5, biologia molecular 3, imunclogia 3,| 25
bioquimica 4, anatomia 1, parasitologia 1, ciéncias da saiide 1, clinica médica 1, ginecologia 1,

pediatria 1, medicina 3)

POS-DOUTORADO / LIVRE DOCENTE / TTTULAR 18

Em Genética 15 | 84%

Em outra 4rea (parasitologia 1, biologia molecular 1; bioquimica 1) 3
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As freqliéncias da pés-graduagio em genética mostraram que a definigio por
genética fol maior na titulagiio strictu sensu que na lafo sensu. A mais baixa freqliéncia
observada entre aqueles que escolheram fazer residéncia médica em genética
provavelmente se deva ao surgimento mais recente da residéncia em genética com relacdo
as demais, a0 ainda pequeno niimero de residéncias nessa drea, 4 inseguranca no momento

da escolha com relagéio ao mercado de trabalho posteriormente, entre outros fatores.

No mestrado e doutorado em genética, a maior concentraciio dos docentes foi

na drea da genética humana (Quadro 5).

Quadro 5-Distribuicio do nimero de docentes com mestrado, doutorado e pos-
doutorado / livre docéncia / concurso para professor titular nas diferentes

dreas da genética

66 docentes fizeram 55 docentes fizeram 16 docentes fizeram Pés Doutorado / Livre

Mestrado em Genética Doutorado em Genética Docéncia / Concurso para Professor Titular

em (enética
basica — 1
de microorganismo — 1
vegetal ~ 1 vegetal — 1
animal (citogenética) — 2 animal - 2

ecologica emutagénese —2
molecular — 2
de populagdes — }
humana — 26
imunogenética — 1
meédica — 5
clinica ~ 4

sern especificagio — 20

mutagénese - 1
molecular - 3
genética reprodutiva — 1
humana — 22
imunogenética — |
medica — 6
clinica— 3

sem especificagio — 13

citogenética molecular de tumores — 1
molecular — 2 e bioquimica — 1
reprodutiva e toxicologia — 2
dos defeitos congénites — |
bumana e imuncgenética — 1
médica — 2
clinica — 2

sem especificacio - 4

A maior concentraciic de docentes com mestrado e doutorado em genética
humana com relagdo a4 genética médica e clinica provavelmente se deva ac maior niimero
de professores com formagdio em biologia, j4 como docentes do curso médico, e ao menor
ntmero de cursos de pés-graduacdo na 4rea da genética médica e clinica. Algumas areas da
genética do pos-doutorado/livre docéncia/concurso para professor titular em genética

mostram wma maior especificidade com relacdo 3 area clinica.
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Mesmo em nimero reduzido, chama atengfio a presenca de docentes com pos-
graduaco em genética vegetal e animal responsiveis pelo ensino de genética no curso
médico, provaveimente devido a falta, na instituigéio, de recursos humanos mais dirigidos a
area médica.

A titulaglo maxima dos 125 docentes variou da graduacio ao pés-doutorado/
livie docéncia/professor titular em qualquer 4rea, ¢ os resultados mostram um quadro
docente altamente titulado, com 89% dos docentes com pés-graduaciio strictu sensu e
apenas 2% sem qualquer titulagio, conforme o Quadro 6. A alta titulagdo dos professores
provavelmente traduza o cariter da genética como ciéncia bésica, permitindo uma maior
interrelagho das demais 4reas basicas com as suas subdreas, como, por exemplo, a biologia
molecular ¢ a genética molecular, a bioquimica ¢ a genética bioquimica, a citologia ¢ a
citogenética, a embriologia e a genética do desenvolvimento e da diferenciagio, a
imunologia ¢ a imunogenética, a microbiologia ¢ a genética de microrganismos, a
farmacologia e a farmacogenética, entre outras. Além disso, a alta titulagdo dos docentes
pode estar ligada as exigéncias institucionais, como a abertura de comcurso para os

profissionais que j4 tenham, no minimo, a titulagiio de mestre.

Quadro 6-Distribuiciio e freqiiéncia dos docentes com relagfio i titulacio maxima em

qualquer irea

Titula¢io maxima N° de docentes (N=125) %o
Graduagfio 2 2
Aperfeigoamento 1 1
Especializacio 3 2
Residéncia médica 7
Mestrado 38 30
Doutorado 55 44
Pés-doutorado / Livre docéneia / Professor Titular 19 15

A freqliéncia das 55 instituices com pelo menos um docente com doutorado ou
mais como titulagio maxima, foi significativamente maijor nas mstituicdes publicas em
relagiio as particulares, seja em qualquer drea, conforme a Tabela 6 (x> =6,165,P = 0,01),
seja especificamente em genética, conforme a Tabela 7 (= 7672, P = 0,006). Esses
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mesmos dados nfo apresentaram diferencas significativas entre universidades e escolas
médicas, conforme Tabelas 6 e 7 (12 = 3,664; P = 0,056 ¢ x2 = (),458; P = 0,50,

respectivarnente).

Tabela 6-Distribuicio da freqiiéncia das instituicdes quanto 3 titulacio em qualquer

area dos docentes sem e com doutorado ou mais, de acordo com as suas

caracteristicas
Titulacio em qualguer drea dos docentes
sem doutorado com doutorado ou mais
n° Yo n® %
Universidades (N = 44) 19 43 25 57
Escolas médicas (N = 11) 6 55 5 45
Piblicas (N = 34) i1 32 23 68
Particolares (N =21} 14 67 7 33

Tabela 7-Distribuicio da freqiiéncia das instituicbes com docentes com titulo de
residéncia médica, mestrado, doutorade ou mais, em genética e em outra

area, de acordo com as suas caracteristicas

Titulo de residéncia médica, mestrado, doutorado cu mais

em genética em outra drea
n° Yo n° %
Universidades (N = 44) 32 73 2 27
Escolas médicas (N =11} 4 36 7 64
Piblicas (N = 34) 27 79 7 21
Particalares (N =21) 9 43 2 57

Uma maior titulagdo nas instituigBes publicas provavelmente reflete a diferenga
dos sistemas de carreira, com mais alternativas e maior incentivo para a realiza¢io da pés-

graduagfio e com um maior nlimero de cursos de pés-graduagfo nas instituicdes piblicas.

Das 55 instituigdes, 36 (65%) tém, para o ensino da genética, pelo menos um
docente com titulagfio em genética, sendo uma (2,5%) com docente com residéncia médica,

11 (30,5%) com docente mestre e 24 (67%) com docente doutor ou mais em genética.
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Quanto a situagio funcional, de 124 docentes, 18 (14,5%) nfio sdo efetivos.

De 55 instituigBes, seis (11%) ndo t€m nenhum docente efetivo; dessas, cinco
sdo mstituicbes universitarias, trés sfo publicas; duas tém docente nio efetivo com
doutorado e trés tém docente ndo efetivo com titulagio em genética. Das seis instituicdes
que tém docente ndo efetivo, nenhuma tem disciplina com contetido de genética clinica
obrigatéria.

Néo houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das universidades e escolas
médicas (> = 0,105; P = 0,75), das publicas e particulares (F = 0,41), de ter docente com
doutorado (3> = 0,451; P = 0,5), de ter docente titulado em genética (F=0,9) e o fato de a
mstituicdo ter docente nfo efetivo. Também ndo houve diferenca significativa entre a
freqiiéneia das instituigdes que tm e as que ndo tém disciplina com contetidos de genética

clinica obrigatétia e o fato de a instituigSio ter docente no efetivo (y*cor = 0,183; P = 0,67).

A limitacdo da abertura de concursos para docentes no ensino superior,
especialmente nas universidades publicas, criou a situagdo dos professores substitutos,
geralmente com pouco tempo de formado, com graduacdo tanto na drea médica quantc na
area ndo medica, alguns com titulagiio de pés-graduacio em qualquer area, contratados pelo
periodo de um ano sem vinculo empregaticio com a instituicio, para ministrar, na maioria

das vezes, os conteddos de genética em disciplinas bésicas.

De 124 docentes, 82 (66%) também sdo professores de genética em outro(s)
curso(s) {Quadro 7).

Quadro 7-Niimero de professores de genética em outros cursos

Professor de genética em mais de um curso de medicina — 8

Professor de genética em outros carses

Biologia 36
Biomedicina 3
Educagio 2
Educagio Fisica 2
Enfermagem 47
Farmacia o)
Fisioterapia/Foncaudiologia 15
Nutrigiio 15
Odontologia 28
Psicologia 3
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Além do fato de grande parte das escolas ter um tnico docente, muitos deles
também ministram disciplinas de genética em outros cursos de medicina de outras
instituicdes e em outros cursos da drea biomédica, em especial Enfermagem, Biologia e

Odontologia.

Essa situagdio reflete, por um lado, uma politica governamental de restricdio de
contratacio de docentes. Por outro lado esta de acordo com o sistema departamental, com
0s docentes de genética reunidos em uma mesma unidade administrativa, independente da
sua formac8io profissional, disponiveis para ministrar qualquer disciplina de genética para
qualquer curso da 4rea biomédica. Nesse aspecto, essa situacdo poderia configurar uma
vantagem no sentido de facilitar uma concepedio multiprofissional, com uma maior

mtegragdo dos contetidos de genética em diferentes cursos.

Dos 125 docentes, 25 sdo sécios da SBGC, e destes, 23 sdo titulados como
Especialistas em Genética Clinica.

O reconhecimento da genética clinica como especialidade data da década de
1980, com o MEC reconhecendo ¢ oficializando o programa de residéncia médica em
genética, ¢ com o surgimento da SBGC, entidade oficialmente responsavel pela
normatizacio da especialidade e pela concessdo do titulo de especialista. Recentemente, o
CFM definiu 52 especialidades médicas, entre elas a de Genética Médica, com o programa

de residéncia médica em genética médica e com o concurso de especialista da SBGC.

Entretanto, embora reconhecida como uma especialidade médica, ainda sfo
poucas as escolas que incluem nos seus curriculos disciplinas de genética médica e clinica

no pais.

Por outro lado, vem sendo dada prioridade 4 implementaciio de curriculos que
visem & terminalidade dos cursos de graduagdo, para formac¢do do médico capaz de atender
as necessidades bésicas da populagio e preparado para lidar com os problemas mais
comuns nos cuidados primarios em sande. Com isso, a avaliagio do ensino da genética nos
cursos de medicina do pafs passa necessariamente pela avaliagio do perfil dos professores.
Diante do conhecimento da realidade da assisténcia basica em saude, embora
especializados e altamente titulados, espera-se que esses professores sejarn capazes de

definir diretrizes educacionais e conteidos curriculares que capacitem o futuro médico com
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relagéio aos conhecimentos, habilidades e atitudes em genética médica e climica para melhor —— —

cumprir a sua fungdo diagnostica, orientadora, terapéutica e preventiva nos atendimentos

primario e secundario.

5.3-DAS DISCIPLINAS

Os contetidos de genética nos cursos médicos das 54 instituigdes pesquisadas
estdo distribuidos em 73 disciplinas. Em duas instituigdes, o curriculo é organizado de
acordo com a metodologia de ABP ¢ o contetdo de genética nfio compbe uma disciplina
especifica. Uma instituigio niio forneceu dados sobre a disciplina.

Das 73 disciplinas, a maioria (54,8%) tem a denominacfio relacionada com
Genética Médica e/ou Clinica e afins; em 31,5%, o nome da disciplina contempla o termo
Genética, Genética Humana e/ou Genética e Evolucio; em 13,7%, o termo Genética ndo
consta na denominagéo da disciplina (Quadro 8).

Quadro 8-Distribuigio e fregiiéncia do nome das 73 disciplinas

Nome das Disciplinas N° de Disciplinas (N= 73) %o
Biologia, Biologia Geral Biologia Molecular 9
Biologia médica e Histologia | t
total 10 137

Genética (Basica)
Genética e Evolucio

Genética e Evolucio

Genética Humana e Molecular 1

total 23 31,5
Embriologia ¢ Genética Médica 1

Genética Médica 24

Genética Clinica g

Genética Clinica e Crescimento 1

Genética Médica e Clinica 1

Genética aplicada 3 Medicina 1

Genética e Ambiente i

Hereditariedade Médica 1

Hematologia ¢ oncologia 1

{fotal 40 54,8
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A maioria das instituicSes (68,5%) conta com uma tnica disciplina com
contetido de genética, 15 (27,8%) instituicSes tém duas disciplinas, € duas (3,7%), tém trés
disciplinas.

Das 57 iostituicdes, 52 (91%) informaram ter disciplina especifica de genética;
36 (63%) com os contetidos de genética em disciplina denominada Genética Médica (40%)
e/ou Genética Clinica (23%). Em 9% das institui¢Ges, os contetidos de genética estio
contemplados em disciplinas sem a denominacdo de Genética.

Nido houve diferenga significativa quanto & presenga de disciplina(s) com a
denominacBo Genética Médica e/ou Genética Clinica entre os cursos vinculados a
universidades (63%) e escolas médicas (64%) (x> = 2,024; P = 0,57), ou entre instituicdes
publicas (60%) e particulares (68%) (x* = 0,249; P = 0,53), ou entre as instituigdes que tém
departamento de genética (61%) ¢ as que ndo tem (69%) (x° = 0,299; P = 0,58).

Os resultados deste trabalho indicam alguns avangos do ensino da genética nos
cursos de medicina do pais nesses ultimos 20 anos.

No Brasil, em 18 anos, a freqliéncia de cursos médicos com disciplina
especifica de genética passou de 59%, segundo Pina Neto, para 91% no presente estudo,
com 63% dos cursos com, pelo menos uma disciplina denominada genética médica e/ou
clinica.

Esses resultados também apontam para uma situagio melhor que a descrita por
RICCARDI e SCHMICKEL (1988), EMERY (1989), JENKINS (1990} ¢ JOHNSTON
(1990) com relagio ao ensino da genética nos cursos médicos dos paises desenvolvidos e
em desenvolvimento.

Das 57 instituigdes, 49 informaram a carga horaria total da(s) disciplina(s) com
contetido de genética; seis ndo mformaram e duas usam a metodologia ABP. A carga
horéria total por institui¢iio apresentou uma varia¢do de 4 a 210 horas, 2 média de 83,77
horas, com desvio- padrdo de 42,28 e mediana de 75 horas, sendo a maior freqiiéncia (38%)
na classe entre 31 e 60 horas (Grafico 3).

No presente estude o mimero de horas de genética ¢ trés vezes maior que o
descrito por CHILDS et al. (1981), RICCARDI e SCHMICKEL (1988), pela APHMG e

JOHNSTON (1990) nas escolas americanas, canadenses e inglesas, ¢ duas vezes maior que
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nas escolas médicas da Africa do Sul, segundo JENKINS (1990). Esses resultados
provavelmente refletem, mais uma vez, a diferenca na estrutura do curso médico no Brasil,
com a presenca da disciplina basica de genética ministrada no prépric curso médico e nfo
em cursos de pré-graduagio (college), como nas escolas americanas, canadenses e inglesas.
De qualquer modo, ¢ maior niimero de horas dedicadas 4 genética nas escolas brasileiras
certamente ndo configura um avango apenas na situagfio das escolas médicas do pais, € sim,
conforme o documento da OMS (1999), ac reconhecimento da genética na 4rea médica nos
Gltirmos anos, com o ensino da genética médica passando a fazer parte dos curriculos de um

nimero crescente de escolas médicas em vérios paises em desenvolvimento.

i

Y% das InstiuloSas

15%

3160 512890 Siat2h 121ath0 151a180 181210

Grafico 3-Carga hordria total por instituigio (N = 49)

A carga hordria média de genética nos cursos de medicina vinculados a
universidades foi de 89,57 horas, com desvio-padriio de 44,16, a mediana de 99 horas,
variando entre 4 ¢ 210 horas; nas escolas médicas a média foi de 58 horas, com desvio-
padrdc de 17,35, a mediana de 60 horas, variando entre 30 e 90 horas (Grafico 4). Nas
instituigdes plblicas a média foi de 90,77 horas, com desvio-padrio de 42,18, variando
entre 36 e 210 horas; nas particulares a média foi de 72,74 horas, com desvio-padriio de

41,12, variando entre 4 € 152 horas.
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A carga hordria mostrou diferenca significativa entre as disciplinas dos cursos
vinculados a universidades e das escolas médicas (Wilcoxon Z = 2,233; P = 0,01), nfio
sendo significativamente diferente entre instituigdo publica e particular (Wilboxon Z =
1,231; P=0,11).

Houve correlagfo significativa entre a carga horéria € o nimero de professores
(r=10,36; P <0,05).

