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RESUMO 

 

Nos últimos anos, a área da genética médica tem registado avanços exponenciais, 

impulsionados por inovações tecnológicas que revolucionaram o diagnóstico, a 

prevenção e o tratamento das doenças genéticas. Esse progresso teve um impacto direto 

no Aconselhamento Genético (AG), um serviço essencial para apoiar indivíduos e 

famílias na compreensão e gestão das implicações das condições genéticas.  

O exercício do Aconselhamento Genético exige que os profissionais possuam, por um 

lado, conhecimentos técnicos aprofundados e, por outro, competências comunicacionais 

e um rigoroso compromisso ético. Neste contexto exigente, a SAG, um processo 

estruturado de reflexão crítica, apoio e desenvolvimento profissional, assume um papel 

central na qualificação e consolidação do aconselhamento genético. Para além de 

proporcionar um espaço para a discussão de casos clínicos, análise de abordagens 

metodológicas e receção de feedback especializado, a SAG permite que os 

aconselhadores genéticos reflitam sobre desafios emocionais, dificuldades pessoais, 

crenças e preconceitos. Ao promover simultaneamente o aperfeiçoamento técnico e o 

bem-estar global do profissional, a SAG melhora a qualidade e segurança dos serviços 

prestados e contribui para a prevenção do burnout, garantindo a evolução contínua da 

prática profissional. 

Apesar deste reconhecido impacto positivo na prática clínica e no bem-estar dos 

profissionais, a implementação da SAG permanece desigual a nível global: enquanto 

alguns países dispõem de estruturas regulamentadas e integradas nos sistemas de 

saúde e ensino, outros, como Portugal, carecem de um modelo formal, recorrendo 

maioritariamente a iniciativas informais e individuais. A falta de diretrizes transversais, de 

um enquadramento normativo e do reconhecimento da profissão em alguns países 

compromete a padronização das boas práticas e dificulta a integração da SAG nos 

serviços de saúde. 

Este projeto investigativo teve como principal objetivo analisar o estado atual da SAG a 

nível global, com especial foco na realidade portuguesa. Para tal, foram delineados três 

objetivos fundamentais: (1) caracterizar a SAG em Portugal, na Europa e no Mundo; (2) 

identificar os fatores-chave para a implementação bem-sucedida da supervisão do 

aconselhamento genético nos países onde esta prática já foi adotada; e (3) desenvolver 

padrões de qualidade e diretrizes práticas que facilitem a integração da SAG nos 

sistemas de saúde. 
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Os resultados obtidos evidenciaram disparidades significativas ao nível da 

implementação da SAG. Em países em que existe um reconhecimento formal da 

profissão de Aconselhador Genético, a SAG está amplamente estruturada, e observa-se 

um impacto positivo no desenvolvimento técnico e emocional dos profissionais. Em 

contraste, em contextos como o português, a SAG permanece informal e fragmentada, 

limitando o acesso dos aconselhadores genéticos a mecanismos estruturados de apoio e 

desenvolvimento. Os dados obtidos também evidenciaram que, apesar dessa 

desigualdade, a necessidade da SAG é amplamente reconhecida pelos profissionais e 

serviços, que identificam a sua ausência como uma lacuna nas suas práticas. 

As evidências recolhidas apontam, assim, para a necessidade de uma abordagem 

estratégica para a consolidação da SAG. A formação especializada e a adoção de 

metodologias inovadoras, como as sessões online, surgem como estratégias promissoras 

para ultrapassar barreiras geográficas e hierárquicas.  

Face aos resultados, parece tornar-se imperativo o desenvolvimento de um modelo 

estruturado de SAG, sustentado por diretrizes claras e um enquadramento regulamentar 

harmonizado, mas que se adapte às diferenças sociais e culturais de cada país. A sua 

implementação não só elevará a qualidade dos cuidados genéticos prestados, como 

também garantirá a proteção e valorização dos profissionais, assegurando a 

sustentabilidade e o progresso contínuo desta área essencial da genética médica. 

 

 

ABSTRACT 

 

In recent years, medical genetics has witnessed exponential advancements, driven by 

technological innovations that have revolutionized the diagnosis, prevention, and 

treatment of genetic diseases. This progress has had a direct impact on Genetic 

Counselling (GC), a vital service that supports individuals and families in understanding 

and managing the implications of genetic conditions. 

The practice of Genetic Counselling requires professionals to possess, on one hand, in-

depth technical knowledge and, on the other, strong communication skills and a rigorous 

ethical commitment. In this demanding context, Genetic Counselling Supervision (GCS) – 

a structured process of critical reflection, support, and professional development – plays a 

central role in the qualification and consolidation of genetic counselling. Beyond providing 

a space for clinical case discussions, methodological approach analysis, and specialized 

feedback, GCS allows genetic counsellors to reflect on emotional challenges, personal 
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difficulties, beliefs, and biases. By simultaneously promoting technical improvement and 

overall well-being, GCS enhances the quality and safety of the services provided and 

contributes to burnout prevention, ensuring the continuous evolution of professional 

practice. 

Despite its recognized positive impact on clinical practice and professional well-being, the 

implementation of GCS remains uneven worldwide. While some countries have regulated 

structures integrated into their health and education systems, others, like Portugal, lack a 

formal model, relying mostly on informal initiatives. The absence of overarching 

guidelines, regulatory frameworks, and professional recognition in some countries 

compromises the standardization of best practices and hinders the integration of GCS into 

health services. 

This research aimed to analyse the current state of GCS globally, with a particular focus 

on the Portuguese context. Three core objectives were defined: (1) to characterize GCS in 

Portugal, Europe, and worldwide; (2) to identify key elements for effective implementation 

by analysing models adopted in countries that have formalized supervision; and (3) to 

develop quality standards and practical guidelines to facilitate the integration of GCS into 

health systems. 

The results revealed significant disparities. In countries where GCS is well-structured, 

there is formal recognition of the profession and a positive impact on both the technical 

and emotional development of professionals. In contrast, in contexts like Portugal, GCS 

remains informal and fragmented, limiting genetic counsellors' access to structured 

support and development mechanisms. The findings also showed that, despite these 

inequalities, the need for GCS is widely acknowledged by professionals and services, who 

recognize its absence as a gap in their practice. 

The collected evidence highlights the need for a strategic approach to the consolidation of 

GCS, including the creation of formal supervision structures. Specialized training and the 

adoption of innovative methods, such as online sessions, emerge as promising strategies 

to overcome geographical and hierarchical barriers. 

Given the results, the development of a structured GCS model becomes imperative, 

supported by clear guidelines and a harmonized regulatory framework, yet adaptable to 

the social and cultural differences of each country. Its implementation will not only elevate 

the quality of genetic care provided but also ensure the protection and appreciation of 

professionals, safeguarding the sustainability and ongoing progress of this essential area 

of medical genetics. 
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"Não sei o que nos espera, mas sei o que me preocupa: é que a medicina empolgada 

pela ciência, seduzida pela tecnologia e atordoada pela burocracia, apague a sua face 

humana e ignore a individualidade única de cada pessoa que sofre, pois embora se 

inventem cada vez mais modos de tratar, não se descobriu ainda a forma de aliviar o 

sofrimento sem empatia ou compaixão” 

 

João Lobo Antunes 

in “Ouvir com Outros Olhos”, Gradiva, 2015 
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1. INTRODUÇÃO 

 

A Supervisão do Aconselhamento Genético (SAG) tem vindo a assumir um papel cada 

vez mais relevante na promoção de práticas profissionais seguras, humanas e eficazes. 

Trata-se de um processo reflexivo, sistemático e estruturado que visa apoiar os 

profissionais na análise integrada das dimensões emocionais, técnicas e éticas que 

atravessam a prática clínica no Aconselhamento Genético (AG). Num contexto marcado 

por transformações aceleradas nos cuidados de saúde em genética, com a multiplicação 

de testes disponíveis e o aumento da complexidade da interpretação dos resultados, a 

SAG afirma-se como uma resposta estratégica para garantir qualidade técnica e ética dos 

serviços, sustentado em práticas clínicas mais reflexivas, colaborativas e centradas no 

consultando. 

O presente projeto de investigação parte, precisamente, do reconhecimento da SAG 

enquanto componente estruturante da qualidade da saúde em genética. A partir desta 

premissa, coloca-se um desafio central: compreender de que forma a SAG tem sido 

reconhecida, implementada e valorizada em diferentes contextos, nacionais e 

internacionais, bem como identificar os fatores que influenciam a sua implementação de 

forma estrutural em alguns países. 

Com esse propósito, o estudo estruturou-se em torno de três objetivos principais: 

1. Caracterizar a Supervisão do Aconselhamento Genético em Portugal, na Europa e 

no Mundo; 

2. Identificar os fatores-chave para a implementação bem-sucedida da Supervisão 

do Aconselhamento Genético nos países onde esta prática já foi adotada; 

3. Desenvolver padrões de qualidade e diretrizes práticas para a Supervisão do 

Aconselhamento Genético em Portugal e na Europa. 

Para dar resposta aos objetivos definidos, foi desenvolvida uma estratégia metodológica 

assente em dois eixos analíticos interdependentes, desenhados para captar a 

complexidade da supervisão do aconselhamento genético nas suas múltiplas dimensões: 

prática, organizacional, regulamentar e de implementação efetiva. A estruturação destes 

eixos partiu do reconhecimento de que a SAG não pode ser compreendida apenas 

enquanto prática isolada, mas sim como uma ferramenta inserida num ecossistema 

profissional, institucional e político mais amplo. 
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Com base nesse entendimento, adotou-se uma abordagem metodológica de análise 

multinível, fundamentada numa lógica de variação escalar. Este movimento analítico 

combinou momentos de zoom out, dedicados ao mapeamento de práticas e identificação 

de padrões institucionais em diferentes contextos, com fases de zoom in, focadas no 

contexto português. Este ir e vir entre escalas permitiu uma leitura mais densa da 

realidade, articulando macroestruturas com experiências concretas, e contextualizando 

dados empíricos dentro de quadros institucionais e culturais diversos. 

É neste enquadramento que se inscreve o Eixo 1 – Mapeamento da SAG, diretamente 

orientado para o Objetivo 1: “Caracterizar a Supervisão do Aconselhamento Genético 

em Portugal, na Europa e no Mundo”.  

A base empírica que sustentou este eixo teve início com um estudo de âmbito europeu90, 

concebido com o propósito de produzir um retrato alargado e comparativo das práticas de 

supervisão do aconselhamento genético no espaço europeu. Através da aplicação de um 

questionário a 100 profissionais de saúde em genética provenientes de 18 países, foi 

possível captar um conjunto de dados que permitiu mapear os principais modelos de 

supervisão em uso, os níveis de acessibilidade a estas práticas e os graus de 

formalização institucional que as enquadram. Os resultados obtidos neste estudo 

revelaram uma paisagem extremamente heterogénea, oscilando entre contextos com 

estruturas de supervisão consolidadas, como no Reino Unido, onde estas práticas estão 

integradas em políticas nacionais de formação e apoio clínico, e realidades marcadas 

pela ausência total de qualquer forma estruturada de SAG. Esta variação no espaço 

europeu não apenas evidenciou diferentes níveis de maturidade institucional no que 

respeita à SAG, como também expôs tensões e lacunas sistémicas que comprometem a 

equidade no acesso a apoio reflexivo e ético nos cuidados de saúde em genética.  

Este mapeamento inicial desempenhou um papel fundamental na construção de uma 

matriz de referência comparativa, que se revelou instrumental para a interpretação dos 

dados recolhidos nas fases seguintes da investigação. Foi, efetivamente, com base nesta 

visão do panorama europeu, que estreitamos o foco para Portugal91, aprofundando o 

conhecimento sobre a prática da SAG no território nacional. Através de dois grupos focais 

com médicos geneticistas a exercer em centros hospitalares do país, verificou-se a 

inexistência de práticas formais de SAG e a ausência de um entendimento consolidado 

sobre o que constitui efetivamente a supervisão do aconselhamento genético. Ainda 

assim, emergiu uma valorização clara da sua relevância, associada à necessidade de 

apoio emocional, à gestão de dilemas éticos e à prevenção do burnout. Este zoom in 
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nacional permitiu captar com maior detalhe as perceções dos profissionais, bem como 

identificar barreiras e potenciais fatores facilitadores à introdução da SAG em Portugal. 

O Eixo 2 – Dinâmicas de Institucionalização da SAG – respondeu ao Objetivo 2: 

“Identificar fatores-chave para a implementação da SAG nos países onde esta prática já 

foi adotada”.  

Retomando o movimento de lente ampliada, o terceiro estudo empírico estendeu a 

análise a uma escala global97, com entrevistas a profissionais de 23 países, provenientes 

de 5 continentes. Este estudo permitiu identificar padrões internacionais de sucesso, 

mapeando estratégias de implementação e evidenciando os elementos estruturantes que 

favorecem ou dificultam a institucionalização da SAG. Entre os fatores facilitadores mais 

relevantes surgiram: o reconhecimento formal da profissão de aconselhador genético, o 

financiamento institucional de programas de SAG, a existência de redes profissionais de 

suporte e a integração da SAG nos programas de formação inicial (mestrados) dos 

profissionais de aconselhamento genético. Por contraste, a escassez de recursos 

humanos especializados, a ausência de regulamentação clara e a falta de cultura 

institucional de supervisão foram identificados como elementos bloqueadores à 

implementação da SAG. A estrutura conceptual dos dois eixos que orientam este projeto 

encontra-se representada na Figura 1.  

 

Figura  1 - Estrutura conceptual dos dois eixos que orientam este projeto investigativo. 

 

A Figura 1 apresenta a relação entre o mapeamento da SAG em diferentes contextos geográficos 
(Eixo 1) e a análise dos mecanismos de implementação (Eixo 2), evidenciando a abordagem 
multinível adotada neste estudo. 
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Este movimento entre escalas – Europa, Portugal e Mundo – permitiu aprofundar o 

conhecimento sobre a SAG, consolidando um corpo sólido de evidências que sustenta a 

sua aplicação futura em contextos geográficos variados. Ao articular de forma estreita a 

caracterização das práticas existentes com os mecanismos de implementação, através 

dos dois focos complementares – o mapeamento da SAG em diferentes contextos 

geográficos e institucionais, e a análise dos processos, condições e fatores estruturais 

que viabilizam ou bloqueiam a sua implementação formalizada e sustentável – emergiu 

uma visão aprofundada da SAG, que criou o alicerce necessário à resposta ao Objetivo 

3: “Desenvolver padrões de qualidade e diretrizes práticas para a Supervisão do 

Aconselhamento Genético em Portugal e na Europa”. A articulação dos dados empíricos 

com a revisão da literatura e a análise das melhores práticas internacionais conduziu à 

formulação de um conjunto de 21 diretrizes práticas98, concebidas para serem eticamente 

robustas, adaptáveis aos diferentes contextos e promotoras de uma prática profissional 

mais reflexiva, segura e centrada no bem-estar dos profissionais e dos consultandos, 

oferecendo caminhos para a institucionalização e valorização da SAG nos cuidados de 

saúde em genética, no contexto europeu. 

Os resultados obtidos nos estudos realizados ao longo deste percurso investigativo 

abriram caminho à discussão que percorre diferentes dimensões – desde a relevância do 

reconhecimento formal da profissão de aconselhador genético como condição essencial 

para a consolidação da SAG, até ao papel da SAG na promoção do bem-estar e da 

resiliência dos profissionais, bem como na necessária reflexão crítica sobre os serviços 

existentes, com vista à construção de práticas mais éticas, cuidadas e verdadeiramente 

humanizadas no domínio dos cuidados de saúde em genética. 

A estrutura desta tese reflete este percurso investigativo, distribuindo-se por sete 

capítulos. O Capítulo 1 corresponde a esta introdução, que enquadra o tema, os objetivos 

e a relevância da investigação. O Capítulo 2 apresenta o enquadramento teórico, onde é 

apresentada a história e evolução do AG, bem como onde são definidos e discutidos os 

conceitos-chave do AG e da SAG. No Capítulo 3, explicitam-se os objetivos e as 

questões de investigação que orientaram o estudo, sendo seguido pelo Capítulo 4, que 

integra os quatro artigos publicados. O Capítulo 5 é dedicado à análise crítica e integrada 

dos principais resultados obtidos, enquanto o Capítulo 6 apresenta as conclusões, 

traduzidas em diretrizes práticas e recomendações estratégicas que emergem do 

percurso investigativo. Finalmente, o Capítulo 7 reúne as referências bibliográficas que 

sustentam teoricamente este projeto de investigação. 
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2. ENQUADRAMENTO TEÓRICO  

 

2.1 O Aconselhamento Genético  

O Aconselhamento Genético (AG), talvez devido à sua história recente, enfrenta uma 

significativa heterogeneidade na sua prática e reconhecimento a nível mundial. Esta 

diversidade, aliada à rápida expansão das tecnologias neste domínio e à crescente 

procura por cuidados de saúde em genética, realça a necessidade urgente de uma 

uniformização conceptual. Uma definição clara de aconselhamento genético, que permita 

a padronização das práticas e assegure que os profissionais do aconselhamento 

genético atuam dentro de um quadro ético e metodológico comum, é fundamental para 

garantir a qualidade e a consistência dos serviços prestados globalmente. Esta 

padronização facilitará a comunicação com outras áreas da medicina e da sociedade, 

permitindo também a implementação de sistemas de supervisão e avaliação de 

qualidade, focos centrais desta tese. 

 

2.1.1 Definição de Aconselhamento Genético 

O aconselhamento genético surgiu na segunda metade do século XX, influenciado pelos 

movimentos sociais e eugénicos desse período. Sheldon Reed foi pioneiro ao introduzir o 

termo "aconselhamento genético"1, com uma definição em que se identificavam três 

componentes fundamentais para a prática: (1) o conhecimento da genética humana; (2) a 

consideração das sensibilidades, atitudes e reações dos utentes; e (3) a educação e 

disseminação ampla de informações genéticas aos utentes1.  

