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GLOSSARIO DE ACRONIMOS E ABREVIATURAS
Significado

Autossomica Dominante

Atraso no desenvolvimento psicomotor
Abortamentos espontaneos de repeti¢céo

Atraso mental

Autossémica Recessiva

Centro de Genética Médica

Centro de Genética Médica Dr. Jacinto Magalhédes
Centro de Genética Preditiva e Preventiva
Diagnostico Pré-Natal

Hereditary Non Polypotic Colon Cancer

Instituto de Genética Médica

Idade Materna Avancada

Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge
Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification
Mestrado Profissionalizante em Aconselhamento Genético
Mucopolissacaridose

Polymerase Chain Reaction

Restricdo do crescimento intra-uterino

Doenga Dominante ligada ao cromossoma X
Senhora

Senhor

Doenca Recessiva ligada ao cromossoma X




NOTA INTODUTORIA

O presente relatorio descreve as actividades desenvolvidas por Bruna Lopes Leandro,
aluna do 2° ano do mestrado profissionalizante em aconselhamento genético, do Instituto
de Ciéncias Biomédicas Abel de Salazar, no ano lectivo 2010/2011. Este ano
caracterizou-se por um projecto de investigacdo e por um estdgio profissionalizante
tutelado, num centro de genética médica com idoneidade formativa para o internato de

genética médica, reconhecida pela Ordem dos Médicos.

O estagio profissionalizante decorreu essencialmente no Centro de Genética Médica Dr.
Jacinto Magalhdes e foi orientado pela Dra. Ana Maria Fortuna, médica geneticista e

Chefe de Servico da Unidade de Consulta deste Centro.

O estagio parcelar de 3 meses (opcional) foi realizado simultaneamente na Consulta de
Oncogenética do Hospital de S. Jodo e nas consultas de Genética Médica do Centro de

Genética Preditiva e Preventiva, de 1 de Outubro a 31 de Dezembro de 2010.

Na totalidade o estagio decorreu num periodo de 12 meses (1 de férias), tendo-se
iniciado a 1 de Outubro de 2010 e finalizado a 14 de Setembro de 2011.

A aluna realizou o projecto de investigacdo na area do aconselhamento genético na
hemocromatose hereditaria, subordinado ao tema: “Importancia do Aconselhamento
Genético na Prevencdo da Hemocromatose Hereditaria: um estudo sobre a percepcao e

motivagdo dos médicos que requisitam a genotipagem HFE”.

Neste relatério descrevem-se as actividades assistenciais e de cariz cientifico, que a

aluna teve oportunidade de assistir e realizar.

Termina com uma reflexdo acerca das vivéncias pessoais e profissionais ao longo deste

estagio profissionalizante.

Em anexo, encontram-se a casuistica de todas as consultas assistidas pela aluna (e
rubricadas pelo orientador de estagio, como comprovativo), as notas de cada estagio e os

certificados de congressos ou reunifes assistidas durante o periodo de estagio.
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. CRONOLOGIA CURRICULAR

2001 Conclusao do ensino secundario

2009/2010 1° ano do Mestrado Profissionalizante em Aconselhamento Genético

Outubro a Estagio de Oncogenética (Hospital de S. Jodo)
Dezembro
Estagio na consulta de Genética Médica e Laboratério (Centro de

Genética Preditiva e Preventiva)

.  CRONOLOGIA PROFISSIONAL

Psicéloga na Associacdo Humanitaria Mao Amiga 2007-2008

(Albergaria-a-Velha)

Psicéloga na Ulficlinica — servicos médicos, Lda. (Santa 2007 até a

Maria da Feira) actualidade




IV. ESTAGIO PROFISSIONAIZANTE EM ACONSELHAMENTO GENETICO

Enquadramento

O Regulamento do Ciclo de Estudos Conducente ao Grau de Mestre em Aconselhamento
Genético, do Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar da Universidade do Porto,
visa desenvolver e complementar o regime juridico instituido pelo Decreto-Lei n® 74/2006,
de 24 de Marco, alterado em 9 de Julho/2008, e demais legislacao aplicavel, no que diz
respeito aos cursos de segundo ciclo, bem como ao Regulamento Geral de Segundos

Ciclos da Universidade do Porto.

Y

Este regulamento prevé um estagio profissionalizante conducente a realizagdo de um
relatorio final, equivalente a 50 ECTS, assim como um seminario de investigacao
equivalente a 10 ECTS.

Objectivos: Competéncias centrais em aconselhamento genético

1. Estabelecer relagcdo e reconhecer as preocupacdes e expectativas dos
consultandos

1.1 Cria um ambiente que facilita a expressdo de sentimentos, ansiedades, crencas e
expectativas por parte do consultando e considera as suas experiéncias de vida

1.2 Identifica as necessidades do consultando

1.3 Permite ao consultando fazer escolhas informadas sobre as implicacbes da sua
historia familiar

1.4 Toma medidas apropriadas as necessidades identificadas, com a concordancia do
consultando

2. Avaliar riscos genéticos de forma apropriada e correcta

2.1 Colhe informacao médica, familiar e pessoal suficiente para uma avaliacdo correcta
dos riscos genéticos do consultando

2.2 Colhe informacdo médica de outras fontes para confirmar a informacao familiar e o
diagnadstico

2.3 Compreende os padrBes de hereditariedade e 0s mecanismos subjacentes as
doencas genéticas

3. a. Transmitir informagdo genética e clinica apropriada as necessidades dos
consultandos

3. b. Explicar as opg¢des disponiveis aos consultandos, incluindo os seus riscos,
beneficios e limitagbes

3. c. Avaliar a compreensado pelos consultandos em relacdo aos tépicos em
discusséao

3. d. Reconhecer as implicacdes das experiéncias, crencas, valores e cultura,
individuais e familiares, para o processo de aconselhamento genético

3.1 Fornece informagdo sobre a doenca genética apropriada as necessidades
identificadas, que reflictam os valores, crencas religiosas e culturais, e as preferéncias do
consultando



3.2 Fornece informacdo baseada na interpretacdo apropriada dos conhecimentos
genéticos e clinicos

3.3. Comunica os riscos genéticos avaliados e as op¢les possiveis

3.4 Apoia a passagem pelo consultando aos seus familiares em risco da informacéo
sobre a doenca genética

4. Avaliar as necessidades e recursos dos consultandos e fornecer apoio,
assegurando areferenciagdo a outros servigos sempre que apropriado

4.1 Identifica as necessidades psicologicas da pessoa e da familia

4.2 Respeita as preferéncias do consultando, fornece apoio e referencia a outros agentes
(tais como o psicologo, servico social ou associacdes de doentes)

4.3 Reconhece e apoia 0 acesso do consultando a outros servigcos e recursos locais
regionais ou nacionais

5. Usar uma gama de capacidades de aconselhamento de modo a ajudar o
processo de tomada de decisdes e 0 ajustamento por parte dos consultandos

5.1 Usa aptidées de aconselhamento seguras, eficazes e apropriadas para apoiar o
consultando a tomar as suas decisdes e fazer 0 seu ajustamento

6. Documentar informacéo, incluindo notas clinicas e troca de correspondéncia de
forma apropriada

6.1 Usa uma abordagem sistematica para coligir e manter registos precisos e completos
gue justificam qualquer tipo de intervencao

6.2 Mantém a confidencialidade e a seguranca da informacé&o escrita e verbal

7. Encontrar informac&o médica e genética relevante e utiliza-la correctamente no
aconselhamento genético

7.1 Colige, avalia e usa informacéo relevante sobre a doencga genética em questao

7.2 Avalia criticamente a evidéncia actual de modo informar a sua pratica e o seu
desenvolvimento profissional

7.3 Dissemina evidéncia de boas préaticas e melhoria continua de servigos através de
meios escritos e orais

8. Organizar e estabelecer prioridades de acordo com as necessidades clinicas

8.1 Responde as necessidades do consultando de modo sensivel e justo, fazendo o
melhor uso dos recursos disponiveis

8.2 Estabelece prioridades de acordo com as necessidades do consultando

9. Planificar, organizar e oferecer educacédo e treino a profissionais e publico em
geral

9.1 Promove a compreensédo do impacto da genética sobre as pessoas afectadas e sobre
os seus familiares, parceiros e cuidadores

9.2 Procura difundir os servicos e recursos disponiveis que se relacionam com o0s
cuidados de salde em genética

9.3 Actua como um recurso para outros profissionais e associacfes de doentes

10. Estabelecer relacdes de trabalho eficazes de modo a funcionar em equipa
multidisciplinar e integrar a rede mais vasta de cuidados de saude e apoio social
10.1 Promove os cuidados centrados no doente em ligacdo estreita com o consultando,
os familiares e os cuidadores

10.2 Promove a comunicacdo através de uma forte rede multidisciplinar de colegas
profissional e leigos

10.3 Coordena os cuidados ao doente e familiares, sempre que apropriado

11. Contribuir para o desenvolvimento e organizacédo dos servi¢os de genética

11.1 Avalia a sua propria pratica e a dos outros a luz de nova evidéncia, modificando-a
apropriadamente

11.2 Usa aptiddes de avaliacdo critica para considerar de que modo a nova evidéncia
pode contribuir para a melhoria da organizacao e prestacéo de servicos

11.3 Procura activamente oportunidades de se encontrar com colegas para discutir
questdes profissionais e inovagdes nos cuidados, de modo a disseminar as boas préticas
e melhorar os padr6es dos cuidados
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11.4 Procura activamente oportunidades para colaborar com colegas em avaliacdes e
investigacdo que conduzam a melhoria dos cuidados prestados

12. Praticar de acordo com um cdédigo apropriado de conduta ética

12.1 Defende padrfes profissionais de pratica segura e ética, em todos 0s momentos
12.2 Usa padrdes profissionais de pratica para avaliar o seu préprio desempenho e o dos
outros

12.3 Reconhece o dever de procurar conselho profissional se os padrdes de cuidados
estiverem ameacados

12.4 Contribui para o debate dos desafios éticos na pratica da genética

12.5 Em circunstancias normais, apenas revela informacfes sobre os consultandos e
familiares a pessoas apropriadas e sempre com a autoriza¢do do consultando

13. Reconhecer as limitagbes da sua préatica e atender as fronteiras entre
profissdes

13.1 Reconhece as limitagbes da sua prética e referencia o consultando a outros
profissionais da saude sempre que apropriado

13.2 Consulta outros profissionais da salude quando as necessidades do consultando
saem do ambito da prética da genética

13.3 Referencia os consultandos a colegas sempre que necessario

14. Mostrar capacidade de reflexdo e preocupacéo pela seguranca de pessoas e
familias

14.1 Demonstra pratica de reflexao, que informe as interac¢des clinicas futuras

14.2 Mantém documentacdo que regista reflexdo na sua pratica

14.3 Aconselha-se e/ou utiliza supervisao clinica para apoiar e melhorar a sua prética

15. Apresentar as oportunidades de participagdo dos consultandos em projectos
de investigacdo de modo a permitir a sua escolha livre e informada

15.1 Permite aos consultandos fazer escolhas informadas sobre a sua participacdo em
projectos de investigagao

16. Mostrar aperfeicoamento profissional continuo e contribuir para o
desenvolvimento da profisséo

16.1 Procura activamente oportunidades para actualizar os seus conhecimentos e
aptidoes, e reflecte sobre as implicacbes destes para a sua pratica e das dos seus
colegas de profissado
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V. INSTITUICAO FORMADORA

O estagio profissionalizante de Aconselhamento Genético foi realizado no Centro de
Genética Médica Doutor Jacinto de Magalhdes/INSA, I.P, constituindo esta unidade de
saude a primeira opcao de estgio da aluna.