RBesultados ¢ Discussdo
137



220

216G

200

190

18¢

170

160

150

140

130

126

110

100

90

80

70

60

50 i =

40

30
Universidades

26

Escolas médicas

iG

Grafico 4-Comparaciio da carga hordria das disciplinas de genética dos cursos

vinculados s universidades ¢ escolas médicas
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No presente estudo, o fato de a carga horaria ter apresentado correlagéio com
mimero de docentes e estar associada ao tipo de escola, sendo maior naquelas vinculadas a
universidades do que nas escolas isoladas, provavelmente reflete, entre cutras causas, as
diferentes condi¢cdes administrativas das instituicBes. A existéncia do departamento de
genética agrega um maior nimero de professores, permitindo a implantagdo de mais uma
disciplina de genética na grade curricular, geralmente optativa, elevando a carga horéria.
Novamente, a nfo diferenca entre as instituigSes piblicas e particulares com relagfo a carga
horéria nfo deve ser levada 2 discussdo, visto a maior falta de resposta das particulares aos
formularios.

De 71 disciplinas, 65 (91,5%) sfo obrigatdrias. As seis disciplinas optativas
estdo todas situadas no ciclo profissionalizante e complementam o contetido de genética da

disciplina obrigatéria do ciclo béasico. Todas estfo em instituicGes universitarias pablicas.

Todas as 57 instituicdes tém pelo menos uma disciplina com conteddo de

genética como obrigatéria.
De 71 disciplinas, 22 (31%) est#o situadas no ciclo profissionalizante.

De 56 instituicoes, em 34 (61%) o contetido de genética esta presente no ciclo
basico, e em 22 (39%), no ciclo profissionalizante; em 17 instituigdes (30%), esta presente

em ambos; em cinco mstituicdes, estd presente exclusivamente no ciclo profissionalizante.

O contelido de genética esta presente exclusivamente no ciclo basico em 28
(62%) das 45 mstituicBes vinculadas a universidades e em seis (54%) das 11 escolas
médicas; em 18 (51%) das 35 mstituicOes publicas € em 16 (76%) das 21 particulares; em
28 (68%) das 41 instituicdes sem departamento de genética e em seis {(40%) das 15 com

departamento de genética.

Exclusivamente no ciclo profissionalizante, o contelido estd presente em trés
(7%) das 45 instituigdes vinculadas a universidades ¢ em duas {18%) das 11 escolas
médicas; em frés (8,5%) das 35 instituicOes piblicas ¢ em duas {9,5%) das 21 particulares;
em quatro {10%) das 41 mstituigSes sem departamento de genética ¢ em uma (7%) das 15

com departamento de genética.
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O contetdo esta presente, em ambos os ciclos, em 14 (31%) das 45 instituicbes
vinculadas a universidades e em trés (27%) das 11 escolas médicas; em 14 (40%) das 35
instituicOes publicas ¢ em trés (14%) das 21 particulares; em nove (22%) das 41 instituicdes

sem departamento de genética ¢ em oito (53%) das 15 com departamento de genética.

Néo houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das universidades e escolas
médicas (¥° = 1,441; P = 0,49), das pliblicas e particulares (%* = 4,198; P = 0,12) de ter ou
nfo departamento de genética (y* = 5,128, P = 0,08} com relagfio ao ciclo onde o contetido

de genética esta presente.

Tanto neste estudo quanto no de Pina Neto, a maioria dos cursos tem o
contetdo de genética no ciclo basico, 61% e 77% respectivamente, refletindo a origem da
genética como ciéncia bésica com a presenga marcante de docentes com formacgio em
Ciéncias Biologicas.

Por outro lado, o presente trabalho mostra a introduciio de contetidos de

genética no ciclo profissionalizante em 39% dos cursos.

Entretanto, a maioria dos cursos limita-se a introdugdo dos conceitos basicos da
genética humana em algum momento do chamado ciclo bésico, nfio retomando a discussio
dos importantes aspectos do diagndstico e orientacdo nas doencas geneticamente
determinadas no ciclo profissionalizante nas demais disciplinas clinicas.

Situacdo semelhante ocorre nos cursos com duas disciplinas de genética
localizadas em ambos os ciclos, evidenciando a falta de integracfio dos contetidos, mesmo
entre a genética basica e a pratica da genética clinica, especialmente no caso de serem
ofertadas por departamentos ou unidades distintas e ministradas por docentes de formac&o
diferente. Entretanto, algumas experiéncias tém mostrado que esta mesma situacio
reverte-se positivamente quando alcancadas as condicbes favordveis a integracio dos
contetidos. Nesses casos, a disciplina de contetdo bdsico interage como o suporte dos
conhecimentos essenciais as atividades da disciplina de contetido clinico. Além disso, a
participagio de docentes com formaces diferentes, agindo de forma integrada, amplia a
abrangéncia dos contetdos, promove o enfoque multiprofissional e interdisciplinar e

contribui para a reducdo da dicotomia entre o ciclo bésice e o ciclo profissionalizante.
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O contetido de genética no ciclo profissionalizante estd sendo ministrado por
docente médico em 21 (38%) das 55 instituicbes. Em apenas uma mstituigiio (2%), o
contetido é ministrado no ciclo profissionalizante por um docente ndo médico. Nas demais
33 (60%) instituigdes, o conteido € ministrado no ciclo béasico por 13 (39%) docentes

médicos e 20 (61%) nfo médicos.

Houve diferenca significativa entre a freqliéncia das instituicSes em que o
contetido de genética estd sendo ministrado no ciclo basico e profissionalizante, com

relacdo a este ser ministrado por docente médico e ndo médico (P Fisher = 0,000015).

Das 55 instituigdes, 33 (60%) tém o contetido de genética no ciclo basico e 22
(40%), no ciclo profissionalizante. Das 33 institui¢es com o contetido no ciclo basico, 15
(45%) tém docente com doutorado em qualquer 4rea e 20 (61%) t&m docente com
residéncia médica, mestrado e doutorado ou mais, em genética. Das 22 instituigdes com o
conteudo no ciclo profissionalizante, 15 (68%) tém docente com doutorado em qualquer

area e 16 (73%) tém docente com titulacio em genética.

Nzo houve diferenca significativa entre a freqtiéncia das instituicdes que t€m o
conteudo de genética no ciclo basico e no ciclo profissionalizante e o fato de ter docente
doutor em qualquer 4rea (yx° = 2,750; P = 0,1) e titulagio em genética (x° = 0,858; P =
G,35).

Independentemente da denominagfio oficial, 24 (44%) das 55 instituigOes t€m a

disciplina com conteudos de genética clinica.

Essa disciplina estd presente em 19 (43%) das 44 instituigfes vinculadas a
universidades e em cinco (45%) das 11 escolas médicas; em 16 (47%) das 34 publicas € em
oito {38%) das 21 particulares; em oito (57%) das 14 que tém departamento de genética e
em 16 {39%) das 41 que nio tém departamento de genética; em 18 {82%) das 22 que tém a
disciplina no ciclo profissionalizante e em seis (18%) das 33 que tém a disciplina no ciclo
basico; em todas, os docentes sfio médicos; em 15 (50%) das 30 institui¢Bes que tém a
disciplina minstrada por docente com doutorado em qualquer 4rea e em nove (36%) das 25
gue tém a disciplina ministrada por docente sem doutorado; em 18 (50%) das 36
instituicbes que tém a disciplina ministrada por docente com titulagio em genética e em
seis (32%) das 19 que tém a disciplina ministrada por docente sem titulacio em genética.
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Nao houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das instituicdes vinculadas
a universidades ¢ escolas médicas (3> = 0,018; P = 0,89), entre piblicas e particulares (° =
0.424; P = 0,51) e entre as institui¢des com e sem departamento de genética (F = 2,564; P

= 0,28), com relacfo ao fato de ter disciplina com contetidos de genética clinica.

No entanto, houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das instituicdes
com essa disciplina no ciclo basico e no ciclo profissionalizante (y* = 19,224, P = 0,00001)
e com essa disciplina sendo ministrada por médico (F = 0,000002).

Néo houve diferenca significativa tampouco entre a freqiiéncia das instituicGes
com essa disciplina sendo ministrada por docente com ou sem doutorado em qualquer drea
(x> = 1,087; P = 0,30), nem entre a freqiiéncia das instituicdes com essa disciplina sendo
ministrada por docente com e sem titulagiio em genética (> =1,716;P = 0,19).

Das 24 instituicSes que tém uma disciplina com contetdos de genética clinica,

18 (75%) tém esta disciplina como obrigatéria e seis tém como optativa.

Esta disciplina, quando obrigatéria, estd presente em 13 (29,5%) das 44
instituicdes vinculadas a universidades e em cinco (45%) das 11 escolas meédicas; em dez
(29%) das 34 pablicas e em oito (38%) das 21 particulares; em cinco (36%) das 14 gue tém
departamento de genética ¢ em 13 (32%) das 41 que ndo tém este departamento; em 12
(54,5%) das 22 que tém a disciplina no ciclo profissionalizante e em seis (18%) das 33 que
tém a disciplina no ciclo bésico; em todas, os docentes sio médicos; em nove (30%) das 30
que t€m a disciplina ministrada por docente com doutorado em quaiquer érea e em nove
(36%) das 25 que tém a disciplina ministrada por docente sem doutorado; em 13 (36%;) das
36 que tém a disciplina ministrada por docente com titulacdo em genética e em cinco (26%)
das 19 que tém a disciplina ministrada por docente sem titulagfio em genética.

Nao houve diferenga significativa entre a fregiiéncia das institui¢Ges vinculadas
a universidades e escolas médicas (y* = 1,012; P = 0,31), entre piblicas e particulares (y° =
0,445; P = 0,50) e entre as instituicdes com e sem departamento de genética (y° = 0,076; P
=0,78) ¢ o fato de ter esta disciplina come obrigatéria.
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Houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das instituicSes com esta
disciplina obrigatoria no ciclo basico e no ciclo profissionalizante (¥* = 7,928; P = 0,005) e
com esta disciplina ser ministrada por médico (F = 0,000015).

Também nfio houve diferenca significativa entre a fregiiéncia das instituicdes
com esta disciplina obrigatéria sendo ministrada por docente com ou sem doutorado em
qualquer area (° = 0,034; P = 0,85), nem entre a freqii€neia das instituicSes com esta
disciplina obrigatéria sendo ministrada por docente com e sem titulagio em genética (3° =
0,542; P = 0,46).

Independentemente do nome da disciplina, do ciclo onde ¢ ministrada, do tipo
de formagio do docente, da sua obrigatoriedade ou nfio, do tipo de atividade desenvolvida,
¢ de fundamental importéncia a incluséio de contedos com abordagem clinica em genética
no curso médico, ndo sé como elemento de motivagio do aprendizado, mas também, e cada
vez mats, como resposta as evidéncias epidemiologicas.

Mesmo que os graves problemas de saide piblica, junto com as doengas
infecto-contagiosas, ainda sejam os principais responsdveis pela morbimortalidade nos
paises em desenvolvimento, varios estudos tém mostrado um impacto consideravel das

doengas geneticamente determinadas no contexto de saude publica.

Além disso, com a mudanca do enfoque dos distarbios raros para as doencas
multifatoriais mais comuns e com as novas abordagens da prevengdo e terapia, a genética
médica deixou de ser apenas o estudo das doengas raras, de prognéstico reservado e sem
tratamento, tornando-se, cada vez ruais, a base do entendimento mais aprofundado das

causas de um nimero cada vez maior de doengas, sejam elas raras ou fregiientes,
conhecidas ou desconhecidas.

Nas ultimas décadas, a genética médica vem desenvolvendo novas estratégias
de diagnostico, prevenclio e tratamento das doengas complexas mais fregiientes como a
hipertensfio, a diabete, as doencas cardiacas, a esquizofrenia, os distiirbios do 4nimo, a
Doenga de Alzheimer, 2 asma e os varios tipos de céncer.

Uma abordagem das situagdes genéticas mais comuns, que conmtemplem as
estratégias de identificacdo de individuos com distarbio genético, o valor da anamnese

completa e do exame fisico detalbado para a elaboragfio do diagnéstico em genética, a
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importéncia do fornecimento de informagBdes basicas para os pacientes e familias, o
reconhecimento das situagdes psicossociais nas familias com um ou mais membros
afetados, o conhecimento dos servigos de genética para encaminhamento do paciente de
forma apropriada, bem como o desenvolvimento de conhecimentos e habilidades para
obter, descrever e interpretar uma historia familial, reconhecer os padrdes classicos de
heranca, saber da importdncia do fator étnico na determinagdo dos riscos e dos grupos
especificos de céncer, entre outras, ndo sb enriquece a bagagem académica do estudante,
mas visa preparar o futuro profissional para a pratica médica em geral, qualquer que seja a
area ou a especialidade na qual pretenda atuar, inclusive no modelo previsto pelo SUS e
pelo PSE.

O tipo de atividade desenvolvida pelas 73 disciplinas de genética variou de

aulas expositivas até atendimento de paciente em ambulatério e enfermaria (Quadro 9).

Quadro 9-Distribuicio ¢ freqiiéncia do tipo de atividade desenvolvida nas disciplinas

Tipo de atividade N° de disciplinas (N = 73) Ya
Aula expositiva 73 1G0
Pratica em sala de aula 27 37
Discussio de casos clinicos 37 51
Atividade de laboratério 35 48
Atividade com paciente 23 31

Além das atividades tradicionais, em algumas disciplinas foram referidas
atividades complementares como semindrios, laboratério de informética e uso de softwares,

videos/filmes, visitas a institui¢des, trabatho cientifico, entre outras.

Com relacdo ao tipo de atividade da disciplina, de 56 instituigbes, 20 (36%) tém
atividade com paciente; 17 (30%) tém atividade de discussdo de caso clinico; 14 {(25%) tém
aula expositiva com atividade de laboratorio; trés (5%) tm apenas aula expositiva; duas

{(3,5%) tém a atividade no sistema ABP.

Considerando os resultados acima, chama atencfo a inclusio das atividades
clinicas, como discuss3o de casos clinicos e atendimento de pacientes em ambulatérios e
enfermarias, em 82% das disciplinas ¢ em 66% dos cursos. Em todos os cursos vigora o

sistemna de aulas expositivas, ao lado de atividades préticas e demonstrativas em sala de
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aula e/ou em laboratérios, semelhante & situacfo descrita por CHILDS et al. (1981) nas
escolas americanas.

A atividade realizada com paciente estd presente em 15 (34%) das 44
institui¢des vinculadas a umiversidades e em cinco (50%) das dez escolas médicas; em 13
(39%) das 33 instituicdes publicas ¢ em sete (33%) das 21 instituigdes particulares; em seis
(43%) das 14 institui¢Ses com departamento de genética e em 14 (35%) das 40 instituicdes
sem departamento de genética.

A atividade de discussio de caso clinico estd presente em 15 (34%) das 44
institui¢des vinculadas a universidades e em duas (20%) das dez escolas médicas; em 11
(33%) das 33 institui¢Bes piblicas e em seis (29%) das 21 instituicbes particulares; em
quatro (29%) das 14 instituigdes com departamento de genética e em 13 (32,5%) das 40
instituicdes sem departamento de genética; em dez (59%) instituigbes desenvolvem essa
atividade com docente médico; sete (41%) com docente nfio médico.

Nzo houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das instituigdes vinculadas
a universidades e escolas médicas (x> = 0,70; P = 0,79), entre publicas e particulares (y° =
(,697; P = 0,40) e entre as instituigdes com e sem departamento de genética (xz = (,457; P
= (,93) e o fato da disciplina ter atividade com paciente e atividade de discussfio de caso
clinico.

Das 20 instituicdes que tém atividade com paciente, em todas, esta atividade €
realizada por docente médico; em 14 (70%), esta atividade € realizada por docente com
titulacfio em genética e em seis (30%), por docente com titulagiio em outra area; em 11
(55%), esta atividade ¢ realizada por docente com doutorado em qualquer 4rea ¢ em nove
(45%), por docente sem doutorado; 14 (70%) mstituicdes t€m disciplina obrigatéria com
conteudos de genética clinica € em quatro (12%), ndo t€m esta disciplina.

Houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das instituigdes com docente
médico e ndo médico com relagio 4 atividade com paciente (F = 0,000003).

Nio houve diferenca significativa entre a freqgii€ncia das mstituigdes com
docente com titulagio em genética ou em outra 4rea (x° = 0,225; P = 0,63); entre a
freqiiéncia das instituicdes com docente com € sem doutorado (y° = 0,061; P = 0,8) com

relacdo a atividade com paciente.
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Houve diferenca significativa entre a freqiidncia das instituigdes com e sem
disciplina com contetdos de genética clinica obrigatérios com relacdo A atividade com
paciente (y’cor = 16,109; P = 0,00006).