Cerca de 20 anos mais tarde, em 1975, a American Society of Human Genetics (ASHG) 

publica uma nova definição de aconselhamento genético2.  Nesta, o AG é definido como 

“um processo de comunicação que aborda a ocorrência ou o risco de recorrência de uma 

(possível) doença genética na família”2. O processo envolve a atenção de um profissional 

devidamente treinado para ajudar o indivíduo e a sua família a: (1) compreender as 

características clínicas da doença; (2) calcular quanto a hereditariedade contribui na sua 

transmissão e o risco de recorrência nos seus familiares; (3) avaliar as suas opções face 

ao seu risco de recorrência; (4) utilizar a informação genética de forma pessoalmente 

significativa promovendo a sua saúde, minimizando o dano psicológico e potenciando o 

controlo pessoal; (5) escolher o curso de ação adequado à sua perceção do risco e aos 

projetos familiares e atuar em conformidade com tal decisão; e (6) ajustar-se 

adequadamente à presença da doença em familiares afetados e/ou ao risco de 

recorrência noutros familiares2. Esta definição da ASHG2 foca já a relevância da 
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comunicação entre o aconselhador genético e o consultando e reconhece a relevância de 

apoiar as famílias a ajustarem-se emocionalmente à presença de risco/doença genética, 

refletindo uma abordagem mais holística e centrada no indivíduo. Introduz também o 

conceito de escolhas informadas, abordando o risco de recorrência e as opções 

disponíveis2. 

Já em 2006, dando continuidade a esta evolução, a National Society of Genetic 

Counselors (NSGC), associação fundada nos Estados Unidos da América em 1979, cria 

uma equipa específica com o objetivo de estabelecer uma nova definição de AG, 

definição esta que tem sido mantida até aos dias de hoje3. Esta nova definição, aprovada 

pelo Conselho de Administração da NSGC após um processo de revisão por pares com a 

contribuição dos membros da NSGC, organizações profissionais de genética, conselho 

jurídico da NSGC e líderes de vários grupos nacionais de defesa da genética, definiu 

aconselhamento genético como o processo de apoiar indivíduos a compreender e a 

adaptar-se às implicações médicas, psicológicas e familiares das contribuições genéticas 

para as doenças, integrando as seguintes dimensões: (1) interpretação de histórias 

familiares e médicas para avaliar a probabilidade de ocorrência ou recorrência de 

doenças; (2) educação sobre hereditariedade, testes, gestão, prevenção, recursos e 

pesquisa; (3) aconselhamento para promover escolhas informadas e adaptação ao risco 

ou à doença genética3. 

Nesta abordagem, que representa uma evolução face às anteriores, a NSGC vai já além 

de uma simples enumeração das tarefas dos profissionais, proporcionando uma 

descrição detalhada da interação entre o aconselhador genético e o consultando, 

facilitando uma compreensão mais clara do âmbito de atuação deste profissional por 

parte de outros prestadores de cuidados de saúde e legisladores3. Esta abordagem, mais 

abrangente e já mais centrada na pessoa, sublinha a necessidade de apoiar os 

consultandos a compreender e a adaptar-se às implicações médicas, psicológicas e 

familiares das informações genéticas3. 

Esta evolução na definição de AG ao longo dos anos reflete a mudança de paradigma de 

uma abordagem mais centrada na transmissão de informação e na avaliação de riscos 

para uma perspetiva holística, centrada na pessoa, com ênfase nos aspetos emocionais 

e psicológicos dos consultandos. Esta mudança paradigmática teve também impacto 

direto na prática do AG e na forma como a própria SAG tem vindo a ser integrada na 

prática profissional, já que a crescente valorização das dimensões psicológicas e 

emocionais do consultando refletiu-se também numa maior valorização da qualidade da 

prática, beneficiando tanto os profissionais quanto os utentes dos serviços. 
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2.1.2 Evolução Histórica do Aconselhamento Genético  

O aconselhamento genético tem vindo a evoluir ao longo das últimas décadas, moldado 

por uma confluência de fatores sociais, culturais, históricos e regionais. Estes fatores 

desempenharam um papel crucial na evolução das práticas e na definição dos critérios 

usados para medir e avaliar o resultado dos processos4,8. 

Por uma questão prática, optamos por dividir a evolução da história do AG em quatro 

grandes períodos temporais – 1947-1980 | 1981-1995 | 1996-2016 | 2017 até aos dias de 

hoje – cada um representando uma era diferente em termos de desenvolvimento. Estes 

períodos refletem os avanços científicos, tecnológicos e as mudanças no contexto social 

e cultural que moldaram a prática do AG ao longo do tempo, sendo que cada fase é 

marcada por uma mudança no foco e na abordagem, respondendo às necessidades 

emergentes e aos desafios enfrentados pelos profissionais da área à época7. 

1947 - 1980 

Neste período inicial, o AG estava predominantemente orientado para a prevenção de 

deficiências congénitas e hereditárias. Fortemente enraizado na genética mendeliana e 

em observações empíricas, o AG não possuía ainda a complexidade que viria a adquirir 

posteriormente125. Marcado por uma abordagem centrada na herança genética e na 

aplicação de princípios básicos para evitar a transmissão de doenças hereditárias, este 

período debruçava-se já sobre as implicações psicossociais dos processos de AG para 

os consultandos e para as suas famílias7. Nesta perspetiva, a prática do AG era vista 

essencialmente como técnica e educativa, sendo que os profissionais se centravam na 

disseminação de informações genéticas e na avaliação do risco de doenças hereditárias7. 

Nesta fase, a definição e a prática do AG ainda estavam em desenvolvimento, refletindo 

as limitações de conhecimento na área da genética médica e a falta de uma abordagem 

holística que enquadrasse o consultando no âmbito de um ecossistema mais amplo4,7.  

1981–1995 

Com o advento de novas tecnologias reprodutivas e um melhor entendimento das 

implicações emocionais e éticas envolvidas nas decisões genéticas, os profissionais 

passaram a considerar mais amplamente as questões psicossociais associadas ao AG, o 

que promoveu uma mudança significativa na prática6. Os avanços na tecnologia, como o 

desenvolvimento de testes de diagnóstico mais precisos e a análise avançada de DNA, 

permitiram uma melhor deteção de condições genéticas e previsão de riscos, conduzindo 

consequentemente a um refinamento das práticas de AG7. 

Estudos pioneiros, realizados neste período, exploraram as consequências emocionais 

das informações genéticas nos consultandos e o impacto das decisões reprodutivas34,149, 
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o que também veio a revelar a importância de um suporte emocional adequado6,8. A 

perceção de que o aconselhamento genético não se limitava a prevenir doenças, mas 

também envolvia apoiar os consultandos a lidar com o impacto psicológico e social das 

informações genéticas, levou a uma expansão do foco da prática8. A integração de 

práticas de apoio emocional tornou-se uma parte essencial do AG, refletindo uma 

abordagem mais adaptada às necessidades individuais dos consultandos7. 

1996 até 2016 

A partir de meados da década de 1990, o campo do AG experimentou uma expansão 

significativa, em termos de abrangência e complexidade77,13. O avanço da genómica, 

catalisado pelo Projeto Genoma Humano, trouxe um crescimento exponencial na 

capacidade de análise genética e na identificação de variantes genéticas associadas a 

uma ampla gama de condições médicas9,10,11,12. Esta expansão levou à diversificação das 

áreas de aplicação do AG, incluindo não apenas genética reprodutiva, mas também a 

oncologia, a cardiologia e outras especialidades médicas15. Este período ficou também 

marcado pela crescente valorização da qualidade e eficácia do AG, com a 

implementação de padrões e diretrizes mais rigorosos, visando garantir práticas 

fundamentadas em evidências científicas14,15. A crescente consciencialização da 

sociedade quanto à relevância da genómica na prevenção e no tratamento de doenças 

genéticas, aliada à maior acessibilidade aos testes genéticos, constituiu igualmente uma 

das características mais distintivas deste período16,17.  

2017 até ao presente   

Desde 2017, o campo do aconselhamento genético tem vindo a registar uma evolução 

significativa, impulsionada pelos avanços nas tecnologias genómicas, assinalando o 

início de uma nova era na prática clínica16. A complexidade trazida pela tecnologia de 

sequenciação de nova geração (NGS – Next Generation Sequencing), que permite a 

análise simultânea de múltiplos genes e variantes, exige abordagens mais 

individualizadas, uma vez que pode gerar milhares de cenários possíveis que precisam 

ser avaliados caso a caso18. Paralelamente, o panorama cultural contemporâneo e as 

dinâmicas familiares modernas têm introduzido novas questões na prática do AG, 

contribuindo para uma crescente complexidade do processo, que, nesta nova era, se 

encontra já claramente centrado no indivíduo16,19. 

A evolução histórica do AG é o reflexo da transição de uma abordagem 

predominantemente técnica, focada na transmissão de informações científicas e 

avaliação de riscos, para uma prática mais holística, centrada na pessoa, trazendo uma 

ênfase crescente à qualidade da prática e à formação especializada dos profissionais, 
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com impacto direto na implementação e valorização da supervisão do aconselhamento 

genético15,23,101.  

 

2.1.3 Formação em Aconselhamento Genético  

Tal como se verifica através da evolução da definição e pela própria história do 

aconselhamento genético, também o desenvolvimento da formação específica nesta área 

tem sido um processo gradual e evolutivo: a formação foi sendo ajustada para responder 

aos avanços técnicos e científicos no campo da genética, bem como para explorar 

questões éticas e psicossociais que surgiram das alterações sociais e familiares vividas 

ao longo dos tempos. 

De acordo com um estudo recente de Paneque et al. (2024)20, a educação em 

aconselhamento genético transformou-se consideravelmente nos últimos 30 anos, com a 

rápida evolução da genética médica a obrigar a uma adaptação contínua dos currículos 

dos programas de mestrado em aconselhamento genético. A prática baseada em 

evidências tornou-se central no ensino, com a implementação de padrões rigorosos para 

assegurar a qualidade do serviço prestado aos consultandos20.  

Historicamente, a primeira formação formal em aconselhamento genético foi 

estabelecida, em 1967, no Sarah Lawrence College, EUA, e o programa incluía 

dimensões psicossociais e aspetos clínicos das doenças genéticas21. O programa formou 

a primeira geração de aconselhadores genéticos em 1969, marcando o início de uma 

"revolução silenciosa" na área21. O currículo inicial integrava aspetos biológicos, sociais e 

psicológicos, enfatizando a relevância das competências de AG, com o foco na genética 

mendeliana e na capacidade de comunicar informação complexa, de forma 

compreensível, ao consultando21,22.  

Na Europa, a criação de programas de mestrado em aconselhamento genético foi mais 

tardia, começando apenas nos anos 90, quando o Reino Unido e os Países Baixos se 

destacaram como os primeiros a estabelecer programas de formação na área20. O Reino 

Unido criou o seu primeiro curso em 1992, na Universidade de Manchester24, curso este 

que rapidamente se tornou um modelo para outros países europeus, oferecendo uma 

formação abrangente que integrava conhecimentos de genética e competências de 

aconselhamento. Em 2000, foi criado um segundo programa no Reino Unido, em Cardiff, 

com objetivos e estrutura semelhantes. Ambos os programas integravam módulos 

teóricos, estágios clínicos e projetos de pesquisa25. O primeiro curso na Universidade do 

Manchester influenciou também a criação de programas semelhantes em outros países 

europeus, incluindo países nórdicos como a Suécia e a Noruega. Posteriormente, França, 
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Alemanha e Itália também começaram a desenvolver programas de mestrado em 

aconselhamento genético, contribuindo para a expansão do ensino e da prática na 

Europa23.  

Em Portugal, o primeiro mestrado em Aconselhamento Genético foi criado em 200926, no 

ICBAS – Instituto Ciências Biomédicas Abel Salazar, na Universidade do Porto, 

marcando um passo importante para o desenvolvimento dos serviços e da educação em 

Portugal. Até ao momento, foram realizados três ciclos do mestrado, mas a profissão 

ainda não se encontra oficialmente reconhecida no país. Esta dificuldade pode ser 

acentuada pelo facto de a especialidade em Genética Médica ter uma história 

relativamente recente em Portugal: oficialmente reconhecida como especialidade médica 

em 1999, obteve o reconhecimento na União Europeia apenas em março de 201126,80,117.   

 

2.1.4 Reconhecimento da Profissão de Aconselhador Genético 

Embora, como já anteriormente referido, a primeira definição de aconselhamento 

genético remonte à década de 601, e as primeiras formações de aconselhadores 

genéticos tenham surgido em 1969 nos Estados Unidos da América21, a profissão de 

aconselhador genético ainda enfrenta desafios substanciais no que diz respeito ao 

reconhecimento legal em várias partes do Mundo23,101, incluindo em Portugal, onde o 

reconhecimento formal permanece um objetivo em construção. Efetivamente, muitos 

países, apesar de já terem aconselhadores genéticos integrados nos serviços, não 

reconhecem ainda formalmente a profissão de aconselhador genético, resultando numa 

situação em que profissionais qualificados e a trabalhar na área não dispõem de um 

enquadramento legal claro23,101,141. Este vazio legal afeta a segurança e a qualidade do 

atendimento prestado, limitando também a capacidade de os aconselhadores genéticos 

contribuírem plenamente para os sistemas de saúde dos diferentes países. 

Enquanto profissão, o Aconselhamento Genético, teve início formal nos Estados Unidos 

em 196921, data que marca o surgimento como uma área profissional independente. Este 

momento foi crucial para definir o papel dos aconselhadores genéticos e garantir a sua 

aceitação tanto na comunidade médica quanto junto do público em geral. A criação da 

National Society of Genetic Counselors (NSGC), nos EUA, em 197916,28, sob a liderança 

de Joan Marks, representou também um passo significativo para a consolidação da 

profissão, ao estabelecer formalmente o título de "aconselhador genético" e definir os 

parâmetros de atuação28, definindo claramente o papel do aconselhador genético44.  

A crescente internacionalização do AG levou à criação da Transnational Alliance of 

Genetic Counseling (TAGC) em 2006, por Janice Edwards118. A TAGC tornou-se um 
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importante ponto de comunicação e educação entre aconselhadores genéticos de 

diferentes países, organizando encontros internacionais que facilitaram a troca de 

experiências e permitiram a adaptação das práticas de aconselhamento genético às 

necessidades locais118. Um marco importante nesta evolução foi o primeiro Congresso 

Mundial de Aconselhamento Genético, realizado em Cambridge, Reino Unido, em 2017, 

que contou com a participação de mais de 220 aconselhadores genéticos de 24 países e 

analisou pesquisas empíricas sobre o processo de aconselhamento genético, 

evidenciando a diversidade de práticas118. 

Globalmente, se compararmos os dados apresentados em dois artigos recentes – The 

Global State of the Genetic Counseling Profession de Abacan et al. (2018)23 e The Global 

Status of Genetic Counseling in 2023: What’s Changed in the Past 5 Years? de Ormond 

et al. (2024)30 – observamos uma evolução significativa no crescimento, alcance 

geográfico e papéis profissionais da profissão de aconselhador genético ao longo dos 

últimos anos. Se, em 2018, existiam aproximadamente 7.000 aconselhadores genéticos a 

nível global, distribuídos por pelo menos 28 países, com mais de 60% a exercerem na 

América do Norte, em 2022, o número de aconselhadores genéticos aumentou para mais 

de 10.250, abrangendo quase 50 países, o que indica uma expansão global substancial. 

A título de exemplo refira-se os EUA, em que o número de aconselhadores aumentou de 

4.000 em 2018 para mais de 6.500 em 202230.  

A distribuição geográfica também se alterou, à medida que mais países integraram o AG 

nos seus sistemas de saúde. Em 2018, a América do Norte dominava em número de 

profissionais, mas em 2022, embora os EUA ainda representassem uma parte 

significativa dos profissionais de AG, países da Ásia, Médio Oriente e outras regiões 

começavam a contribuir significativamente para os números globais, com expansões 

impulsionadas por projetos nacionais de sequenciação e programas de rastreio 

neonatal30. 

Houve também uma evolução crescente, entre 2018 e 2022, no que diz respeito aos 

papéis profissionais. Enquanto, em 2018, os aconselhadores genéticos eram 

reconhecidos principalmente pelas suas contribuições generalistas, em 2022, as suas 

funções abrangiam já áreas especializadas como oncologia, cardiogenética e 

psiquiatria128,133,136,137,151. A integração da telessaúde, uma prática que era incomum em 

2018, mas que se tornou amplamente adotada em 2022 e se intensificou após a 

pandemia de COVID-19, também contribuiu para aumentar o acesso aos serviços30. 

Atualmente, vários esforços têm vindo a ser empreendidos no sentido de reconhecer a 

profissão. Na Europa, por exemplo, o EBMG tem desenvolvido esforços no sentido de 
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integrar a profissão de aconselhador genético na ESCO (European Skills, Competences, 

Qualifications and Occupations)99, o que seria um passo fundamental para o 

reconhecimento formal e harmonizado da profissão no espaço europeu. 

 

2.1.5 Regulamentação do Aconselhamento Genético 

A regulamentação do AG tem-se consolidado progressivamente, abrangendo a prática 

profissional, a formação dos profissionais e dando um enquadramento jurídico e ético à 

profissão de aconselhador genético. Por outro lado, tem também vindo a ser 

desenvolvida legislação geral com o objetivo de proteger os direitos dos consultandos. 

Regulamentação da Prática Profissional e da Formação 

Na Europa, o European Board of Medical Genetics (EBMG), afiliado da European Society 

of Human Genetics (ESHG), desempenha um papel central na regulamentação tanto da 

prática profissional quanto da formação em AG42,66. O EBMG define padrões rigorosos 

que asseguram a qualidade, a ética e a competência dos profissionais, promovendo a 

formação contínua e a certificação. Organizado em três áreas profissionais: (1) 

geneticistas laboratoriais; (2) aconselhadores genéticos e enfermeiros especializados em 

genética (genetic nurses), e (3) médicos geneticistas, o EBMG procura garantir a 

harmonização das práticas em toda a Europa, assegurando que os profissionais estejam 

devidamente qualificados para prestar aconselhamento genético de excelência66. 