Em Outubro de 2006, o Instituto de Genética Médica Doutor Jacinto de Magalhées,
«instituto publico de ambito nacional integrado no Sistema Nacional de Saude», ao qual
competiam atribuicbes assistenciais, de investigagdo e de ensino no ambito da Genética
Médica (cfr. Decreto-Lei n°431/80 de 1 de Outubro), foi fundido no Instituto Nacional de
Saude Dr. Ricardo Jorge, |.P., abreviadamente designado por INSA, I.P., no contexto da
execugdo do Programa de Reestruturacdo da Administracdo Central do Estado no
Ministério da Saude (cfr. Decreto-Lei n°® 212/2006 de 27 de Outubro), passando a ser

designado por Centro de Genética Médica Doutor Jacinto de Magalhdes (CGM).
Caracterizagcé@o do Centro de Genética Médica Dr. Jacinto Magalh&es (CGM)

O CGM tem como misséo prestar assisténcia, formacéo e realizar investigacdo no ambito
da Genética Médica. O seu director € o Dr. Carlos Pinto. Integra Servigcos Clinicos
(Unidade de Genética Médica) e Laboratoriais que estao organizados em 4 Unidades:
Unidade de Citogenética, Unidade de Bioquimica Genética (laboratérios de Biologia
Clinica e Enzimologia), Unidade de Genética Molecular e Unidade de Rasteio Neonatal.

1. Unidade de Genética Médica

A Unidade de Genética Médica € uma Unidade de referéncia na rede do Servi¢co Nacional
de Saude e, tendo um ambito nacional, tem como principal area de influéncia a regiao
norte do pais.

Nesta unidade sdo disponibilizadas consultas de Patologia e Aconselhamento Genético,
de Doencas Metabolicas, de Diagnéstico Pré-Natal, de Nutricdo, de Servigo social e de
Psicologia. A aluna descreve mais pormenorizadamente cada uma delas no capitulo
Organizacdo da Unidade de Consulta, sendo que as consultas de Psicologia, Servico

Social e Nutricdo séo essencialmente de referenciagdo interna.
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2. Unidades Laboratoriais

No CGM existem os seguintes laboratérios: Unidade de Rastreio Neonatal, Laboratorio
de Biologia Clinica (unidade vocacionada para o estudo das Doencas Metabdlicas
Hereditarias, nomeadamente aminoacidopatias, acidurias orgénicas, deficiéncias da R-
oxidacdo dos &cidos gordos e citopatias mitocondriais), Laboratorio de Enzimologia
(unidade onde se efectua o estudo pré e pds-natal de doencas lisosomais de sobrecarga
e doencas peroxisomais), Laboratério de Citogenética (unidade onde se processa o
estudo cromossomico de sangue, fibroblastos e liquido amniético, vilosidades coridnicas
ou sangue fetal) e Laboratério de Genética Molecular (unidade que estuda diversas

patologias monogénicas).

3. Centro Nacional de Diagnostico Precoce

O Centro de Diagnéstico Precoce, de ambito nacional, coordena e centraliza as ac¢des
no ambito do Programa Nacional de Diagnostico Precoce, desde 1979. Este programa
iniciou-se por iniciativa do Instituto de Genética Médica, incluindo inicialmente apenas o

rastreio da Fenilcetonuria (PKU) e agora estuda aproximadamente 25 doencgas.

Organizagao da Unidade de Genética Médica

Tal como anteriormente referido, a Unidade de Genética Médica do CGM esta
vocacionada para a realizacdo de consultas de patologia genética, aconselhamento
genético, diagnoéstico pré-natal, psicologia e nutricdo, beneficiando do apoio de
assisténcia social sempre que necessario. Toda a actividade deste estagio foi

desenvolvida nesta unidade, mais especificamente nas consultas de genética médica.

Esta Unidade tem como alvo a populagéo da regido Norte do pais, que compreende uma
amostra de cerca de 3 641 412 habitantes, de acordo com os dados fornecidos pelo INE
(Censos 2011). Recebe, ainda, utentes provenientes de outros pontos do pais,

nomeadamente dos Acores e Madeira.

Organica de Funcionamento

Os utentes beneficiam de consultas, agendadas por hora e profissional de saude,

realizadas por uma equipa multidisciplinar que inclui seis Médicos (quatro especialistas e
13



dois internos), uma Psicologa, dois Nutricionistas e uma Assistente Social. As Consultas

estao organizadas por areas:

Diagndstico de Patologia Genética: tem como objectivo o diagndéstico, orientacao,
aconselhamento genético e tratamento de doentes com suspeita ou com diagndstico de
patologia genética, sintométicos e assintomaticos. S&o observados individuos, de todas
as faixas etarias, com suspeita de doenca genética baseada em dismorfias,

malformacdes e/ou em atraso do desenvolvimento psico-motor (ADPM).

Aconselhamento Genético: tem como objectivo informar os individuos portadores,
afectados ou em risco (e/ou os seus familiares) sobre a historia natural da doenca de

genética, o prognaostico, o risco de recorréncia e as opgdes reprodutivas existentes.

Doencas Metabdlicas: tem como objectivo o diagndstico, a orientagdo e 0 seguimento
de pessoas afectadas com doencas metabdlicas rastreadas pelo Programa Nacional de

Diagnostico Precoce, essencialmente de Fenilcetonuria.

Diagndéstico Pré-Natal: visa orientar os casais com histéria pessoal ou familiar de
patologia genética, durante a gravidez. E realizada por uma equipa de geneticistas e um
médico obstetra (com colabora¢do de uma enfermeira), as 42 feiras de manha, de 15 em
15 dias ou sempre que se justifique. Coloca a disposicdo o diagnéstico pré-natal de
doencas genéticas e a realizacdo de amniocentese por idade materna avancada
(considera-se gravidas com idade igual ou superior a 35 anos), assegurando o

encaminhamento, em caso de necessidade de tratamento ou interrup¢éo da gravidez.

Psicologia: efectua essencialmente a avaliacdo psicolégica e do desenvolvimento de
individuos com doenca genética (confirmada ou suspeita) e seguimento de doentes com
fenilcetondria e seus familiares. As avaliagfes cognitivas séo realizadas essencialmente
com recurso a dois instrumentos: WISC-Ill (Escala de de Inteligéncia Wechsler para
criancas - dos 6 aos 16 anos) e Escala de desenvolvimento Griffiths (avaliagdo do
desenvolvimento de criangas dos 0 aos 8 anos). Sempre que necessario fazem-se

acompanhamentos psicoldgicos a outros doentes da consulta.

Nutricdo: orienta e realiza o acompanhamento dietético dos utentes afectados com

doencas metabdlicas, sobretudo de fenilcetonuria.
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Servigco Social: avalia e orienta casos sociais, nomeadamente através de facilitacdo do

acesso a apoios financeiros, materiais e outros.

Estrutura da Unidade de Genética Médica

I.  Recepgdo: acolhimento dos utentes, marcagdo de consultas e servigos

administrativos;

1. Recursos Humanos: Médicos, Psicéloga, Nutricionistas, Assistente Social

Administrativas;

e

lll. 10 Consultérios e 1 Gabinete de Obstetricia (ecografia obstétrica e técnicas invasivas

de DPN);
V. Sala de reunides e Biblioteca do Servi¢o;

V.  Arquivo clinico: constituido por processos de todos os doentes da instituicao.

Os recursos humanos da Unidade, a data de estagio da aluna, eram constituidos por:

Chefe de Unidade

Dra. Ana Maria Fortuna, Chefe de Servico

Assistentes Hospitalares

Dra. Gabriela Soares
Dr. Miguel Rocha
Dr. Joédo Silva

Internos de Formacgao Especifica de Genética

Dra. Sara Magalhaes

Dra. Maria Jodo Sa

Consulta de Diagnéstico Pré-Natal

Dr. Tiago Delgado

Consulta de Psicologia

Dra. Carla Carmona

Consulta de Nutricéo

Dra. Manuela Almeida
Dr. Julio Rocha

Consulta de Servico Social

Dra. Isabel Lereno

Administrativas

D. Ana Maria Dias
D. Anabela Reis

Quadro 1. Equipa da Unidade de Genética Médica
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Condicdes de Trabalho

Estruturalmente, a Unidade de Consulta do CGM dispde-se em dois andares. No rés-do-
chao do edificio situa-se a Recepc¢ao, onde é feito o acolhimento aos utentes, a marcacao
de consultas e os restantes servicos administrativos. No mesmo piso funciona um
Gabinete de Colheitas, dando apoio as consultas, nomeadamente através da colheita de
produtos, bem como recepc¢ao de produtos vindos do exterior. No primeiro andar do
edificio localizam-se oito gabinetes de consulta (quatro de consulta de Genética, um de
técnicas de Diagndstico Pré-Natal (DPN) / Obstetricia, um de Psicologia e dois de
Nutricdo), o Gabinete da Chefe da Unidade e uma Sala de Reunides/Biblioteca de
Servigco com negatoscopio, ecrd digital para apresentacdes, quatro postos de trabalho

equipados com computadores com acesso a intranet e internet e biblioteca.

Os consultorios estdo equipados com instrumentos de observagdo clinica, com
computadores e software instalado para uso em consulta com bases de dados
electronicas de Genética actualizadas (London Medical Database — Dismorfology &
Neurogenetics (LMD), Pictures of Standard Syndromes and Undiagnosed Malformations
(Possum), Radiological Electronic Atlas of Malformation Syndromes (REAMS),
Ophthalmology Database (Geneeye), programas de calculo de risco em DPN e cancro
familiar, base nosologica da unidade e gestdo hospitalar, com ligacdo de rede
(impressoras, intra e internet) e acesso a consulta de bases de informacéao online e de
bibliografia cientifica, quer através da subscricdo da Biblioteca Online do Conhecimento
(B-On), quer directamente no endereco da editora das principais publicacdes periddicas
electrénicas nacionais e internacionais.

Existe um arquivo iconogréafico informatico dos doentes (fotografias, filmes, imagens
radiolégicas) e material de aquisicAo de imagens (maquinas fotogréaficas digitais e
scanner).

Na base Nosolégica sao introduzidos todos os casos segundo o grupo nosolégico ou
diagnéstico definitivo.

Na biblioteca existem livros de referéncia na area da Genética Clinica e revistas da
especialidade em constante actualizagcdo; funciona também como sala de reunides e
onde podem permanecer 0s estagiarios nos periodos em que ndo ha consultas. Dispde
de um ecrad que permite a partilha de informacéo visual sobre os utentes e a realizacao
de apresentacGes audiovisuais, utilizado essencialmente nas reunides semanais de
discussdo de casos clinicos e para apresentacdo do Journal Club (essencialmente

mensal).
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VI.

ACTIVIDADE ASSISTENCIAL

O estagio no CGM decorreu ao longo de oito meses (de Janeiro a Setembro de 2011)

com um horario semanal de 40 horas, que se estruturou da seguinte forma:

22 feira 32 feira 42 feira 52 feira 62 feira
Consultas de Consultas de Consultas de Consultas de Consultas de
Genética Genética Diagnéstico Genética Genética

% Pré-Natal (de 15

= em 15 dias)
Reunido de Consultas de Preparacdo de  Consultas de Preparacao de
servico e Genética consultas e Genética consultas e

z Journal Club estudo dos estudo dos

E casos casos

Tabela 1. Distribuicdo semanal das actividades do estagio

Nesse periodo a estagiaria participou em diversas actividades, das quais se pode

destacar:

1.

© ©® N o g bk~ 0D

=
N )

Consultas de:
A. Patologia Genética (assisténcia)
B. Aconselhamento Genético (assisténcia e realizacao)
C. Diagnéstico Pré-Natal (assisténcia)
Participacdo e dinamizagéo do Journal Club
Participacdo em reunides de servigo
Revisao de casos clinicos, com pesquisa de informacao
Actividades de preparacéo das consultas semanais
Elaboracdo de um protocolo de requisicao de consulta para o CGM
Elaboragéo de relatérios de aconselhamento genético
Organizagdo de dossiers de doengas metabdlicas
Participagcao em reunides clinicas e cientificas
. Participacdo em congressos ou cursos no ambito das doencas genéticas
. Elaboracéo e desenvolvimento de um projecto de investigacdo na area da

Hemocromatose Hereditaria: estudo com profissionais de saude.
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Na actividade assistencial descrevem-se as consultas assistidas e efectuadas. Estas
Ultimas acontecerem na recta final do estgio e de uma forma gradual, ap6s um longo
periodo de observacdo, sempre sob observacéo e supervisdo da orientadora de estagio
(Dra. Ana Maria Fortuna).