Das 33 instituigSes que tém disciplina no ciclo basico, 17 (51,5%) tém atividade
clinica (com paciente e com discussio de caso clinico); das 21 nstituicles que tém
disciplina no ciclo profissional, 20 (95%) tém atividade clinica.

Das 37 instituicbes que tém atividade clinica, 30 (81%) tém essa atividade
realizada por docente médico, 26 (70%) t8m essa atividade realizada por docente com
titulagdo em genética, 21 (57%) tém essa atividade realizada por docente com titulacdo em
qualquer area.

Das 37 instituicSes que tém atividade clinica, 18 (49%) tém disciplina com os
conteidos obrigatorios de genética clinica; das 16 instituicdes que ndo tém atividade
clinica, nenhuma tem disciplina com os contetidos obrigatérios de genética clinica.

Houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das instituigSes com atividade
clinica no ciclo basico e no ciclo profissionalizante (x° = 9,437; P = 0,002); entre a
freqiéncia das instituigbes com e sem docente médico (y° = 15,912; P = 0,00007) e o fato
de a instituicdo ter atividade clinica.

Néo houve diferenga significativa entre a freqiiéncia das instituicdes com e sem
docentes com titulagiio em genética (y® = 0,979; P = 0,32); entre a freqliéncia das
mstituigGes com € sem docente com titulagiio em qualquer area (x> =0,758; P = 0,38)e 0
fato de a institui¢do ter atividade clinica.

Houve diferenca significativa entre a freqiiéncia das instituicSes que tém ¢ que
ndo tém disciplina com os conteidos de genética clinica obrigatérios e o fato de a
mstituicHo ter atividade clinica (F = 0,0003).

No presente estudo, verificou-se que os cursos que tém a disciplina com
contetido obrigatério de genética clinica sio, na sua maioria, os que incluem a atividade de
atendimento de paciente e/ou discussiio de caso clinico.

Diferentemente dos cursos que tém a disciplina com contetdos de genética
clinica, a inclusdo da atividade de atendimento de paciente requer, de preferéncia, que a

disciplina esteja no ciclo profissionalizante e seja ministrada exclusivamente por docente
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médico, independentemente da titulagiio académica. Segundo BAIRD (1989), o estudante
deve ter contato com as doengas genéticas mais comuns, como a Sindrome de Down, ou
trataveis, como a fenilcetonliria. Além disso, o estudante deve ser treinado para reconbecer
as possiveis etiologias genéticas e 0s sinais e sintomas mais importantes dos distirbios mais
freqiientes, formulando hipdteses diagnésticas, indicando exames complementares e
acompanhando o aconsethamento genétice. Segundo GRAHAM et al. (1989), além do
treinamento clinico do estudante, essa atividade deve estimular a percep¢iio do “paciente
com doenca genética” e nfio a de “qual doenga que o paciente tem”, ao contrario do
enfoque tipoldgico muitas vezes usado no ensino da pratica médica, com o paciente
reduzido a mero exemplo de uma classe de doenga.

Das 57 instituicdes, 44 (77%) encaminharam a documentacio da(s)
disciplina(s); 49 encaminharam a bibliografia utilizada. O livro “Genética Médica”, de
Thompson & Thompson, ¢ indicado em 80% das disciplinas; outras obras foram citadas

como referéncias (Quadro 10).
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Quadro 10-Relacio dos autores e nlimero de indicacdes por disciplina

Alberts — 8
Amabis - 1
Baraitser — 3
Begak — 1
Beiguelman — 22 34%
Bolsanello - 1
Borges Osorio — 8
Bergsma -1
Bondy -2

10. Boughey - |

11. Brons—1

12. Brown — 6

13. Bundey-—2

14. Burns -7

15. Buyse~3

16. Capron— 1

17. Carakushansky -6
18. Carlson - 1

19. Carvalho -4

20. Castilla -3

21, Cecil—1

22. Chartone-Sousa - 1
23. Connor— 9

24. Costa~1

25. Darpell ~ 1

26. De Grouchy —2
27. Delima-3

28. DeRoberts—2
29. DSM -2

30. Dobzhansky — 1
31. Egoszcue~2

32. Ehrlich -2

33. Emery—6

34. Farah - 10

35. Freire Maig -2
36. Futuyma - 1

37. Garcia—1

38. Gardner — IG

e S el

39.
40.
41.
42.
43,
44,
45,
46.
47,
48.
49,
50.
51.
52.
53.
54.
55.
56.
57,
58.
59.
60.
61.
62,
63,
64.
65.
66.
67.
68.
65.
70.
71.
72.
73.
74.
75.
76.

Garver — 2
Gay -1
Gelehrter — 11
Gershon — 1
Gilbert — 1
Glew -1
Goodman — 5
Gorlin — 6
Griffiths — 6
Grimstone — 1
Guerra — 2
Hall -1
Harper - 1
Hoffee — 5
Ishihara— 1
Jones & Scott -3
Jones (Smith) — 13
Jordan — 1
Jorde — 29 45%
Junqueira — 2
Kaplan - 1
Kelly-2
King—-2
Koren — 1
Korf—1
Krieger — |
Langman - 2
leder—1
Lehninger - 3
Lewin -3
Lifshitz — 1
Lodish — 1
Mange ~ 3
McKusick — 8
McPherson — 1
Moore — 2
Moss -2
Muech - §

77. Mueller — 3

78. Mustacchi — 3
79. Negel -2

80. Nora—16

81. Norato—1

82. Norman -2

83. Novice—2

84. Opitz~6

85. Otto— 15

86. Pope -2

87. Ramalho -7
88. Raw -3

89. Roffee -2

90. Sack -2

91. Salzano-—-2

92. Schwartzman — 1
93. Screiver — 4

94. Seashore —2
95. Servier — 1

96. Slater—2

97. Spitz -2

98. Stanbury—1
99, Stansfield ~ |
100.5tern -2
101.Stevenson — 3
102 Stewart — 2
103.Strachan — 4
104.Strickberger — 1
105.Suzuki — 4

106. Tentamy — 2
107. Therman — 3
108.Thompser - 51 80%
109. Trent — 6

110, Unanue - 1
111.Vogel - 5

112 Waison — 2

113. Wiedemann — 5
114.7aha ~ 4

O “Genética Médica”, de Thompson & Thompson, utilizado pela maioria dos
cursos de medicina no Brasil, é também o mais usado nas escolas americanas e canadenses
segundo RICCARDI ¢ SCHMICKEL (1988). Esses autores apontam a fakta de um livro-

texto apropriado para o ensino da genética clinica nas escolas de medicina.

Também foram indicados 16 enderecos da web e 20 titulos cientificos como

referéncia de apoio (Quadro 11).
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Quadro 11-Enderecos da Web e Periodicos mais usados

Enderecos da Web

Periodicos

1.  hopJfwww.onchi.nlm.nib.gob/Omim/ 1. American Journal of Medical Genetics
2. hitp://www.ncbi.nlm nih. gov/entrez/ 2.  American Journal of Human Genetics
3. htip://www.vmed.com.br/border(.htm 3. Teratology
4.  http:/fwww.FragileX. org/ 4. Community genetics
5. htip//www.aaa dk/turner/ENGEL SK/index him 5. Pediatrics
6. hitp://www.pecorporation.com 6. Scientific American
7. htp/fwww.ornl.gov/TechResources/ 7. Nature
8. htp://www.geneuclac.uk 8. Science
9.  http://www.nhgri nih gov 9. Trends in Biotechnology
10. http://www.geneclinics.org 10. Revista Brasileira de Genética
11. http://bicinformatics. weizmann.ac.il/cards/ 11. Journal of Medical Genetics
12. http://dir.vahoo.com 12. Human Genetics
13. htp/fwww FragileX.org/ 13. Journal of Pediatrics
14, htp:/iwww.med.jhu.edu/pedendo/intersex/index. html 14. Heredity
15. http://'www.aaa.dk./urner/ENGELSK/index htm 15. Trends in Genetics
16. http://wwwmedgen.genetics.utah edu 16. Clinical Genetics
17. Genetic Counseling
18, Céncer
19. La Recherche
20. Molecular Medicine Today

Das 73 disciplinas, 75% vieram acompanhadas de documentacdo (Plano de

Ensino, Programa, Ementa, Objetivos, Contetiddo Programatico).

A partir do material recebido, foi feita a compilagdo dos dados que resultou em

30 ementas, 56 objetivos, 193 contetidos (106 contefidos tedricos bésicos, 36 contetidos

tedricos clinicos, 20 contetdos priticos em sala de aula, 23 conteddos priticos em

laboratério, 8 contetidos com pacientes). Algumas instituicSes referiram ainda fazer visitas

a instituigdes, como por exemplo APAEs {(Quadro 12).
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Quadro 12-Relagiie das ementas, objetivos ¢ conteados de 55 disciplinas de 44

instituicdes

EMENTAS

1. Estudo da hereditariedade e da variagiio nos aspectos moleculares, citologicos, individual e populacional.

2. Compreensdo dos fatores e mecanismos que determinam a heranga bioldgica com destaque ao papel dos genes e
do ambiente no desenvolvimento de caracteristicas humanas normais e patologicas.

3. Conhecer e aplicar o método de investigaglio em genética no acompanhamento de pacientes e suas familias,

4. Ampliar a compreensfio de patologias clinicas quando observadas do ponto de vista genético. Aprimorar
conhecimentos de Semiologia Clinica, enfatizando os passos evolutivos de orgdos e sistemas. Estabelecer o
diagnéstico das afecgbes herdadas para a realizagio do Aconselhamento Genético is familias, apés o calculo do risco
de repeti¢iio das mesmas.

5. Conhecer € aplicar os fundamentos da genética médica e a metodologia de investigagiio emn genética clinica
através do estudo das patologias genéticas de relevincia epidemiolégica e do acompanhamento de pacientes e
familias portadoras, visando a0 diagnéstico, 4 prevencdo, a0 tratamento especifico, 2 habilitagdo ¢ 4 reabilitaciio.

6. Hereditariedade de Doengas e Caracteres Genéticos, Evidéncias Etiologicas, Bases CromossOmicas da
Hereditariedade, Semiologia Genética, Padrdes de Transmissio (enética, Anomalias Cromossbmicas, Autossbmicas
¢ Sexuais, Morfogénses Dismorfogénese, Heranca Multifatorial, Genética Bioguimica, Erros Metabélicos
Hereditarios, Imunogenética, Marcadores Genéticos e Grupos Sanguineos, Farmacogenética e latrogénese, Efeitos
Genéticos das IrradiagBes, Genética e Cancer, Genética do Comportamento, Aconselhamento Genético e Diagnéstico
pré-natal, Aspectos genéticos do Desenvolvimento Humano.

7. O fluxo da informagio génica: processos moleculares. Mecanismos de heranca mendeliana. Heranca
citoplasmética e multifatorial. Citogenética clinica, Métodos de diagnéstico molecular, Bases moleculares e
bioquimicas das doengas. Mapeamento genético. Clonagem génica. Genética do Cancer. Aconselhamento Genético e
diagnéstico pré-natal. Evoluciio Humana.

8. Bases mendelianas da hereditariedade. Tipos de transmissdo de caracteres genéticos. Variagio da estruturz, da
expressio ¢ inferéncias biotecnolégicas do genoma. Mutagio e recombinagio. Formacio das espéeies.
Espermatogénese, Ovogénese, Fecundacio, Segmentacdo. Diferenciagdes. Morfologia externa do embrifio.
Morfogénese da face.

9. Estrutura, replicacio ¢ funcionamento do material genético. Classificagio das doengas genéticas. Mecanismos
genéticos produtores de doencas génicas, cromossdmicas, multifatoriais e seus métodos de detecgfio. Aconselhamento
Genético. Genética de Populagées. O processo evolutivo.

10. Complicagdes na heranga monogénica. Heranca multifatorial e doengas cronicas comuns. Teratogénese
ambiental. Prevengdo de defeitos congénitos genéticos ou ambientais.

11. Conceito de gene. Organizagiio do genoma humano. Replicagho do DNA. Codige genético. Tradugiio Mutagio
Recombinagdo Regulacio da expressiio génica. Tecnologia do DNA recombinante. Padraes de transmissdes génicas.
Heranga Multifatorial. Heranga extranuclear. Polialelia. Mecanismos de interacfio génica. Citegendtica Humana.
Genética e Céncer. Mutagdes dindmicas. Hemoglobinopatias. Farmacogenética. Erros inatos do metabolismo.
Triagem genética e Terapia Génica. Aconselhamento Genético. Aspectos éticos da Genética Humana,

12. Mecanismos de transmissfo hereditaria dos caracteres: autossémico (dominante e recessivo) e ligado ao
cromossomo X (dominante e recessivo). Heranga mitocondrial. Heranga multifatorial. Consangilinidade (coeficiente
de parentesco e de endocruzamento).

13. Gene, cromossomo, organizagio do DNA humano. Mitose & Meiose. Estudo do caridtipo humano. Metodologia e
aplicagBes da tecnologia do DNA recombinante em Genética Médica. AberragBes numéricas e estruturais dos
cromossomos humanos. Caracteres freqiientes ¢ raros com transmissio hereditaria monogénica. Biologia da
gemelaridade, método dos gémeos & herdabilidade. A lei de Hardy e Weinberg. O efeito genético da consangiiinidade
e dos fatores evolutivos. Equilibrio de Wright.

14. A Anamnese em Genética Clinica. Principais conceitos e termos utilizados na Propedéutica em dismorfologia.
Agentes teratogénicos. Fatores etiologicos determinantes da deficiéncia mental, Caracteristicas clinicas, citogenéticas
¢ epidemiolégicas da S. Down. Diferenciagio sexual normal. Distirbios da diferenciacio gonadal.
Psendohermafroditismo masculino e feminino. Infertilidade. Diagnéstico pré-natal. Anomalias congénitas de etiologia
multifatorial. Consequéneias de um erre metabélico. Principais doengas decorrentes de erros inatos do metabolismo.
Triagem neonatal. Doencas heredodegenerativas, Farmacogenética. Hemoglobinopatias estruturais e por deficiéncia
de sintese. Aconselhamento Genético. Coagulopatias hereditarias.
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15. Aspectos metodologicos ultraestruturais e moleculares da organizagio celular. Especializacdo celular e fatores de
integragio entre células e matriz celular. A natureza do material genético e a base cromossémica da heranga. Estrutura
e fungfo dos cromossomos e dos genes. Os instrumentos da genética molecular e a base molecular e bioquimica das
doengas genéticas. Mecanismos de evolugio, especiagic e genes nas populacSes. Evolugfio cromossémica dos
primatas. As principais etapas do desenvolvimento do embrifio humano. Membranas fetais e anexos embriondrios.
16. O homem e seu material genético. PopulacBes, ragas e evolugio bioldgica humana; o material genético do
homem e dos seres vivos; conceito de malformacBes congénitas e de doengas hereditarias; os cromossomos humanos
autossdmicos normais e andmalos, sindromes causadas por anomalias dos cromossomos autossdmicos, os
cromossomos sexuais humanos normais e andmalos, a diferenciacfio sexual normal e anémala; cromatina sexual,
dermatoglifos, & transmissio génica; genética molecular, a engenharia genética, DNA e cincer; Imunogenética.
Grupos sangiiinios ABO e Rh, antigenos de histocompatibilidade HLA; Genética Bioquimica; Principais problemas
encontrados em Genética Médica; o atendimento ambulatorial em Genética Médica.

17. Histérico da reprodugfio humana. Historico da Genética Formal. Historico da Genética Molecular. Estudo do
cromossomo. Remanejamento gonossomico. Remanejamento autossdmico. Estudo do gene. Estudo das mutagdes.
Anomalias génicas. Genética do Cancer. AIDS. Radiagdes. Projeto Genoma. Engenharia Genética. Terapia génica.
PCR: polimerizagio em cadeia. Origem do homem. Racas Humanas, Heredograma. Terminologia da Genética
Médica. Aconselhamento Genético. Unifio consangiiinea.

18. Estude da transmissdo, expressfo, alteragfo do material genético, suas relacdes com o desenvolvimento humano
normal ¢ andémalo ¢ da metodologia para o diagnéstico etiologico ¢ clinico das anomalias do desenvolvimento
humano.

19. Identificaciio das patologias génicas ¢ cromossdmicas mais freqlientes e as técnicas laboratoriais no diagndstico
diferencial, descrevendo os mecanismos a nivel molecular e a distribuicdo dos genes nas familias e nas populagdes.
Discussio de casos clinicos de rotina ilustrando as diferentes situagdes de aconselhamento genético.