Já no Reino Unido e na República da Irlanda, a regulamentação da prática e da formação 

é da responsabilidade do Genetic Counselling Registration Board (GCRB), que 

estabelece e mantém elevados padrões éticos e técnicos. O GCRB certifica os 

profissionais com base em qualificações e experiência comprovadas e supervisiona 

programas de formação acreditados, com ênfase em componentes teóricos, clínicos e 

éticos, assegurando também a avaliação contínua da prática profissional43. 

Nos Estados Unidos, a National Society of Genetic Counselors (NSGC) define diretrizes 

éticas e profissionais que regulam a prática, enquanto o American Board of Genetic 

Counseling (ABGC) é o órgão responsável pela certificação dos profissionais e pela 

regulamentação da formação, exigindo formação contínua e avaliações periódicas para 

assegurar competência técnica e clínica27,44.  

Este modelo regulatório tem sido adotado e adaptado em vários outros países, como a 

Austrália e o Canadá, que implementaram sistemas próprios de certificação e registo 

profissional, refletindo uma tendência internacional para a uniformização da formação e 

prática do AG95,122. 
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Regulamentação Geral e Bioética 

Para além dos códigos e padrões específicos, o AG está enquadrado em 

regulamentações gerais que visam proteger os direitos dos indivíduos e assegurar a ética 

na utilização dos dados genéticos. A confidencialidade e a privacidade dos dados 

genéticos são pilares essenciais, dada a potencial implicação destes dados para o 

indivíduo e seus familiares45,46,51. Assim, os profissionais devem gerir cuidadosamente o 

equilíbrio entre o direito à privacidade dos consultandos e a obrigação ética de comunicar 

informações relevantes para a saúde de terceiros52. O consentimento informado constitui 

outro princípio fundamental, garantindo que os consultandos compreendem plenamente 

os riscos, benefícios e limitações dos testes genéticos47. Instrumentos internacionais, 

como a Convenção de Oviedo (1997), proibindo a discriminação genética, e o 

Regulamento Geral de Proteção de Dados (RGPD) da União Europeia (2018), que 

classifica os dados genéticos como sensíveis e protege o seu uso, reforçam este quadro 

legal48,49,50. 

 

2.1.6 Eficácia no Aconselhamento Genético 

Num domínio como o do aconselhamento genético, avaliar a eficácia é fundamental por 

razões que ultrapassam a simples medição de resultados4. Em primeiro lugar, essa 

avaliação permite garantir que o serviço prestado mantém um elevado padrão de 

qualidade, promovendo práticas consistentes e alinhadas com as necessidades reais dos 

consultandos36. Em segundo lugar, constitui uma base sólida para decisões estratégicas 

relevantes, como o planeamento, financiamento e melhoria dos cuidados de saúde em 

genética41,139. Paralelamente, avaliar a eficácia permite identificar áreas em que os 

profissionais necessitam de desenvolvimento, orientar a sua formação contínua e apoiar 

processos de supervisão4,81,127,140. 

Apesar da sua relevância, medir a eficácia no contexto do aconselhamento genético é 

uma tarefa complexa e desafiante. Esta dificuldade poderá em parte, estar relacionada 

com a ausência de uma definição clara de “sucesso” nos processos de aconselhamento 

genético35,161. A inexistência de instrumentos específicos para medir a prática clínica, 

destacada por Paneque et al. (2015)140, bem como a diversidade de papéis assumidos 

pelos profissionais e a ausência de modelos de prática harmonizados, tornam difícil a 

padronização da avaliação31,35. 

A esta complexidade acresce o facto de a eficácia do aconselhamento genético poder ser 

avaliada a partir de duas perspetivas complementares: o processo de aconselhamento 

em si e os resultados obtidos. A avaliação do processo diz respeito a aspetos como a 
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comunicação do aconselhador, a forma de envolver o consultando, a satisfação do 

utente, as estratégias utilizadas na sessão, o ambiente ou grau de diretividade do 

profissional32,132,134. Já a avaliação dos resultados foca-se nas mudanças efetivas 

provocadas pela intervenção, como o aumento do conhecimento, a perceção mais 

precisa do risco, o ajustamento psicológico e a tomada de decisões 

informadas33,38,39,135,138,143,147. Estudos mostram que um processo bem conduzido promove 

maior satisfação e retenção do conteúdo, sem aumento de ansiedade8,124,127,132, e que a 

qualidade da comunicação, especialmente na apresentação do risco, tem impacto direto 

nos resultados132,147. 

Entre os indicadores frequentemente utilizados para avaliar o processo destaca-se a 

satisfação dos utentes, medida através da perceção subjetiva da utilidade e qualidade do 

serviço prestado33. Por outro lado, a eficácia clínica é avaliada de forma mais objetiva, 

com base no impacto real e nos benefícios alcançados138. Enquanto a satisfação 

depende de experiências individuais, a eficácia incide sobre resultados observáveis e 

concretos do processo de aconselhamento. 

Historicamente, a avaliação da eficácia e qualidade do aconselhamento genético evoluiu 

em três fases distintas4 refletindo a própria evolução do aconselhamento genético 

enquanto profissão. A primeira, entre 1947 e 1980, focava-se no papel dos profissionais e 

em objetivos eugénicos associados à saúde reprodutiva, medindo a eficácia sobretudo 

pelo impacto nas decisões reprodutivas4,8. A segunda, entre 1981 e 1995, centrava-se na 

avaliação do impacto ao nível do conhecimento e da ansiedade, começando a considerar 

vertentes emocionais e educativas4,132. Já a terceira fase, que se iniciou em 1996 e se 

mantém até aos dias de hoje, caracteriza-se por uma abordagem mais centrada no 

utente, com o desenvolvimento de modelos como o Reciprocal Engagement Model152 e 

instrumentos que reconhecem o aconselhamento genético também como uma 

intervenção psicossocial complexa4. 

Neste contexto, foram desenvolvidas diversas escalas para avaliar diferentes dimensões 

quer a nível do processo, quer a nível dos resultados do aconselhamento genético. Entre 

elas destacam-se: (1) Satisfaction with Genetic Counseling Scale33 – questionário com 32 

itens que avalia a satisfação dos consultandos com os processos de AG; (2) Perceived 

Personal Control Questionnaire (PPC)123,145 – que avalia a sensação subjetiva de controlo 

do consultando em relação a três dimensões – cognitivo, capacidade de decisão e 

comportamental – e é composto por nove itens, cada um representando uma afirmação à 

qual os respondentes indicam o seu grau de concordância numa escala de três pontos; 

(3) Genetic Counselling Satisfaction Scale (GCSS)36 – instrumento composto por seis 
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itens, avaliados numa escala Likert de 5 pontos, que mede três dimensões da satisfação 

dos pacientes com o aconselhamento genético: instrumental, afetiva e procedimental; (4) 

Audit Tool for Genetic Services148 – ferramenta de avaliação e auditoria de serviços; (5) 

Instrumento EuroGentest (2008)129 – usado para autoavaliação e melhoria contínua dos 

serviços; (6) Genetic Counselling Outcome Scale (GCOS-24)138 – questionário de 24 itens 

que avalia o impacto do aconselhamento genético, medindo o nível de empoderamento 

sentido pelos consultandos. 

Em Portugal, com base no Reciprocal Engagement Model152, foi desenvolvida por 

Paneque et al. (2018)160 a escala – Portuguese Genetic Counseling Quality Assessment 

Scale – composta por 50 itens que avaliam cinco dimensões principais: educação, 

características e decisões dos aconselhados, relação terapêutica, efeitos do processo e 

organização dos serviços160. 

Ao longo dos anos, a criação e o aperfeiçoamento destas escalas têm permitido uma 

avaliação cada vez mais abrangente e multidimensional do AG, contemplando tanto a 

experiência subjetiva dos utentes como a qualidade organizacional dos serviços, ou seja, 

tanto o processo quanto o resultado33,40,41. 

Por fim, conforme salienta Resta (2020)4, importa sublinhar que a avaliação da eficácia 

no AG exige sobretudo “humildade”, já que, dada a complexidade e variabilidade dos 

contextos clínicos, competências envolvidas e dinâmicas em constante evolução,  

nenhuma medida isolada conseguirá captar toda a amplitude da prática, e é até provável 

que os instrumentos atuais se venham a revelar insuficientes no futuro4.  
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2.2 Supervisão do Aconselhamento Genético  

Serão abordados, seguidamente, as origens da Supervisão do Aconselhamento Genético 

(SAG), os princípios fundamentais que a sustentam, bem como os desafios associados à 

sua prática e implementação. Paralelamente, examinaremos os diferentes modelos e 

formas de supervisão. 

 

2.2.1 Definição e Conceitos-chave 

A supervisão do aconselhamento genético tem sido definida e compreendida de 

diferentes formas ao longo do tempo, refletindo a evolução da prática e das exigências do 

contexto clínico. Apesar das variações terminológicas, existe um consenso sobre os seus 

objetivos centrais: promover o desenvolvimento técnico e emocional dos profissionais, 

apoiar a gestão de situações complexas e fomentar uma prática ética e culturalmente 

sensível. 

Em 2003, McCarthy Veach et al.53 definiram a SAG como um processo reflexivo e 

educacional, fundamental para o desenvolvimento contínuo de competências dos 

profissionais do aconselhamento genético, sobretudo na gestão de questões emocionais 

e éticas emergentes, permitindo explorar práticas, emoções e dilemas éticos no contexto 

do aconselhamento genético53. 

De forma complementar, a National Society of Genetic Counselors (NSGC)44 entende a 

SAG como um processo colaborativo e educativo, centrado na reflexão sobre práticas 

profissionais, dilemas éticos e impacto emocional dos processos de AG. A NSGC 

sublinha ainda a importância de integrar questões culturais, reconhecendo que as 

diferenças de contexto influenciam tanto a relação com os consultandos como a 

abordagem dos profissionais44,56. 

Já o American Board of Genetic Counseling (ABGC)55 descreve a SAG como um 

processo estruturado de feedback contínuo, que abrange não só as competências 

técnicas, mas também os desafios emocionais vivenciados nos casos clínicos. Esta 

prática é considerada uma componente essencial da certificação e manutenção da 

competência profissional55. 

Independentemente da terminologia utilizada, a SAG assume-se como uma ferramenta 

essencial para a formação e desenvolvimento profissional contínuo, ao promover a 

reflexão crítica sobre a prática, o aprimoramento técnico e a gestão emocional. Torna-se 

especialmente relevante em situações emocionalmente exigentes, como no diagnóstico 
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de doenças genéticas graves, oferecendo suporte aos profissionais para lidar com o 

impacto psicológico dessas experiências56,57,58. 

Paralelamente, a SAG tem também um papel determinante na gestão de fenómenos 

psicológicos complexos, como a transferência e a contratransferência, frequentemente 

presentes nos processos de aconselhamento genético29,60. Ao oferecer um espaço 

seguro e estruturado para autorreflexão, permite ao profissional reconhecer e regular as 

suas próprias reações emocionais, evitando que influenciem negativamente o processo 

de AG57. Essa consciência é essencial para garantir uma postura profissional centrada no 

consultando e emocionalmente equilibrada. 

Finalmente, a SAG contribui para a manutenção de fronteiras éticas e profissionais, ao 

abordar de forma crítica questões éticas e culturais, incentivando os profissionais a 

considerar as crenças, valores e contextos dos consultandos na transmissão de 

informação e apoio à tomada de decisão56. Diante do exposto, destacam-se os seguintes 

conceitos-chave da SAG: 

a. Prática Reflexiva 

A SAG proporciona um espaço estruturado para que os profissionais reflitam sobre as 

suas práticas, experiências e reações emocionais, promovendo o autoconhecimento e o 

crescimento pessoal e permitindo ao aconselhador genético analisar criticamente as suas 

decisões e sentimentos, numa reflexão que não se limita ao desempenho técnico, 

abrangendo também as implicações emocionais e psicológicas da prática64.  

b. Desenvolvimento Profissional Contínuo 

A SAG é um catalisador para a aprendizagem contínua, explorando aspetos técnicos, 

éticos e comunicacionais do AG. O feedback fornecido durante a SAG apoia a melhoria 

da qualidade do processo de AG e ajuda os profissionais a adaptarem-se às melhores 

práticas emergentes58. 

c. Competência Cultural  

A SAG apoia o desenvolvimento da competência cultural, essencial num campo em que 

as crenças e valores culturais influenciam significativamente as perceções dos 

consultandos sobre a genética e a tomada de decisões. A SAG poderá apoiar o 

aconselhador genético a adaptar-se à diversidade cultural, promovendo um 

acompanhamento equitativo e sensível dos consultandos56. 

d. Fronteiras Éticas, e Profissionais 

Manter fronteiras claras entre profissional e consultando, bem como entre supervisor e 

aconselhador, é um pilar fundamental da SAG. A supervisão aborda normas éticas como 

confidencialidade, consentimento informado e integridade, assegurando uma prática ética 

e profissional64. 
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e. Promoção do Bem-Estar Psicológico do Profissional 

A SAG reconhece a importância de proteger o bem-estar psicológico dos aconselhadores 

genéticos. Lidar com situações emocionalmente intensas pode gerar stress e desgaste, 

sendo crucial que a SAG inclua apoio emocional para prevenir um impacto negativo na 

saúde mental do profissional68 

 f. Prevenção da Fadiga da Compaixão  

A fadiga da compaixão, caracterizada pela exaustão emocional causada pela exposição 

prolongada ao sofrimento dos outros, é um desafio comum nas profissões de ajuda e 

está associada a um maior risco de burnout119,120,121. Nesse contexto, a SAG poderá 

desempenhar um papel fundamental como fator de prevenção contra a fadiga da 

compaixão, mantendo o equilíbrio entre empatia e autocuidado, essencial para a 

qualidade dos serviços prestados em genética. 

 

2.2.2 O Desafio de uma Designação  

A expressão “Supervisão do Aconselhamento Genético”, traduzida diretamente do inglês 

“genetic counselling supervision”, apresenta desafios conceptuais, sobretudo no contexto 

português. Embora a etimologia de “supervisão”, derivada dos termos latinos super 

(“acima”) e videre (“ver”) (Dicionário Priberam da Língua Portuguesa, s.d.)5, sugira um 

olhar atento e abrangente, essa origem, aliada à definição do Dicionário da Língua 

Portuguesa da Porto Editora, que a restringe ao “ato ou efeito de supervisionar, 

coordenar, monitorizar ou inspecionar”, não capta a complexidade e a riqueza inerentes 

ao processo de SAG. A palavra “supervisão” pode conduzir a interpretações hierárquicas 

ou limitadas à mera avaliação técnica, quando, na realidade, vai muito além. Este desafio 

na tradução e aplicação do termo "supervisão" sublinha a necessidade de uma reflexão 

mais aprofundada sobre a terminologia utilizada, a fim de garantir que o conceito reflita 

de forma precisa os objetivos e a dinâmica do processo de SAG, favorecendo também a 

inclusão da sua prática nos serviços de saúde. 

Efetivamente, são vários os desafios conceptuais que advêm do uso do termo 

“supervisão” no contexto do aconselhamento genético: 

a) Perceção de hierarquia 

O termo "supervisão" é frequentemente percebido como estando relacionado com uma 

relação de autoridade, na qual o supervisor assume o papel de avaliar ou monitorizar o 

trabalho do supervisionado. Esta perceção pode inibir o aconselhador genético, 

dificultando a partilha de dúvidas e desafios, elementos essenciais para a criação de um 

ambiente colaborativo e seguro. 
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b) Associação a avaliação 

O termo "Supervisão" é muitas vezes associado a processos de avaliação de 

desempenho, o que pode desviar a prática do seu verdadeiro objetivo: oferecer apoio 

reflexivo, emocional e educativo, promovendo o desenvolvimento contínuo do 

profissional. 

c) Redução do âmbito do processo 

Quando entendido como monitorização ou controlo, o termo negligencia uma dimensão 

fundamental do processo: o apoio emocional. Este aspeto é crucial no AG, dada a carga 

emocional inerente tanto ao trabalho do profissional quanto às necessidades dos 

consultandos. 

Para superar estas limitações, podem ser exploradas designações mais alinhadas com a 

essência colaborativa e reflexiva do processo, tais como: (1) Mentoria82: este termo 

sugere uma relação baseada na orientação e partilha de experiências, em vez de 

controlo, reforçando a ideia de suporte e desenvolvimento contínuo do profissional; (2) 

Orientação Profissional83: esta designação destaca o papel de guia e de apoio, sem as 

implicações hierárquicas de "supervisão", focando-se no acompanhamento das 

aprendizagens e na resolução de desafios específicos; (3) Apoio Reflexivo113: esta 

alternativa enfatiza a prática de reflexão crítica como elemento central, eliminando 

conotações de fiscalização e destacando a autorreflexão e o apoio emocional contínuo; 

(4) Consultoria102: este termo sugere um apoio técnico e estratégico, centrado no 

desempenho profissional e na resolução de questões práticas e clínicas, afastando-se de 

conotações hierárquicas. 

A alteração terminológica, apesar dos desafios iniciais, sendo o principal a ausência de 

uma correspondência direta com o termo em inglês, pode favorecer uma maior adesão à 

prática. Ao substituir “supervisão” por uma expressão neutra ou mais alinhada com os 

objetivos da prática, elimina-se a carga avaliativa do termo, promovendo uma 

compreensão mais clara da sua finalidade, o que pode estimular o interesse por parte 

dos profissionais.  