As consultas de Genética Clinica sédo divididas de acordo com o tipo de requisicdo e o
seu objectivo: consultas de diagndstico de patologia, consultas de diagnostico pré-natal e
consultas de aconselhamento genético. No entanto, o aconselhamento genético € muitas

vezes realizado no ambito de consultas de patologia e/ou de diagndstico pré-natal.

Os assistentes hospitalares, aquando da recep¢cdo de pedidos dos médicos ou dos
utentes para consulta de genética, contactam telefonicamente o consultando (ou
encarregado de educacdo) para marcacao de consulta. Neste telefonema é pedido que
se facam munir (para a 12 consulta) de todos os exames ou registos fotograficos de
familiares com suspeita de alguma patologia do foro genético.

Neste periodo, a aluna assistiu a 307 consultas (correspondentes a 298 casos

clinicos).

Participou, como se pode verificar no Grafico 1, em consultas com todos os assistentes
hospitalares do CGM com o objectivo de contactar com diferentes tipos de abordagem e
intervengdo: Dra. Ana Maria Fortuna (54 consultas), Dra. Gabriela Soares (78 consultas),
Dr. Miguel Rocha (78 consultas), Dr. Jodo Silva (85 consultas) e Dra. Mafalda Barbosa
(12 consultas). Ha a referir que o numero téo reduzido de consultas com a Dra. Mafalda
Barbosa se deveu ao facto de esta no periodo de estagio da aluna ter realizado exame

de especialidade de genética médica e, como tal, ter menor volume de consultas.

70

60

50 B Patologia genética
40

30 ~ B Aconselhamento
20 - genético

10 1 DPN

) | | | )

Dra. Ana Dra. Dr. Dr.Jodo Dra.
Maria Gabriela Miguel Silva Mafalda
Fortuna Soares Rocha Barbosa

Gafico 1. Consultas assistidas pela aluna com cada especialista da Unidade de Consulta de Genética.
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O numero diminuto de consultas da aluna com a orientadora de estagio prendeu-se com
o facto de esta, por acumular funcdes de chefia, ter essencialmente dois periodos de

consultas semanais.

Consultas de Genética Médica

A aluna participou em 307 consultas de genética médica, 301 assistidas e 6 realizadas

(de aconselhamento genético).

Consultas Assistidas Efectuadas Total

Patologia Genética Primeiras 91 0 91
Seguimento 114 0 113
Total 204
(67%)
Aconselhamento Genético  Primeiras 41 3 44
Seguimento 12 3 15
Total 59
(19%)
Diagnéstico Pré-natal Primeiras 39 0 39
Seguimento 5 0 5
Total 44
(14%)
Total 301 6 307

Tabela 2 — Total de consultas assitidas/efectuadas, quer primeiras quer de seguimento

(fonte: consultas assistidas pela aluna)

Pela observacdo da Tabela 2, constata-se que a maior parte das consultas assistidas
pela aluna foram de Patologia Genética (67%), o que é favoravel porque proporcionou o
contacto com multiplos fenétipos de diferentes patologias. Por outro lado, o0 nimero de
consultas de aconselhamento genético ndo é estanque, uma vez que grande parte do
aconselhamento genético (como foi anteriormente referido) decorre durante as consultas
de patologia genética e diagnéstico pré-natal. O reduzido numero de consultas de DPN
deve-se ao facto de estas sO se realizarem quinzenalmente e durante o més de Agosto

nao se terem efectuado.
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VI.I Consultas de Patologia Genética

Nestas consultas sdo observados pacientes com suspeita de doenca genética, com ou

sem dismorfias/anomalias congénitas e/ou atraso no desenvolvimento psicomotor.

Na primeira consulta de diagnostico procede-se a elaboracdo de uma anamnese
detalhada do consulente, com a histoéria clinica individual e familiar - com o recurso ao
heredograma (com trés geracfes no minimo e descricdo do lado materno e paterno de

ambos os elementos do casal ou progenitores da crianga) - e ao exame fisico objectivo.

Este exame centra-se sobretudo na dismorfologia, registo de possiveis anomalias e das
medidas antropométricas: distancia inter-pupilar, distancia inter-cantal interna e externa;
comprimento do filtrum; espessura dos labios superior e inferior e distanica inter-
comissural (entre os cantos da boca). Na face, para além das medidas antropométricas
analisa-se a possivel existéncia de hipertelorismo, epicanto, implantagdo e rotacdo das
orelhas e posicionamento do queixo. Para além de uma observacao da gestalt, e das
particularidades anteriormente referidas, € sempre dada particular atencdo também aos
pés e maos (especialmente ao dedos e pregas palmares) e pede-se muitas vezes para
observar também os dos pais. Faz-se sempre o exame fisico objectivo com medic6es do
peso, altura e perimetro cefalico. Complementa-se o exame com o registo fotografico,

gue é colocado no arquivo iconografico informatico dos doentes.

A aluna colaborou nas medicdes e registo das mesmas no processo clinico do doente,

recorrendo a graficos e tabelas com os percentis.

Concluido este processo, sdo solicitados, sempre que se justifique, 0s exames
complementares de diagndstico (estudos analiticos, genéticos, imagiol6gicos e/ou
avaliacdo do desenvolvimento psicomotor) e explicada a situagcdo ao consultando ou

acompanhante, esclarecendo as suas duvidas e dando as recomendacdes necessérias.

As consultas de seguimento sdo agendadas sempre que necessario, muitas vezes na
procura de um diagnostico (dada a raridade de cada doenca genética, torna o diagnéstico
numa exigente e dificil tarefa) ou para acompanhamento e avaliagdo da evolucao

fenotipica das doencas.

20



Aos doentes que tém alta é-lhes enviado um relatério e recomendado que remarquem
consulta sempre que surjam novos dados clinicos ou casos familiares. Por outro lado, a
medida que a ciéncia avanca, e como 0s doentes estdo registados na base de dados
nosolégica da unidade, podem ser “repescados” a qualquer momento para novas
investigagdes, como aconteceu num caso em que a mestranda assisitiu. Tendo-se
descoberto novos genes envolvidos da patologia Agamaglobulinemia ligada ao
cromossoma X, convocou-se uma familia com suspeita da doenca para prosseguir 0s
estudos em RNA, na Suécia, tendo a aluna colaborado no preenchimento dos pedidos de

autorizacao (ao INSA) para realizacao de testes genéticos no estrangeiro.
- Casuistica
Das 204 consultas de Patologia Genética a que a mestranda assistiu, a média de idade

dos utentes era 0s 11 anos e meio. A maioria (51,7%) era do sexo masculino e em idade
pré-escolar, como se pode constatar no gréafico 2.

40

35

30

25

20 ~ EMasculino
15 - Feminino
10 —
: I -
Q |- T T T T T 1

<l12meses lab5anos 6allanos 11al5s 16a 20 >20anos
anos anos

Grafico 2- Faixas etarias dos pacientes em Consulta de Patologia genética, por sexo
(fonte: consultas assistidas pela aluna)

Dos 113 casos em seguimento, 60% n&o tinham ainda diagnostico definitivo ou provéavel
e tratavam-se sobretudo de atrasos do desenvolvimento psicomotor (ADPM) com ou sem
dismorfias sendo, alids, o motivo mais frequente dos pedidos de consulta de genética,

como se pode constatar na Tabela 3.

21



Motivos de referenciacdo para consulta de

Patologia Genética
Anomalia cromossémica 6

Atraso mental/ADPM 40

Doenca genética (ou suspeita) 19

Doencas metabdlicas

Malformag®es congénitas

Patologia neurolégica/neuromuscular

Patologia 6ssea

Sindrome dismorfico (ou suspeita)

Surdez

R B~ O RO NN

Teratogéneos

Tabela 3 — Motivos de requisi¢cdes de consulta de genética

(fonte: consultas assistidas pela aluna)

Nas consultas de patologia genética a aluna teve contacto com as patologias
(diagnosticadas ou suspeitas) descritas nas tabelas que se seguem (da 4 a 9). As
doencas suspeitas encontram-se dentro de paréntesis e as diagnosticadas sem

paréntesis, na coluna da direita.

Autossdmicas Dominantes

Aniridia congénita bilateral 1
Atrofia muscular espinal proximal 1)
Complexo de Esclerose Tuberosa (2
Cornélia de Lange 3
Distrofia corneana 1
Distrofia muscular congénita de Ullrich (1)
Doenga de Huntington 1
Doencga de Machado-Joseph 1
Distrofia muscular facio-escapulo-humeral 1(1)
Sindrome de Floating-Harbor 1
Hipocondroplasia (1)
Malformagao glomuvenosa (2)
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Miopatia congénita 1

Neurofibromatose 1(1)
Retinoblastoma unilateral 1
Sindrome de Alagille 1
Sindrome de Beals 1
Sindrome de Crouzon 1
Sindrome de Kabuki 1(1)
Sindrome de Marfan 2 (1)
Sindrome de Noonan 1
Sindrome de Stickler 3
Autossdmicas Recessivas

Disostose Espondilocostal 1
Doenca de Wilson 1
Sindrome de Cohen 1
Ligadas ao X

Adrenoleucodistrofia 1
Distrofinopatias (2)
Hemofilia A 1
Sindrome de Aarskog 1
Sindrome de X Fragil (FRAXA) 2
Heterogeneidade genética (diferentes modos

de hereditariedade)

Displasia septo-0ptica 1)
Trombofilias (1)
Surdez neurossensorial (pais (5)

consanguineos)

Outras etiologias

MURCS association (Mullerian duct 1)
anomalies-renal aplasia-cervicothoracic

sanite dysplasia)

Sindrome de Poland (esporadico) Q)
Sindrome de Proteus (esporadico ou Q)
mosaicismo gonadal)

Surdez neurossensorial 2

Tabela 4 — Grupos de patologias observadas nas consultas de Patologia Genética

(fonte: consultas assistidas pela aluna)



Estruturais

46, XY t (8;11) — ADPM com dismorfias

46, XX dup (12924)

46, XY inv (2) (q14.1934)

46, XY t (13;18) - ADPM

46,XX, 4p+

46,XX, dup (18)(p11.3p11.3)

46,XY dup (2)

46,XY translocacao equilibrada (13;14)

46,XY, t (7;8)(g36;p11.2)dn — ADPM,; epilepsia refractéaria grave,

polidactilia; hipotiroidismo

e S B e e N A N

46, XX del (22)(q13.3)

[EEy

46,XY inv(8)(p22q11.23)pat

Numéricas

45, X (Sindrome de Turner)

47, XX +mar dn

47, XXY (Sindrome de Klinefelter)

47, XY,+mar dn ish dic (15;15)(q11,2;q13)

e I = Y=Y S

Sindromes associadas a microdelec¢des

Delecgéo 22011.2 (Sindrome Velo-cardio-facial ou Sindrome de
DiGeorge)

46, XX, del(17p.11.2) (Sindrome de Smith-Magenis)

Tabela 5- Cromossomopatias nas consultas de Patologia genética
(fonte: consultas assistidas pela aluna)

Sindrome Alcodlico Fetal (SAF)

Tabela 6- Elementos teratogéneos nas consultas de Patologia genética

(fonte: consultas assistidas pela aluna)

24



Hipoplasia do cerebelo 2
Agenesia do corpo caloso e hemiparésia do lado 1
direito

Cardiopatia congénita 2
Rim Unico e linhas de Blaschko 1
Espinha bifida (mielomeningocelo forma aberta) 1
Fenda labio-palatina 1

Tabela 7-Anomalias congénitas observadas nas consultas de Patologia genética
(fonte: consultas assistidas pela aluna)

Mucopolissacaridose ()
Fenilcetondria (PKU) 4
Lipofuscinose ceréide neuronal (CLN3) Q)
Disbetalipoproteinemia familiar tipo Il Q)
Doenca de Gaucher 2

Tabela 8- Doencas metabdlicas observadas nas consultas de Patologia genética
(fonte: consultas assistidas pela aluna)

ADPM ou Atraso Mental 82

Albinismo ocular isolado 1




Baixa estatura 6

Displasia 6ssea néo classificada 2
Distrofinopatia 1
Ictiose sindromica+surdez neurossensorial 1
Hipoacusia neurossensorial com agravamento progressivo 1
Luxagbes multiplas 1
Manchas de cafe-au-lait+espinha bifida oculta 1
Microftalmia colobomatosa sem outras malformacgfes 1
Patologias do foro neuroldgico (epilepsia hdo controlada) 4
Macrocefalia, angioma na face e hipotonia 1
Perturbacéo no espetro do autismo 3
Problemas de comportamento sem outras manifestacdes 3
Regressédo psicomotora a partir dos 2 anos e hemihipertrofia 1
Restricdo de crescimento intra-uterino 1

Tabela 9- Outras patologias observadas nas consultas de Patologia genética
(fonte: consultas assistidas pela aluna)

Verifica-se um grande espectro de patologias com reduzido nimero de casos, uma vez

gue as doengas genéticas sdo, na generalidade, raras.