20. Identificagdo da estrutura, organizagio e fun¢o do genoma humano com finalidade de compreender as bases das
patologias genéticas. Apresentacio das principais téenicas basicas de andlise molecular dos genes e discussio de suas
aplicacdes no diagnéstico e na investigaciio clinica.

21. Por intermédio do estudo dos diferentes padrdes de heranca humana e as respectivas repercussdes sobre as
doengas genéticas, a disciplina busca capacitar o aluno ao atendimento das interagbes génicas-ambientais e a
importéncia dos fatores genéticos quanto ao perfil anatomofisiol6gico de cada paciente.

22. Identificacdo de patologias génicas e cromossdmicas mais frequentes e as técnicas laboratoriais disponiveis para
o seu diagndstico diferencial. Descrichio de casos clinicos ilustrando diferentes situages do aconsethamento genético.
23. Transmitir ao aluno de graduag¢fio conhecimentos sobre as bases moleculares de hereditariedade e da
variabilidade humana, diagnéstico, tratamento € prognéstico das doengas de etiologia genética mais frequentes no
Brasil ¢ procedimentos diagndsticos pré-natal e aconselhamento genético necessario para o desempenho profissional.
24. Leis e principios bisicos da Genética Médica. Padres de Heranga Humana. Genética Bioquimica. Genética
Molecular. Citogenética Médica. Aplicagdes da Biologia Molecular na drea médica. Genética de Populagdes.
Genética Clinica. Terapia Génica.

23. Estudo do material genético; Material Genético e Codigo Genético; Bases Moleculares das Mutacdes; Confrole
da Expressio Génica; Organizagio e Transmissio do Material Genético; Heranca Mendeliana; Interacio Génica;
Genetica do Sexo; Aberragdes Cromossémicas Numéricas e Estruturais; Ligacfio e Permuta; Genética de PopulacBes
¢ Evolugio.

26. Fundamentos. Heranca de caracteres monogénicos e multifatoriais. Deficiéncia mental: causas genéticas.
Malformagdes congénitas. Cromossomos humanos e suas alteragbes. Imunogenética e sistemas sanguineos
eritrocitarios. Disturbios bioquimicos humanos. Aconselhamento Genético. Aspectos da evolugiio humana.

27. Histéria familiar e interpretagéo de heredograma. Doengas cromossdmicas e interpretaciio de laudos do exame
citogenético, convencional ¢ molecular. Doenc¢as monogénicas. Doencas mitocondriais. Genética molecular:
diagnéstico direto e indireto de mutagio. Interpretagfo de laudo de exames moleculares. Triagem populacional e
testes pré-sintomaticos de doengas genéticas. Diagnostico pré-natal. Fertilizagio “in vitro” e diagnéstico pré-
implantago. Bases genéticas do cincer esporadico e familiar. Defeitos congénitos e identificacio de sindromes.
Critérios para o aconselhamento genético e 0 acompanhamento clinico.

28. Transcrigio, traducio, replicaciio de 4cidos nucleicos, recombinagio génica, rearranjos, estudo da expressio
génica, tecnologia do DNA recombinante, seqiienciamento, construgiio de bibliotecas gendmicas, isolamento génico,
base molecular e bioquimica das doengas genéticas, utilizagio de biologia molecular no diagnéstico de doencas ou
alteragdes génicas e de doencas infecciosas, terapia génica, organismos modificados pela engenharia genética,
biologia molecular como ferramenta na medicina forense, diagndstico pré-natal através de técnicas de biologia
meolecular, aspectos moleculares do diagnéstico do cincer.
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29. A importancia da genética na medicina como fonte de todos os mecanismos biolégicos e sua relacBio com saide e
doenca. Genes e cromossomos: como sio transmitidas as doencas de base genética; os mecanismos de expressio
génica e tipos de divis#io celular. Padrdes de Heranga classicos e nfio classicos. Erros da Morfogénese. Erros da
Determinagio e Diferenciacio Sexual. Genética Bioguimica. Diagndstico pré-natal ¢ pré implantacional de doencas
genéticas. Métodos e técnicas de Biologia Molecular e suas aplicagdes no diagnéstico e progndstico. Genética e sua
relagdo direta com o cancer. Aconselhamento Genético: a transmissdo da informacio genética para o paciente e sua
familia {opgdes, riscos genéticos, apdio psicologico).

30. Bases fisicas da hereditariedade. Estrutura da cromatina. Padrdes de heranca. Genética molecular e bioguimica
humana. Citogenética Humana. Mapeamento genético e ligagio. Genética e Cancer. Diagnéstico pré-natal e
aconseihamento genético. Introdugio i genética clinica.

OBJETIVOS

1. Fornecer informagbes basicas dos mecanismos de heranga de caracteres normais e patologicos, sua dindmica
familiar e populacional.

Promover debates sobre novas metodologias aplicadas & genética humana.

Analisar do ponto de vista genético as doengas humanas.

Estudar a interferéncia do componente genético no processo satide doenga.

1dentificar a importancia da genética na intervengiio médica.

Identificar o componente genético em fendtipos normais e anormais.

Reconhecer a participagiio da genética no contexto epidemiolégico.

Identificar os fatores de risco das doengas genéticas na populagiio geral, regional e local.

. Compreender como o gendtipo determina o fenétipo.

10. Entender os mecanismos de alteragio do material genético e suas conseqiiéncias.

1. Identificar os grandes grupos das doengas genéticas.

12. Compreender os modelos de etiologia monogénica, cromossdmica ¢ multifatorial dos distiirbios genéticos de
relevincia epidemiologica.

13. Identificar o impacto da produgiio do conhecimento de genética sobre a sociedade.

14. Reconhecer a importdncia do aconselhamento genético como método de prevengio priméria de enfermidades
gendticas.

13. Reconhecer o componente genético dos fendtipos por meio da triagem e seguimento dos pacientes e familias.

16. Apresentar o material genético humano, sua estrutura e composigao, seus mecanismos de transmissio e acdo em
nivel molecular, celular e populacional, tanto no fincionamento normal como nos desvios da normalidade.

17. Utilizar os conceitos basicos de genética em outras disciplinas e na prética profissional.

18. Conhecer e aplicar a semiologia genética como método de investigagdo dos distirbios genéticos de relevancia
epidemioldgica.

19. Conhecer e aplicar o método semiologico em genética clinica no diagnéstico e acompanhamento de pacientes e
familias.

20. Buscar ¢ diagnéstico clinico e/ou etiologico das doencas genéticas.

21. Ter as nogBes basicas da indicagdo e interpretagio dos exames laboratoriais em genética.

22. Reconhecer os riscos de ocorréncia, recorréncia, riscos previsiveis e empiricos.

23. Conhecer as complicagdes, patogénese, prevaléncia, terapéutica, progndstico, orientacio e acompanhamento dos
pacientes com deengas genéticas.

24. Conhecer e aplicar os principios da genética na prevengiio, promogao ¢ recuperacio da saide.

25. Orientar os pacientes ¢ suas familias por meio do aconselhamento genético.

26. Elaborar o trabatho cientifico e o laudo de investigaciio genética do caso clinico.

27. Conhecer as principais instituigbes e servigos especializados do local e regifio que recebem portadores de
distirbios geneéticos.

28. Preparar o caso clinico atendido usando a metodologia cientifica para apresentacdo final.

29. Conscientizar o aluno das manifestagdes, evidéncias ¢ responsabilidade da estrutura cromossémica no organismo
humano em relagiio com o meio ambiente.

30. Interpretar os mecanismos de transmissiio dos caracteres normais e andmalos e elaborar um aconselhamento
genético.

31. Despertar no aluno a compreensdo bésica dos mecanismos de funcionamento das células e tecidos e correlacionar
com os aspectos morfoldgicos, bioquimicos e fisiolégicos destas estruturas. Além disso, devera compreender também
a informagfio e expressdo génica nos seres vivos e estudar o plano geral do desenvolvimento embriondrio humano. De
posse desse conhecimento o aluno serd estimulado a correlaciona-lo com enfermidades.
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32. Estimular o aluno a fazer uma interface entre a genética e a saude coletiva.

33. Estimular o aluno a ler e sintetizar artigos cientificos em biotecnologia.

34. Proporcionar ao aluno conhecimentos dos mecanismos evolutivos e da maneira como estes influenciaram o
homem.

35. Introduzir os principios basicos da Genética Médica, propiciar a informacio sobre a natureza do material
genético, os mecanismos de heranga dos caracteres normais e patolégicos, a dindmica populacional e familiar ¢
despertar o aluno para as aplicagBes clinicas desses conhecimentos. Ao final do curso o aluno devera ser capaz de
reconhecer o alcance da Genética Médica na andlise, diagndstico, tratamento e prevencgfo das doengas.

36. Capacitar o aluno a compreender os principios fundamentais da Genética levando-o a entender como a Genética
se relaciona com a formacfo e execucdo das funcdes de todas as células, tecidos, drgfios e seres vivos como um todo,
0 que permitird 2 compreensio da origem, tratamento e prevencio das principais doengas genéticas.

37. Explicar os principais mecanismos genéticos causadores de doengas.

38. Entender o papel das causas genéticas e das causas ambientais na manutengio dos niveis de patologia crénica na
populacdo e as possibilidades de prevencgo.

39. Descrever a organizagio do material genético humano, seu funcionamento normal e os diferentes mecanismos
génicos e cromossémicos produtores de doengas; associar a tecnologia do DNA recombinante a triagem genética e
terapia génica; identificar o papel do profissional da saide no Aconselhamento Genético considerando os aspectos
éticos envolvidos nesta pratica.

40. Fornecer os conhecimentos de Genética Clinica mais importantes na pratica médica. E dado especial destaque
também, as alteragbes genéticas freqilentes na populagio brasileira, sobretudo aguelas importantes em Saifide Pablica
e 4 aplica¢do das técnicas de biologia molecular na pratica médica.

41. Estar apto a fazer descricio grafica e aritmética de distribuicio de frequéncias, delinear z obtencio de amostras,
lidar com cdlculo de probabilidades, comparar amostras seguindo testes de Qui-quadrado, exato de Fisher, teste t de
Student, andlise de varidncia, verificar correlacio entre duas varidveis e calcular os par@metros da regressio entre
duas variaveis. Utilizar um programa estatistico para andlise de dados. Identificar os mecanismos de heranca dos
caracteres normais e patolégicos. Estabelecer riscos de recorréncia entre casais nfo aparentados e casais
consanguineos. Utilizar o método de estudo dos pares de gémeos para avaliagio do componente genético. Calcular
frequéncias génicas e genotipicas em populaces n¥c aparentadas e com alto grau de consanguinidade.

42. Adquirir visSo global da biologia do homem normal para poder compreender os processos patologicos que
incidem sobre os diferentes sistemas do organismo humano, antes de orientar-se para determinada especialidade.

43. Transmitir os conhecimentos basicos de Genética Humana ¢ Médica com a finalidade de: compreender e
identificar os mecanismos e componetites genéticos e moleculares que causam ou predispdem a afecgdes; reconhecer
as alteracSes cromossfmicas e génicas ¢ suas relagBes com as sindromes mais fregiientes; aplicar os conhecimentos
dos mecanismos genéticos na pratica médica e no Aconselhamento Genético; conhecer as técnicas usadas na genética
molecular € suas aplicagbes como instrumento diagnéstico e Aconselhamento Genético.

44, Visa dar ao aluno os conceitos basicos da Genética Médica. Esses conceitos séo principalmente: a) o mecanismo
genético das doengas hereditdrias, b) o exame clinico do paciente em Genética Médica, ¢) exames a solicitar €
interpretacdo dos resuitados, dy fechamento do diagndstico baseado nos itens b) e ¢}, O progndstico e a viabilidade
visando ao tratamento. O aconselhamento genético. Testes de paternidade ¢ de identificacio individual. Estado atual
da Genética Médica: engenharia genética, geneterapia e alteracbes do DNA responsavel pela cancerizaclo das
celulas,

45, Dar uma visio ampla das numerosas aplicaches da genética médica. Fornecer os fundamentos da genética
médica. Considerar o ser humano a partir da sua programacio genética 4 express#o da mesma... do seu interior ao seu
exterior. Aplicar a genética nas diferentes especialidades médicas. Aprender e vivenciar a genética no decorrer da sua
propria vida.

46. Capacitar o aluno a reconhecer as alteragies genéticas mais freqiientes e a compreender seus mecanismos nos
niveis cromossémice, génico ¢ meolecular, reconhecer a mecinica da distribuicio dos genes nas familias e nas
populacies, reconhecer os conceitos basicos da gendtica humana ¢ as técnicas laboratoriais disponiveis para o
diagnéstico diferencial das doeneas hereditirias mais prevalentes; colocar o aluno em contato com o paciente e seus
familiares pele acompanbamento de casos internados no HC permitindo a vivéncia e a discussfio dos principais
procedimentos de diagnéstico clinico e laboratorial e de manejo destas patologias; conscientizar ¢ aluno dos
problemas éticos envolvidos com o aconselhamento genético ¢ o avanco das pesquisas na drea humana.

47. Introduzir os conceitos basicos da genética humana assim como 0s modernos conceitos de genética molecular
enfatizando a aplicacio destas informac@es na pratica medica.

48. Com base no conhecimente dos diferentes comportamentos génicos, instrumentalizar ¢ aluno para a realizaglo de
diagndsticos, progndsticos e aconselhamento genético que possibilitem s prevenclio e uma terapéutica adequada. Para
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fanto, os contetdos desenvolvidos servirfio de suporte na interpretagio de casos clinicos relatados na literatura ¢
atualizac#o continua dos futuros profissionais.

49. Definir os campos de atuagdio das diferentes 4reas da genética humana, classificar causas de malformagfes e/on
retardamento mental, citar os agentes teratogénicos e o quadro clinico gue determinam; descrever a constituigio
quimica dos cromossomos, definir gene e cédon, explicar o cédigo genético e os processos de duplicagdo e
transcricio de DNA; definir carater, utilizar histogramas e poligonos de freqiiéncia, diferenciar heranga e
herdabilidade, construir um heredograma e caracterizar os mecanismos de heranga , conceituar ¢ efeito primdrio
pleiotrépico, recessividade e dominéncia, dissertar sobre os aspectos genéticos e clinicos dos grupos sanguineos
eritrocitarios, definir e classificar erros inatos do metabolismo, dissertar sobre os principais erros inatos do
metabolismo (quadro clinico, fisiopatologia, diagnéstico, terapéutica e progndstico) em especial as
hemoglobinopatias hereditarias; definir farmacogenstica e citar os efeitos da variabilidade genética humana na
resposta do organismo 3 agfio de medicamentos, alimentos e outros fatores ambientais; descrever os acontecimentos
nucleares e citoplasmiéticos que ocorrem na mitose € na meiose, citar as consequéncias genéticas da meiose, citar as
técnicas laboratoriais para andlise dos cromossomos metafisicos humanos em diferentes tecidos, em laminas ou
fotomicrografias ampliadas; descrever gametogénese, ovulagio e fertilizagio e as fases iniciais da embriogénese;
classificar as aberragGes cromossmicas numéricas e estruturais, explicar a origem e registrar corretamente de acordo
com a conven¢do internacional atualizada, citar os fatores que predispdem a ocorréncia da falta de disjuncio, atraso
anafasico e quebras cromossdmicas; referir as conseqiiéncias genéticas das translocagbes equilibradas, descrever a
citogenética € o quadro clinico das aberragdes cromossdmicas numéricas e estruturais mais frequentes: Sindrome de
Down, Edwards, Patau, Cri-du-Chat, etc; definir sexo nuclear e citar as técnicas de investigacio;, descrever a
diferenciagdo sexual normal ¢ anémala, o quadro clinico e citogenético do hermafroditismo e pseudohermafroditismo;
diferenciar as causas da esterilizagio e infertilidade, definir abortamento habitual; citar as indicacfes e técnicas de
diagnéstico pré-natal; referir a associagifio entre aberragdes cromossdmicas e neoplasias.

50. Discorrer sobre as principais aplicagdes da genética médica em sua formacdo profissional. Compreender os
principios basicos da genética bioquimica, molecular e citogenética e sua relagio com outras disciplinas bdsicas.
Reconhecer as doengas genéticas mais freqiientes. Iniciar investigagdio da doenca, solicitando exames subsidiarios que
possam awdliar no diagnostico. Interpretar exames genéticos de relevancia. Compreender os padres de heranga
envolvidos nas patologias genéticas. Levantar heredograma de uma familia. Compreender a interagfio do gendtipo e
do meio ambiente € a possibilidade de intervengio. Compreender os principais exames e técnicas Jaboratoriais no
campo da genética para o diagnéstico de uma doenga. Compreender os principios da terapia génica. Iniciar o
aconselhamento genético.