 

2.2.3 Supervisão do Aconselhamento Genético Vs. Supervisão Clínica 

Este subcapítulo visa esclarecer as diferenças conceptuais entre a supervisão clínica e a 

supervisão do aconselhamento genético, evidenciando como a utilização de ambas pode 

contribuir para o crescimento profissional e a qualidade da prática do AG. Embora ambas 

as abordagens sejam essenciais para o aprimoramento das práticas dos aconselhadores 

genéticos, compreender as diferenças subjacentes a cada uma é crucial para uma 
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aplicação eficaz e para a maximização dos benefícios que ambas proporcionam. O 

reconhecimento claro dessas diferenças permite que os profissionais e as instituições 

desenvolvam estratégias de supervisão mais ajustadas às necessidades específicas de 

cada área, assegurando uma formação e uma prática mais robustas e holísticas69.  

A supervisão clínica, considerada fundamental na formação dos aconselhadores 

genéticos e de outros profissionais da área da saúde84, foca-se no desenvolvimento de 

competências técnicas, garantindo que os consultandos recebem cuidados adequados e 

de qualidade59. Este tipo de supervisão centra-se no desempenho técnico do profissional, 

avaliando a sua competência em relação aos padrões exigidos e às intervenções 

realizadas61. Em contextos multidisciplinares, a supervisão clínica oferece também um 

espaço para discutir casos, diagnósticos, e receber feedback sobre a eficácia das 

intervenções, promovendo a troca de conhecimentos técnicos61. Nesse sentido, a 

supervisão clínica é fundamental para garantir que o aconselhador genético desenvolva 

as competências técnicas necessárias e que cumpra as normas estabelecidas63. Neste 

processo, o papel do supervisor clínico é essencial, pois orienta a preparação de casos, 

avalia o desempenho e oferece feedback, criando um ambiente que favorece o 

crescimento técnico contínuo64. O supervisor clínico, como "guardião" dos padrões da 

profissão, assegura que o aconselhador genético adquire as competências técnicas e 

segue os princípios éticos que norteiam a prática61. De acordo com o European Board of 

Medical Genetics66,100, a supervisão clínica em equipas multidisciplinares tem um papel 

central na troca de conhecimentos e no aperfeiçoamento das competências clínicas na 

área dos cuidados de saúde em genética.  

Em contrapartida, a supervisão do aconselhamento genético centra-se nos aspetos 

psicossociais da prática, oferecendo ao profissional a oportunidade de refletir sobre as 

questões pessoais e emocionais que podem influenciar o seu trabalho62,71. A definição da 

Association of Genetic Nurses and Counsellors (AGNC) destaca essa orientação, 

considerando a SAG um espaço seguro onde o aconselhador genético pode explorar e 

compreender as suas próprias emoções, desafios e reações que surgem no contexto do 

aconselhamento genético62. Em contraste com a supervisão clínica, que tende a centrar-

se na avaliação do desempenho técnico e na aquisição de competências específicas, a 

SAG orienta-se prioritariamente para o apoio emocional ao profissional. Este tipo de 

supervisão visa fomentar o autoconhecimento, a autorreflexão e a resiliência do 

aconselhador genético72, tendo como principal objetivo ajudá-lo a reconhecer e gerir as 

exigências emocionais inerentes à prática do AG. Contribuindo para a prevenção do 

burnout e para a manutenção da estabilidade emocional necessária ao exercício de uma 

empatia genuína e sustentada58, a SAG proporciona um espaço seguro para a expressão 
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de dúvidas, inseguranças e reações afetivas, reforçando a capacidade do profissional 

para oferecer um acompanhamento mais eficaz, ético e humanizado. 

Em suma, enquanto a supervisão clínica se centra no aperfeiçoamento das competências 

técnicas, a SAG tem um papel fundamental na gestão das implicações emocionais dos 

processos de AG. Apesar das diferenças, ambas as práticas são complementares. Ao 

integrar ambas as formas de supervisão, o aconselhador genético trabalha as suas 

competências técnicas ao mesmo tempo que trabalha a empatia e a humanização nos 

processos de AG, além de se proteger contra o burnout, garantindo assim uma prática 

eficaz, sensível e de qualidade71. 

 

2.2.4 Perfil do Supervisor do Aconselhamento Genético 

O papel do supervisor do AG exige uma combinação equilibrada de formação académica 

sólida, experiência prática significativa e competências interpessoais bem 

desenvolvidas75,78. Este perfil abrangente reflete a natureza multifacetada da SAG.  

Competências Técnicas  

O EBMG66,100 e a AGNC62 recomendam que os supervisores do AG tenham uma 

experiência extensa em AG, preferencialmente associada a uma formação adicional em 

psicologia ou em áreas relacionadas com a saúde mental. A formação académica na 

área da genética será importante para compreender as complexidades científicas do AG, 

mas a experiência em psicologia será igualmente relevante para que o supervisor 

consiga lidar com os aspetos emocionais e psicossociais dos processos de AG78.   

Um fator a considerar é a formação específica em técnicas de supervisão do 

aconselhamento genético. Higgins et al.78 identificaram diversas competências 

essenciais, como a capacidade de fornecer feedback construtivo e a compreensão dos 

aspetos éticos e legais do AG. Para tanto, é relevante que o supervisor possua formação 

em técnicas de comunicação, feedback e gestão de conflitos, conforme também 

salientado por Bernard e Goodyear61. 

A experiência prática em aconselhamento genético desempenha um papel fundamental 

no perfil do supervisor. O EBMG66 destaca que o foco da supervisão do aconselhamento 

genético deve estar na relação de aconselhamento, e não apenas no conteúdo técnico. 

Por isso, supervisores com sólida experiência prática podem ser igualmente eficazes, 

desde que possuam uma compreensão aprofundada das técnicas de aconselhamento e 

da dinâmica emocional envolvida no processo. 
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Competências Pessoais e Interpessoais  

As competências interpessoais do supervisor são um elemento essencial no processo de 

supervisão do aconselhamento genético. Estudos como os de McCarthy Veach, LeRoy e 

Bartels58 destacam a relevância de atributos como empatia, comunicação aberta e a 

capacidade de estabelecer e manter uma relação de apoio com o aconselhador 

supervisionado. Também Gu et al (2011)57 salientam ainda a importância de criar um 

ambiente propício à exploração das reações emocionais do aconselhador, facilitando o 

autoconhecimento e a gestão de fenómenos como a transferência e 

contratransferência58. Estas dinâmicas são particularmente desafiantes em cenários onde 

os aconselhadores trabalham com famílias que enfrentam diagnósticos genéticos graves, 

nos quais o impacto emocional é frequentemente intenso68. Supervisores com formação 

em psicologia clínica ou áreas afins demonstram estar mais bem preparados para apoiar 

o aconselhador genético na gestão destas questões, reforçando a sua capacidade de 

lidar com as necessidades emocionais e éticas do seu trabalho58,78. Paralelamente, 

Higgins et al.78 indicam que a capacidade do supervisor de manter uma comunicação 

clara, aliada a um feedback construtivo e específico, é fundamental para o 

desenvolvimento das competências profissionais do supervisionado. 

 

Figura 2  - Perfil do Supervisor em Aconselhamento Genético. 
 

 

A Figura 2 apresenta o perfil do supervisor em aconselhamento genético, tendo em conta duas 
dimensões: (1) competências técnicas, (2) competências pessoais e interpessoais.   
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Resumindo (ver Figura 2), a literatura58,62,66 recomenda que os supervisores do AG 

combinem uma experiência prática com competências interpessoais bem desenvolvidas. 

Este equilíbrio entre experiência prática, formação em técnicas de supervisão e 

habilidades pessoais é essencial para maximizar o impacto positivo do processo de SAG.  

 

2.2.5 Modelos e Formas de Supervisão e a sua Influência na SAG 

Como temos vindo a afirmar, a complexidade intrínseca do AG exige uma supervisão 

abrangente: técnica e do domínio psicossocial. Em consequência, a SAG é 

profundamente influenciada por toda uma gama diversificada de teorias e modelos de 

supervisão69, que fornecem as ferramentas necessárias para enfrentar estes desafios 

emocionais, éticos e técnicos que surgem nos processos de AG.  

Neste contexto, é crucial compreender as principais abordagens que moldam e 

influenciam a SAG, bem como os conceitos específicos que cada uma delas introduz na 

prática supervisionada. Estas abordagens oferecem diferentes perspetivas sobre como 

lidar com dilemas éticos, tensões emocionais e desafios enfrentados pelos 

aconselhadores genéticos. Ao analisar diferentes modelos de supervisão aplicados em 

diversas áreas, é possível perceber como são aplicados na prática e a influência que 

exercem sobre o tipo de interação entre supervisor e aconselhador genético, bem como 

sobre o desenvolvimento profissional contínuo dos profissionais.  

Tal como acontece em outras áreas de intervenção, não existe, na SAG um único modelo 

universalmente aceite. De facto, tendo em conta que o AG ocorre em contextos clínicos, 

geográficos e culturais diversos, é natural e positivo que as abordagens de supervisão 

reflitam essa diversidade, adaptando-se às necessidades dos profissionais e às 

especificidades locais. Este subcapítulo explora detalhadamente estas abordagens 

teóricas, os modelos e as diferentes formas em que a SAG pode ocorrer. 

 

Modelos de Supervisão Gerais e sua Ressonância na SAG  

Ao longo do tempo, surgiram abordagens teóricas e práticas que originaram modelos de 

supervisão concebidos para responder a diferentes necessidades e contextos. Estas 

diferentes abordagens oferecem orientações para a prática supervisionada e refletem 

uma diversidade de influências. Os modelos de supervisão existentes, que podem ser 

também eles aplicados à SAG, agrupam-se em quatro grandes categorias, cada uma 

com ênfases e perspetivas distintas. 

 



 

38 

 

i. Modelos de Supervisão Baseados em Princípios e Práticas de Psicoterapia  

Os modelos de supervisão baseados em princípios e práticas da psicoterapia baseiam-se 

em teorias desenvolvidas originalmente em contexto terapêutico, mas adaptadas às 

necessidades da supervisão. Aplicam conceitos-chave de áreas da psicologia 

relacionados com abordagens como a terapia cognitivo-comportamental, a teoria 

humanista ou as teorias sistémicas. Efetivamente, a psicologia destaca-se como uma das 

áreas que mais têm contribuído para o desenvolvimento das práticas de SAG, fornecendo 

modelos que valorizam o autoconhecimento, o crescimento emocional e a compreensão 

interpessoal.  

 

a) Modelos Humanistas 

A abordagem humanista, cunhada por Carl Rogers65, baseia-se na crença de que todos 

os indivíduos têm um potencial inato para o crescimento pessoal e profissional, desde 

que recebam o apoio adequado. Neste modelo, a criação de um ambiente de aceitação 

incondicional e empatia é visto como fundamental para o desenvolvimento, bem-estar e 

para o progresso pessoal e profissional106. 

Segundo Rogers65, a relação terapêutica ou de supervisão deve ser genuína, sendo que 

a empatia e a escuta ativa são consideradas fundamentais para que o supervisionado 

consiga explorar as suas emoções, aprender com as suas experiências e integrar estas 

aprendizagens no seu processo de desenvolvimento.  

Em termos de supervisão, o modelo humanista assenta em três pilares principais: (1) 

Escuta ativa e empática: o supervisor deve estar atento não só às palavras do 

supervisionado, mas também às suas emoções e às suas necessidades implícitas; (2) 

Foco no autodesenvolvimento e na autorreflexão: o objetivo da supervisão é ajudar o 

supervisionado a desenvolver a sua capacidade de reflexão sobre a sua prática, 

promovendo o autoconhecimento e o desenvolvimento contínuo; e (3) Valorização do 

processo relacional: a interação entre supervisor e supervisionado é considerada um dos 

fatores mais importantes, sendo a qualidade da relação o principal veículo para o 

crescimento e desenvolvimento profissionais65. 

No contexto da SAG, o modelo humanista coloca uma forte ênfase na criação de um 

ambiente seguro e acolhedor, onde o supervisionado se sinta verdadeiramente aceite, 

sem medo de julgamentos ou críticas. Este ambiente de apoio e confiança propiciará o 

autodesenvolvimento e promoverá a autorreflexão106.  
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A abordagem humanista revela-se particularmente útil na SAG, dado que os profissionais 

do AG gerem frequentemente situações emocionalmente desafiadoras. A comunicação 

de resultados genéticos adversos, por exemplo, pode gerar grandes desafios emocionais 

tanto para os consultandos quanto para os aconselhadores162. Através da supervisão 

humanista, os supervisores podem oferecer apoio emocional, utilizando a empatia para 

apoiar os aconselhadores genéticos a processar e compreender as suas próprias 

respostas emocionais face a essas situações65. Ao fazer isso, o supervisor permite que o 

aconselhador integre essas emoções, o que, por sua vez, melhora a capacidade de lidar 

com as emoções do consultando. O modelo humanista promove também um ambiente 

em que o supervisor age como um facilitador do crescimento emocional do 

supervisionado, tornando-se profissionais mais completos e preparados para oferecer 

apoio de qualidade aos consultandos65,162. 

 

b) Modelos Cognitivo-Comportamentais 

Os modelos cognitivo-comportamentais, baseados nas teorias de Beck85, consideram que 

pensamentos disfuncionais podem ter um impacto direto no comportamento e nas 

emoções dos indivíduos. Estes modelos são utilizados para desenvolver estratégias 

práticas e apoiar a resolução de problemas específicos, o que poderá adquirir uma 

particular relevância no AG, área profissional em que os profissionais se confrontam 

frequentemente com dilemas éticos a envolver não apenas os consultandos, mas 

também as suas famílias85. 

São várias as características dos modelos cognitivo-comportamentais que os tornam 

importantes no campo do AG: (1) Foco no aqui e agora: este modelo centra-se na análise 

de situações atuais e problemas concretos: procura entender as dificuldades que surgem 

no momento presente, como a interação com os consultandos ou as decisões 

profissionais imediatas; (2) Uso de técnicas estruturadas: utiliza abordagens claras e 

sistemáticas, como a identificação de pensamentos automáticos, crenças ou padrões de 

pensamento instantâneos e/ou disfuncionais, e a reestruturação cognitiva, que visa 

modificar esses pensamentos para promover uma visão mais equilibrada e funcional da 

realidade; (3) Ênfase no desenvolvimento de competências práticas: a  proposta é de 

compreender os pensamentos e comportamentos, mas também desenvolver 

competências que possam ser imediatamente aplicadas na prática profissional:  

comunicação clara, transmitindo informações complexas de forma acessível ao 

consultando, e a gestão eficaz de conflitos, tanto com consultandos quanto com outros 

profissionais envolvidos nos processos de AG85,163. 
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Este modelo propõe uma estrutura que permite analisar desafios éticos de forma objetiva 

e pragmática, auxiliando o aconselhador na identificação de padrões de pensamento que 

possam influenciar negativamente a sua abordagem, como o receio de transmitir más 

notícias ou a insegurança relativamente à sua própria competência164. 

Também no referente à comunicação, este modelo traz mais valias: através de técnicas 

cognitivas, o aconselhador genético é ajudado a refletir sobre como as suas próprias 

crenças e atitudes podem afetar a forma como transmite informações ao consultando85. A 

identificação e reestruturação de pensamentos disfuncionais permitem ao aconselhador 

melhorar a forma como comunica, minimizando a ansiedade e maximizando a clareza da 

mensagem85,163,164. Outro ponto importante é que, ao aplicar as técnicas cognitivas, o 

aconselhador pode perceber como as suas próprias crenças podem intensificar ou até 

criar conflitos, seja com os consultandos ou com as suas famílias. O modelo cognitivo-

comportamental ajuda o aconselhador a reestruturar essas crenças, promovendo uma 

postura mais construtiva e empática, que favorece a relação terapêutica e a resolução de 

conflitos, essenciais no contexto do aconselhamento genético164. 

 

c) Modelos Sistêmicos  

As terapias sistêmicas centram-se na análise dos padrões de interação e comunicação 

dentro de sistemas, como famílias, grupos ou organizações, considerando que os 

indivíduos não vivem isolados, mas sim inseridos em contextos relacionais que 

influenciam diretamente o seu comportamento e tomada de decisões165. Esta abordagem, 

que parte do princípio de que os problemas apresentados por um indivíduo estão 

frequentemente enraizados nas dinâmicas do sistema a que ele pertence, assenta nos 

seguintes princípios: (1) ênfase nos padrões relacionais, em vez de uma abordagem 

centrada exclusivamente nos indivíduos; (2) identificação das dinâmicas de poder, 

alianças e conflitos dentro do sistema familiar; e (3) implementação de intervenções que 

promovam o equilíbrio e a comunicação eficaz entre os membros do sistema54,166. 

No contexto do AG, esta perspetiva reveste-se de particular relevância, uma vez que 

muitas decisões e reações relativas a questões genéticas são substancialmente 

influenciadas pelo ambiente familiar. Efetivamente, a genética, em si, é uma área 

intrinsecamente ligada às heranças e aos riscos partilhados dentro do núcleo familiar. 

Frequentemente, as decisões relacionadas com testes genéticos, como testes preditivos 

para doenças hereditárias, envolvem toda a família, pois têm implicações para o 

indivíduo, mas também para os seus parentes próximos166. Nesse sentido, a 

compreensão das dinâmicas torna-se essencial para proporcionar um apoio adequado e 



 

41 

 

eficaz ao consultando, uma vez que estas interações podem moldar significativamente a 

forma como as informações genéticas são interpretadas e geridas no seio familiar167. 

O modelo sistémico permite ainda que os aconselhadores genéticos desenvolvam a 

sensibilidade necessária para lidar com questões delicadas, como conflitos familiares, 

lealdades e segredos, que podem surgir ao longo do processo de AG67,166,167. Ao treinar 

os aconselhadores genéticos para identificar estas questões com eficácia, os 

supervisores ajudam a garantir que o aconselhamento genético seja conduzido de 

maneira ética e eficaz, promovendo o bem-estar dos indivíduos e das famílias envolvidas. 