E curioso verificar que quando chegam & consulta, mesmo sem diagndstico, a maior
parte dos doentes estdo ja integrados em inUmeras terapias, que favorecem e estimulam
0 seu pleno desenvolvimento fisico e cognitivo. Sdo, desde logo, acompanhados por

diversas especialidades médicas, para atender aos diferentes problemas de saude.

Sempre que necessario, os doentes sdo encaminhados para outras especialidades e
procura-se rentabilizar ao maximo o trabalho multidisciplinar. Um instrumento
fundamental para que tal aconteca é o registo das consultas no Boletim de Saude Infantil
da Crianca, onde cada médico anota as principais conclusdes ou exames realizados a
crianca. Assim, em cada consulta, os outros médicos podem no imediato tomar
conhecimento dos exames ja realizados e do tipo de acompanhamento feito pelos
colegas aquela crianca.
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A maioria dos pais vém a consulta de genética com enormes expectativas de obterem um
diagndstico (quando este ainda ndo existe), mas nem sempre isso é possivel. Por isso,
procura-se tornar estas expectativas realistas. E importante, sempre que possivel, o
diagnostico, para o melhor aconselhamento genético, progndstico e terapéuticas
adequadas. Mas nos casos em que isso nao é possivel, € importante atribuir um risco de
recorréncia - ainda que através de dados empiricos - sobretudo para pais que desejem
ter mais filhos e explicar as opc¢les reprodutivas existentes (ex: adopcdo, banco de

gametas, etc.).

VI.Il Consultas de Aconselhamento Genético

O aconselhamento genético é o “processo pelo qual uma pessoa doente ou 0s seus
familiares em risco para uma doenca, que pode ser hereditéria, sdo informados sobre as
consequéncias da doenca, a probabilidade de a desenvolverem ou transmitirem e 0s
modos de a prevenir ou melhorar.” (Peter Harper, 2010)* Trata-se de um processo complexo,
que envolve diferentes fases relacionadas com o diagndstico, progndstico, riscos para a
descendéncia e tomadas de deciséo.

Na marcacgdo telefonica da consulta, os consultandos sdo alertados para, no dia da
consulta se fazerem acompanhar dos estudos moleculares, exames complementares de

diagndstico e/ou do diagndstico clinico dos familiares ou do préprio, caso estes existam.

Quando se confirma a doenca genética, procede-se a explicagdo da sua etiologia,
penetrancia, prognostico, tratamento (quando existe), risco de recorréncia e opcoes

reprodutivas.

Uma vez que o estudo molecular da informacdo genética pessoal e definitiva, mas que
em alguns casos ndo prediz com precisdo as manifestacfes da doenca (devido aos
fendmenos de nédo-penetréncia, expressividade variavel ou antecipacdo), todos os
consultandos que pretendam realizar este estudo, tém de assinar um termo de
consentimento informado onde constem 0s seus dados pessoais, 0 teste a realizar e 0

motivo.

! Harper, P. (2004). Practical Genetic Counseling (6th ed.). Oxford University Press.
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- Casuistica

A aluna participou em 59 consultas de aconselhamento genético, tendo um papel activo
em 11 destas (descrito abaixo). Os motivos de referenciagdo a consulta de

Aconselhamento Genético estao indicados na Tabela 10.

Histéria familiar

Ataxia de Friedreich

Atrofia muscular espinal

Carcinomas (garganta; pulmonar; gastrico; da lingua)
Distrofia Muscular de Becker

Esclerose Tuberosa

Factor V de Leiden

Gangliosidade GM2

Hemocromatose Hereditaria

Fenda labio palatina

Agamaglobulinemia ligada ao cromossoma x
ADPM e malformacdes congénitas
Amaurose congénita da Leber

duplicacdo 9q

Translocagdo 1,2 e 4

Hemofilia A

Doenca de Von-Hippel-Lindau

Distrofia muscular de Duchenne
Neurofibromatose tipo 1 (AD)

Sindrome de Treacher-Collins

P P R R R W R P R NMNRPEPNDAPR R R RERNRE R

Glaucoma primario congénito (AD)

[

Doenca de Huntington (AD)

Proprio ou cbnjuge portador/afectado(a)
Abortamentos de repeti¢cdo
Osteogénese imperfeita

Hemofilia A

B R RN

Miopatia Congénita
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Translocacgéo robertsoniana 46,XY,rob (13;14)(q10;q10) 1
B - Talassemia minor

Sindrome de Goltz
Miopatia congénita

Mutacao gene da protrombina

Polipose intestinal (mutacdo no gene MYH)

N

Mucolipidose Tipo 3

Filho afectado(a) ou portador
Hidrocefalia grave e micrognatia severa
Sindrome de Charge

Sindrome polimalformativo

Sindrome de X-Fragil

Sindrome de Rubinstein Taybi

Atrofia Muscular Espinal tipo 1

Doenca de Tay-Sach

N N R R R R R

Doenca granulomatosa cronica (CGD)

Tabela 10 — Motivos de referenciagéo as consultas de Aconselhamento Genético

(fonte: consultas assistidas pela aluna)

A idade média dos consultandos € os 37 anos, sendo que a crianga mais nova tinha 1
ano e 6 meses, afectada com Hemofilia A (grave), a mée veio receber o resultado do
estudo molecular (do filho) e fazer o estudo de portadora. A pessoa mais velha tinha 71
anos e recorreu a consulta por historia familiar de hemocromatose hereditaria. A maioria

encontra-se na faixa etéria dos 31 aos 40 anos (42%) e sédo mulheres (71%).

Consultandos de Aconselhamento Genético

0-20anos
7%

Gréfico 3. Idades dos consultandos que recorrem a consulta de aconselhamento genético
(fonte: consultas assistidas pela aluna)
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A aluna teve um papel activo em 11 consultas:

1.

10.

11.

Realizagdo de duas consultas de aconselhamento genético em Hemocromatose
Hereditaria (uma com o Dr. Miguel Rocha e outra com a Dra. Ana Fortuna) com
preenchimento da ficha do consulente, colheita da historia familiar, explicagdo da
doenca e dos riscos associados.

Realizou uma consulta de aconselhamento a um casal cuja esposa era portadora
de Mucolipidose tipo 3 e o marido veio realizar o teste de portador; com a Dra.

Ana Fortuna.

Colheita e registo da histéria familiar numa familia com histéria de Distrofia

Muscular de Duchenne; com a Dra. Ana Fortuna.

Colheita e registo da histéria familiar numa familia com histéria de

Retinoblastoma unilateral; com a Dra. Ana Fortuna.

Consulta de divulgagdo do resultado de portador de Miopatia Congénita (AD) a
um senhor e respectivo aconselhamento genético ao casal; com a Dra. Ana

Fortuna.

Colaborou numa consulta de aconselhamento genético a um casal que veio fazer

teste de portador por ter tido uma filha com SMARD; com a Dra. Ana Fortuna.

Colheita da histéria familiar e aconselhamento genético a uma jovem, com irmédo

afectado com Hemofilia A; com a Dra. Ana Fortuna.

Colheita da histéria familiar e aconselhamento genético a duas irmas, cujo

sobrinho é afectado por Hemofilia A e a mae portadora; com a Dra. Ana Fortuna.

Actualizacdo da histéria familiar e aconselhamento genético a uma jovem, cuja
mée faleceu com doenca de Huntington e ele pretendia realizar o teste pré-

sintomético; com a Dra. Ana Fortuna.

Recolha da histéria familiar numa paciente com suspeita de ataxia hereditaria, que

se veio depois a confirmar tratar-se de Doenca de Machado-Joseph.

A aluna fez uma consulta de divulgacdo de um resultado de portador de uma

translocacéao familiar equilibrada (13;14).
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Teve oportunidade de realizar 16 relatérios de aconselhamento genético, em
colaboracdo com os médicos que fizeram as respectivas consultas. Elaborou relatérios

com as seguintes patologias:

¢ Menino de 7 anos com uma inversdo pericéntrica aparentemente equilibrada no
cromossoma 8 herdada do pai - 46,XY inv(8) (p22q11.23)pat.

¢ Menino de 8 anos com Sindroma de X-fragil;

e Senhora de 31 anos com pré-mutacao (110 repeticdes) de Sindroma de X-fragil

(m&e do menino referido na alinea anterior);
¢ Menino de 8 anos com suspeita de Sindrome de Opitz-Frias;

e Casal (senhora- 39 anos; senhor- 50 anos) portador de mutagdo no gene SMNL1,
gue teve um filho falecido com Atrofia Muscular Espinal tipo | (SMA) e um feto

afectado;

e Casal (sra.-37 anos; sr.-40 anos) que teve feto afectado com sindrome de
CHARGE (mutacgédo de novo);

e Senhor de 60 anos afectado com a Doenga de Huntington;

e Casal (jovem, ndo consanguineo) teve feto de sexo masculino com hidrocefalia
grave (sem estenose do Aqueduto de Sylvius) e algumas malformacdes
(micrognatia severa, pavilhdes auriculares rodados e clinodactilia do 5° dedo da

mao direita);

¢ Menina de 9 anos com malformac¢des glomuvenosas, tendo sido excluida a
hip6tese de neurofibromatose (por ndo ter mais nenhuma caracteristica clinica

indicadora);
e 2 relatorios de familia com translocagéo equilibrada 45,XX,rob (13;14)(q10;910)
- Senhora (35 anos) e progenitor desta (65 anos).

¢ 3 relatdrios de familia afectada (e com mutacéo identificada no gene RYR1) com

Miopatia Congénita autossdmica dominante ou Central Core Disease:

- Senhora (de 42 anos) e caso index - filha (13 anos);
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- Irmé&o (32 anos) da sra. com ligeiros sintomas da doenga;

- Esposa (30 anos) do sr. (relatério de ndo portadora para entregar ao

obstetra, em caso de gravidez).

o 2 relatérios de duas irmas (32 e 33 anos, respectivamente) ndo portadoras de

Hemofilia A (sobrinho afectado por doenca e irma portadora);

Para além disso, a aluna colaborou activamente em contexto de consulta, nas medi¢bes
das criancgas (e respectivos registos), na elaboracéo de cartas (os geneticistas indicavam
qual o conteldo a escrever na carta) aos médicos para realizacdo de exames de
diagnostico, preenchimento de requisicdes de testes ou pedidos de autorizacdo para
testes no estrangeiro. Colaborou, ainda, na organizacdo dos dossiers com material

informativo e artigos cientificos de doengas metabdlicas.

VLIl Consultas de Diagnéstico Pré-Natal

As consultas de Diagnéstico Pré-Natal (DPN) séo realizadas pelos médicos geneticistas
da Unidade de Consulta e decorrem quinzenalmente as 43s feiras de manha. A esta
consulta podem acorrer utentes de todas as regides do pais, cuja referencia¢do pode ser
proveniente do médico assistente, de um especialista ou por iniciativa prépria do casal
(com contacto prévio). Tal como as consultas de aconselhamento genético e de
patologia, a marcagéo é sempre feita por um médico geneticista, que adverte as gravidas
para se fazerem acompanhar (a consulta) do Boletim de gravida e de todos os exames
complementares de diagnostico realizados até ao momento (seus ou dos familiares — no

caso de doencas genéticas familiares).