51. Reconhecer e interpretar os mecanismos responsiveis pela determinacfio de desordens gendticas. Fornecer
conhecimentos basicos de Genética Humana que o torne capaz de: reconhecer doencas condicionadas por
mecanismos genéticos; construir o registro dos antecedentes familiais, diagnosticar possiveis patogenias e interpretar
0s seus mecanismos de heranga; avaliar os riscos de ocorréncia e recorréncia de patogenias; relacionar as estruturas
génicas e cromossdmicas de individuos e populagBes a patogenias e ao &xito diferencial de transfusdes sanguineas e
transplantes; interpretar o efefte de agentes mutagénicos sobre o material genético; infervir nos programas de
prevengio de patogenias.

52. Habilitar para anamnese dirigida em doencas gendticas; interpretacdo de heredogramas; semiologia das doencas
genéticas e dos defeitos congénitos; diagnéstico diferencial em genética clinica; indicagio clinica de métodos
diagnésticos; interpretacio de laudos de exames citogenéticos e moleculares; indicagfio para o aconselhamento
genético; condutas éticas nas doengas genéticas.

53. Entender os mecanismos que envolvem a replicagdo, transcrigiio e traducdo dos genes, compreender as técnicas
da tecnologia do DNA recombinante, relacionar defeitos na estrutura génica com as patologias, avaliar a importincia
da biologia molecular no diagnéstico das doengas genéticas e infecciosas, entender a importéncia do sequenciamento
do genoma e do estudo da expressio génica, reconthecer 0s avangos que as técnicas de biologia molecnlar trouxeram 3
area meédica com os estudos emn terapia génica e construciio de modelos experimentais, recorthecer o papel da biologia
molecular em dreas especificas da medicina: medicina forense e diagnéstico pré- natal.

54. Ministrar conceitos bdsicos dos processos fisiolégicos € patogénicos das doencas genéticas humanas que
habilitem o aluno para o reconhecimento dos padres de heranca, realizagdo da anamnese dirigida e orientacio sobre
os metodos diagnosticos, posteriormente aplicados nas fases clinicas do Curso de Medicina.

55. Tratar dos fenOmenos inter-humanos que ultrapassam a anélise do individuo, explicando os mecanismos de
origem e transmissdo das caracteristicas, as causas hereditdrias e interativas das doengas humanas e os métodos ¢
técnicas de diagnéstico. Além disso, relacionar o contetdo programatico a uma integracio horizontal e vertical com
os conhecimentos adquiridos em outras disciplinas, reforcar a relaggio médico-paciente sociedade e estimular o
raciocinio critico pela resolugiio de problemas sobre genética e doencas em discussBes abertas, Relacionar o genoma
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humano com os mecanismos de origem e transmissao das caracteristicas e a sistemdtica das doengas genéticas.
56. Fornecer aos alunos de Medicina os aspectos genéticos de doencas humanas, para isso, dando uma explanagiio
desde a estrufura cromossbmica, heranga ¢ mecanismos moleculares envolvidos.

CONTEUDO

Basico

1. Homem e seu material genético— 1

2. Histérico da reprodugiio hurnana, da Genética Formal, da Geneética Molecular - 2
3. Historico: das leis de Mendel ao Projeto Genoma Humano - 1

4. Conceito de Espécie, de Populagies, Racgas e Evolucio Biologica Humana - 2

5. Conceito de inteligéneia e caltura humanas - |

6. Impacto da genética na nossa vida - 1

7. Papel da Genética na Medicina - 4

8. Classificacio das doengas genéticas -4

9. Causas ¢ incidéncia populacional das doengas congénitas, hereditarias, abertos e natimortos - 2

10. Andlise mendeliana - 2

11. Ciclo celular e estrutura do genoma, meiose ¢ mitose, ovogénese, espermatogénese e fecundacgio - 14
12. Bases citoldgicas da herancga, Base cromossdmica da hereditariedade — 6

13. Base quimica da hereditariedade, estrutura e fungfio do DNA, Conceito de gene. Replicacio do DNA. Cédigo
genético. Tradugio, Mutagdo, Recombinagio, Regulacio da expressio génica. — 23

14. Cromatina, composicio quimica e estrutura - 6 :

15. Isolamento, sequenciamento e clonagem de genes - 3

16. Transposon — 2

17. Protooncogenes ¢ genes supressores —1

18. Aspectos moleculares da biologia da célula tumoral - |

19, Organizaciio do genoma, mapeamento genético -9

20. Bibliotecas gendmicas - 1

21. Projeto genoma humano - §

22. Métodos de detecgio da variacio genética, PCR e diagndsticos moleculares - 17

23. Engenharia Genética e Clonagem - 8

24. Polimorfismo, Variabilidade humana - 7

25. Mutagénese, Mutagénese quimica, reparo do DNA 21

25. Radiagiio- 1

27. Aspectos citogenéticos e genético-moleculares do retinoblastoma esporadico ¢ familial - 1
28. Aspectos genético-moleculares das hiperlipoproteinemias familiais nos acidentes cardio-vasculares — 1
29. Aspectos genético-moleculares e evolutivos relacionados 4 anemia falciforme — 1

30. Aspectos histologicos, genéticos e moleculares da fibrose cistica — 1

31. Base molecuiar da genética do sisterna hmunoldgico - 1

32. Sindromes humanas devido a deficiéncia do mecanismo de reparo - 1

33. Coneceitos basicos - gene, alelo, homozigoto, heterozigoto, fendtipo.... - 1

34. Controle da expressio génica - 1

35. Organizagio e transmissio do material genético - 1

36. Padrdes de Heranga — 30

37. Heredograma — 10

38. Consanguinidade — 10

39. Heranga relacionada ao sexo— 8

40. Inativagio do cromossomo X - 5

41. Aspectos da expressiio fenotipica, padrées nfio classicos — 22

42. Exemplos de doencas génicas - 4

43. Herancgas menos comuns, mitocondrial, mulitifatorial e poligénica - 2

44. InteracGes aiélicas e génicas - 5

45. LigacHo e permuta - 2

46. Heranca Bioldgica e meio ambiente - 2

47. Heranca Multifatorial - 16

48. Variagio continua, caracteres com limiar — 1
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49.

Distarbio de Heranca Multifatorial, Distarbios complexos da 1dade Aduita, Doenga de Alzheimer, Hipertensio,

Obesidade, Diabete — 7

50.
51.
52.
53.
54.
35.
56.
57.
58.
39.
60.
61.
62.

Testes para heran¢a multifatorial ¢ célculo da herdabilidade, método dos gémeos - §
Bases genéticas do desenvolvimento humano, morfogénese — 7

Genética e Comportamento — 4

Envelhecimento - 1

Genética da inteligéneia e do retardo mental - 4

Sindrome do X fragii - 1

MalformagGes congénitas, dismorfogénese, teratogénese e prevengio — 20

Etiologia das malformacfes congénitas e do retardo mental - 1

Fissuras labio palatinas - 1

Bases genéticas do Stress e envelhecimento -1

Genética e Cancer — 23

Retinoblastoma - 1

Gengética de Populaces, Metodologia, A lei de Hardy e Weinberg. O efeito genético da consanguinidade e dos

fatores evolutivos. Equilibrio de Wright - 10

63.
64.
65.
66.
67.
68.
69,
70.
71.
72.
3.
74.
75.
76.
7.
78.
79.
30.
81
82.
23.
84.
35
6.
87.
38
89
96.
91.
92.
93,
94,
9s.
96.
97.
98.

99.

Genética e Probabilidade - 4

Evolugdo humana - 8

Heranca cromossémica - 2

Cromossomos Humanos, morfologia e classificaciio, Citogenética - 25
Aberragdes cromossdmicas - 27

Principais Sindrormes cromossémicas — 10

Doengas geneticas causadas por anormalidades cromossémicas - 7
Cromossomo XeY - 5

Determinacio e diferenciaciio sexual, sexo nuclear - 20
Erros de diferenciagiio sexual, estados mtersexuais — 12
Aspectos genéticos da infertilidade e esterilidade - 2
Genética Bioguimica - 3

Bases genéticas e bioquimicas das doencas ~ 8
Coagulopatias - 3

Hemoglobinopatias e talassemias - 19

Erros inatos do metabolismo — 21

Fibrose cistica — 2

Fenilcetoniria - 1

Acondroplasia - 1

Osteogénese imperfeita - 1

Farmacogenética, problemas genéticos em anestesias - 14
Gengética da resisténcia bacteriana as drogas - 1
Diagndéstico molecutar - 1

Aconselhamento, Informacio Genética - 26

Diagndstico pré-nataf —~ 20

Medicina Fetal - 2

Diagnostico pré-implantacional -1

Prevencio e tratamento das doencas genéticas - 2
Analise dos Dermatdglifos - 4

Imunogenética - 10

Grupos sanguineos — 14

Doenca Hemolitica do Recém-Nascido - 1

Sistema HLA — 4

Transplantes - 4

Doengas Autoimunes — 3

AIDS - 1

Crganismos geneticamente modificados, Transgénicos - 5

100.Vacinas de DNA -2
101.Terapia Génica - 16
102.DNA e Medicina Forense, confirmac3o de paternidade - 3
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103.Genédtica Epidemiolégica e Fatores de Risco~ 5

104.Genética ¢ ética - 6

105.CGenética e Sociedade Humana - 2

106.Triagem genética - 7

Clinico

1. Genética clinica como especialidade médica — 3

2. Epidemiologia - 1

3. Etnia e doengas genéticas - |

4. Atendimento ambulatorial de pacientes de Genética Médica — Tipos de propdsitos - 1
5. Semiologia, Propedéutica em Genética Clinica — 6

6. Construgiio de heredograma e histéria familiar - 1

7. Terminologia da Genética Médica - |

8. Principais conceitos ¢ termos utilizados em dismorfologia - 1

9. Aspectos genéticos do crescimento - 2

10. Retardo do crescimento fisico - 2

11. Deficiéncia do Horménio do Crescimento - 1

12. Métodos diagnosticos das patologias mais fregfientes - 2

13. Rastreio de doencas genéticas — 1

14. Doengas genéticas na infincia - 1

15. Doencas genéticas no adulto - 1

16. Patologias multifatoriais - 1

17. Anomalias congénitas de etiologia muitifatorial - 1

18. Distirbios da diferenciacio sexual - 3

19. Infertilidade - 1

20. Diagnéstico clinico e etiologico das malformacdes congénitas miltiplas - 2
21. Citogenética clinica —2

22. Consequéncias clinicas das aberragfes cromossdmicas nwmeéricas e estruturais - 1
23. Freqgiiéncia das anomalias cromossdmicas em recém-nascidos - 1
24. Anomalias cromossémicas nos abortos expontineos - 2

25. Sindrome de Down e outras etiologias da deficiéncia mental — 1
26. Aspectos genéticos da deficiéneia mental — 1

27. Anormalidades do desenvolvimento mental — 3

28. Principais Erros inatos do metabolismo, patogénese, diagndstico, quadre clinico e perspectivas terapéuticas - 4
29. Displasias Esqueléticas — 2

30. Doengas cardiovasculares - |

31. Doengas neurodegenerativas, aspectos genéticos e éticos - 1

32. Reconhecimento de algumas doengas - cranioestenose

33. Servicos de Aconselhamento Genético — 4

34. Importincia da abordagem multidisciplinar na Genética Médica - |
33. Problemas psicologicos dos pais dos pacientes - 1

36. Exclusfo de Paternidade - 1

CONTEUDOS PRATICOS

Em sala de aula

1. Heredograma- 15

Montagem de caridtipo — 18

Anormalidades cromossdmicas - 1

Simulagdio: identificacdo de pessoas pelo DNA - 1

Estudo da ocorréncia da S. Down por trissomia, translocaciio e mosaicismo - 2
Estudo da ocorréncia da S. Cri du Chat por transiocagfo reciproca nio equilibrada — 1
Estudo citogenético do caso 46, XY, inv (Bp-;p+) -1

Estudo da ocorréncia da Leucemia Mieldide Cronica pela associaclo entre t{99+;226-¥q34;q11) e ativagdo de
protooncogene — 1

9. Citogenética das leucemias e tumores - 2

10. Estude da ocorrénceia da S. Li-Fraumeni. Genes supressores - 1

11. Estudo da 8. Turner por alteragfo numérica e estrutural do cromossomo X - 1

e Al o

Resultados ¢ Discussdo
177




12.
13.

Estudo da S. do cromossomo X fragil e retardo mental ligado ao sexo - 1
Estudo do pseudo-hermafroditismo masculino e feminino familial. S. da Feminizagio Testicular e S.

Adrenogenital - 2

14.
15.
16.
17.
18.
19.
20.

Estudo da Fenilcetondria como exemplo de EIM - 1
Anélise de casos de individuos com fissuras palatinas - 1
Teste do daltonismo — 1

EIM - triagem neonatal — 1

Diagnostico pré-natal e ética - 2

Calculo de risco - 1

Interpretagéo de laudos - 1

Em laboratério

[y

Uso do microscpio — 1
Osmose— 1

Ciclo celular - 3

Cariétipo - 9

Cromatina - 7

Visualizacfo de cromossomos - 3
Dermatoglifos - 2

Grupos sanguineos - 5
Exiraciode DNA - 8

. Amplificaciio de DNA -1

. Analise de DNA em gel - 3

. Reacfio em cadeia da polimerase - 1

. Construgio de moléculas recombinantes - 1

. Purificaciio de plasmideos - 1

. Eletroforese de proteinas - 1

. Teste de falcizagio — 3

. Testes de imunoensaio — 1

. Teste para PKU- 1

. Testedo PTC -6

. Teste citolgico basico para comparagio de células normais e neoplasicas - 1
. Conjugacdo bacteriana — |

. Segiienciando o DNA — 1

23.

Analise espectrofotométrica da taxa de glicose em individuos diabéticos € normais

Com paciente

PR W

E

Aplicagio do roteiro de semiologia ~ 5

Historia familiar ¢ heredograma - 2

Pesquisa em genética com patologias herdadas, nfio cromossdmicas - 1

Pesquisa em genética das cromossomopatias, citogenética de paciente de ambulatorio - 1
Acompanhamento da indicagio de exames e avaliagBes utilizados em triagem de pacientes — 1
Indicacdo e interpretaciio de exames complementares em genética - 1

Acompanhamento da orientacfio de familias em Aconselhamento Genético — 2

Tratamento, habilitacic e reabilitagfio - 1

instituicGes

APAE -1

A analise das ementas, objetivos e contetidos das disciplinas de genética obtidos

neste trabalho evidenciou uma ampla variabilidade entre as instituicSes que compuseram a

amostra, tanto na abrangéncia quanto na profundidade dos temas abordados, No sentido de

padronizar a apresentacio das informagdes relacionadas na documentagfio das instituicSes,

a partir dos contetidos recebidos, eliminando as repeti¢des sem excluir os comtedos, foi
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elaborada uma lista de conhecimentos, habilidades e atitudes a serem adquiridos pelo
estudante de medicina (Quadro 13).
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Quadro 13-Lista de conhecimentos, habilidades e atitudes a serem adquiridos peio

estudante de medicina

OBJETIVO GERAL

Introduzir os conceitos bésicos da genética humana assim como os modernos conceitos de genética molecular
enfatizando a aplicagio destas informagdes na pratica médica. Habilitar o médico a aplicar os fundamentos da
genética médica e a metodologia de investigagiio em genética clinica no atendimento a pacientes e/ou familiares
com doencas geneticamente determinadas com relevéncia epidemioldgica, indicando as condutas iniciais e
orientando a continuidade da investigacio diagnéstica, prevenciio e tratamento.