Uma aplicação prática do modelo sistémico na supervisão do aconselhamento genético 

pode envolver o uso de técnicas como o genograma (um mapa visual das relações 

familiares), que pode ser utilizado pelo aconselhador genético para mapear as dinâmicas 

familiares e identificar padrões recorrentes de comportamento ou conflitos154. Esta 

abordagem sistémica parece distinta das anteriores quando aplicada à SAG, menos 

centrada no aconselhador ou na relação de supervisão. 

 

ii. Modelos Baseados nos Papéis Sociais 

Os modelos baseados nos papéis sociais61 defendem que o supervisor assume múltiplos 

papéis, adaptando-se às necessidades do profissional supervisionado e ao contexto. 

Este modelo oferece uma visão flexível e dinâmica da supervisão, reconhecendo que o 

papel do supervisor não é estático, mas sim fluído, ajustando-se conforme as 

circunstâncias, os desafios enfrentados pelo aconselhador genético e o momento do seu 

desenvolvimento profissional. Em qualquer situação, o supervisor pode desempenhar um 

ou mais papéis, sendo que cada um destes papéis tem objetivos e funções distintas, mas 

complementares: 

 

Educação: neste papel, o supervisor atua como um "mestre" ou "mentor", 

fornecendo o conhecimento técnico e científico necessário para que o 

aconselhador genético possa desempenhar as suas funções de forma 

competente. Este papel é particularmente importante nos estágios iniciais da 

carreira de um aconselhador genético, quando as questões técnicas (como a 

interpretação de resultados genéticos, os protocolos de AG ou a compreensão 

dos avanços científicos na área) são fundamentais para o desenvolvimento da 

prática profissional61. 

 

Avaliação: o supervisor também desempenha o papel de avaliador, fornecendo 

feedback sobre o desempenho do aconselhador, com o objetivo de identificar 
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pontos fortes e áreas que necessitam de melhoria. Esta avaliação deve ser 

construtiva e envolver discussões claras sobre as áreas que precisam de ajustes, 

como a eficácia da comunicação com os consultandos ou a abordagem utilizada 

na resolução de dilemas éticos71.  

 

Apoio: um dos papéis mais importantes do supervisor é o de apoiar 

emocionalmente o aconselhador genético, ajudando-o a lidar com o impacto 

emocional do seu trabalho. No AG, a entrega de diagnósticos difíceis, a 

comunicação de riscos genéticos ou doenças hereditárias, pode ser 

emocionalmente desgastante, tanto para o aconselhador genético como para o 

consultando. O supervisor, neste caso, fornece apoio emocional, ajudando o 

aconselhador genético a desenvolver estratégias para manter o equilíbrio 

emocional e enfrentar os desafios psicológicos e éticos que surgem na prática do 

AG61. 

 

No contexto da SAG, o modelo baseado em papéis sociais é especialmente útil devido às 

exigências multifacetadas da prática profissional. Os supervisores precisam de alternar 

entre diferentes papéis para apoiar o aconselhador de forma holística, desde o 

desenvolvimento de competências técnicas até ao fortalecimento de resistência 

emocional61. Ao lidar com a entrega de diagnósticos difíceis, o supervisor pode 

desempenhar os papéis de educador, fornecendo orientações sobre como comunicar os 

resultados dos testes genéticos, e simultaneamente, atuar como elemento que oferece 

apoio emocional ao aconselhador genético para gerir a sua própria resposta emocional 

perante a situação. Paralelamente, no momento da avaliação, o supervisor pode fornecer 

feedback sobre a eficácia do aconselhador genético em comunicar a complexidade do 

diagnóstico genético de forma clara e sensível para o consultando, ajudando-o a 

identificar estratégias para melhorar a sua prática. 

 

iii. Modelos Desenvolvimentais de Supervisão  

Os modelos desenvolvimentais são modelos amplos de supervisão que podem ser 

aplicados a diversas áreas de intervenção profissional, incluindo psicoterapia, 

aconselhamento genético e outras profissões assistenciais155, sendo também modelos 

transversais, ou seja, podem ser usados de forma complementar a outras formas de 

supervisão. Nesta perspetiva a supervisão é entendida como um processo dinâmico e 

evolutivo que deve ser ajustado ao nível de experiência do profissional: parte da premissa 

de que a supervisão deve ser flexível e adaptável ao longo da carreira, sendo ajustada 
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conforme o nível de desenvolvimento do profissional, que pode variar entre iniciante, 

intermediário e avançado155. Os supervisores, neste contexto, são vistos como guias ou 

facilitadores do crescimento do profissional, ajustando as suas abordagens conforme as 

necessidades do supervisionado. 

O modelo desenvolvimental organiza o processo de supervisão em diferentes níveis de 

maturidade profissional. Cada estágio é caracterizado por desafios e necessidades 

específicas158: 

Iniciante: No início da carreira, o profissional está a adquirir competências 

técnicas fundamentais – no caso do AG, poderá estar a adquirir competências de 

interpretação de resultados de testes genéticos e comunicação com os 

consultandos. A supervisão, nesta fase, foca-se em proporcionar apoio técnico 

robusto e orientação clara para enfrentar os desafios iniciais do AG68,158. 

Para aconselhadores no início de sua carreira, a supervisão pode ser estruturada 

de forma prática, com foco na construção da confiança do aconselhador nas suas 

competências e na análise de situações específicas que possam surgir nos 

processos de AG68. 

 

Intermediário: Quando o aconselhador genético já tem alguma experiência e 

começa a enfrentar situações mais complexas, a supervisão passa a focar-se 

mais na competência emocional e interpessoal. Nesta fase, o aconselhador pode 

começar a explorar questões éticas mais profundas, como decisões sobre 

confidencialidade, consentimento informado ou gestão de dinâmicas familiares 

complexas. e a supervisão focar-se-á mais na análise crítica das escolhas feitas e 

na promoção da reflexão ética sobre a prática profissional79,158. 

 

Avançado: Aconselhadores experientes, com uma sólida base técnica e 

interpessoal, podem beneficiar de supervisões que promovam o seu 

desenvolvimento contínuo, abordando temas mais complexos, como ética, 

autocuidado e análise crítica da sua prática. A supervisão nesta fase foca-se no 

aprimoramento da capacidade de lidar com casos complexos, fortalecendo a 

autonomia profissional do aconselhador genético. A supervisão nesta fase pode 

também incluir o aprofundamento da compreensão das implicações emocionais e 

psicológicas das suas intervenções, tanto para os consultandos como para as 

suas próprias práticas profissionais79,158. 
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Os supervisores, de acordo com o modelo desenvolvimental, deverão desempenhar o 

papel de guias ou facilitadores no processo de desenvolvimento do aconselhador 

genético, ajustando as suas abordagens conforme o nível de desenvolvimento do 

supervisionado. Esta flexibilidade é crucial, pois um supervisor que adota uma 

abordagem de “orientação prática” no início da carreira de um aconselhador genético 

pode mudar para uma abordagem mais “reflexiva” e “interventiva” em níveis mais 

avançados, quando o aconselhador genético já tem mais experiência, mas ainda precisa 

de orientação sobre questões mais complexas, como dilemas éticos e gestão do stress79. 

Este modelo desenvolvimental de supervisão revela uma flexibilidade teórica que permite 

a sua integração com diferentes abordagens, nomeadamente a humanista, a cognitivo-

comportamental e a sistémica. A sua natureza adaptativa, que acompanha a evolução do 

profissional desde o início da carreira até fases mais avançadas, permite que a 

supervisão seja moldada em função das necessidades específicas do supervisionado, o 

que está em sintonia com os princípios da abordagem humanista, ao colocar ênfase no 

crescimento pessoal, na autorreflexão e no desenvolvimento do potencial individual158. 

Simultaneamente, ao integrar componentes estruturados, como o desenvolvimento de 

competências técnicas, a análise de decisões e a promoção de estratégias para lidar com 

desafios emocionais e éticos, este modelo alinha-se também com a abordagem cognitivo-

comportamental, que valoriza o treino de competências e a resolução de problemas. 

Paralelamente, a atenção às dinâmicas relacionais, à complexidade dos contextos e à 

interação entre múltiplos sistemas, como a família, a equipa e as instituições, aproxima-o 

da perspetiva sistémica, onde a supervisão é entendida como um espaço de co-

construção de significados e estratégias. Deste modo, o modelo desenvolvimental pode 

ser considerado uma estrutura abrangente e integradora, que potencia a supervisão 

como um processo contínuo, contextualizado e ajustado à complexidade crescente da 

prática profissional158. 

 

iv. Modelos de Supervisão Baseados em Competências 

Os modelos baseados em competências, por outro lado, asseguram que o aconselhador 

genético tenha o conhecimento técnico e científico necessário para desempenhar as suas 

funções com competência159. Este modelo é fundamental numa área que lida com 

questões científicas complexas, como a interpretação de testes genéticos, a análise de 

riscos hereditários e a comunicação de informações científicas complexas de forma clara 

e acessível aos consultandos. A supervisão baseada em competências foca-se no 

desenvolvimento de competências técnicas específicas, como a comunicação de 

resultados, a interpretação de exames e a gestão de situações éticas delicadas159. Ao 
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proporcionar feedback técnico e construir competências práticas, este modelo ajuda os 

aconselhadores genéticos a manterem-se atualizados e a melhorar a qualidade do 

atendimento prestado aos pacientes. A supervisão é estruturada para garantir que o 

aconselhador genético desenvolva competências técnicas, emocionais e interpessoais, 

essenciais para lidar com as dinâmicas familiares e os dilemas éticos que surgem no 

processo de AG159,153. O objetivo é garantir que a formação seja equilibrada e que o 

aconselhador não apenas desenvolva conhecimentos técnicos, mas também saiba como 

comunicar e aplicar esse conhecimento de forma sensível e ética. Exemplos incluem a 

prática de comunicação empática e a gestão de situações emocionalmente exigentes. 

A Figura 3, abaixo, apresenta um resumo das principais características e contributos de 

cada modelo geral de supervisão para a SAG. 

 

Figura 3 - Modelos de Supervisão e os Seus Contributos para a SAG 

 

A Figura 3 apresenta as principais características e contributos de quatro modelos gerais de 
supervisão, que contribuem para a supervisão em aconselhamento genético: (1) os baseados em 
princípios e práticas da psicoterapia, (2) os baseados em papéis sociais, (3) os desenvolvimentais 
e os (4) baseados em competências. 

 

Analisando de uma perspetiva global influências dos diferentes modelos na SAG, 

verificamos uma significativa prevalência dos modelos psicológicos, o que se pode dever 
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ao facto da psicologia ser uma das áreas que há mais tempo utiliza a supervisão como 

ferramenta para o desenvolvimento e aperfeiçoamento das competências dos seus 

profissionais. No entanto, é crucial reconhecer que, embora os modelos psicológicos 

possam enriquecer a prática da SAG, nem os aconselhadores genéticos nem os seus 

supervisores são necessariamente psicólogos. Cumulativamente, o espaço de SAG não 

deve ser confundido com um espaço terapêutico ou psicoterapêutico. A SAG tem como 

objetivo principal o desenvolvimento profissional, o apoio à prática clínica e a melhoria 

das competências técnicas e interpessoais dos aconselhadores genéticos, não se 

tratando de um processo terapêutico para tratar questões pessoais ou emocionais de 

forma exclusiva. Assim, embora os modelos psicológicos possam fornecer uma base útil, 

a SAG deve manter-se fiel às especificidades desta área, adaptando as abordagens às 

suas necessidades específicas. 

Assim, será relevante a SAG definir o seu próprio percurso, integrando influências de 

diversas abordagens para construir um modelo que seja, ao mesmo tempo, técnico e 

humano79. A reflexão contínua sobre a prática, a gestão dos impactos emocionais e 

éticos e o fortalecimento de uma relação colaborativa de apoio constituem elementos-

chave para o sucesso da supervisão76. Num campo em expansão, onde a ciência 

genética evolui incessantemente e as necessidades dos profissionais e consultandos se 

tornam cada vez mais complexas, a SAG tem a oportunidade de desenvolver modelos 

inovadores que respondam aos desafios da área. Tais modelos devem ser adaptáveis e 

práticos, integrando as melhores práticas de diversos domínios do saber, enquanto 

reconhecem as especificidades que tornam o aconselhamento genético uma prática 

única e fundamental para a saúde e o bem-estar dos consultandos. 

 

Formas de Supervisão  

Embora os modelos teóricos de supervisão constituam a base fundamental para a 

supervisão, a aplicação prática pode assumir diversas configurações, moldadas pela 

dinâmica da equipa e pelas necessidades particulares dos profissionais envolvidos, 

sendo fundamental compreender as suas características e adequação a diferentes 

contextos e exigências profissionais. 

 

a) Supervisão Individual 

A supervisão individual consiste num processo contínuo onde o supervisor e o 

supervisionado se encontram regularmente para discutir casos clínicos e refletir sobre a 

prática profissional150. Estes encontros ocorrem de forma privada, proporcionando ao 
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supervisionado uma oportunidade única para explorar, de maneira personalizada, as 

suas práticas, emoções e reações, favorecendo uma análise mais detalhada e profunda 

das suas dificuldades e conquistas79,144. 

O principal benefício da supervisão individual é permitir um foco intensivo nas questões 

pessoais e profissionais do aconselhador genético. Este formato é particularmente 

vantajoso para aqueles que desejam um acompanhamento mais individualizado, 

especialmente quando a dinâmica de grupo pode ser excessivamente desafiante. A 

confidencialidade e a utilização de notas de processo ou gravações garantem que a 

análise seja feita de forma rigorosa e ética, protegendo a privacidade dos 

supervivionados79,150. 

Num estudo de Kennedy (2000)130, verificou-se que a supervisão individual teve um 

impacto altamente positivo na prática dos aconselhadores genéticos, com a maioria dos 

participantes a considerar a experiência "extremamente benéfica". Os principais 

benefícios observados incluíram a redução dos níveis de stress e a oportunidade de 

discutir questões emocionais difíceis com o apoio do supervisor179. Embora os 

participantes tenham reportado sentimentos variados após as sessões, como "exaustão" 

ou "irritação", o processo foi visto como um desafio necessário para o crescimento 

profissional. A supervisão individual foi também fundamental para explorar questões 

relacionadas com contratransferência, limites profissionais, e dinâmicas de trabalho, 

sendo que a maioria preferiu sessões fora do ambiente de trabalho para maior foco e 

concentração. 

 

b) Supervisão em Grupo 

A supervisão em grupo envolve um conjunto de aconselhadores genéticos (três ou mais) 

que se reúnem regularmente para discutir casos e refletir sobre as práticas 

utilizadas69,70,71,72. Em contraste com a supervisão individual, a supervisão em grupo 

oferece uma plataforma para a troca de experiências, aprendizagens e desafios144. 

Durante os encontros, todos os membros do grupo têm a oportunidade de expor casos ou 

questões específicas e obter feedback coletivo. A dinâmica grupal favorece a construção 

de soluções mais criativas e reflexivas, à medida que diferentes pontos de vista são 

partilhados, e os profissionais podem ajudar-se a explorar aspetos que talvez não fossem 

abordados individualmente146. Paralelamente, e embora cada supervisionado mantenha o 

seu próprio processo de reflexão, a interação com outros colegas permite uma 

compreensão mais rica das diversas realidades e desafios enfrentados na prática146. 
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Um estudo realizado por Middleton et al. (2007)76 teve como objetivo comparar a 

supervisão individual com a supervisão em grupo, revelando diferenças substanciais 

tanto na abordagem dos temas quanto nas emoções vivenciadas pelos participantes. A 

supervisão individual foi predominantemente utilizada para explorar questões 

relacionadas com a criação e proteção de limites profissionais e pessoais, 

contratransferência, casos complexos e stress profissional. Em contraste, a supervisão 

em grupo concentrou-se mais em tópicos como dinâmicas departamentais, o papel do 

aconselhador genético e a aplicação da teoria do aconselhamento na prática. Apesar das 

preocupações iniciais quanto à segurança emocional do ambiente de grupo, após um ano 

de supervisão, todos os participantes concordaram que o espaço proporcionou um 

ambiente seguro e favorável à discussão de questões difíceis76. As sessões de grupo 

foram consideradas benéficas para a aprendizagem coletiva, especialmente em questões 

como dinâmicas de equipa e o papel do aconselhador genético. Por outro lado, a 

supervisão individual foi vista como mais adequada para tratar questões pessoais e 

casos complexos76. 

 

c) Supervisão Entre Pares   

A supervisão entre pares envolve a reunião de três ou mais profissionais, sem um 

supervisor formal, sendo a responsabilidade de supervisionar partilhada entre os 

membros do grupo142. Cada participante tem a oportunidade de apresentar casos e 

receber feedback, com o objetivo de desenvolver habilidades profissionais de forma 

colaborativa. Este modelo permite a troca de diversas perspetivas, ideias e intervenções, 

enriquecendo a aprendizagem de todos os membros do grupo37,131.  

A troca de experiências não se limita aos aspetos técnicos do AG, mas também à 

compreensão dos sentimentos e reações emocionais dos aconselhadores face aos casos 

apresentados, como ansiedade, frustração ou alegria. Este processo cria um espaço de 

apoio emocional onde os membros podem desabafar, partilhar ansiedades e reforçar a 

autoestima, o que pode ajudar a prevenir o burnout131. 

Adicionalmente, a supervisão entre pares proporciona um ambiente seguro onde os 

aconselhadores genéticos podem refletir sobre os seus próprios erros, ajudando a 

diminuir sentimentos de inadequação ou vergonha, sendo que o apoio mútuo pode 

fortalecer a confiança e a autoaceitação.  
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d)  Supervisão Usando Técnicas Baseadas nos Sistemas Familiares 

Este modelo utiliza conceitos e técnicas de terapia de sistemas familiares, aplicando-os à 

dinâmica de supervisão67. Em grupos de pelo menos quatro participantes, um membro 

assume o papel de supervisor e outro de supervisionado, com os outros membros 

atuando como participantes na discussão do caso. O processo envolve uma análise 

detalhada do caso apresentado, com foco não só nas emoções e comportamentos do 

supervisionado, mas também nas interações entre os membros do grupo, o que espelha 

as dinâmicas familiares ou de grupos com os quais o aconselhador genético trabalha. 