Nesta consulta informa-se os casais com gravidezes em curso sobre as diversas opcoes
disponiveis perante deteccdo de anomalias cromossémicas no feto, doencas genéticas
presentes na familia e achados ecograficos sugestivos de malformacdo ou doenca
genética. Outros motivos muito frequentes no recurso a esta consulta sédo rastreios

bioquimicos positivos e idade materna avangada (=35 anos a data do parto).

A consulta inicia-se por questionar o motivo da mesma, recolhe-se a histéria de salde da

gravida e do seu companheiro, assim como das respectivas familias. Seguidamente,
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procede-se ao registo das andlises de rotina da gravidez para certificacdo da aptidéo
para possivel realizacdo de teste invasivo de diagnostico. Avalia-se também a
necessidade de mais informacdo acerca da familia para possivel despiste de doencas
genéticas. Pode, ainda, requisitar-se exames genéticos aos proprios pais do feto.

Quando estado reunidos os requisitos necessarios e ha indicagéo para realizacdo de uma
técnica invasiva de diagnéstico (mais frequentemente amniocentese — a partir das 14
semanas e biépsia das vilosidades coridnicas — a partir das 11 semanas de gestagao)
todo o procedimento é explicado ao casal (assim como o0s riscos de abortamento
associados) e se este concordar com a sua realiza¢do, a gravida tem que assinar um
termo de Consentimento Informado, sendo neste momento dadas as indica¢des sobre os
cuidados a ter apos a realizacdo do exame (sobretudo acerca do repouso necessario e
sinais de alerta). Quando s&o doengas ligadas ao cromossoma X, justifica-se muitas
vezes a realizagéo do teste de determinagéo do sexo fetal (em sangue materno) antes de

prosseguir com qualquer técnica de diagndstico invasiva.

Posto isto, a gravida é conduzida ao gabinete de obstetricia do CGM para realizar a
técnica com um obstetra experiente (Dr. Tiago Delgado), apoiado por uma enfermeira.
Quando se detecta alguma anomalia, os casais sdo encaminhados para o hospital da sua
area de residéncia ou para a Maternidade Julio Dinis, para terem o devido
acompanhamento e, se for caso disso e por vontade expressa do casal, para proceder a

interrupcdo médica de gravidez.

Os casos desta consulta sdo discutidos quinzenalmente na reunido de servigo de 22 feira,

procedendo-se a partir de entdo com a orienta¢do necessaria.

- Casuistica
A mestranda participou em 44 consultas de DPN, tendo sido observadas 41 gestantes,
com uma meédia de idades de 34 anos. A maioria recorre a esta consulta para realizagédo
de amniocentese por idade materna avangada (= 35 anos a data do parto), mas existem
outros motivos subjacentes como podemos constatar na tabela 11, associados a
patologia genética, quer dos membros do casal, quer de familiares ou dos seus proprios
filhos.
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Gréfico 4— idades das gestantes que recorreram as consultas de DPN assistidas pela mestranda (fonte: consultas
assistidas pela aluna).

Os motivos de referenciagédo as consultas de Diagnéstico Pré-natal assistidas pela aluna

estado sumariados na Tabela 11.

Motivos consultas de DPN N° de casos

Idade materna avacada (IMA) 15
Rastreio bioquimico positivo 3
Feto anterior com malformacg&es 2

Doenga genética

Préprio/cénjuge 3
Historia familiar 2
Filho anterior 5

Cromossomopatias

Historia familiar 2
Proprio/conjuge 1
Feto:

69, XXX (diginico)

47, XY,+16 [6]/46, XY [40]

47 XX, +16 [2]/46,XX[15]
Filho com ADPM ou AM

N R R R

Tabela 11- Motivos de referenciagéo para a consulta de DPN (fonte: consultas assistidas pela mestranda).

Muitas vezes as gravidas foram encaminhadas por um motivo especifico e ao construir-
se 0 heredograma detectaram-se casos familiares de doencgas genéticas que constituiam
factores de risco para o feto, prosseguindo-se, assim, com a investigacao.
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Nestas consultas, a mestranda teve contacto com as patologias que constam na tabela
12.

Doencas N° de casos

Ligadas ao cromossoma X

Distrofia muscular de Duchenne 2

Hemofilia B 1

Autossémicas dominantes

Paramiloidose 1

AutossOmicas recessivas

Fenilcetonuria 1
Doenca de Gaucher 1
Doenca poliquistica renal 1
Atrofia muscular espinal (tipo 1) 1
SMARD (Spinal muscular atrophy with respiratory 1
distress)

Gama-sarcoglicanopatia 1
Leucodistrofia Metacroméatica 2

Cromossomopatias

Trissomia 16 em mosaico 2
Feto tripldide: 69, XXX (diginico) 1
Translocagdo 13,14 (p15,q14) 1
Trissomia 21 2

Tabela 12-Patologias observadas em consultas de DPN (fonte: consultas observadas pela aluna)
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Participacdo em Reunifes Cientificas

As reunides de servico realizam-se semanalmente (22 feira de tarde) e tém uma duracéo
de cerca de 3 horas. Nelas discutem-se casos clinicos mais relevantes (ou pelo
diagndstico ou pela procura dele) que serdo observados durante a semana ou que foram
observados na semana anterior, quer de patologia genética, quer de aconselhamento
genético ou DPN. Apresentam-se, com uma periodicidade essencialmente mensal, temas
pertinentes ou artigos cientificos recentes (Journal Club). Participam nesta reunido os

médicos e estagiarios da unidade de genética médica.

No periodo de estagio a aluna participou em 33 reunides de servico semanais, nas quais
foram apresentados 12 temas no Journal Club, 4 dos quais preparados pela aluna em

colaboracdo com uma colega mestranda do MPAG (Rosa Nunes ou Lidia Guimaraes):

Elaborou e apresentou os seguintes temas:
I. Etapas do aconselhamento genético. Bruna Leandro e Rosa Nunes. 21 de
Fevereiro de 2011.
Il. Discussao formulério pré-consulta. Bruna Leandro, Rosa Nunes. 21 de
Fevereiro de 2011.
lll. Stress e burnout nos profissionais de genética. Bruna Leandro, Rosa Nunes.
28 de Marco de 2011.
IV. Misunderstandings Concerning Genetics Among Patients Confronting

Genetic Disease. Bruna Leandro, Lidia Guimaraes. 18 de Julho de 2011.

Assistiu a apresentacdo dos seguintes temas:
I. Abordagem da crianca dismorfica. Liliana Pinheiro, Isabel Mendes. 24

de Janeiro de 2011.

. Mecanismos génicos de doenca. Sara Magalhdes. 31 de Janeiro de
2011.

[ll.  Epigenética e pratica clinica genética. Miguel Rocha. 28 de Fevereiro de
2011.

IV. Sindrome Turner. Isabel Mendes, Liliana Pinheiro. 14 de Marco de 2011.

V. The revised Ghent nosology for the Marfan Syndrome. Gabriela
Soares. 4 de Abril de 2011.
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VI. Mecanismos gendémicos de doenca. Sara Magalhdes. 11 de Abril de

2011.

VIl.  Screening for fetal aneuploidies at 11 to 13 weeks. Emideo Vale
Fernandes.18 de Abril de 2011.

VIIl.  The floppy Infant: evaluation of hypotonia. Liliana Pinheiro, Isabel

Mendes. 21 de Abril de 2011.

Trabalhos efectuados no ambito da Unidade de Consulta

Elaboracéo de um formulario pré-consulta (ver em anexo) a enviar preenchido pelos
médicos que requisitam a consulta de aconselhamento genético no CGM (Bruna Leandro

e Rosa Nunes), actualmente ja em vigor no servico.

Participacdo em Reunides Cientificas no CGPP

Frequéncia de sessdes mensais (primeira 42 feira de cada més, ao final da tarde) do
PSICOGEN, onde se discutem temas pertinentes na area do aconselhamento
psicossocial nas doencas genéticas. Neste periodo a aluna assistiu a 5 destas reunides,

subordinadas aos temas:

1. “Abordagem social no protocolo de testes preditivos do CGPP”, Dra.
Isabel Lereno, 9 de Margo de 2011.

2. Apresentacdo e discussdo do “Protocolo de consultas de testes pré-
sintoméaticos do CGPP”, Dra. Milena Paneque Herrera, 6 de Abril de
2011.

3. "O processo de Aconselhamento Genético na perspectiva dos
utentes"”, Dra. Lidia Guimaraes, 4 de Maio de 2011.

4. “A importancia do aconselhamento genético”. Enf. Vania Machado. 13
de Julho de 2011.

5. “Impacto a longo prazo dos testes preditivos.” Dra. Susana Ledo, 14
de Setembro de 2011.
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Contributos do estagio para a formacdao

A aluna considera que o0 estagio neste servico foi um excelente contributo para a sua
formacé&o, enquanto profissional do aconselhamento genético, porque permitiu aprofundar
conhecimentos tedricos de patologia e de aconselhamento genético e desenvolver

competéncias fundamentais ao futuro exercicio da profisséo de genetic counsellor.

A aluna pensa ser relevante salientar, neste relatério, algumas das aprendizagens mais

significativas, dentro dos dominios anteriormente referidos.
Aquisicdo de competéncias tedrico-técnicas

As aprendizagens a nivel tedrico foram vastas. Adquiriram-se, fundamentalmente, no
contacto directo com as inUmeras patologias observadas em contexto de consulta e nas

discussoes de casos clinicos realizadas semanalmente.

Os temas discutidos nas reunides semanais constituiram um momento privilegiado de

aprendizagem e partilha de conhecimentos entre os diferentes especialistas presentes.

Para aprofundar conhecimentos, foi muito importante a transmissdo de informag&o por
parte dos médicos geneticistas com quem assistiu as consultas e sobretudo a orientagédo

dada por estes sobre a bibliografia essencial para estudar cada patologia.

Assim, pode-se salientar instrumentos fundamentais para a preparacdo de consultas,

estudo de casos clinicos e elaboragéo de relatorios:

SITES:

Online Mendelian Inheritance in Man®

http://www.omim.org/

«» sEneReviews.

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/GeneTests/review?db=GeneTests

. orohanet

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php

= European Cytogeneticists Association Register of Unbalanced
Chromosome Aberrations

http://umcecaruca0l.extern.umcn.nl:8080/ecaruca/ecaruca.jsp
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LIVROS considerados no servico “biblias” da consulta de genética:
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Considerou muito importante a pratica na elaboracao de relatérios de aconselhamento
genético. Estes atendiam a seguinte estrutura: ldentificacdo do paciente e motivo da
consulta; explicacdo dos antecedentes familiares; descricdo da doenca, dos modos de
hereditariedade, do risco de recorréncia e das opc¢des reprodutivas. Quando se
considerar importante fazer referéncia a estudos realizados no dominio em questao e, por
fim, referir a pertinéncia de aconselhamento genético a outros familiares em risco (nos

casos que se justifique).

As apresentacgdes orais no Journal Club constituem uma ferramenta fundamental para

a preparacao das alunas para futuras apresentacées de ambito cientifico.

A elaboracdo de um formulério pré-consulta permitiu a pesquisa e contacto com
outros formularios de outras instituicdes de saude e de patologias especificas. Assim, a
aluna tomou conhecimento dos dados fundamentais para a elaboragdo de uma primeira

consulta, quer de patologia quer de aconselhamento genético.

O uso e manuseamento de ferramentas basilares na preparacdo de consultas e

elaboracao de relatérios (citados no ponto anterior referente a sites e livros).

Foi muito importante pbr em préatica, nas consultas que realizou, as etapas

fundamentais do aconselhamento genético nomeadamente ao nivel do acolhimento
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do consultando, da reunido de informacgdes, do estabelecimento de um diagndéstico, da

avaliagao dos riscos e, finalmente, da transmisséo da informagao.

As colheitas de historias clinicas/familiares permitiram a familiarizagdo com a ficha de
processo do doente e com as formas de questionamento essenciais a colheita de
informagdo mais pertinente, assim como o0 treino de construgdo de heredogramas
realizado em todas as primeiras consultas (em alguns casos no processo do consulente,
noutros nos apontamentos da aluna). Aprendeu que € essencial construir um pedigree
com, no minimo, 3 geracdes, do lado paterno e materno do consulente, questionando as
idades, graus de parentes, doencas que se repitam na familia - genéticas ou néo (ex: no
caso dos cancros saber a idade de inicio dos sintomas e de morte) - , casos de atraso
mental, dificuldades de aprendizagem ou deficiéncias motoras e perguntar sempre se ha

casais consanguineos na familia.