OBJETIVOS ESPECIFICOS
Em cada subdrea do conhecimento da Genética Médica o médico devers ser capaz, ao final do curso, de:

Basico

1. Definir os campos de atuacio das diferentes areas da genética humana

2. Discorrer sobre as principais aplicagdes da genética médica em sua formacdo profissional na formagio do
médico em geral

3. Explicar os principais mecanismos genéticos causadores de doengas

4. Diferenciar heranca e herdabilidade

5. Explicar a utilizagdo do método de estudo dos pares de gémeos para avaliacio do componente genético na
determinacgo do fendtipo

6. Conceituar efeito primdrio, pleiotrdpico, recessividade, dominancia e polialelismo

7. Construir um heredograma

8. Caracterizar os mecanismos de transmissio hereditiria dos fenétipos autossémicos (dominante e recessivo) e
ligado ao cromossomo X {dominante € recessivo), da heranga mitocondrial e da heranca multifatorial

9. Explicar a determinagio multifatorial das doencas crénicas comuns do adulto

10. Descrever os efeitos da consangiiinidade nas familias e nas populaces

Citogenética

Descrever a constitui¢io quimica dos cromossomos

Descrever os acontecimentos nucleares e citoplasmaticos que ocorrem na mitose ¢ na meiose

Citar as conseqiiéncias genéticas da meiose

Descrever gametogénese, ovulagio e fertilizagio e as fases iniciais da embriogénese

Citar os fatores que predispde a ocorréncia de falta de disjuncfio, atraso anafisico e quebras cromossdmicas

. Explicar a origem, classificar e descrever a citogenética das principais aberragdes cromossdmicas mmnéricas
€ estruturais mais freqiientes de acordo com a convengdo internacional atualizada

7. Referir as conseqiiéncias genéticas das translocagdes equilibradas

8. Descrever a organizagio dos cromossomos para estudo do cariétipo humano, citar as técnicas laboratoriais
para andlise dos cromossomos metafisicos humanos em diferentes tecidos, em laminas ou fotomicrografias
ampliadas ¢ definir sexo nuclear e citar as técnicas de investigaciio

SRR

Molecular

1. Descrever duplicagdo ¢ transcrigdo de DNA

2. Explicar replicagio de 4cidos nucleicos, transcrigdio, traducio, codigo genético, recombinacio génica e
regulaciio da expressio génica

Explicar a organizagio do genoma humano

. Explicar a metodologia e aplicacdes da tecnologia do DNA recombinante em Genética Médica
10.  Explicar os principios da terapia génica e dos organismos geneticamente modificados

11. Descrever seqiienciamento, isolamento génico ¢ construgiic de bibliotecas gendmicas

12. Interpretar faudo de exames moleculares para diagndstico de doencas génicas e infecciosas

3. Explicar os mecanismos de interagio génica

4. Explicar os mecanismos ¢ as causas de mutaciio
5. Explicar mutagBes dindmicas

6. Descrever o DNA extranuclear

7. Conceituar gene e cédon

3

g
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Bioquimica

1. Dissertar sobre aspectos genéticos e clinicos dos grupes sangliineos eritrocitarios ¢ antigenos de
histocompatibilidade HLA

2. Definir e classificar erros inatos do metabolismo

3. Definir farmacogenética

4, Citar os efeitos da variabilidade genética humana na resposia do organismo & a¢fio de medicamentos,
alimentos e outros fatores ambientais

Clinica

1. Enumerar as alteragBes genéticas mais freqiientes na populagio brasileira

2. Classificar as causas de anomalias congénitas ¢/ou retardamento mental

3. Citar os agentes teratogénicos mais conhecidos e o quadro clinico que determinam

4. Dissertar sobre os principais erros inaios do metabolismo, em especial a feniloetoniiria, as
hemoglobinopatias ¢ as coagulopatias hereditérias

5. Descrever a citogenética ¢ o quadro clinico das alteracbes cromossdmicas numeéricas e estruturais mais
freqtientes: Sindrome de Down, Edwards, Patau, Cri-du-Chat, etc;

6. Descrever a diferenciagio sexual normal e andémala

7. Descrever o quadro clinico do hermafroditismo e pseudohermafroditismo

8. Diferenciar as causas da esterilidade e infertilidade ¢ definir abortamento habitual

9. Dissertar sobre as principais doengas neurodegenerativas geneticamente determinadas

10. Realizar a anamnese dirigida, com énfase nos antecedentes familiais e construir o heredograma a partir da
entrevista com ¢ paciente ou sua familia

11. Definir os termos utilizados na propedéutica em Dismorfologia

12. Dissertar sobre os principais quadros clinicos sugestivos de etiologia genética a partir do exame fisico

13. Iniciar a investigacfo da doenca, solicitando exames subsididrios que possam auxiliar no diagnéstico

14. Interpretar exames citogenéticos e moleculares de indicacfio mais fregiiente

15. Avaliar os riscos de ocorréncia e recorréncia, considerando as principais etiologias das doengas
geneticamente determinadas

16. Indicar e iniciar o Aconsethamento Genético

17. Discutir os casos clinicos de rotina ilustrando as situagdes mais comuns de aconselhamento genético

18. Indicar condutas para pacientes com Sindrome de Down, Fenilcetoniiria, Sindrome do X fragil, Anemia
Falciforme, retardo mental : Diagnostico clinico, citogenético, acompanhamento clinico ¢ Aconselhamento
genético

19. Citar as principais instituigdes e servigos especializados de sua drea de atuagfio que recebem  portadores de
distirbios genéticos

20. Citar as indicacBes e as técmicas de diagnostico pré-natal; fertilizaclo "in vitro" ¢ diagnéstico pré-
implantacdo

Epidemiologia , Saride Publica e Prevencio

1. Reconhecer a participacio da genética no contexto epidemiologico

2. Descrever a dindmica dos genes nas Populagdes

3. Calcular freqiiéncias génicas e genotipicas em populacles

4. Explicar o Equilibrio de Hardy e Weinberg, o efeito da consangiiinidade e dos fatores evolutivos

5. Identificar o papel da genética médica na saude coletiva

6. Citar quais sdo os exames que fazem parte do programa nacional de Triagem Neonatal, como realizar a
coleta e interpretar o resultados dos laudos

7. Citar quais s30 os exames mais comumente inciuidos em programas de triagem populacional e testes pré-
sintomaticos de doencas geneticamente determinadas

8. Indicar programas de prevencdo de defeitos congénitos de etiologia genética ou ambiental

Etica

1. Discorrer sobre os aspectos éticos nas doencas geneticamente determinadas

2. Identificar o papel dos profissionais da saide no Aconselhamento Genético considerando os aspectos éticos
envolvidos nesta pratica

3. Identificar o impacto da produco do conhecimento de genética sobre a sociedade
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Caneer

1. Dissertar sobre as bases genéticas do cincer esporadico e familiar

2. Referir a associagio entre aberragbes cromossomicas e neoplasias

3. Descrever as alterages moleculares e citogenéticas nas neoplasias

Outros

1. Citar a participacio de fatores genéticos na determinagio do comportamento humano

2. Citar os aspectos genéticos da Evolugio Humana

3. Referir os testes de paternidade e de identificacio individual mais utilizados em Genética Forense

Listas semelhantes envolvendo os cursos da 4rea de saude tém sido publicadas
por diversas instituicbes ¢ entidades nas Gltimas décadas nos paises desenvolvidos. A
comparacdo entre elas mostra poucas diferengas no que se refere aos conhecimentos,
habilidades e atitudes, geralmente coincidentes, algumas vezes complementares e, em
alguns casos, mais especificos a um determinado tipo de atividade desenvolvida por cada
profissional que compde a equipe multiprofissional, como, por exemplo, aqueles que se

dedicam ao Aconselhamento Genético.
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6- CONCLUSAO
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A partir dos resultados obtidos, € possivel concluir que o ensmo da genética
estd estabelecido na maioria dos cursos de medicina do pais, ministrado por um corpo
docente composto de médicos e nfio médicos, a maioria com titulaglo stritcu sensu,

considerando que:

1) 91,5% das disciplinas sfio obrigatorias, sendo as optativas complementares
as obrigatérias;

2) 91% das escolas médicas tém uma disciplina especifica de genética, das
quais 63% tém a disciplina denominada de Genética Médica e/ou Genética
Clinica. Esse resultado sugere um avanco no ensino da genética nos cursos

de medicina no pais, quando comparado com o resultado de PINA NETO,
em 1986, quando 59% dos cursos tinham uma disciplina de genética;

3) apesar de cerca de 45% dos cursos apresentarem uma carga horaria abaixo
de 60 horas, a2 média foi de 84 horas, indicando a presenga de cursos com
uma carga horaria elevada, variando 121 a 210 horas, especialmente

naqueles vinculados a universidades;

4) os conteudos de genética vém sendo introduzidos no ciclo profissionalizante,
visto que, em 1986, os resultados de Pina Neto indicaram 23% das
intituigdes com genética nesse ciclo e, atuaimente, essa freqii€ncia estd em
39%;

5) em 36% das escolas, os estudantes t€m contetidos de genética clinica, tanto
em atividade de discuss@io de casos clinicos quanto em atividade pratica com
paciente em enfermaria e/ou ambulatério, sendo acompanhados de docentes
médicos;

6) ha um equilibric entre a fregiiéncia de docentes médicos e ndo médicos;

7) em um nbmero significativo de cursos ha a presenca de docentes médicos
ministrando os conteudos de genética no cicle profissionalizante,

especialmente em atividades clinicas;

8) a maioria dos professores tem pods-graduacfo strifcu semsu em genética e

genética médica, e grande parte dos docentes médicos tem titulaglio de

Conclusio
i85



especialista em genética clinica, o que, em principio, traduz-se na
composicdo de um quadro docente altamente qualificado para o ensino da

genética nos cursos médicos, principalmente nas instituices publicas.

No entanto, outros resuitados apontam para alguns entraves, deficiéncias e

questionamentos, como:

1) a presenca de apenas um, ou no méximo dois docentes em 44% e 63% dos

cursos, respectivamente;

2) a necessidade de garantir a gradativa reposicio € a manutenco do quadro
efetivo de docentes de genética nos cursos médicos, considerando que a
maioria dos professores completou sua graduacgo ha mais de 16 anos ¢ que,

em torno de um tergo, tem mais de 16 anos de docéncia;

3) o cuidado para que a titulagio académica e a especializa¢do dos docentes nfio
comprometam a formagdo do médico generalista e, sim, contribuam para

respaldar a exceléncia técnica desse futuro profissional;

4) a implementacio de curriculos que visem a terminalidade do curso médico,
preparando o estudante tanto para atender as necessidades basicas da
populaciio quanto para dar continuidade 2 formacio especializada nos

programas de residéncia médica, inclusive em genética;

5) a ampla variaciio dos contetidos de genética nos cursos de medicina, tanto
nos topicos apresentados quanto na sua extensio e profundidade, conforme
foi observado pela andlise dos programas das disciplinas;

6) a falta de defini¢fio dos objetivos da aprendizagem, conforme foi constatado
pela andlise da documentacio fornecida pelas instituicBes mostra a
necessidade de uma diretriz que melhor defina os objetivos direcionados

para a pratica médica.

Apesar de todas as instituicdes terem respondide afirmativamente com relagdo a
presenca de conteddos de genética nos seus cursos médicos, indicando que o ensino da
genética estd bem estabelecido em 57 cursos médicos do pais, tanto naqueles figados a

universidades quanto nas escolas médicas, tanto publicas quanto particulares, isso nfio
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autoriza concluir que a situagiio da amostra se aplique a totalidade dos cursos de medicina

do pais.

Com a recente fase de expansio de cursos de medicina, especialmente nas
instituicdes particulares, sugere-se a continuidade desta pesquisa visando abranger a
totalidade das instituigbes, para a criagio de um banco de dados, constantemente

atualizado, sobre a situacio do ensino da genética nas escolas médicas do pais.

Conclusie
187
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Os resultados deste trabalho mostram que o ensino da genética, apesar de estar
bem estabelecido nas escolas médicas do pais, ainda € extremamente varidvel e precisa ter
uma melhor definicio dos objetivos direcionados para a pratica médica.

Considerando os resultados até aqui apresentados, faz-se necessiria uma
discussio sobre os novos modelos de cuidados em saiide, sobre a preparacio de
profissionais adequados a essa nova realidade e, conseqiientemente, sobre a necessidade de
um programa de genética a partir de contetidos essenciais de genética médica e clinica que
integrem a formagio do médico geral.

A variabilidade entre as instituighes que compuseram a amostra, tanto na
abrangéncia quanto na profundidade dos temas abordados chamou a atencio da SBGC que
constituiu a Comissdo de Ensino de Graduacfo para elaborar uma proposta de curriculo
nuclear em genética, tendo como base as informacdes recebidas dos 57 cursos de medicina
que integraram este trabalho. A referida proposta deverd ser discutida e aprovada pela
SBGC, podendo ser distribuida a todos os cursos de medicina do pais, servindo como
diretriz para aquelas escolas que pretendem reformular seus conteddos de genética, bem
como para aquelas que ja estfo passando por reformas curriculares, ou ainda para os novos

cursos em fase de implantacfio e/ou credenciamento.

O elenco de objetivos, gerais e especificos, apresentado no Quadro 11, com a
relacdo dos conhecimentos, habilidades e atitudes de cada subédrea da Genética Médica,
compilado a partir da documentagio enviada pelas instituicdes que compuseram a amostra,
pode servir de base para a elaboracfio de uma proposta de programa minimo de genética.

Além disso, - e evidentemente preservando a prerrogativa das instituicSes em
conceber seus préprios curriculos de acordo com suas caracteristicas e prioridades - a
SBGC, por intermédio da Comissio de Ensino de Graduagio, poderia atuar como apoio as
escolas, fornecendo referéncias atualizadas, disponibilizando ou elaborando material
didatico, promovendo ou incentivando cursos de atualizagio em genética, intermediando
trocas de experiéncias entre as escolas, minimizando possiveis resisténcias e respaldando
iniciativas das instituicGes para a implementacio do ensino da genética médica e clinica.

A partir da proposta a ser elaborada pela SBGC, os contetidos poderdo ser
estruturados como uma disciplina independente ou integrados em ouiras disciplinas, ou

ainda de acordo com o sistema ABP. Essa definicZo ndo limitar-se-ia 4 visfio e ao dmbito de
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decisdio apenas do grupo responsavel pelo ensino da genetica, mas também estaria afinada
com as demais propostas e diretrizes adotadas por cada institui¢do, seria compativel com as
condiges disponiveis e responderia as necessidades basicas do meio no qual se propora
interagir.

Independentermente da estruturagio adotada, é fundamental a garantia da
insergdio dos contetdos de genética nos curriculos tanto dos cursos médicos quanto dos
demais cursos da drea de saude, de forma integrada e com uma concepedo interdisciplinar €
multiprofissional. Como ja afirmaram GUTTMACHER et al. (2001), nfio h4 um curriculo
padrdo, completo e ideal de genética que contemple todos os cursos da 4rea da saude;
nephum curriculo ou programa isolado pode contemplar o que cada um dos diferentes

cursos exige.

O ritmo acelerado dos avangos cientificos da genética médica nas filtimas
décadas nio tem sido acompanhado na mesma proporcdo pelo desenvolvimento do
processo de formagdo dos profissionais da 4rea de saide. A rapida obsolescéncia dos
programas, considerando a crescente ¢ continua expansio/reformulagfio dos conhecimentos,
exige que qualquer proposta educacional deva ser permedvel, varivel e permanentemente

atualizavel.

Praticamente em todos os paises, tem sido um grande desafio o planejamento de
programas de genética para estes cursos. Esses programas devem ser elaborados de forma
integrada e condizente com as caracteristicas proprias de cada profissfio, tornando mais
familiar todo esse novo campo da genética médica. Esse desafio, em termos praticos, inchii
uma abordagem em trés aspectos distintos: a definicio da amphitude dos contetdos,
habilidades e atitudes em genética para cada curso especifico; o limite do grau de
complexidade de cada um deles para a sua aplicagio na atencéio primaria & saide; e a sua

constante atualizagfo perante as mudangas tanto cientificas quanto sécioculturais.

No caso dos cursos médicos, BAIRD (1989) refere que os contefidos devem
permanecer flexiveis, utilizando exemplos clinicos de diferentes disciplinas médicas,
evidenciando a insersdo da genética em qualquer disciplina e a sua necessidade para todos

08 MEJICos.
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Especificamente a questfio das atitudes em genética traz os maiores desafios e
torna procedente a preocupagiio de GREENDALE e PYERITZ (2001) quanto & formagao
em genética dos profissionais envolvidos com o atendimento de pacientes, ja citada

anteriormente neste trabatho.

No Brasil ndo ha a profisso do aconselhador genético e a atribuicio quanto a
realizacio do aconselhamento vem sendo motivo de discussio entre os profissionais

médicos e ndo médicos.

Uma vez garantidas as condi¢des que possibilitem a formacio basica dos
futuros profissionais, € necesséario dispor de mecanismos de educacdio permanente que
permitam acompanhar os avangos no campo da genética. A realizacfo de cursos e oficinas
de genética médica constitui uma estratégia que pode facilitar 0 manejo dos problemas mais
comuns, dentro das condi¢tes disponiveis, nos cuidados primarios a satide. Nos paises com
dimensdes continentais como o Brasil, com instituigbes académicas regionalmente mal
distribuidas em territorio, o sistema de Educacfio 4 Distdncia surge como mais um recurso

estratégico, com o acesso cada vez maior 4 comunicacio via internet.