Esse modelo é especialmente útil quando se trabalha com famílias ou grupos, permitindo 

que o aconselhador genético reflita sobre como as dinâmicas familiares podem influenciar 

o atendimento e as decisões dos pacientes. 

A literatura existente, incluindo os trabalhos de Hawkins e Shohet68 e Middleton76 e 

McMahon126, oferece valiosos insights sobre os diferentes tipos de supervisão e as suas 

aplicações na prática. O mais importante é garantir que a supervisão seja um espaço 

seguro e reflexivo, capaz de promover o crescimento pessoal e profissional contínuo, 

melhorando, assim, a qualidade do atendimento oferecido aos pacientes e suas famílias. 

 

Figura 4  - Formas de Supervisão  
 

 

A figura 4 apresenta um resumo das principais características e benefícios de quatro formas de 
supervisão: (1) supervisão individual; (2) supervisão em grupo; (3) supervisão entre pares; (4) 
supervisão aplicando técnicas de sistemas familiares.  

 

Apesar de este modelo partilhar uma base com os modelos sistémicos, a supervisão 

utilizando técnicas baseadas nos sistemas familiares distingue-se do modelo sistémico 

clássico na forma como operacionaliza esses princípios no contexto da supervisão. 

Enquanto o modelo sistémico centra-se na análise das dinâmicas relacionais e 
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comunicacionais dos sistemas familiares dos próprios consultandos, com o objetivo de 

informar e enriquecer a prática do aconselhamento genético158, o modelo de supervisão 

baseado em sistemas familiares transpõe estas dinâmicas para o próprio espaço de 

supervisão. Aqui, o grupo de supervisão torna-se um microcosmo que espelha as 

interações, permitindo ao supervisionado observar e analisar em tempo real padrões de 

comportamento e comunicação, tanto seus como dos colegas, promovendo uma 

aprendizagem experiencial e reflexiva. Esta abordagem proporciona um ambiente seguro 

e colaborativo para explorar a influência das dinâmicas no processo de aconselhamento, 

enquanto o modelo sistémico, por sua vez, equipa o profissional com ferramentas 

analíticas para intervir diretamente nas famílias dos consultandos67.  

Embora os diferentes modelos teóricos e formas de supervisão ofereçam abordagens 

variadas, a escolha de um modelo deve considerar as necessidades do aconselhador 

genético, o contexto de trabalho e os objetivos de desenvolvimento profissional. É 

importante sublinhar que a SAG deve ser flexível, adaptando-se às circunstâncias e aos 

desafios específicos enfrentados pelos profissionais de AG74. 

Na Figura 4 encontram-se resumidas as principais características de quatro formas de 

supervisão: individual, em grupo, entre pares e baseada em técnicas de sistemas 

familiares, destacando as suas contribuições para o desenvolvimento profissional e a 

prática da supervisão em aconselhamento genético. 
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3. OBJETIVOS DE INVESTIGAÇÃO 

 

Este projeto investigativo tem como objetivo aprofundar o conhecimento sobre as práticas 

de Supervisão do Aconselhamento Genético, a nível nacional, europeu e global, 

explorando as várias dimensões que as envolvem. Dada a diversidade de contextos e 

práticas de aconselhamento genético, tanto em Portugal como em outros países, a 

investigação pretende promover o desenvolvimento de ferramentas e diretrizes que 

contribuam para a implementação eficaz de sistemas de supervisão do aconselhamento 

genético, fortalecendo, consequentemente, a profissão de aconselhador genético. 

 

Tendo em conta este enquadramento, foram formuladas as seguintes questões de 

investigação: 

 

1) Como acontece a supervisão do aconselhamento genético em Portugal, na 

Europa e no Mundo, considerando as diferenças legais, regulamentares e 

culturais? 

2) Qual foi o processo seguido pelos serviços de saúde nos países que 

implementaram a supervisão do aconselhamento genético, desde a sua 

estruturação até à sua disponibilização aos profissionais? 

3) Quais as características e os modelos de supervisão do aconselhamento genético 

adotados, incluindo os seus componentes técnicos e metodológicos? 

Com base nas questões de investigação acima expostas, os seguintes objetivos foram 

definidos para o presente estudo: 

 

1) Caracterizar a supervisão do aconselhamento genético em Portugal, na 

Europa e no Mundo.  

Com este objetivo, pretende-se analisar o estado atual da supervisão do 

aconselhamento genético a nível global, proporcionando uma compreensão das 

razões subjacentes à adoção ou à inexistência de SAG em diferentes partes do 

Mundo. 
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2) Identificar os fatores-chave para a implementação bem-sucedida da 

supervisão do aconselhamento genético nos países onde esta prática já foi 

adotada. 

Este objetivo visa analisar o percurso seguido pelos países que implementaram a 

supervisão do aconselhamento genético, explorando a forma como esta foi 

integrada nas suas estruturas formais de saúde e ensino. Pretende-se investigar 

os processos adotados, incluindo a literacia, a formação académica e contínua 

dos profissionais, bem como os meios utilizados para evidenciar a relevância da 

supervisão na melhoria da qualidade da prática. A análise procurará identificar as 

etapas fundamentais que permitiram a consolidação da SAG como um elemento 

essencial nessas estruturas. 

 

3) Desenvolver padrões de qualidade e diretrizes práticas para a supervisão do 

aconselhamento genético em Portugal e na Europa. 

Este objetivo tem como finalidade desenvolver padrões de qualidade e 

recomendações práticas para a supervisão do aconselhamento genético em 

Portugal e na Europa. Pretende-se fornecer diretrizes claras, baseadas em 

evidências, com o propósito de aprimorar a prática supervisionada e garantir a 

melhoria contínua da qualidade dos serviços prestados no âmbito dos cuidados de 

saúde em genética. 
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4. MÉTODOS E RESULTADOS 
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5. DISCUSSÃO  

Este projeto investigativo procurou analisar a Supervisão do Aconselhamento Genético 

(SAG), não como um elemento isolado, mas inserida num ecossistema mais amplo, que 

envolve os sistemas de saúde e de educação em genética, já que é  evidente que a 

implementação da SAG depende profundamente do reconhecimento institucional e das 

condições estruturais disponíveis.  

Os dados recolhidos evidenciaram uma perceção quase consensual entre os 

profissionais quanto ao valor da SAG como ferramenta de suporte técnico, emocional e 

de prevenção do burnout. No entanto, também revelaram grandes disparidades na sua 

implementação: enquanto, em países com estruturas formais e regulamentações 

consolidadas, a SAG é implementada de forma consistente e sistemática, em contextos 

como o português prevalecem práticas informais, pouco articuladas e, muitas vezes, 

marcadas pelo desconhecimento do próprio conceito de SAG. 

Com base no percurso investigativo realizado, e sobre o qual apresentamos 

seguidamente algumas reflexões metodológicas, emergiram seis dimensões que importa 

discutir, a saber: (1) o reconhecimento formal da profissão de aconselhador genético 

como pré-requisito para o desenvolvimento da SAG; (2) a relevância da introdução da 

SAG no percurso formativo inicial dos profissionais de aconselhamento genético; (3) os 

panoramas nacionais e internacionais da implementação da SAG e os seus contrastes; 

(4) a importância de operacionalizar claramente o conceito de SAG e de o distinguir do 

apoio informal entre colegas; (5) o papel da SAG na promoção do bem-estar e resiliência 

profissional; e (6) a sua contribuição para a preservação da humanização no 

aconselhamento genético. 

 

5.1 Reflexões Metodológicas  

Não posso iniciar esta reflexão metodológica sem, antes, me posicionar enquanto 

investigadora. A minha formação de base em Psicologia, aliada à especialização 

adquirida através do Mestrado em Aconselhamento Genético no ICBAS – Universidade 

do Porto, colocou-me num ponto de confluência particularmente relevante para a 

investigação da supervisão do aconselhamento genético, dado que, apesar de não 

exercer atividade enquanto aconselhadora genética, os conhecimentos adquiridos 

revelam-se particularmente valiosos para o meu prisma investigativo. O facto de a SAG 

surgir como uma interseção natural entre dois campos que conheço tanto do ponto de 

vista académico como prático, trouxe implicações significativas na forma como o objeto 

de estudo foi construído, interpretado e analisado. Se, por um lado, a psicologia trouxe a 
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compreensão aprofundada dos processos relacionais, emocionais e éticos envolvidos na 

supervisão, uma prática há muito consolidada nesta área64, por outro, a experiência no 

aconselhamento genético permitiu-me reconhecer as especificidades deste domínio: a 

carga emocional dos processos de aconselhamento genético, a complexidade das 

decisões com que os consultandos se deparam, as implicações familiares da informação 

genética e, por outro lado, a relativa novidade da profissão de aconselhador genético em 

muitos contextos e a escassez de modelos estruturados de SAG. Encontrei, assim, um 

espaço de verdadeira confluência entre estas duas áreas, o que me permitiu 

compreender a lógica funcional da supervisão, mas também a sua relevância afetiva, 

ética e formativa para os aconselhadores genéticos.  

Este posicionamento híbrido implicou também uma constante vigilância epistemológica: 

por um lado, beneficiando da familiaridade com os contextos e com a linguagem dos 

participantes, por outro, exigindo um esforço consciente de distanciamento analítico, de 

modo a evitar pressupostos ou leituras enviesadas, dado que a SAG, apesar de beber da 

psicologia, não é um espaço terapêutico per se.  

Neste sentido, a evolução da investigação obrigou a um ajustamento contínuo da minha 

posição enquanto investigadora, particularmente na fase de análise de dados: ao 

deparar-me com narrativas divergentes ou inesperadas, fui forçada a reavaliar algumas 

das minhas premissas iniciais, reconhecendo a necessidade de adaptar o quadro 

interpretativo sem comprometer a coerência analítica. Esta flexibilidade interpretativa foi 

essencial para garantir uma leitura genuinamente enraizada nos dados, e não meramente 

projetada a partir da minha experiência profissional anterior. 

Decorrente também do não reconhecimento oficial da profissão em muitos pontos do 

globo, surgiram dois outros desafios: (1) a escassez de literatura empírica sobre a SAG; e 

(2) o escasso número de aconselhadores genéticos em Portugal e no Mundo de uma 

maneira geral. A escassez de diretrizes formais e de estudos empíricos nesta área 

dificultou a identificação dos domínios que a constituem e dos múltiplos fatores que a 

influenciam – modelos teóricos subjacentes à prática da supervisão do aconselhamento 

genético, dimensões culturais, institucionais e individuais que moldam a sua 

implementação. Esta lacuna refletiu-se também na ausência de instrumentos validados 

ou de estruturas de referência que pudessem orientar o desenho do estudo. O segundo 

obstáculo metodológico prendeu-se com o escasso número de profissionais do AG em 

alguns pontos do globo. Em muitos países existem equipas reduzidas, frequentemente 

concentradas em centros urbanos ou institucionais específicos, o que dificulta o acesso a 

um universo mais amplo e diversificado de profissionais. Esta limitação numérica, por si 
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só, já representa um desafio para a seleção de participantes para os diferentes estudos, 

mas ganha contornos mais complexos quando associada à ausência de uma prática 

sistematizada de SAG. De facto, quando questionados se tinham acesso a SAG, muitos 

dos participantes nos diferentes estudos referiram, como já apresentado anteriormente, 

práticas informais ocasionais, como discussões de casos entre colegas, reuniões clínicas, 

ou momentos informais de partilha. Esta realidade gerou uma grande diversidade na 

forma como os profissionais conceptualizam e descrevem as suas vivências de 

supervisão, o que, por um lado, enriqueceu a recolha de dados, mas, por outro, dificultou 

a uniformização do discurso analítico.  

Face a este contexto, foi definida uma abordagem dominantemente qualitativa e mista 

para este projeto investigativo156, dado que são os métodos que mais se adequam a uma 

exploração aprofundada de fenómenos emergentes ou ainda insuficientemente 

documentados e compreendidos86,87,88,89. A metodologia qualitativa permitiu mapear 

práticas existentes e aceder, de forma contextualizada, às perceções, vivências e 

interpretações subjetivas dos participantes nos diferentes estudos – profissionais com 

diferentes níveis de experiência, inseridos em realidades institucionais e nacionais 

diversas87.  

Neste quadro, a opção por focus groups online no estudo nacional91 surgiu como resposta 

a estes múltiplos constrangimentos metodológicos. Importa sublinhar que este estudo 

partilha o mesmo banco de dados com outros dois estudos92,93, resultante de uma única 

fase de recolha, conduzida através de três grupos focais com médicos geneticistas 

portugueses. Embora interligados metodologicamente, cada estudo centrou-se em 

dimensões analíticas distintas, o que justifica a sua apresentação autónoma. Desde o 

início, a construção do guião dos grupos focais teve em conta os três objetivos 

específicos de investigação, estando estruturado em torno de três blocos temáticos 

distintos. Esta organização permitiu orientar a discussão de forma clara e coerente, 

assegurando que cada dimensão fosse devidamente explorada e garantindo, 

simultaneamente, a articulação entre os diferentes focos analíticos que viriam a ser 

aprofundados nos respetivos artigos. Desta forma, embora metodologicamente 

interligados, os três estudos responderam a perguntas de investigação específicas. 

A escolha de métodos investigativos aplicados em ambiente virtual derivou também da 

dificuldade logística em organizar encontros presenciais, tanto pelas limitações de 

agenda como pelos custos associados73. Contudo, esta opção metodológica implicou 

também limitações relevantes que importa reconhecer112. Em primeiro lugar, a ausência 

de interação física reduziu a possibilidade de observar linguagem corporal e expressões 
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subtis, frequentemente cruciais para interpretar emoções e dinâmicas grupais73,112,114. Em 

segundo lugar, surgiram constrangimentos técnicos que, apesar de mitigados, podem ter 

afetado pontualmente o fluxo comunicacional112. 

Do ponto de vista operacional, todos os recursos digitais e o guião foram testados 

previamente, e os moderadores receberam formação específica para garantir a fluidez e 

eficácia das sessões73. A constituição dos grupos teve em conta variáveis como 

familiaridade prévia, hierarquias e diversidade etária, que podem influenciar a dinâmica 

relacional. Para promover um ambiente seguro e aberto, foram utilizadas ferramentas 

interativas e estratégias quebra-gelo114,115,116. O feedback dos participantes confirmou a 

eficácia destas estratégias, especialmente na criação de um espaço de partilha e reflexão 

aprofundada. Curiosamente, e apesar da ausência de contacto físico, a modalidade 

online revelou-se, em alguns casos, mais favorável à discussão de temas sensíveis. 

Ferramentas como o Mentimeter permitiram um anonimato parcial que encorajou a 

partilha de vivências mais íntimas, como pensamentos intrusivos ou situações de 

exaustão emocional114,115,116. A utilização, por exemplo, da “Nuvens de Ideias”, outra 

ferramenta online, reforçou essa liberdade de expressão, criando um equilíbrio entre 

reserva e envolvimento emocional. 

A análise qualitativa impôs também cuidados metodológicos redobrados, exigindo uma 

codificação sensível às variações terminológicas e ancorada nos contextos locais157. A 

triangulação por dois investigadores independentes e a posterior discussão com um 

terceiro permitiu alcançar maior robustez interpretativa e reduzir enviesamentos. 

Em suma, as opções metodológicas adotadas, embora condicionadas por múltiplos 

fatores, desde o posicionamento da investigadora até à realidade emergente da SAG, 

procuraram sempre manter um equilíbrio entre viabilidade prática e rigor científico. A 

consciência das limitações inerentes à metodologia qualitativa e ao uso de focus groups 

online reforça a importância da reflexão contínua como ferramenta crítica Por outro lado, 

importa ainda reconhecer que os estudos realizados abrem espaço para futuras linhas de 

investigação. Uma delas, desde logo, diz respeito à necessidade de aprofundar o 

conhecimento sobre a experiência dos próprios supervisores em SAG. Tendo em conta a 

expansão gradual desta prática em diversos contextos, será crucial compreender as 

especificidades do perfil dos supervisores neste domínio: as dificuldades sentidas, as 

competências requeridas, as estratégias formativas utilizadas. Este foco poderá contribuir 

para a qualificação da prática da SAG, e também para o desenho de programas 

formativos destinados a preparar futuros supervisores, antecipando os desafios inerentes 
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à consolidação desta atividade em Portugal e noutros países onde a profissão ainda se 

encontra em fase emergente.  

 

5.2  Quebrar o Ciclo: O Reconhecimento Profissional como Pilar para a 

Implementação da SAG 

 

O paradoxo do ovo e da galinha 

Aristóteles, c. 4.º a.C. 

 

Os resultados obtidos nos diferentes estudos realizados apontam, de forma inequívoca, 

para o facto de o reconhecimento formal da profissão de aconselhador genético ser não 

apenas necessário, mas sobretudo estratégico para o desenvolvimento efetivo da SAG 

nos países que ainda não a têm implementada. 

Em Portugal, o estudo de Lungu et al. (2024)93, centrado na perspetiva de médicos 

geneticistas que realizam aconselhamento genético no contexto do Sistema Nacional de 

Saúde, revela uma crescente consciencialização quanto à relevância da integração de 

aconselhadores genéticos nos serviços de genética, destacando o seu contributo para 

uma abordagem mais integrada e eficiente15,16. Os profissionais  neste estudo 

reconhecem o valor acrescentado que os aconselhadores genéticos podem aportar, 

especialmente num cenário de crescente procura por serviços de genética médica, que 

exige o reforço da capacidade de resposta e a consolidação de equipas profissionais 

multidisciplinares9,12,15. Neste sentido, Costa et al. (2024)92 identificam como principais 

limitações dos Serviços de Genética Médica em Portugal precisamente a escassez de 

equipas multidisciplinares e o reconhecimento ainda reduzido do papel do aconselhador 

genético no contexto clínico. Embora a profissão ainda não seja oficialmente reconhecida 

em Portugal, não é incorreto referir um “papel reduzido” em vez de “papel nulo”, uma vez 

que quatro profissionais estão registados no EBMG108 e integram Serviços de Genética 

Médica nacionais. 