Aprendeu competéncias essenciais ao nivel da comunicagcdo de riscos, que difere
consoante se tratem de doencas mendelianas (riscos probabilisticos e individuais) ou
multifactoriais (riscos empiricos). Esta comunicacao devera ser adaptada a linguagem e
escolaridade dos consultados e podera suportar-se, por exemplo, do recurso a metaforas
com aspectos da vida quotidiana dos consulentes.

O papel de um questionamento efectivo (perguntas abertas e fechadas) revelou-se
fundamental no processo de aconselhamento genético, a varios niveis: recolha de

informacé&o, conhecimento e expressdo de emocgoes.

As competéncias de empatia constituiram um elemento impulsionador do
estabelecimento de uma relacdo de confianca, em que o consultando se sentia
incondicionalmente aceite e respeitado. Observou-se e sentiu-se 0 quanto € importante
gue o profissional de aconselhamento genético seja um agente facilitador da expresséao

de emocdes e que desempenhe um papel activo na reflexdo dos sentimentos expressos.

Associado a competéncias de empatia estdo também competéncias fundamentais no
aconselhamento genético ao nivel da comunicacao: saber interpretar a comunicagao
verbal e ndo verbal do consulente e o préprio profissional de aconselhamento genético
conseguir transmitir claramente a informacdo que pretende, para que o consultando

possa tomar decisdes livres e esclarecidas.

O recurso a imagens para explicar fenébmenos genéticos, € considerado pela aluna
como um instrumento fundamental a adoptar e, por isso, ao longo deste estagio foi

construindo o seu proprio dossier com imagens (genes, cromossomas, modos de
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hereditariedade), semelhante ao utlizado pelos médicos, mas adaptado ao

aconselhamento genético.

Para além disso, a aluna teve contacto com os diferentes testes moleculares ou
citogenéticos requisitados consoante 0s casos: cariftipo, X- fragil, Arrays, exames
complementares de diagnostico, CDT (Carbohydrate glycoprotein deficiency), estudos
metabdlicos (ex: ressonancia magnética, raio-x, ecografias, TACs, exames visuais e

auditivos, Electrocargiogramas, electroencefalogramas) ou avaliagdes cognitivas.

A mestranda compreendeu ainda melhor a dificuldade do processo de tomada de
decisdes e o0 quanto o profissional de aconselhamento genético deve ter um papel neutro
e limitar-se a transmitir todas as informacdes e opcdes disponiveis ao casal ou individuo.
A tomada de decisdo € sempre muito pessoal, familiar e cultural. A Unica pessoa que
sabe como ira lidar com a situagéo no futuro € o préprio consulente. Este conhece melhor
que ninguém as motivacdes subjacentes a uma tomada de decisdo e 0s seus recursos
internos para lidar com ela. Neste processo é muito importante 0 empowerment, para
afirmar a capacidade de o consulente tomar uma decisdo, sentindo-se compreendido e
aceite qualquer que esta seja. Mesmo no DPN em que o tempo € crucial, € dado ao casal
tempo e espaco para reflectir e sé depois tomar a decisao.

Passou a valorizar ainda mais a importancia de assegurar as questdes éticas, que teve
oportunidade de observar e tomar ainda mais consciéncia da sua relevancia: autonomia,

beneficiéncia, justica, ndo-maleficéncia, veracidade e fidelidade.

Para consolidacdo dos conhecimentos e desenvolvimento de competéncias seria
necessario que tivesse oportunidade de realizar mais consultas. Apesar disso, considera
ter adquirido a bagagem tedrica e pratica basica essencial a pratica do aconselhamento
genética, com a certeza de um trabalho sempre conjunto com médicos geneticistas e a
humilde consciéncia de tudo o que ainda tem para aprender e da necessidade imperativa

de uma actualizacdo constante.
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Principais desafios ou dificuldades do Aconselhamento Genético

Ao longo do estagio foram muitos os desafios no que respeita ao aconselhamento

genético.

A principal dificuldade sentida pela aluna foi a falta de conhecimentos médicos acerca
das doencas ou manifestacfes clinicas, o que a elucidou ainda mais sobre o facto de
esta profissao ter que ser sempre exercida em colaboracdo com um médico geneticista e
nunca autonomamente, e da necessidade de muito estudo e actualizacdes cientificas

constantes.

Isto era sentido sobretudo quando surgiam em consulta doencas genéticas familiares,
gue nédo constituiam o motivo do pedido inicial de consulta (e esta néo foi preparada
nesse sentido). Deste modo, é importante ter um conhecimento teérico, 0 mais alargado
possivel, para perante estas situa¢des, saber-se as principais questdes a abordar acerca
destas doencas (por exemplo, tratando-se de uma doenca ligada ao cromossoma X é
importante focar o questionamento nas mulheres daquele lado da familia, nos seus filhos

€ Nos seus netos).

No célculo dos riscos sentiu sobretudo dificuldades quando ndo existia um diagnéstico
definitivo ou quando a informagé&o era escassa e, por isso, ndo se podia garantir tratar-se
de um caso esporadico ou hereditario. O mesmo aconteceu em casos de criangas
adoptadas ou institucionalizadas, cujas informagfes eram muito escassas e tornou dificil
o processo de aconselhamento genético. Procurou-se estimar um risco empirico, mas

que é muitas vezes dificil de calcular e concretizar o aconselhamento.

Outra das dificuldades prende-se com doengas mitocondriais ou com mosaicismo
gonadal, ou ainda em achados cromossomicos com significado desconhecido. N&o se
sabendo como sera a manifestacdo da doenca e dada a complexidade do fenémeno, é
dificil explicar ao casal, eles compreenderem e tomarem uma decisdo quando ha uma
gravidez em curso, em que a decisdo se prende com a possivel interrup¢do ou ndo da

mesma.

A aluna evoca uma situacdo particular pela dificuldade de aconselhamento genético.
Tratava-se de uma familia com Distrofia Muscular de Duchenne, cuja penetrancia era
incompleta. Havia dentro da mesma familia um menino gravemente afectado e um

adulto (com mais 40 de anos) sem qualquer manifestacao.

42



Por vezes, quando existem Varios casos de consanguinidade na mesma familia, como
observamos num caso de glaucoma congénito e outros de surdez congénita, a pseudo-
dominancia das doengas autossOmicas recessivas € um fendmeno que mimetiza a

hereditariedade dominante, dificultando o aconselhamento.

Interpretar relatérios moleculares cuja mutac¢éo ainda nao esta descrita como patogénica
ou “de significado desconhecido” torna o aconselhamento genético uma dificil tarefa,
uma vez que ndo ha dados suficientes que facam refutar a hipétese da origem da doenca
nagquela mutacdo, mas afirmar o contrario também n&o é possivel, como aconteceu em
alguns casos de mutagdes no BRCA. Fica-se numa situacdo intermédia, na expectativa
de que a evolucédo da ciéncia e o relato de outros casos familiares, permitam confirmar ou

ndo a patogenicidade da mutacéo.

Quando existem translocagfes cromossomicas familiares aparentemente equilibradas

numa geracao, € dificil prever se se tornardo desequilibradas na geracao seguinte.

Outras dificuldades sentidas pela aluna prendem-se muitas vezes com o controlo
emocional e a comunica¢cdo de méas noticias. A aluna recorda-se de uma situacao
particularmente dificil de um casal que tinha tido um filho com SMA (tipo 1), de seguida a
senhora engravidou, o feto era “ndo portador”, mas acabou por abortar na sequéncia da
amniocentese e na 32 gravidez (a qual a aluna assistiu a consulta de DPN) o feto era
portador. Foi muito dificil dar esta noticia a um casal que estava muito expectante que “a
32 seria de vez!” e tornou-se ainda mais dificil porque a idade do casal estava a avancar
(a senhora tinha 39 anos e o senhor mais de 50). Pouco tempo depois voltaram a
recorrer a consulta e vinham ja determinados a fazer Diagnéstico Genético Pré-

Implantag&o (DGPI) e todo o processo foi conduzido nesse sentido.

Foi possivel assistir a dificuldade de aconselhamento genético perante situacdes de
deteccdo de genes de susceptibilidade para cancro ou trombofilias. H&4 uma
predisposicao para desenvolver a doenca, mas ndo € possivel predizer se algum dia a
doenca se ird manifestar, por isso o aconselhamento neste caso, baseia-se apenas na

modificacdo do risco relativo e tem uma validade muito limitada a nivel individual.
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Reflex&o e consideracdes finais

O estagio no Centro de Genética Médica constituiu a grande parte (73%) destes 12
meses de estdgio profissionalizante e foi aqui que tivemos mais oportunidade de

contactar com um leque diversificado de patologias.

Tive o privilégio de integrar uma equipa jovem e dindmica, muito actualizada acerca das

novas descobertas que quase diariamente ocorrem na area da genética.

Foi a abertura para uma realidade pratica tdo rica e variada, que permitiu uma
consolidacdo dos conhecimentos teéricos e sobretudo a aquisicdo diaria de novos
conhecimentos. No final de cada periodo de consultas 0 nimero de patologias novas
observadas era tal, que dedicavamos grande parte do tempo a estuda-las, quer o
gendtipo quer o fendtipo. A partilha de conhecimentos dos internos de diversas
especialidades, uma vez que a genética é transversal a todas as especialidades médicas,

foi uma mais valia.

Embora o nUmero de consultas realizadas pela aluna tenha sido reduzida, permitiu um
contacto real com a pratica e com os desafios que acalenta, nomeadamente as
dificuldades que s6 na interac¢do directa com o consultando podemos sentir. Foi, para
isso, muito importante a presenca do tutor para tracar um perfil da nossa postura e
comportamento em consulta, de modo a corrigir os aspectos menos positivos e a reforcar
as competéncias ja adquiridas.

Foi muito enriquecedor assistir a partilha de sentimentos, emoc¢des e vivéncias por parte
das familias. Tratando-se, numa consideravel percentagem, de doengas graves e sem
cura, impressionou-me a capacidade de resiliéncia e a dedicacdo extrema de muitas
familias aos seus familiares doentes. Alteram-se as rotinas, as vivéncias e muitas vezes
estilos de vida para garantir a minimizacao do sofrimento e a melhor qualidade de vida do
doente. O amor incondicional traduz-se numa dedicacao quase exclusiva aquela pessoa,
em que o proprio cuidador se esquece de cuidar de si e vive na sombra da doenca, o que
também se torna doentio. Como tal, as palavras de reconforto, esperanca e até
legitimacdo de sentimentos e comportamentos por parte dos assistentes hospitalares tém

nestas familias uma importancia redobrada.

Trata-se de consultas com elevado nivel de exigéncia emocional, onde diariamente os
médicos e todo os técnicos sdo confrontados com vidas pautadas por um enorme

sofrimento, a que é impossivel ficar-se indiferente. Por este motivo se compreende a

enorme percentagem de burn-out dos profissionais desta area, tal como comprovado
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num dos artigos apresentados pela aluna. Assim, para garantir a estabilidade emocional
e o empowerment dos profissionais da genética, torna-se imprescindivel a existéncia de
reunides periédicas de partilha de emocdes e o treino sistematico de competéncias
especificas para lidar com estes casos tdo complexos.

Tendo consciéncia da complexidade e exigéncia desta area cientifica foi com enorme

prazer e dedicacao que realizei este estagio profissionalizante.

Na incerteza do presente e do futuro desta nova profissdo em Portugal uma coisa é certa:

fica 0 sentimento e a crenca de que valeu muito a pena, quer pelo enorme crescimento

O contacto com esta realidade fez-me crescer muito enquanto ser humano, na tolerancia
pelas diferencas, no respeito ainda maior pelos profissionais de saude e na admiragéo

por estas familias.