Especificamente na drea médica, algumas mudangcas e avangos tém ocorrido nas
dltimas décadas, com o ensino da genética médica sendo incorporado nos curriculos das
escolas, tanto nos paises desenvolvidos como naqueles em desenvolvimento. Além disso, o
treinamento em genética nos programas de residéncia de outras especialidades tem sido
introduzido e tem contribuido para uma melhor capacitaco dos profissionais médicos para

atuar em todos os campos da medicina.

Mesmo assim, ainda sfo poucas as escolas que t8m cursos de genética médica e
clinica e a maioria dos médicos tem pouco conhecimento de genética e pouca compreensdo

da sua aplicacfio na pratica médica.

O ensino da genética nas escolas médicas apresenta vérias deficiéneias e
entraves, j& relatados por varios pesquisadores, em varios paises, em vdrias épocas. A
fragmentagfio dos contetidos de genética em outras disciplinas basicas e/ou clinicas, a falta
de um departamento de genética, a falta de livro-texto apropriado e uma baixa carga horaria
34 foram citados como entraves ao ensino da genética. Excluido o maior problema, a

auséncia dos contetidos de genética em algumas escolas de medicina, a deficiente formaciio
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e atualizacBo dos professores em genética, bem como determinadas concepcdes
equivocadas, tanto cientificas quanto pedagogicas e metodolégicas, constituem, na verdade,

os entraves mais significativos.

Apesar da presenca de contetidos de genética na 4rea bésica e na area clinica e
da presenga de docentes com formacdo biologica e médica na mesma instituigo, isso, por
si 80, nfio garante uma abordagem mais ampla da genética; a falta de integracio dificulta
uma melhor compreensio dos conceitos da variabilidade humana e da contribuicio dos
genes e do ambiente no desenvolvimento das caracteristicas, tanto da normalidade quanto
da doenga, pelo estudante de medicina. Além disso, a freqiiente desvalorizagio da atividade
de ensino diante dos atrativos da pesquisa com tecnologia de ponta, diminui, de uma certa
forma, a importincia clinica da genética, comprometendo sua insercio no ensino médico e
seu reconhecimento na prética profissional, ficando o geneticista mais identificado com as
atividades de laboratorios de pesquisa do que com as relacionadas ao atendimento de

pacientes.

E igualmente preocupante que o despreparo dos médicos com relacdo as
questdes envolvendo a genética ndo impede que esses profissionais atendam regularmente
pacientes e familias com algum risco genético. Além disso, esse despreparo apresenta
nitidas diferencas entre as diversas especialidades, sendo menor entre os pediatras.
Conseqiientemente, essas situages geram no estudante uma percepgdo: negativa - quanto
ao valor da genética na medicina; distorcida - pela falsa idéia da vinculacdio da genética
com apepas uma pequena parte das especialidades, entre elas a pediatria; limitada - por
restringir os casos relacionados com genética apenas as malformacBes congénitas e aos
erros inatos do metabolismo; finalmente, essa percepgio € incorreta, por considerar os

distlirbios genéticos como sendo raros e sem possibilidade de tratamento.

Considerando-se a expansfic do conhecimento, tanto das ciéncias médicas
quanto da genética, € necessario um critério cuidadoso na elaboragfio dos curriculos, por
um lado evitando uma prética que privilegie a memorizagio e, por outro lado, estimulando
a aquisiciio dos principios basicos que explicam a etiopatologia dos distarbios genéticos

mais freqglientes. Em funcfio disse, varias escolas tm adotade o ABP visando aumentar
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tanto a eficacia no processo de ensino por meio da integragiio de conhecimentos quanto a

autonomia dos aprendizes.

Geralmente a estruturagdo e a reformulacio dos conteidos de genética nas
escolas médicas acontecem no conjunto das mudancas curriculares institucionais,
atendendo, na maioria das vezes, as exigéncias estabelecidas pelos 6rgéos oficiais do pais,
nem sempre partindo de uma avaliagio mais aprofundada ¢ quase sempre resultando em

uma transformacio pouco efetiva.

Além da definicBo dos curriculos e contetdos, a questdio pedagogica e
metodologica e, conseqiientemente, a real funcio do professor, merece atenco especial.
Mais do que reproduzir e repassar conhecimentos, nas disciplinas que visam ao
atendimento de pacientes, o objetivo do professor deve ser o de elaborar, apresentar ¢
desenvolver 0 método de aprendizagem e estimular a sua assimilagfio e aplicabilidade por
parte dos aprendizes. O mais importante € ensinar o aluno de medicina a pensar sobre os
modelos genéticos, com os conteidos assimilados de forma integrada com as demais
disciplinas bésicas e/ou clinicas.

Nessa perspectiva, surge a idéia de core curriculum como uma alternativa de
inclusdo da genética nfo sé na medicina, mas também nos demais cursos da area de satide,
contemplando contedidos essenciais gue permitam ¢ sustentem a continuidade do processo

de aprendizagem com uma sélida fundamentacfio para o desenvolvimento permanente.

No Brasil, 0 modelo de formagfio profissional na 4rea da satide deve atender aos
interesses e as necessidades do SUS, sistema responsivel pela cobertura de toda a
populacdo brasileira, abrangendo cerca de 155 milhSes de pessoas. Esse modelo tem por
base a proposta de integragio da rede de servigos de satide ao processo de aprendizagem, a
partir de um novo Iﬁodelo pedagogico que equilibre a exceléncia técnica e a relevéncia
social, com metodologias centradas no aprendiz, com uma concep¢doc de processo
permanente, com atuacio interdisciplinar e multiprofissional, por meio de uma parceria da
universidade com o0s servicos de satde, a comunidade, as entidades e outros setores da
sociedade civil, como sugeriram CAMPOS et al. (2001). Esse mesmo modelo também deve
atender as necessidades do PSF, que exige um perfil de profissional com ainda mais outras

habilidades e atitudes, com uma concepclo de satde ampliada, indo além do espago do
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consultério, da clinica e do hospital, alcancando os domicilios, as reunides com grupos de
risco, promovendo estilos saud4veis de vida, na concepgiio de LAMPERT (2000) e LUNA,
R.L. (2001). Inseridas no ambiente domiciliar e em contato direto com as familias, as acdes
de saude no PSF tornam-se um campo fértil e extremamente favoravel ao exercicic da
genética clinica por médico de formacéio geral.

Nesse novo comtexto, todas as dreas médicas poderfio ser envolvidas na
orientagdo dos pacientes e das familias com problemas e/ou riscos genéticos, com agdes
praticas e intervencdes imediatas, como as sugeridas por PINA NETO (2002) e VICTORA
e BARROS (2001). Uma responsabilidade maior recaira sobre os agentes de saiude em nivel
primério, inclhiindo o médico geral.

A incorporagio de elementos de genética na atengio primaria 4 saade e nas
demais areas da medicina pressupde e impde uma mudanga na formagfo dos profissionais
da area da satde. Entre os fatores determinantes dessa mudanca, destaca-se a necessidade
de que todos os cursos da drea da satide tenham contetidos de genética meédica em seus

curriculos.

Nos cinqiienta anos do ensino de genética, a avaliagio dos cursos médicos do
pais foi relegada como um todo, excetuando-se raros trabalhos de isolados pesquisadores
pioneiros no assunto. Até o momento, salvo a recente iniciativa de criacio da Comissio de
Ensino de Graduagdo da SBGC, pouco foi feito nesse sentido pelas sociedades brasilerias
de genética, tanto a SBG quanto a prépria SBGC. Nio ha registro de qualquer mnciativa
semelhante aquelas assumidas pela ASHG, APHMG ou pela NHGRI, AMA e ANA,
formando & NCHPEG, para promover a educagio em genética, tanto nos cursos de
medicina quanto nos demais cursos da area da satde.

O presente trabatho retoma a discussio da educagfio em genética. Os resultados
obtidos mostram que o ensino da genética avangou nos altimos anos, mas de formas
diferentes entre as escolas de medicina, resultando em uma grande variabilidade de
propostas e de objetivos entre os diferentes cursos, com relagfio 4 formagio dos estudantes
para a pratica médica em genética.

Considerando esses resultados como um primeiro passo na avaliacio do ensino
da genética nos cursos médicos, ¢ presente trabalho aponta para a necessidade de uma

maior atencdo a questdo do ensino da genética nas escolas de medicina do pais, tanto por
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parte das préprias instituicdes de ensino, quanto das sociedades de genética, como a SBG ¢
a SBGC.

E imperativo que tantc a SBG quanto a SBGC estimulem nos seus socios,
docentes de genética, o papel de lideranca na discussio do ensino da genctica nas escolas
médicas. Além disso, é de fundamental importincia que a SBGC assuma a elaboragio de
um programa minimo de genética médica e clinica, construido de forma participativa e

consensual a ser oferecido para anilise a todas as escolas de medicina do pais.

E recomendavel, nas instituicSes, a avaliagio permanente dos seus contetidos de
genética, perante os avangos do conhecimento e da pratica médica, garantindo a insersdo ou
a manutengio desses conteiidos em atividades clinicas de forma integrada ¢ visando a

formagéo geral do médico.

Finalmente, todas essas consideraces convergem para uma Inesma
preocupagiio — o ensino da genética — e apontam para trés grandes desafios: a necessidade
de novos modelos de cuidados em satide, o preparo de profissionais para o nivel de atengéio

priméria 4 satide e a elaboragio de novos programas de genética para 0s Cursos meédicos.
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il SOCIEDADE BRASILEIRA DE GENETICA CLINICA

Campinas, 25 de outubro de 2000
Prezado(a) Professor(a)

A Scciedade Brasileira de Genética Clinica (SBGC) estd interessada em
obter informacgSes mais completas relativas ao ensino de Genética nos cursos de Medicina,
para estabelecer diretrizes que possam ser Gieis na elaboragio dos curriculos de Graduagio,
no que concerne aos contefidos da especialidade.

Gostarfamos de poder contar com a participacfio de todas as escolas médicas
para o levantamento das condi¢Ses atuais, visando elaborar uma proposta abrangente
considerando as possibilidades dos diferentes cursos.

Além disso, estamos propondo a criagiio de um catdlogo dos docentes de
Genética da area médica, a ser distribuido entre os seus componentes, para conhecimento e
possiveis contatos.

Para tanto, estamos encaminhando o material anexo (1. DADOS SOBRE A
INSTITUICAO, 2. DADOS SOBRE O CONTEUDC DE GENETICA E 3. DADOS
SOBRE O DOCENTE DE GENETICA DO CURSO MEDICO) solicitando que seja
respondido e devolvido até o dia 15 de fevereiro de 20061.

Os dados obtidos deverdo ser apresentados no proximo Congresso da SBGC,
em abril de 2001, para discussfo e elaboragdo de um documento que, oportunamente, serd
encaminhado as escolas médicas.

Contando com a sua colaborago, colocamo-nos & disposi¢éo para quaisquer
esclarecimentos.

Cordialmente,

Antonia Paula Marques de Faria
Presidente da Sociedade Brasileira de Genética Clinica

Enderego para envio do material:

Sociedade Brasileira de Genética Clinica

Caixa Postal 6037 - CEP 13 084-971 - Campinas - SP
Fone-fax 19 - 37 88 89 09

Endereco para contato:
LCarlos Guilherme Gaelzer Porciuncula
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1-DADOS SOBRE A INSTITUICAO:

NOME A2 TNSHIUICAD 1onveeriiiiiiieieaeieceresreecsseessanesnsesassssassssasassssieasesssmesssmessasnsnmteememmmsereen
O curso de medicina faz parte de

( ) faculdade s6 com o curso de medicina

{ ) faculdade com outros cursos da area da satde

() universidade

A sua escola €
( ) publica
( ) federal
( ) estadual
( ) municipal
{ ) particular
{ ) outra alternativa ........cccnvvvencecninninnns

Na sua escola
* tem departamento de genética? { )sim ( )ndo
e ofs) professor(es) de genética do curso médico esta(3o) vinculado(s) ao(s) Departamento(s)

Nome do(s) professor(es) e da(s) respectiva(s) Discipiina(s) de Genética no Curso de Medicina:

B N I, 1ot e et eet et eeeeeeeae et e e eaeeeeaeneeet s e et eee e e e e eteeasent e et e nmtenateneen s aenanenaneeantn et etnanseenenes
LT 1] 1 O

B s ¢ £ = DO U
DHSCIPHIA <.t a e e s e e e an

3 N DI eeeevrneereeceeeerrceremacenrnnsesmrnneanneamsnrrssssmsannennseernsssssanssnsssmnnsmsnsnnsssnssnssnnsnmnssmnnssennnssnsrasasmnnsenes
DHSCIPHIIAL -t er e s s acre e e e s veassnn aveanen e e sen e seaesmsra s esenaesansanan e s sanmasaeaneirenernnenn

B N OIT 1D ittt rete e e et e e ee e e e e e s s e e e ek e bame e mE 4ot e e ea e L S £ et aamAe£mot et e fee ae ametamnae Lo nneaeaan
DHSCIPHNA .. oottt te sttt e e ettt eateeame e et e eab e e aean e e n e e aen e meenemtemaea o eent e

S INOITIE! ririieieeece e e rtesee e r et e srmr e ntemnre e sa s aeesm s e s anmnt s eemet e e e s mtaene e san et e e e s sensenreeataneeeanrrnneeneranes
IHSCIPHNAT ..ttt ettt et st s r e st s s ee et et e st e st et e s s s s

B I OII IO, noeiiecteie e terere e er e ste et e e e e e ettt ae e mta e e femmee e neen e namasatteaeeaaatetaeeaasaeaesantaannteeeannanntreeeas
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T2 OO
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3-DADOS SOBRE O DOCENTE DE GENETICA DO CURSO MEDICO
(Favor preencher um formuldrio por docente)

I I e e e ieeress e rrnssenaes p e meeenammm e rekeeiiassireeettssesAAeeSTaLerS LN AT eSO T annnnn s e nnebeaeentEsbebatias
F 1] £ 11T 1 OO Y P POIUURI PSSP PP SROS PO
Endereco para correspondenciar ... .....cocorooiiiiiiiiiiieis s
CIARAE 1 eeeerieeeceereeere e s e e e s crrece s an e s eneen CEP e Estadoi..cccveccnnnnnees
Fone p/ contator () o
E-mail: oo
GRADUACAO:
CURSO DE INSTITUICAO FORMADO EM
( ) BIOLOGIA 19...
( ) BIOMEDICINA 19...
( ) MEDICINA 19...
( JOUTRO ....cccvvivrveminiriiiecinnnae 19...
POS-GRADUACAQ (assinalar TODOS os titulos obtidos):
Concluido Em
CURSO DE instituicdo em andamento
( ) aperfeicoamento em { ) genetica ( ) outro
( )especializacio em () genética () outro
( ) residéncia médica em ..........coerevnne.
{ ) residéncia médica em genética
{ Y mestrado €M «ooviieiiiii e
( ) mestrado em genética ( ) humana ( ) médica ( ) clinica
{ ) doutorado M .o eeeeceeee e
( ) doutorado em genética ( ) humana ( ) médica { ) clinica
() OULTO corre ittt iic e st suss s sn s cs s sssaas senens
TITULACAO MAXTMA (€SPeCifiCar SUB-ATER): ....v.ovoreeocesteiereaseessresesneneessresesssesnsscssecssesasens

TEMPO DE DOCENCIA EM GENETICA NO CURSO DE MEDICINA
()lano ( )entreleSanos ( )entre6ei0anos ( )entrelle 15 anos
{ ) mais de 16 anos

CARGO DE PROFESSOR E SITUACAQ FUNCIONAL
{ ) auxiliar

( ) substituto { ) assistente { )20 horas

( ) efetivo ( )associado { )40 horas

{ ) visttante { ) adjunto () Dedlcagao Exclusiva

( Youtro .. { ) titular ( Youtro... .
FILIACAO A SBGC

{ )socio { ) com titulo de especialista pela SBGC

( Yndosdocio () com titulo de especialista por outra sociedade. Qual? ...