Complementando esta visão, dados obtidos no estudo desenvolvido a nível mundial97 

evidenciam também a relação entre o reconhecimento formal da profissão e a viabilidade 

de implementação efetiva da SAG. A ausência de reconhecimento institucional foi 

referida repetidamente como fator limitador do acesso a mecanismos fundamentais, 

como sistemas de SAG estruturados ou oportunidades de desenvolvimento profissional 

contínuo91. 
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A inexistência de políticas regulatórias claras para os profissionais do aconselhamento 

genético, como ocorre atualmente em Portugal, conduz a práticas desiguais e à ausência 

de critérios padronizados para o exercício da profissão de aconselhador genético91,93. 

Esta lacuna fragiliza a qualidade e a equidade dos serviços prestados e limita o 

crescimento e o reconhecimento formal da área. Em contraste, países como o Reino 

Unido, onde a profissão é reconhecida, oferecem exemplos consolidados de práticas de 

supervisão organizadas e sistemáticas76, evidenciando como uma estrutura 

regulamentada pode impulsionar a qualidade dos serviços. 

Este não reconhecimento da profissão de aconselhador genético foi determinante para a 

formulação do título do artigo “Genetic Counselling Supervision: Luxury or Necessity? A 

qualitative study with genetic healthcare professionals in Portugal”91. Este título desafia o 

leitor a refletir sobre a introdução da SAG em contextos, como o de Portugal, em que a 

profissão ainda não é reconhecida. Efetivamente, no contexto geográfico nacional a 

supervisão do aconselhamento genético pode, à primeira vista, parecer um luxo – Não 

sendo sequer a profissão oficializada e regulamentada como podemos avançar para a 

implementação de processos estruturados de supervisão do aconselhamento genético?  

– no entanto, os dados obtidos no presente projeto investigativo fazem-nos questionar se 

não deveríamos colocar a questão de uma outra perspetiva, ou seja: Será que a SAG – 

uma ferramenta que pretende promover a qualidade dos serviços prestados, prevenir o 

burnout, e impulsionar o desenvolvimento contínuo dos profissionais – não será ainda 

mais relevante em contextos menos estruturados ou mais embrionários? Não poderá a 

SAG ser uma alavanca para o próprio reconhecimento da profissão de aconselhador 

genético? Poderá ser a aposta na qualidade, que a SAG representa, um fator facilitador 

deste reconhecimento?  

A plena efetivação da SAG esbarra inevitavelmente na ausência de reconhecimento 

formal da profissão de aconselhador genético. A ausência deste reconhecimento impede 

percursos formais de supervisão, limita a responsabilização institucional e enfraquece o 

campo profissional, mantendo-o num estado de informalidade e vulnerabilidade. 

Cumulativamente, o reconhecimento formal é crucial para a integração do aconselhador 

genético nas políticas públicas de saúde, com impacto direto no financiamento, na 

alocação de recursos e na definição de orientações para a prática56,77,91,92. 

A tensão entre reconhecer a profissão e implementar a SAG como etapas sequenciais, 

em vez de interdependentes, evidencia apenas um dos paradoxos que limitam o avanço 

do aconselhamento genético em vários pontos de globo. Em Portugal, a velha questão 

filosófica que vem já dos tempos da Grécia Antiga – O que nasceu primeiro, o ovo ou a 
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galinha? – serve de metáfora perfeita para o dilema que se vive ao nível do 

reconhecimento da profissão, mas também da própria formação específica em AG: o que 

deve preceder, o reconhecimento legal da profissão ou a criação do mestrado que forma 

profissionais do aconselhamento genético? Esta dúvida, que parece cíclica e sem 

solução óbvia, espelha as tensões entre necessidades éticas e desafios práticos e é 

acentuada, no nosso país, pela grande disparidade temporal entre a criação do primeiro 

Mestrado em Aconselhamento Genético no ICBAS, em 200926, e o percurso ainda sem 

sucesso que tem vindo a ser trilhado tendo em vista o reconhecimento formal da 

profissão no país.  

Num estudo desenvolvido por Moreira et al. (2025)96, um dos participantes expressou 

algumas preocupações quanto ao facto de estarmos a formar, através do Mestrado de 

Aconselhamento Genético do ICBAS – Universidade Porto, especialistas num contexto 

legal indefinido, o que poderá criar falsas expectativas e frustrar futuros profissionais, que 

não têm enquadramento para o exercício pleno da atividade. 

E esta questão leva-nos novamente ao paradoxo do ovo e da galinha – Quem trabalharia 

se a profissão fosse reconhecida, mas não houvesse formação acreditada? Quanto 

tempo demoraria a implementar e a acreditar um mestrado? Quanto tempo levaria a 

formar profissionais em número suficiente? Por que razão tantos sistemas de saúde já 

optaram pelo reconhecimento da profissão, enquanto Portugal permanece num limbo, 

com profissionais que exercem as funções, mas sem título oficial nem proteção legal? 

Este dilema ético entrelaça-se com a realidade prática: esperar pela regulamentação para 

iniciar a formação académica pode significar que, no momento do reconhecimento, não 

existam profissionais para responder às necessidades. Por outro lado, avançar com a 

formação sem reconhecimento formal pode resultar em desmotivação, frustração e 

desvalorização do percurso formativo dos mestrandos. Apesar dos dilemas, o que parece 

claro é que ignorar a necessidade de reconhecimento da profissão perpetua um sistema 

incompleto, que reconhece a necessidade dos aconselhadores genéticos, mas não cria 

condições para a sua integração plena nos serviços de saúde em genética. A questão, 

portanto, não será apenas qual deve vir primeiro, reconhecimento legal ou formação 

específica, mas como quebrar este círculo vicioso e esta é uma discussão que ultrapassa 

o domínio técnico ou profissional, assumindo contornos políticos e éticos: trata-se de (1) 

aumentar a capacidade de resposta dos serviços de genética, (2) garantindo um serviço 

qualificado e de (3) proteger os profissionais que já exercem esta função mesmo sem 

enquadramento legal a nível nacional. 
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5.3 A Integração da SAG no Período de Formação Inicial dos Profissionais   

Sendo amplamente reconhecida pela literatura como uma componente essencial para o 

desenvolvimento de competências clínicas, reflexivas e éticas dos aconselhadores 

genéticos62,63,64, torna-se relevante perceber como está a SAG a ser integrada nos 

períodos formativos pós-graduados iniciais (mestrados) dos aconselhadores genéticos. 

Os resultados de um estudo desenvolvido por Costa, Guimarães & Paneque a nível 

europeu – “Promoting reflective practice: Exploring access to supervision in European 

genetic counselling programmes”94 – revelaram desafios significativos em Portugal no 

que respeita à integração da SAG no percurso formativo dos estudantes do único 

programa existente no país: o Mestrado em Aconselhamento Genético do Instituto de 

Ciências Biomédicas Abel Salazar (ICBAS). Embora a SAG seja abordada no currículo 

enquanto tema teórico-prático, essa abordagem não se traduz na prática: os alunos têm 

contacto com o conceito, mas não dispõem de momentos formais nem de oportunidades 

estruturadas para praticar ou receber supervisão de forma regular. Esta lacuna deve-se, 

em grande parte, à ausência de supervisores qualificados e reconhecidos na área do 

aconselhamento genético em Portugal. A necessidade de uma integração mais robusta 

da SAG durante o período de formação torna-se ainda mais evidente quando se 

consideram os resultados do estudo de Costa, Guimarães e Paneque (2025)94. 

Efetivamente, apesar de todos os programas acreditados pelo European Board of 

Medical Genetics103 incluírem formalmente a SAG nos seus planos curriculares, apenas 

62,5% garantem efetivamente o acesso durante os estágios clínicos. Este dado veio 

revelar uma implementação desigual, condicionada por fatores como a escassez de 

supervisores experientes e ausência de reconhecimento da profissão em diversos 

países94.  

Face a estes resultados torna-se ainda mais urgente refletir sobre o facto da inexistência 

de uma supervisão sistemática, planeada e continuada durante a formação poder, 

eventualmente, comprometer a qualidade dos cuidados prestados e a maturação ética 

dos futuros profissionais, tal como já havia sido referido por Atzinger et al. em 2014104.  

Importa também sublinhar que o desenvolvimento da SAG durante o período de 

formação constitui um espaço privilegiado de desenvolvimento profissional, onde o 

estudante pode refletir criticamente sobre a prática clínica, integrar conhecimentos 

teóricos com situações concretas, refletir sobre a sua atuação, sobre as suas dificuldades 

e sobre os desafios éticos com os quais se vai confrontando, construindo uma identidade 

profissional sustentada104,105. Por outro lado, alguns estudos sugerem que a introdução 
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da SAG na formação inicial dos estudantes em aconselhamento genético pode ser 

importante para a sua continuidade enquanto prática ao longo da vida profissional105. 

Os estudos referidos convergem também na identificação de um ponto crítico: a urgência 

de formalizar a integração da SAG nos programas formativos, assegurando não apenas a 

sua presença curricular, mas também a sua concretização prática, com a criação de 

momentos estruturados de supervisão para os estudantes durantes os períodos de 

estágio93,96. Para tal, torna-se imprescindível seguir as orientações de entidades 

reguladoras como o EBMG66, bem como investir na capacitação de supervisores 

qualificados57.  

 

5.4 A SAG em Portugal, na Europa e no Mundo: Disparidades e Aspetos 

Comuns   

O panorama comparativo entre a Europa (e Portugal em particular) e o Mundo revela 

como a supervisão do aconselhamento genético está longe de ser universalmente 

implementada ou reconhecida, refletindo disparidades estruturais e legais profundas no 

campo do AG. 

Em Portugal91, quando existem mecanismos de apoio aos profissionais, estes assumem, 

na maioria das vezes, um caráter informal e voluntário, comprometendo a consistência e 

o rigor da prática. Por outro lado, a falta de financiamento e de estruturas dedicadas 

perpetua um ciclo de fragilidade institucional, no qual a SAG não se enraíza nem é 

valorizada. 

Na Europa90, as realidades são diversas e evidenciam como a implementação da SAG 

está intrinsecamente ligada ao reconhecimento da profissão. O caso do Reino Unido e da 

Irlanda110, onde a supervisão é obrigatória e suportada por associações profissionais 

organizadas, demonstra como o reconhecimento formal permite práticas clínicas mais 

seguras, apoio continuado aos profissionais e melhores resultados para os utentes. Em 

contrapartida, países com menor estrutura regulatória e tradição na integração do 

aconselhamento genético enfrentam barreiras significativas, que se traduzem em 

desigualdades no acesso à supervisão. 

Aliás, o estudo europeu90 evidencia um paradoxo revelador: mesmo num continente com 

elevado desenvolvimento científico e técnico, pouco mais de um terço dos 

aconselhadores genéticos tem acesso à SAG. Este dado revela obstáculos institucionais 

e culturais que dificultam a adoção generalizada da SAG, tais como a ausência de 

políticas claras, a diversidade dos modelos teóricos adotados e a própria indefinição da 

profissão nos diferentes contextos.  
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À escala global97, estas disparidades tornam-se ainda mais evidentes. Na Austrália, por 

exemplo, a SAG está plenamente integrada desde 1990 e é obrigatória para a renovação 

anual do registo profissional, conforme estipulado no Código de Ética da Human Genetics 

Society of Australasia95. Em contraste, em vários países da Europa, Ásia, África e 

América Latina, a SAG permanece em estágios embrionários ou está completamente 

ausente. Nesses contextos, a resposta às exigências emocionais e éticas do AG apoia-

se, frequentemente, em redes informais de apoio, como grupos de pares, o que limita a 

sua eficácia e sistematização. 

Assim, o reconhecimento formal da profissão surge, mais uma vez, como alicerce 

estruturante para a expansão e consolidação da SAG: só com quadros regulamentares 

claros, formação adequada e financiamento sustentável será possível transformar esta 

prática numa componente efetiva do exercício profissional. As redes profissionais e os 

programas internacionais de mentoria revelam-se fundamentais para superar limitações 

locais, facilitando a partilha de conhecimento e a construção de padrões globais. No 

entanto, o desafio está também em adaptar essas práticas aos contextos nacionais, 

respeitando as especificidades culturais, políticas e institucionais de cada realidade. 

Este panorama impõe uma pergunta: como garantir que a SAG deixe de ser um privilégio 

dos sistemas de saúde mais desenvolvidos e passe a constituir um direito universal não 

apenas dos profissionais, mas também dos utentes? A resposta poderá residir na criação 

de estratégias inclusivas que envolvam todos os stakeholders: desde os legisladores e 

decisores políticos, aos profissionais, instituições formadoras e aos próprios 

consultandos. Portugal, tal como muitos outros países, encontra aqui uma oportunidade 

para criar e desenvolver a sua própria abordagem à supervisão, investindo na criação de 

políticas integradoras e formação qualificada que promova o desenvolvimento ético e 

clínico dos profissionais da área. 

Apesar das disparidades evidenciadas nos estudos realizados90,91,97 emergem tendências 

comuns que revelam uma valorização crescente da SAG uma sensibilização progressiva 

das redes profissionais para a sua importância estruturante. Uma dessas tendências diz 

respeito ao crescimento da supervisão online como resposta pragmática aos 

constrangimentos geográficos, institucionais e de recursos humanos especializados que 

limitam o acesso à SAG em diversos contextos. Com a aceleração da digitalização nos 

sistemas de saúde e o avanço das tecnologias de comunicação síncronas e seguras, a 

supervisão online tem-se afirmado como uma ferramenta facilitadora do acesso a 

supervisores qualificados, ultrapassando barreiras estruturais e promovendo maior 

equidade na formação e apoio profissional. 
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No Estudo 397, diversos participantes destacaram o papel fundamental da SAG remota 

para garantir o acompanhamento profissional em países onde a supervisão e apoio à 

prática não estão implementados institucionalmente. A título de exemplo, uma 

participante a exercer no Sul da Europa afirmou: “I have my own sessions once a month 

with this person from the UK.” e outro testemunho, neste mesmo estudo, reforçou a 

acessibilidade e eficácia do modelo digital: “It's also accessible to many of our members 

and even nonmembers because we do it digitally online and we follow a very simple 

protocol (…) developed for collegial supervision (…) But it's pretty much the same and it's 

very simple, very straightforward. And very effective. Very appreciated”. Estes 

testemunhos evidenciam a emergência de práticas transnacionais e autogeridas de 

supervisão, sustentadas por plataformas digitais e redes informais de profissionais, 

muitas vezes criadas à margem das estruturas institucionais que empregam estes 

mesmos profissionais. Este fenómeno revela assim não apenas a valorização da 

supervisão por parte dos profissionais, mas também expõe as lacunas sistémicas que 

persistem em muitos contextos nacionais, onde a SAG não é reconhecida nem 

formalmente suportada. 

Paralelamente, há que reconhecer as múltiplas possibilidades que surgem ao construir 

comunidades de prática internacionais, facilitadas por estas dinâmicas online, e que 

promovem a partilha de conhecimento, o intercâmbio de experiências e a consolidação 

de boas práticas. Esta dimensão colaborativa tem-se revelado especialmente relevante 

em contextos emergentes, onde a supervisão ainda está em processo de legitimação.  

Uma lente mais macro sobre o panorama global da SAG revela, portanto, uma prática 

emergente, com elevado potencial transformador, mas ainda fortemente condicionada por 

fatores externos. Para que a SAG se torne uma realidade equitativa e universalmente 

acessível, será necessário investir na regulamentação da profissão, na formação de 

supervisores qualificados, no financiamento sustentável dos serviços e na criação de 

estruturas institucionais que assegurem a sua integração plena nos sistemas de saúde. 

Portugal, à semelhança de muitos outros países, poderá beneficiar da partilha de boas 

práticas internacionais e da colaboração com entidades europeias e globais na 

construção de um modelo de supervisão adaptado à sua realidade específica, mas 

alinhado com os padrões internacionais de excelência e ética na genética clínica. 
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5.5 Supervisão do Aconselhamento Genético Vs. Apoio informal: onde traçamos 

a linha?   

Durante os estudos realizados, tanto a nível nacional91, como europeu90 e internacional97, 

foi necessário, por diversas vezes, (in)formar sobre o que constitui e distingue a SAG de 

outras formas de apoio informal que emergem no quotidiano profissional. Neste sentido, e 

à luz, por exemplo, do estudo realizado em Portugal91, torna-se particularmente relevante 

refletir sobre a confusão conceptual quanto ao que caracteriza e define a SAG. 

Efetivamente, quando os participantes do Estudo 291 – médicos geneticistas – foram 

questionados sobre o acesso à supervisão no contexto do aconselhamento genético, 

vários afirmaram dispor dessa prática. No entanto, ao descreverem como decorria, 

referiram reuniões de equipa para discussão de casos clínicos, momentos informais com 

colegas, ou até mesmo a procura pontual de apoio junto do psicólogo ou assistente social 

do serviço91.  

Embora todas essas formas de apoio sejam válidas e relevantes no suporte aos 

profissionais, não podem ser classificadas como SAG, uma vez que lhes faltam duas 

características diferenciadoras deste tipo de supervisão formal: estrutura e 

intencionalidade71,76,79. Efetivamente, a SAG é um processo formal, orientado por uma 

estrutura clara e objetivos definidos, que ultrapassa a simples partilha de experiências ou 

o “desabafo” entre pares55,62. A intencionalidade aqui é deliberada: trata-se de um espaço 

onde o supervisionado é acompanhado num processo de reflexão crítica e técnica, 

apoiado na análise de casos, na exploração das dinâmicas emocionais subjacentes, e no 

fortalecimento das competências clínicas e éticas5571,76,79. A SAG deriva de modelos 

consolidados de supervisão em psicologia clínica e psicoterapia, onde, há décadas, se 

reconhece a supervisão como um espaço de discussão de casos, mas sobretudo como 

um espaço terapêutico e educativo que permite a gestão das complexidades emocionais 

inerentes à relação profissional-cliente61,64,65. 