Nunca, por um Unico momento, me arrependi de ter dado este passo e acredito piamente
que a curto ou médio prazo colherei os seus frutos e, quem sabe, farei parte de uma

destas equipas com quem estagiei e por guem mantenho um enorme apreco!
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VII.LESTAGIO NO CGPP (laboratorio e consultas genética)

Orientador Dr. Jorge Pinto Basto

Duracéo 3 meses (1 de Outubro a 31 de Dezembro de 2010)

Caracterizacao da Instituicdo de Formacéao

O CGPP, local onde a aluna realizou o seu estagio, € uma iniciativa clinica do IBMC e
tem como missdo a prestacdo de servicos de diagndstico em genética molecular,
aconselhamento genético e ensino pré/pés graduado, de forma integrada e em estreita
colaboracéo e integracdo com o Laboratoério Associado IBMC-INEB, constituindo-se como
centro de referéncia nacional em Genética para areas como a Neurologia, Pediatria e
Hematologia.

Corpo clinico

. Jorge Sequeiros, Médico Geneticista

. Jorge Pinto Basto, Médico Geneticista
. Graga Porto, Médica Hematologista

. Paula Coutinho, Médica Neurologista

. Milena Paneque, Genetic counselor

. Angela Leite, Psicéloga

. Susana Lédo, Psicéloga

. Paula Valente, Psiquiatra

. Teresa Brito, Técnica de Servigo Social
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Actividade assistencial

Durante os trés meses de estagio (de Outubro a Dezembro de 2010) a aluna assistiu a 57
consultas, correspondentes a 40 casos clinicos. Neste periodo a aluna sé teve
oportunidade de assistir a uma reunido de servigco, uma vez que decorrem a 22 feira de
manha& num horéario coincidente com o estagio de Oncogenética que a aluna estava a

realizar simultaneamente.

Nesse periodo verificou-se 0 seguinte movimento assistencial:

Outubro Novembro Dezembro
Total 27 23 7
Paramiloidose 4 10 0
Psicologia 2 0 0
Doenca de Huntington 3 5 1
Neurofibromatose tipo 1 1 0 0
Doenca de Machado-Joseph 1 1 1
Ataxia de Friedreich 0 1 1
Hemocromatose 5 5 4
Flebotomias 13 0 0
Reunides de servico 1

Tabela 1- Movimento assistencial no periodo de estagio da aluna (fonte: consultas assistidas pela aluna)

A aluna assistiu a consultas do Dr. Jorge Pinto Basto (médico geneticista), Dra. Graca
Porto (médica hematologista) e Dra. Milena Paneque (genetic counselor), tendo deste
modo contacto com diferentes tipos de abordagem do doente e familias e modos de

realizacdo da consulta.

As consultas que a aluna mais assistiu neste periodo foram as de aconselhamento
genético (grafico 2) de Paramiloidose (PAF) e Hemocromatose Hereditaria (HH), como se

pode verificar na Tabela 2.
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12 22 Divulgacdo de resultados DPN TOTAL

Paramiloidose 6 3 2 2 15

- Psicologia 2 0 0 0
Doenca de Machado Joseph 1 1 1 0 3
Doenca de Huntington 3 5 1 0 9
Neurofibromatose 1 0 0 0 1
Ataxia de Friedreich 1 0 1 0 2
Hemocromatose 5 15

- Aconselhamento genético 9

- Flebotomias (15)

- Diagnéstico

Tabela 2- Patologias observadas pela aluna nas consultas.

As consultas estao divididas entre Diagnostico genético, Aconselhamento genético e

Diagnéstico Pré-Natal. Ocorriam, a data do estagio, em dois periodos: 42 feira de tarde

(todo o tipo de doencgas genéticas) e 52 feira de manh& (consultas de hemocromatose

hereditaria).

Tipo de consultas assistidas
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Gréfico 2-Tipo de consultas/tratamento assistidas pela aluna
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Como se pode verificar pelo grafico 3, ha um predominio de pacientes do género

feminino (69%), cuja idade média s&o os 35 anos.
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Gréfico 3. Género dos consultandos da Consulta de Genética do CGPP

(fonte: consultas assistidas pela aluna, no periodo de 3 meses, acima referido)

Neste estagio a aluna participou nas consultas de Psicologia, Aconselhamento genético e

Diagnostico Pré-Natal (DPN), de hemocromatose e doencas neuroldgicas de inicio tardio.

Nas consultas de aconselhamento genético a aluna teve oportunidade de observar,
participar e executar quatro consultas (22 e divulgacdo de resultados) de dois casos de
paramiloidose, praticando técnicas especificas do aconselhamento genético. Participou,
igualmente, na elaboracdo dos relatérios de aconselhamento genético, entregues ao

consulente ou ao médico que requisitou o teste (consoante as situacoes).

Teve oportunidade de contactar e acompanhar o protocolo completo de consultas de
testes pré-sintoméaticos (TPS) de doencas genéticas de inicio tardio com 5 pacientes
(HD, PAF E DMJ), ficando assim com uma visdo global das 3 diferentes etapas do

processo e da particularidade de cada uma.

Na 12 consulta de aconselhamento genético procura-se, em 1° lugar, criar uma relacéo
empética e de confianga com o consulente, proporcionando um ambiente acolhedor. Para
facilitar, este pode fazer-se acompanhar de alguém proximo, se for essa a sua vontade.
Comeca-se por perguntar o que o consulente sabe sobre a doenca, o motivo que o fez
optar por realizar o teste e o porqué de escolher aquele momento.
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De seguida, colhe-se a histéria individual e familiar, com recurso a um valioso
instrumento, o heredograma, onde se nota uma grande satisfacdo das pessoas por
poderem colaborar, com um papel tdo activo, na sua execug¢do. SO depois € que se
transmite informacéo sobre a doencga, as suas manifestacdes, os modos de transmissao
e as opcdes reprdutivas existentes, se for caso disso. E sublinhado que o resultado
“positivo” (detectada a mutagéo) n&o ird prever o inicio nem gravidade da sintomatologia.
Explica-se o protocolo de TPS e agenda-se as consultas subsequentes, dando-se uma

fotocopia deste ao doente.

Propbe-se a consulta de Psicologia, onde se realiza uma anamnese e se aplicam
questionarios de avaliacdo psicolégica (BSI e Beck para a Depressdo e Zung para a
Ansiedade). Estes dados séo logo introduzidos no computador e traca-se no imediato um
perfil do estado cognitivo e emocional do consulente. Esta informagao fica no processo
do consultando, para que na 22 consulta, quem a realizar, tenha acesso ao resultado e

trabalhe com base nesses dados.

No final desta consulta a pessoa dirige-se ao gabinete de enfermagem, acompanhada
pelo profissional que realizou a consulta, e colhe a 12 amostra de sangue para realizacao
do teste genético.

A 22 consulta acontece trés semanas depois e realiza-se 0 aconselhamento pré-teste.
Questiona-se como é que a pessoa se sentiu desde a 12 consulta, se pensou sobre o
assunto, se falou disso com alguém, se alterou o seu estado emocional, se surgiram
novas duavidas ou incertezas e, finalmente, se sente que esta é a altura ideal para a

realizacdo do teste ou se prefere aguardar para outra altura.

Explica-se que a proxima consulta seré de divulgacéo de resultados e, como tal, decisiva.
Procura-se antecipar, num exercicio de imagética, o dia de recepcdo do resultado,
perguntando a pessoa se, caso fosse hoje esse dia, e recebesse uma mé noticia, como é
que reagiria. E dada toda a liberdade da pessoa desistir a qualquer momento, basta para
isso um telefonema a avisar que quer adiar ou desmarcar a consulta. Caso deseje passar
a proxima fase assina um termo de consentimento informado para a realizacédo do teste
molecular e colhe uma 22 amostra de sangue, que é analisada separadamente no
laboratério para garantir a fiabilidade dos resultados. Inicia-se, a partir desta 22 amostra,

0 estudo molecular.

Em alguns casos, o consultando vai a uma 22 consulta de psicologia ou é submetido a

uma avaliacéo social.
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Trés semanas depois da 22 consulta comunica-se o resultado, numa 32 consulta. Ainda
antes da revelag¢do do diagnostico é perguntado ao consulente se quer mesmo saber e
caso responda afirmativamente abre-se o envelope (alguns técnicos sabem o resultado
antes, outros preferem tomar conhecimento ao mesmo tempo que o consulente) com o
relatério onde descreve o resultado, e diz-se imediatamente se € positivo ou negativo (se
se encontrou a mutacdo genética ou ndo). No final, pergunta-se se as pessoas

concordam com este protocolo, 0 que mudariam e se o recomendariam a alguém.

Perante o resultado as reac¢fes sdo adversas. Umas pessoas choram, outras mostram-
se surpreendidas, outras ainda ficam revoltadas e h& aquelas que parece que ja estavam
a contar e mostram-se aparentemente conformadas, ou reprimem o0s sentimentos.
Verifica-se por vezes uma reac¢do mais expressiva e inconformista por parte dos

familiares, com quem os consulentes se fazem acompanhar.

Independentemente do resultado de portador ou ndo portador é oferecida uma consulta
de psicologia 3 semanas, 6 meses e um ano depois da divulgacdo do resultado.

Aos pacientes que no decorrer das consultas de aconselhamento genético decidam que
ndo querem realizar estudo genético e terem apenas acompanhamento anual por uma
neurologista, para avaliagdo de possiveis sintomas que indiciem o inicio da doenca, essa

consulta é assegurada pelo CGPP.

Nas consultas de DPN procura-se saber as motivagdes do casal para a realizacdo do
teste e é explicado que as técnicas invasivas de diagnéstico (habitualmente
amniocentese e bidpsia das vilosidades coridnicas) estdo indicadas apenas em situagdes
em que o casal esteja decidido a interromper a gravidez se o feto for afectado. Caso
contrario, € contra-indicado fazer-se um diagnostico a um individuo cuja doenca se
poderd manifestar tardiamente e que ter4 de viver com esse peso, sem ter tido

oportunidade de se pronunciar sobre o assunto.

As consultas de hemocromatose hereditaria (HH) tém um formato diferente: realizam-
se em apenas dois momentos. A 12 consulta é de diagndstico ou aconselhamento
genético e a 22 de divulgacdo de resultados. Na 12 consulta questiona-se o consulente
acerca do que sabe sobre a doenca, se existe ou ndo histéria familiar e registam-se os
dados clinicos individuais e as (possiveis) doencas (genéticas ou nado) existentes na
familia. Para a aluna, que esta a fazer investigacdo nesta area, foi fundamental o
contacto com estas familias e perceber como a doenca se tem ou ndo manifestado e de

gue forma, em cada membro da familia. Assistiu a consulta de duas familias enormes

51



(mais de 7 irm&os) que vieram todos juntos para realizar teste pré-sintomético e a partilha

de experiéncias foi riquissima.

Laboratério de genética molecular

Grande parte destes 3 meses de estagio foi passada no laboratério do CGPP, onde a
aluna assistiu a aplicacao de varias técnicas de execucdo dos testes moleculares de
doencas genéticas. Teve oportunidade de contactar com diferentes procedimentos
laboratoriais, com a exigéncia dos cuidados a ter na recepcédo dos pedidos e amostras e,

ainda, com os varios tipos de testes.

Este laboratério de genética molecular efectua o diagnostico molecular pré e pds-natal de

varias patologias genéticas assim como estudos de portador e pré-sintomaticos.

A partir do momento em que a amostra de sangue/saliva entra no CGPP, é accionada
uma série de mecanismos para garantir a confidencialidade dos resultados e para que

ndo haja trocas de amostras.

A 22 feira de manha eram realizadas as reunides de equipa, onde se discutiam os casos
e se distribuiam os pedidos da semana pelas diferentes Técnicas de Diagndstico,

responsaveis por analisar determinados tipos de doencas.

A andlise laboratorial inicia-se com a extrac¢gdo de ADN das células por Salting-out, a
partir de amostras de sangue e ou de saliva (geralmente das criancas, para evitar a
picada da agulha). Esta técnica era realizada todas as 62s feiras de tarde, por duas

Técnicas, para garantir que ndo houvesse trocas nem erros.