Vocé da aula de genética no curso de medicina em mais de uma instituicdo? { ) no ( ) sim
Especifique:
Vocé da aula de genética em outros cursos da drea da safide? { ) ndo { ) sim Especifique:
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0o NO oW N

INSTITUICOES ENVOLVIDAS (N = 57)

CENTRO UNIVERSITARIO BARAO DE MAUA

ESCOLA BAIANA DE MEDICINA £ SAUDE PUBLICA
ESCOLA DE CIENCIAS MEDICAS DE ALAGOAS
FACULDADE DE MEDICINA DE BARBACENA
FACULDADE DE MEDICINA DE ITAJUBA

FACULDADE DE MEDICINA DE JUAZEIRO DO NORTE
FACULDADE DE MEDICINA DE PETROPOLIS
FACULDADE EVANGELICA DE MEDICINA DO PARANA
FUNDAGAOC EDUCACIONAL SERRA DOS ORGADS

. FUNDACAO FACULDADE FEDERAL DE CIENCIAS MEDICAS DE PORTO ALEGRE
. FUNDAGCAO FACULDADE REGIONAL DE MEDICINA DE SAO JOSE DO RIO PRETO

FUNDAGAO MUNICIPAL DE ENSINO SUPERIOR DE MARILIA

. FUNDACAO OSWALDO ARANHA - CENTRO UNIVERSITARIO DE VOLTA REDONDA

FUNDAGAO UNIVERSIDADE ESTADUAL DE MARINGA

. FUNDAGCAQ UNIVERSIDADE FEDERAL DO MATO GROSSO
. FUNDAGCAO UNIVERSIDADE FEDERAL DO RIO GRANDE

. FUNDACAQ UNIVERSIDADE REGIONAL DE BLUMENAU

. PONTIFICIA UNIVERSIDADE CATOLICA DE CAMPINAS

. PONTIFICIA UNIVERSIDADE CATOLICA DE SAO PAULO

. PONTIFICIA UNIVERSIDADE CATOLICA DO PARANA

. PONTIEICIA UNIVERSIDADE CATOLICA DO RIO GRANDE DO SUL
. UNIVERSIDADE CATOLICA DE PELGTAS

. UNWERSIDADE DE ALFENAS

. UNIVERSIDADE DE BRASILIA

. UNIVERSIDADE DE CUIABA

. UNIVERSIDADE DE PASSO FUNDO

. UNIVERSIDADE DE POUSO ALEGRE

. UNIVERSIDADE DE SAD PAULO - RIBEIRAQC PRETO

UNIVERSIDADE DE TAUBATE

. UNIVERSIDADE DO ESTADC DO RIO DE JANEIRO
. UNIVERSIDADE DO GRANDE RIO

. UNIVERSIDADE DO RIO DE JANEIRO

. UNIVERSIDADE DO VALE DO ITAJAI

UNIVERSIDADE ESTACIO DE SA

. UNIVERSIDADE ESTADUAL DE CAMPINAS

. UNIVERSIDADE ESTADUAL DE LONDRINA

. UNIVERSIDADE ESTADUAL DE MONTES CLAROS
. UNIVERSIDADE ESTADUAL DO PARA

. UNIVERSIDADE ESTADUAL PAULISTA

. UNIVERSIDADE FEDERAL DA BAHIA

. UNIVERSIDADE FEDERAL DA PARAIBA

. UNIVERSIDADE FEDERAL DE ALAGOAS

. UNIVERSIDADE FEDERAL DE GOIAS

UNIVERSIDADE FEDERAL DE MINAS GERAIS

. UNIVERSIDADE FEDERAL DE PERNAMBUCO

UNIVERSIDADE FEDERAL DE SANTA CATARINA

. UNIVERSIDADE FEDERAL DE SANTA MARIA
. UNIVERSIDADE FEDERAL DE SERGIPE

UNIVERSIDADE FEDERAL DE UBERLANDIA
UNIVERSIDADE FEDERAL DO CEARA

. UNIVERSIDADE FEDERAL DO ESTADC DE SAO PAULO
. UNIVERSIDADE FEDERAL DO MARANHAC

. UNIVERSIDADE FEDERAL DO PARANA

. UNIVERSIDADE FEDERAL DO PIAU

. UNIVERSIDADE FEDERAL DO RIC DE JANEIRO

UNIVERSIDADE FEDERAL DO RIO GRANDE DO SUL

. UNIVERSIDADE IGUACU
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LOCAL DAS INSTITUICOES (18 ESTADOS E 45 CIDADES)

ALAGOAS Maceid

BAHIA Salvador

CEARA Fortaleza
Juazeiro do norte

DISTRITO FEDERAL Brasilia

GOIAS (Goiania

MARANHAO Séao Luis

MATO GROSSO Cuiaba

MINAS GERAIS Alfenas
Barbacena
Belo Horizonte
ltajuba
Montes Claros
Pouso Alegre
Uberlandia

PARA Belém

PARAIBA Jodo Pessoa

PARANA Curitiba
Londrina
Maringa

PERNAMBUCO Recife

PIAUI Teresina

RIO DE JANEIRO Duque de Caxias
Nova lguacu
Petrépolis
Rio de Janeiro
Teresopolis

Volta Redonda

RIO GRANDE DO SUL

Passo Fundo
Pelotas
Porto Alegre
Rio Grande
Santa Maria

SANTA CATARINA

Blumenau
Floriandpolis
ltajai

SAQ PAULO

Botucatu

Campinas

Marilia

Ribeirdo Preto

Sao José do Rio Preto
Sao Paulo

Sorocaba

Taubaté

SERGIPE

Aracaju

Anexs &

225




Nuamero de Escolas Médicas contatadas via postal - 105
(Relacio da ABEM, junho de 2002)
Niamere de Escolas Médicas da amostra — 37 (54,28%)

1. DADOS SOBRE A INSTITUICAQ:

Universidade — 46
Outra modalidade — i1
Piblicas — 35
Federal — 22
Estadual — 11
Municipal - 2
Particulares — 22

Com departamento de genética — 16
Sem departamento de genética — 41

biologia —
morfo/fisio/patologia —
¢iéncias naturais —
coordenacio do ciclo basico —
centro de ciéncias biomédicas —

instituto de ciéncias biologicas —
laboratério de pesquisa em genética —

curse de medicina ~
pediatria —
materno infantil —

servico de hematologia-oncologia —

patologia ¢ medicina legal -

ndo especificado —

80,7%
193%

61,4%

38,6%

28% disciplina em mais um depto — 1 (UFSM), em outro — 1 {P1).
72% disciplina em mais de um depto — 2 (CE, PB, BA, UNIFOA, PUC SP,
UFSC)

N° de professores por institui¢do - TOTAL DE PROFESSORES — 150

N° de Disciplinas por instituicdo - TOTAL DE DISCIPLINAS - 73

1. 25 43.9%

2. 11 19.3%

3. 5 8.8%

4, 6 10,5%

5. 35 8.8%

6. 1 1,7%

7. 2 3.5%

9, i 1,7%

10. i 1,7%

1 disc - 37 mst.  (37) 68,5%
2 disc-15inst  (30) 27.8%
3disc- 2Zinst  {06) 3,7%
PBL - 2imst (02)
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Sem informacio — 1
2. DADQOS SOBRE A DISCIPLINA:
NOME DAS DISCIPLINAS - TOTAL DE DISCIPLINAS ~ 73

Biologia, Biologia Geral Biologia Molecular — 9
Biologia médica e Histologia | — i
TOTAL - 16 13,7%

Genética (Basica) — 9
Gengética e Evolugido — 7
(Genética Humana — 6
Genética Humana e Molecular — i
TOTAL — 23 31,5%

Embriologia e Genética Médica -
Genética Médica —

Genética Clinica —

Genética Clinica e Crescimento —
Genética Médica e Clinica —
Gengtica aplicada 3 Medicina ~
Genética e Ambiente —
Hereditariedade Médica —
Hematologia e oncologia —
TOTAL —

O R —
N

&l—.—ap—u)—i)u.aa-—aha

O 54,8%

PBL -
Nio especificado —

— 1

CARGA HORARIA POR INSTITUICAQ — TOTAL DE INSTITUICOES — 49

4h-

8h-

30h-

36h-

40 k-

45h—
10+40=50h-
54h—

baixa ~

S I S I N e e

oy
o

22%

60 b~

64 h—
0+5=65h~
68 h—

72h-
T5h+7~
40+40=80h—
36+45=81h-
média —

<

P md et poed pd ek ph | pit

-3

34%
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90 h~ 3
96 h- 1
102 h— 3
60 +45=105h- P
120 b~ 3
60 +60=120h- 1
90 +30=120h- 1
75 +60=135- 1
60+90=150h- 1
152 h~- i
80 +80=160 h—- |
75+90=165h~ 1
60+60+45=165h—-1
90 +60+60=210h~1

alta — 21 43%
PBL ~ 2
ndo informado — 6

CARATER DAS DISCIPLINAS - TOTAL - 71

Obrigatérias ~ 65 91,3%

Optativas — 6 8,5%

PBL - 2

Nio informado — 2

MINISTRADASNO CICLC-TOTAL-T71

Basico — 49 69%
Profissionalizante — 22 31%
Em ambos — 16

PBL ao longo do curso — 2

Nio informado — 1

REGIME - TOTAL - 66
Semestral — 52 T8.8%

Anual — 13 19,7%

Bimestral — 1 1,5%

TIPO DE ATIVIDADES DESENVOLVIDAS NA DISCIPLINA - TOTAL - 73

Aula expositiva — 73 100%

Préatica em sala de aula — 27 37%

Discussio de caso clinico ~ 37 51%

Atividade de laboratéric — 35 48%

Atividade com paciente em ambulatorio — 14 19%

Atividade com paciente em enfermaria — 4 5,5%

Atividade com paciente em amb. ¢ enf. — 4 5.5%

Atividade com paciente — 1 1,4%

PBL - 2

N3o informado — 1

Semindarios - 11

Laboratdrio de Informatica, Softwares - 4

Videos/Filmes - 3
Anexo 7
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Vinculo com ¢ Ciclo de Estudos de Genética Humana — 1

Laboratério de Imunogenética —

Realizacdo de trabalho cientifico —

COM E SEM DOCUMENTACAO
Com Documentacio por Disciplina —

Sem Documentacio —

Com Documentacio por Institui¢do —

Sem Documentagio —

Com ficha — 130
Sem ficha — 20
Duplo docente — 5
Dupla institui¢io — 8
SEXO

Masc. - 51
Fem. — 74
GRADUACAO EM

Histéria Natural, Biologia —
Biomedicina —

Medicina —

Outros ~

1
35-75%
18 -25%

44 - T7%
13-23%

3. DADOS DO DOCENTE - TOTAL DE 125

55
10
55

5

86,7%
13,3%

45%
35%

44%
8%
44% {+ Biologia — 2, + Vaterindria - 1)
4% (Agron - 1, Odonto — 1, FarmBiog — 2, Nutr— 1)

TEMPO DE FORMADO - TOTAL - 122

98 — 3 anos —
97 — 4 anos —
96 — 5 anos ~
TOTAL -

95 - 6 anos —
84 - 7 anos ~
92 - 9 anos —
91— 10 anos ~
TOTAL -
90— 11 anos -
89 - 12 anos —
88 - 13 anos —
87 - 14 anos —
86 —15 anos —
TOTAL -

85 - 16 anos —
84 - 17 anos ~
83 — 18 anos ~

R BN N i L L W I N W N5 T W Ty

NGO N
(38

4%

0%

18%
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82 - 19 anos—
81 - 20 anos —
TOTAL -

80 - 21 anos —
79 — 22 anos -
78 — 23 anos ~
77 - 24 anos —
76 - 25 anos —
TOTAL -

75 - 26 anos —
74 — 27 anos -
72 - 29 anos —
71 ~ 30 anos —
TOTAL -

70 —31 anos —
69 - 32 anos —
67 - 34 anos —
TOTAL -

61 — 40 anos —
57 - 44 anos —
56 — 45 anos —
TOTAL -

53 ~ 48 anos —
TOTAL -

~}

22%

B3 Lh LI 00 G da D OO

e

20%

o0

15%

7%

3%

e N S R = I 0 LW R (6 SR N - S )

1%

[y

Sem informagfio
POS-GRADUACAO

Aperfeigoamento — TOTAL — 17
e Genética — 9 53%
s  Ouiro-— 8 ( molecutar — 1, citologia — 1, med interna — 1, endocrino — 1, s/ especificagiio — 43

Especializagdo ~ TOTAL — 24
e Genética — 12 50%

o Qutro— 12 (biotecnologia — 1, métod. do ensine - 3, educagiio & distincia - 1, patologia - 1
¢citurgia geral — 1, medicaina ocupacional — I, endocrinologia — 1, sem especificagio — 3}

Residéncia Médica ~ TOTAL ~ 36
e+ (endtica — 10 28%

® Qutro — 26 {clinica médica — 3, cirurgia — 4, pediatria — 14, ginecologia/oncologia — 1, radiologis
1, endocrinologia — 1, hematologia — 1, sem especificar - 1)

Mestrado — TOTAL 107

2 FEm Genética — 66 62%
» Sem especificagio — 20

Basica ~ 1

Populagdes — 1

Molecular — 2

Humana ~ 26 39%

Meédica — 5

9 & & ® ?
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» Clinica —4
« Citogenética animal — 2
« Imunogenética — 1
« Ecologica -1
« Mutagénese — |
- Genética de microorganismo — 1
« Melhoramento de plantas — 1
o Qutros —

41 tecologia ~ 2, educagdo, satide, meio ambiente - 1, biociéncias — §, biologia molecular ¢

celular - 4, microbiologia — 2, anatormia — 4, biofisica — 3, bioquimica - 3, imunologia - 1, fisiopatologia ~ 1, patologia — 4,
neurociéncia - 1, ciéncias da sande — 1, epidemislogia — 1, pediatria - 2, clinica médica / patologia clinica— 1, endocrinologia — 2,

ginecologia — |, medicing — 2)

Doutorado ~ TOTAL —
+ Em Genética —
+ Sem especificacdo ~ 13
» Mutagénese — 1
« Molecular -3
» Humana - 22
o Médica-6
o Clinica— 5
« Imunogenética — |
« Genética Reprodutiva - 1

80
55

69%

40%

» Genética de melhoramento de plantas — 1

« Genética de Hymnopetras — 2
e Outros —

25 (educacio — 1, ciéncias biologicas - 3, biologia molecular — 3, imunelogia ~ 3,

biogquimica — 4, anatomia — 1, parasitologia — 1, ciéncias da saide — 1, clinica médica — 1, ginecologia ~ 1, pediatria — 1, medicina -

3)

Pés Doutorado / Livre Docente / Titular — TOTAL —

= Em genética —
« Genética molecular —- 2
« (Genética Bioquimica ~ 1

18

5 83%

» Epidemiologia dos defeitos congénitos — 1

« (enética Médica — 2
« (enética Clinica — 2

» (enética Humana e Imunogenética — 1

» (enética Reprodutiva — 1
« Toxicologia Reprodutiva — |

= Citogenética molecular de tumores solidos —1

» Sem especificagdo ~ 4

e (uiros — 3 (Parasitologia — 1, Biologia molecuiar — 1; Bioquimica
-1)
TITULAGCAO MAXIMA - TOTAL — 125
Graduacgio — zZ 2%
Aperfeigoamento — I 1%
Especializagfio — 3 2%
Residénecia — 7 6%
Mestre — 38 30%
Doutor -~ 53 44%
Pds Doutorado / Livre docente / Titular — 19 15%
Anexe 7
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TEMPO DE DOCENCIA — TOTAL — 120

Entre 0 e 12 meses— 13 9%
Entre 1 e 5 anos — 35 29%
Entre 6 ¢ 10 anos — 24 20%
Entre 11 a 15 anos ~ 14 12%
Mais de 16 anos — 34 28%
Sem informagdo ~ 5

SITUACAO FUNCIONAL

Efetivo — 105 85%
Nao efetivo — 18 15%
Sem informacio 1

FILIACAO A SBGC

Nio socio da SBGC 70

Sécio da SBGC — 25

Titular — 23

Titulagdo em pediatria— 1 sbgg—1 SBG-1 SBEM -1
Genética ¢ pediatria 3

Sem informacgdo 7

PROFESSOR EM OUTROS CURSOS - 125
Nio -39

Sim— 82

Sem informacio —4

Professor de genética em mais de um curso de medicina — 8
Professor de genética em outros cursos — |

«  Sem especificagio — 2
»  Farmacia — 22
»  Odontologia — 28
»  Psicologia ~ 8
« Biologia — 36
«  Veterinaria — 5
»  Fonocaudiologia — 4
«  Terapia educacional — 4
+  Fisioterapia — il
»  Enfermagem - 47
«  Nutricio — 15
+  Educagio - 2
«  Educagio Fisica 2
»  Biomedicina - 3
»  Tecnologia oftilmica — I
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N° de casos = 57 / N° de varidveis =17 (A 2 Q)

(42}

en

o

10
11

12
13
14
15
16
17
18
19
20
21

22

26
27
28
29

3

32

33

35

36
37

38
39

41

42

43

43

47

49

51

52
53

33

87
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