Neste sentido, a SAG integra alguns conceitos fundamentais da psicologia, como os 

processos de transferência e contratransferência, que refletem dinâmicas inconscientes 

de projeção e resposta emocional entre cliente e profissional29,60. Em contextos de 

aconselhamento genético, o profissional poderá deparar-se com histórias semelhantes às 

suas, poderá reviver momentos do seu próprio passado ou conectar-se profundamente 

com a vivência emocional do consultando91. Estas experiências podem afetar a 

neutralidade e a disponibilidade emocional dos aconselhadores genéticos.  Por outro 

lado, o reconhecimento e a exploração, destes fenómenos no espaço seguro da 

supervisão permitem ao profissional desenvolver uma maior autoconsciência, refletir 

sobre as suas próprias experiências, regular as suas respostas emocionais e, assim, 
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prevenir interferências que possam comprometer a qualidade e a ética do processo de 

aconselhamento55,60,71,76,79.  

Frequentemente presente em contextos como reuniões de equipa, almoços, conversas 

de corredor ou pausas para café, esse tipo de apoio informal constitui uma componente 

relevante da cultura organizacional e do suporte emocional no dia a dia91. Ele possibilita a 

partilha de experiências, a validação mútua e o alívio da tensão emocional, sendo, assim, 

um recurso valioso para a manutenção do bem-estar profissional e para a construção de 

redes de apoio entre colegas. A presença de profissionais de saúde mental, como 

psicólogos, nesses contextos institucionais, acrescenta uma dimensão suplementar de 

apoio, sobretudo quando os profissionais enfrentam situações particularmente difíceis ou 

emocionalmente exigentes. No entanto, é imprescindível clarificar que, embora estas 

formas informais de apoio tenham um valor inquestionável, não podem ser equiparadas à 

supervisão formal55,62. A ausência de estrutura e regularidade, a falta de objetivos claros, 

a inexistência de um espaço delimitado e confidencial, e a ausência de um profissional 

com competências específicas em supervisão constituem barreiras significativas que 

impedem que estas interações possam ser chamadas de supervisão do aconselhamento 

genético.  

Assim, parece surgir como essencial investir na formação e sensibilização dos 

profissionais em relação à SAG, sublinhando finalidades, impactos e benefícios. Este 

esforço deverá contemplar a criação de espaços formais de supervisão acessíveis e 

regulados, e a promoção de uma cultura organizacional que valorize e integre a 

supervisão como pilar fundamental da melhoria dos cuidados de saúde em genética. 

Apenas assim será possível garantir que os profissionais estejam efetivamente apoiados, 

e que a prática do aconselhamento genético evolua. 

 

5.6 A SAG como ferramenta para o bem-estar emocional e resiliência    dos 

profissionais  

“Sócrates mostra ao jovem ambicioso que é muito presunçoso de sua parte querer tomar 

a seu encargo a cidade, dar-lhe conselhos em entrar em rivalidade com os reis de 

Esparta ou com os soberanos da Pérsia se não aprendeu anteriormente aquilo que é 

necessário saber para governar: deve, primeiro, ocupar-se de si próprio” 

 

in Foucault, O cuidado de si (2017) 
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Esta advertência filosófica109 remete-nos para um princípio essencial da ética do cuidado: 

ninguém pode cuidar verdadeiramente do outro sem antes cuidar de si próprio. Numa 

profissão em que a atividade exercida implica exigências emocionais e éticas, esta lição 

antiga adquire nova pertinência. 

Neste contexto, torna-se fundamental refletir sobre a resiliência como uma qualidade 

central à prática profissional. Derivada do latim resilio, –  ire – “saltar para trás”, “voltar ao 

estado anterior” ou “ressaltar” – a palavra “resiliência” carrega consigo o sentido de 

recuperação perante a adversidade. Para os aconselhadores genéticos, esta capacidade 

não é apenas desejável, mas vital: enfrentam diariamente o impacto emocional de 

divulgar resultados de testes de doenças genéticas, a incerteza clínica e decisões 

complexas, tanto para os consultandos como para si próprios. A resiliência, neste 

cenário, é o que lhes permite regressar ao centro de si mesmos após cada situação 

exigente – e continuar a prestar um atendimento humano, ético e tecnicamente 

rigoroso107. 

Contudo, a resiliência não é inata nem automática. Constrói-se, sustenta-se e renova-se 

ao longo do tempo: e é aqui que a SAG se revela crucial. A crescente valorização da 

saúde mental nas profissões com alta carga emocional tem evidenciado a importância de 

dispositivos estruturados de apoio64,111. A SAG surge, neste sentido, como um verdadeiro 

espaço de cuidado profissional, que contribui para prevenir o desgaste psicológico, o 

isolamento e o burnout. Podemos até afirmar que o espaço da SAG exerce uma dupla 

função: proteger os profissionais e, ao fazê-lo, assegurar a qualidade do serviço 

prestado. 

Os testemunhos recolhidos em Portugal91 são claros nesse sentido: os profissionais 

expressam a necessidade urgente de espaços regulares, seguros e emocionalmente 

acolhedores, onde possam refletir sobre a sua prática, partilhar dilemas e receber apoio 

de pares experientes. Esta não é, porém, uma realidade exclusivamente nacional. O 

mapeamento europeu da SAG90 demonstra que, nos contextos onde é implementada de 

forma sistemática, a supervisão é vivida como um processo contínuo de 

desenvolvimento, identidade e pertença. É precisamente esse investimento na escuta, no 

diálogo e na aprendizagem colaborativa que alimenta a resiliência.  

Por contraste, a ausência de supervisão, tal como a ausência de reconhecimento de si, 

na lógica socrática, pode aumentar a sobrecarga emocional do profissional. Sem um 

espaço estruturado para cuidar de si, o profissional arrisca-se a esvaziar-se, 

comprometendo o seu bem-estar e a qualidade do serviço prestado. 
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Assim, e dadas todas as características da SAG defini-la como uma ferramenta técnica 

seria redutor, já que é também um dispositivo ético e relacional, que sustenta, valoriza e 

protege aqueles que desenvolvem atividade assistencial em contextos de elevada 

complexidade111. Tendo em conta os seus elementos-chave e objetivos podemos afirmar 

que o impacto da SAG transcende o indivíduo: promove equipas mais coesas, práticas 

clínicas mais reflexivas e um sistema de cuidados de saúde em genético mais humano e 

sustentável64. Assim, reconhecer, implementar e consolidar esta prática é, em última 

instância, um gesto de responsabilidade coletiva, um investimento na saúde emocional 

dos profissionais e na humanização do cuidado prestado às pessoas e famílias que 

procuram o aconselhamento genético. 

 

5.7 SAG como Estratégia para Preservar a Humanização dos Processos de 

Aconselhamento Genético  

“O casal da mesa do lado tocou nas palavras durante o 

pequeno-almoço. Cumpriu-o indiferente sem incomodar o silêncio, 

sem ter provado sequer uma curta vez que fosse do dissabor das 

palavras. 

O casal da mesa do lado já deve ter dito tudo.” 

 

João Luís Barreto Guimarães, in “Poesia Reunida”, Quetzal, 2023 

 

Este poema evoca uma comunicação desprovida de profundidade, onde as palavras são 

proferidas de forma mecânica, quase como um ritual vazio. Esta imagem serve como 

uma poderosa metáfora para o que pode ocorrer no aconselhamento genético: com o 

tempo, a repetição das consultas pode levar à automatização da comunicação, reduzindo 

a interação a um processo desprovido de empatia e sensibilidade. Nessa rotina, a escuta 

atenta e a adaptação às especificidades culturais e emocionais de cada consultando 

podem ser negligenciadas, tornando as consultas superficiais e desconectadas da 

realidade emocional dos envolvidos. 

No aconselhamento genético, a comunicação vai muito além da simples transmissão de 

informações técnicas. Envolve uma dimensão profundamente humana, onde as palavras 

devem ser escolhidas com cuidado e empatia. É neste contexto que a SAG desempenha 

um papel essencial, proporcionando aos profissionais um espaço de reflexão sobre as 

suas práticas, emoções e abordagens. Sem este processo, corre-se o risco de 
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transformar cada consulta num procedimento padronizado, sem a adaptação necessária 

às particularidades de cada caso. 

Um dos profissionais participantes no Estudo 2l91 ilustra bem esta preocupação ao 

perguntar: "Fazer as consultas sempre da mesma maneira quer dizer que eu reprovaria 

num processo de supervisão?" Por detrás da ironia, está um receio genuíno: a 

estagnação emocional e profissional, que pode levar à dessensibilização face às 

necessidades dos consultandos. Este fenómeno é especialmente perigoso no 

aconselhamento genético, onde cada palavra proferida pode ter um impacto profundo na 

vida do outro. 

A SAG, devido às suas características específicas, surge como um instrumento essencial 

para prevenir a desumanização da prática. Sem um espaço para reflexão e 

aprimoramento, o aconselhador genético pode tratar as consultas de maneira 

mecanicista, desconsiderando o impacto emocional das interações. Assim como no 

poema, em que o casal já “disse tudo”, os aconselhadores genéticos podem correr o risco 

de se tornarem indiferentes às nuances emocionais e culturais de cada consulta, fazendo 

com que cada momento se transforme em uma repetição verbatim de conceitos médicos 

e genéticos, de riscos, números e mais números, riscos e mais riscos. Efetivamente, gerir 

emoções – tanto as próprias como as dos consultandos – é uma dimensão fundamental 

do aconselhamento genético. Sem este suporte, existe o risco de perder a capacidade de 

lidar com os dilemas emocionais e éticos que surgem continuamente na prática. 

Os dados do projeto investigativo desenvolvido90,91,92 reforçam a importância da SAG: 

muitos dos profissionais ouvidos concordam amplamente que, sem este 

acompanhamento, poderá haver o risco de o aconselhamento perder a sua profundidade 

e eficácia. Para muitos, a SAG não é vista apenas como uma formalidade ou exigência 

burocrática, mas como um suporte essencial para garantir que permaneçam 

emocionalmente envolvidos com os casos e atentos ao bem-estar dos consultandos. 

A SAG pode representar um mecanismo vital de renovação e reflexão, impedindo que as 

consultas de AG se convertam em meras repetições de discursos automatizados. Ao 

estimular um constante questionamento – “Estou a ser o melhor profissional que posso 

ser? Estou a responder verdadeiramente às necessidades deste consultando? O que 

posso fazer diferente para a mensagem ser corretamente recebida?” – a SAG 

proporciona que cada profissional se questione e esteja atento à sua própria postura, 

conduta e prática.  
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Inspirados pelo verso de João Luís Barreto Guimarães, 

"(...) tudo nos deve assombrar como 

neve 

em abril (...)", 

podemos afirmar que a SAG é um processo dinâmico que evidencia continuamente a 

singularidade de cada caso. Ao renovar o olhar dos profissionais, a SAG impede que a 

experiência ou a rotina os tornem indiferentes, ajudando os profissionais a ver cada 

pessoa, cada consulta, caso novo processo, como “neve em abril”. Esta capacidade de 

constante reinvenção constitui, em última instância, o elemento verdadeiramente 

transformador da supervisão do aconselhamento genético.  
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6. CONCLUSÕES 

Da Reflexão à Ação: Estratégias para o Futuro da SAG 

 

A presente investigação permitiu aprofundar o conhecimento sobre a Supervisão do 

Aconselhamento Genético enquanto componente estruturante da prática profissional e 

ferramenta com impacto significativo na qualidade dos serviços, no bem-estar dos 

profissionais e na humanização dos cuidados em saúde genética. Através da análise de 

diferentes contextos, nacionais e internacionais, identificaram-se padrões, lacunas e 

oportunidades que convergem para uma necessidade premente: a institucionalização da 

supervisão do aconselhamento genético como prática sistemática, reflexiva e integrada 

nos percursos formativos e nos contextos clínicos dos cuidados de saúde em genética. 

Ficou evidenciado que a ausência de reconhecimento formal da profissão de 

Aconselhador Genético constitui um obstáculo transversal à implementação efetiva da 

SAG, tanto em termos pedagógicos como no exercício clínico. Paralelamente, destacou-

se a relevância da sua inclusão desde os períodos formativos iniciais, assegurando um 

desenvolvimento ético, emocional e técnico consistente e preparando os profissionais 

para uma prática consciente, crítica e resiliente. 

Apesar das assimetrias geográficas, observou-se uma tendência global para a crescente 

valorização da SAG, sobretudo como resposta ao desgaste emocional associado à 

prática clínica e à necessidade de salvaguardar a dimensão humana do aconselhamento 

genético. Em Portugal, embora se tenha observado um cenário promissor, persistem 

fragilidades estruturais e uma ausência de regulamentação que exigem uma ação 

concertada por parte das instituições formadoras, entidades reguladoras, associações 

profissionais e decisores políticos. 

Para além da consolidação teórica em torno da SAG, esta investigação permitiu 

identificar e sistematizar os seus vetores essenciais, possibilitando a sua transposição 

para a prática através do desenvolvimento de orientações estratégicas destinadas a 

informar a implementação de modelos supervisionais eficazes e adaptados aos contextos 

reais.  

Torna-se, assim, imperativo criar condições que viabilizem a sua aplicação efetiva nos 

cuidados de saúde em genética, ultrapassando barreiras institucionais, regulamentares e 

culturais ainda existentes. Simultaneamente, importa ampliar o entendimento da 

supervisão enquanto dispositivo transversal a toda a atividade assistencial em saúde, 

reconhecendo o seu potencial enquanto espaço estruturado de reflexão, 
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responsabilização ética e desenvolvimento contínuo dos profissionais no exercício da sua 

prática clínica. 

Assim, a partir dos resultados deste projeto investigativo, estratégias práticas emergem 

como essenciais para a implementação eficaz da Supervisão do Aconselhamento 

Genético: 

1. Formalização e Inclusão da SAG nos Programas Formativos: A inclusão da 

SAG nos currículos formativos teóricos dos programas de AG, quer como 

conteúdo teórico quer na prática, deve ser uma prioridade, devendo também 

investir-se na formação de supervisores qualificados, capazes de orientar os 

futuros profissionais no domínio técnico e na gestão das questões emocionais e 

éticas da prática clínica. 

2. Implementação de Guidelines para a SAG: A criação de um modelo base de 

SAG, como sugerido no Artigo 4 desta tese, baseado em boas práticas 

internacionais e nos resultados dos estudos desenvolvidos, é essencial. Este 

modelo, que inclui diretrizes claras e sugestões de práticas, garante o 

acompanhamento contínuo dos profissionais, tanto em início de carreira quanto 

em estágios de senioridade mais avançados, contribuindo para uma prática 

segura, ética e reflexiva. 

3. Promoção de Parcerias Interinstitucionais: A colaboração entre universidades, 

instituições de saúde e entidades reguladoras é crucial para garantir a 

implementação eficaz da SAG. Estabelecer redes de apoio interinstitucionais pode 

facilitar a formação contínua e o apoio necessário para os profissionais da área. 

4. Desafios Culturais e Regulatórios: Será necessário um esforço conjunto para 

superar as barreiras culturais e regulamentares que dificultam a implementação 

da SAG um pouco por todo o Mundo e também em Portugal. Nesse sentido, o 

envolvimento de decisores políticos e entidades de regulamentação será vital para 

garantir o reconhecimento formal da profissão de aconselhador genético e, 

consequentemente, a implementação generalizada das práticas supervisionais 

nos serviços de saúde em genética. 

5. Desafio de uma designação: Apesar da perda da correspondência direta com o 

termo em inglês, poderá ser vantajoso abandonar a designação “supervisão”, 

devido à sua conotação avaliativa, que frequentemente gera resistência entre os 

profissionais e pode comprometer o seu envolvimento na SAG. Embora seja 

possível que, à medida que os profissionais compreendam melhor os objetivos e a 

natureza colaborativa da SAG, ocorra uma ressignificação do termo, não se pode 

ignorar que essa conotação inicial pode já funcionar como barreira à participação. 
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Por esta razão, propomos a adoção do termo “Mentoria do Aconselhamento 

Genético”, que, ao enfatizar um acompanhamento mais orientativo e próximo, 

centrado no crescimento individual, tem potencial para reduzir resistências e 

aumentar a adesão dos profissionais.  

6. Alargamento da supervisão a outros domínios de atuação médica e da 

saúde: Os princípios e objetivos da SAG revelam-se potencialmente aplicáveis 

para além do campo específico do aconselhamento genético, podendo ser 

particularmente úteis em contextos clínicos caracterizados por uma elevada carga 

emocional e vulnerabilidade na prestação de cuidados. Tal como já acontece há 

décadas na Psicologia, onde a supervisão é uma prática estruturante, torna-se 

pertinente refletir sobre a utilidade da supervisão também noutras especialidades 

médicas. Neste sentido, poderá ser considerada a extensão do modelo da SAG, 

com as devidas adaptações, a contextos como a genética médica, a oncologia 

pediátrica, os cuidados intensivos ou outras especialidades clínicas 

particularmente exigentes do ponto de vista emocional e ético. Em todos a área 

será crucial que o modelo seja devidamente ajustado às necessidades específicas 

de cada grupo profissional e das respetivas instituições. 

Com a aplicação destas estratégias práticas, a Supervisão do Aconselhamento 

Genético poderá ser consolidada como uma prática essencial no cenário da saúde 

genética em Portugal, na Europa e no Mundo, contribuindo para a qualidade dos 

cuidados prestados, para o bem-estar dos profissionais e para a humanização dos 

serviços.  
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