Neste laboratorio todos os testes (ex: Doenca de Wilson, paraparésias espasticas,
distonias, Parkinson) passam pela técnica de PCR (polymerase chain reaction - reaccao
em cadeia pela polimerase) e sequenciagéo, excepto os testes moleculares de PAF. Para
estudar esta doenca, faz-se PCR para amplificar a zona de interesse, corre-se num gel
de agaroze, onde se colocam as enzimas que distinguem o “controlo normal”, “controlo
mutado”, o “branco” e as amostras. No final, imprime-se uma fotografia, onde se véem as
diferentes bandas. Quando existe um diagnostico clinico ndo confirmado pelo

procedimento anterior, com a técnica ELISA (Enzyme Linked Immuno Sorbent Assay)
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coloca-se um anti-corpo que detecta a proteina de interesse (TTR na PAF, que tem

capacidade para reonhecer as proteinas mutadas).

A técnica de PCR baseia-se na amplificacdo da zona a estudar. Durante o PCR sé&o
usadas elevadas temperaturas de forma a separar as moléculas de ADN em duas
cadeias simples, que permitam a ligacdo de oligonucledtidos iniciadores (primers),
também em cadeia simples. Para amplificar uma determinada regido sdo necessarios
dois iniciadores complementares das sequéncias que flanqueiam o fragmento de ADN a
amplificar, nos seus terminais 3', de modo a permitir a actuacdo da ADN polimerase
durante a sintese da cadeia complementar, usando como molde cada uma das duas
cadeias simples constituintes do ADN a amplificar. O produto de PCR pode ser
visualizado ap6s electroforese em gel de agarose e o0 seu tamanho ser estimado por

comparagdo com padrdes lineares de ADN.

Como na técnica de PCR se encontram envolvidos vérios ciclos de amplificacdo, foi
desenvolvido equipamento que permite programar, de forma continua e automatizada, os

varios ciclos de aquecimento e arrefecimento, o QIAxcel.

O passo seguinte é a Sequenciacdo de ADN, método que permite analisar os produtos
amplificados por PCR. Esta é uma técnica muito usada neste laboratério para identificar
delecgbes, insercdes ou translocagdes. O produto final € injectado no sequenciador e 0s

resultados analisados no programa Seq Scape.

A andlise de fragmentos, por sua vez, é utilizada neste centro para pesquisa de
repeticdes de CAGs (ex: doenca de Huntington e ataxias dominantes). E efectuado uma
PCR semelhante a anterior mas com uma enzima diferente e um primer especifico
marcado com fluorescéncia. Consiste em estudar variantes gendémicas através do

tamanho dos fragmentos amplificados por PCR.

A técnica MLPA (Multiplex Ligation-Dependent Probe Amplification) usa-se para
detectar grandes rearranjos génicos, como a delecdo completa de um gene, regiao
génica ou exao, ndo detectaveis através da sequenciacdo. Utiliza diferentes sondas
especificas, numa Uunica reaccdo de PCR. O MLPA é muito atil no diagnostico, no
entanto, € muito sensivel a contaminantes e trata-se de uma técnica morosa e
dispendiosa. A aluna teve oportunidade de verificar a analise dos resultados no software

Gene Marker e a elaboragao dos respectivos relatoérios.
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A RFLP (restriction fragment length polymorphism) é uma técnica em que 0s organismos
podem ser diferenciados pela analise de padrdes derivados da clivagem do seu ADN. Se
dois organismos diferirem na distancia entre os sitios de clivagem de uma endonuclease
de restricdo, o comprimento dos fragmentos produzidos vai diferir quando o ADN for
digerido com uma enzima de restricdo. Para a detecgdo de RFLP’s, pode ser usada a
metodologia de “Shouthern Blotting”. Apds restricdo enzimatica os fragmentos de ADN
gendmico sdo sujeitos a electroforese em gel e posteriormente transferidos para um
suporte soélido de nitrocelulose através do arrastamento por capilaridade. Apdés
hibridizacdo com sondas radioactivas este processo possibilita a identificacdo, entre

milhares de fragmentos de restricdo obtidos, de sequéncias bem determinadas.

O teste molecular de hemocromatose hereditaria, em particular, é realizado através do
método de hibernizacdo reversa, utilizando o Kit (Haemochromatosis StripAssay B;
ViennalLab Labordiagnostika GmbH).

Executados todos os passos descritos, procede-se a interpretagdo do resultado e para
isso € importante ter o maximo de informacado sobre a historia clinica do doente ou da
familia. Sempre que possivel, estando a mutacgdo identificada na familia, a requisicao de
teste genético devera vir acompanhada do relatério com o resultado do teste molecular
do familiar afectado.

A aluna assistiu a analise, interpretacdo e validacdo dos resultados obtidos e
acompanhou a elaboracédo e validagdo dos relatérios, nomeadamente no que respeita a
interpretacdo analitica e clinica, bem como as recomendacdes (essencialmente de
aconselhamento genético a outros familiares). Os relatérios séo enviados ao médico que

requisitou o teste genético.

A aluna teve, por fim, oportunidade de observar o funcionamento do Sistema de Gestdo
da Qualidade do CGPP. A ISO 15189 define normas de procedimento dos Laboratorios
Clinicos sobre as quais se trabalha no CGPP, com vista a Acreditacdo e a 1ISO 9001

define os requisitos de Certificag&o do Sistema de Gestéo de Qualidade.
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Contributos do estagio para a formacdao

A aluna considera que o estagio neste servico foi um excelente contributo para a sua
formacdo enquanto profissional do aconselhamento genético, porque permitiu aprofundar

conhecimentos clinicos e laboratoriais.

Os conhecimentos adquiridos no laboratério foram fundamentais para consolidar
aprendizagens tedricas da disciplina de Genética Molecular Clinica (do 1° ano do MPAG)
e sobretudo para que tenha experiéncia pratica suficiente para que, caso um dia tenha de

explicar em consulta os procedimentos laboratoriais saiba do que esta a falar.

A realizacdo de consultas permitiu a aluna pdr em pratica os conhecimentos adquiridos
em teoria e confrontar-se com os seus medos e dificuldades, com a mais-valia de estar a
ser observada por uma profissional de aconselhamento genético que no final fazia uma

avaliacdo critica, para a aluna melhorar ou corrigir determinados aspectos.

Neste estagio, foi muito importante, também, ter tido oportunidade de assistir as
flebotomias (tratamento da hemocromatose) no Hospital Geral de Sto. Anténio, para
poder observar como se realiza o tratamento e essencialmente poder conversar com as
pessoas afectadas. Estando a realizar o seu projecto de investigagdo nesta area, ficou
mais elucidada sobre as implicagfes da doenga e o impacto da mesma no dia-a-dia dos
doentes e familiares. Isto porque muitas vezes nas consultas ndo se lida com doentes,
mas apenas com pessoas saudaveis que realizam TPS. Ficou mais consciente da
importancia do rastreio bioquimico sistematico (através dos parametros da ferritina e da
saturacdo da transferrina) e do teste molecular posterior, caso 0s parametros estejam

acima dos limites normais e sejam indicadores de HH.

Assistir a duas consultas de psicologia com pacientes com gquem tinha estado momentos
antes na consulta de aconselhamento genético, permitiu perceber as diferencas de
abordagem e tipos de questdes levantadas ambas as consultas, assim como a diferente
postura/comportamento adoptada pelos consulentes numas e noutras consultas. Deste
modo, a aluna ficou mais elucidada acerca das fronteiras entre elas e da importancia de

se complementarem.

Ficou ainda mais ciente da exigéncia deste tipo de trabalho e da necessidade
permanente de aprofundar conhecimentos tedricos e melhorar os praticos. Embora tenha
plena consciéncia da importancia da teoria e de os profissionais se manterem
actualizados para realizarem devidamente o seu papel, aquilo que mais a fascina € sem

davida a pratica clinica, o contacto com as familas e o0s pacientes.
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VIIl. ESTAGIO DE ONCOGENETICA

Orientador Professor Doutor Sérgio Castedo

Duracéo 3 meses (1 de Outubro a 31 de Dezembro de 2010)

A opcdo pelo estagio parcelar (de 3 meses) no Servico de Patologia Mamaria, mais
especificamente na consulta de Oncogenética do Hospital de Sao Joao, prendeu-se com
um interesse crescente pela area da genética em oncologia, e pela exceléncia quer do
servico, quer da instituicAo hospitalar e dos profissionais que ai desenvolvem um

reconhecido trabalho multidisciplinar.

Nos primeiros trés dias de estagio foi permitido assistir a consultas de genética médica,
no entanto devido a constrangimentos que se prendem com as infra-estruturas (de
tamanho reduzido - tendo em conta o nimero de estagiarios) foi dada prioridade aos
alunos do curso de Medicina da Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, tendo
as mestrandas de aconselhamento genético sido impossibilitadas de continuar a assistir

as referidas consultas.

O estagio de 3 meses decorreu entdo, salvo a excepgcdo anteriormente exposta, no
servico de Patologia Mamaria do Hospital de S. Jodo, mais especificamente na consulta

de Oncogenética.

Servigco de Genética Médica

O servico de Genética Médica tem como Director o Professor Doutor Jodo Paulo Oliveira
e as consultas de Genética Médica sao realizadas por médicos com a especialidade em
Genética: Professora Dra. Carla Moura, Dr. Miguel Ledo e Professor Dr. Jodo Paulo
Oliveira.

Segundo dados estatisticos do hospital as consultas de Genética Médica aumentaram
em 30% no ano de 2010, tendo-se registado 1.593 consultas, das quais 713 foram

primeiras consultas.
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Organizacao da Unidade de Consulta de Oncogenética

A consulta de Oncogenética esta integrada no Grupo de Patologia Mamaria do Hospital
de S. Jodo (GPM-HSJ), que foi criado em 1997 com o objectivo de permitir uma
aproximacdo multidisciplinar ao diagnéstico e orientacdo terapéutica no ambito da
patologia maméaria e assim contribuir para uma melhor assisténcia as doentes. A
experiéncia adquirida, o aumento progressivo de solicitacbes (em qualidade e
gquantidade) foram impondo modificacbes funcionais do grupo que justificam a
necessidade da reestruturacdo das interac¢cdes multidisciplinares. A consulta de
Oncogenética é feita pelo Doutor Sérgio Castedo (Médico Geneticista), tendo como
colaboradora a Enfermeira Luisa Ferro. Funciona duas manhd&s por semana (22 e 42 feira

de manha), no Centro de Patologia Mamaria do hospital.

Actividade assistencial

Durante os trés meses de estagio (de Outubro a Dezembro de 2010) integrou a equipa da
consulta de Oncogenética, assistiu a consultas de Genética Médica e participou em
reunides de discussdo de casos clinicos. Nesse periodo verificou-se o seguinte

movimento assistencial:

Outubro Novembro Dezembro Total

Total 27 27 13 67
Oncogenética 20 27 13 60 (90%)
Aconselhamento Genético 5 6 6 17 (28%)
-Teste Preditivos 5 8 0 13 (22%)
Diagnéstico 10 13 7 30 (50%)
Genética Médica 7 0 0 7 (10%)
Reunides de servico 3

A maioria dos consultandos, tendo em conta quer as consultas de Genética médica, quer
as de oncogenética, eram do género feminino (73%), como se pode constatar pelo
gréfico 1. A média das idades varia consoante o tipo de consulta: nas consultas de
seguimento de Genética Médica a média de idades sdo os 23 anos. Nas consultas de
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oncogenética, mais especificamente de aconselhamento genético a média sdo os 36

anos, nas de diagnéstico os 50 anos e na de teste de portador os 39 anos.

Género dos consultandos

M Feminino Masculino

Grafico 1. Género dos consultandos

Participac&o em reunides clinicas e cientificas
Reunido de Neurociéncias (6/10/2010)

Esta reunido decorreu com o grupo de neurogenética do Hospital de S. Jodo e teve como
principal objectivo a apresentacdo do Protocolo de estudo genético das deméncias
degenerativas (EFNS). Discutiu-se a Doenca de Alzheimer e o modo de
hereditariedade autossdmica dominante em 20 a 40% dos casos, as sindromas de
Deméncia Fronto-Temporal (DLFT) e a Sindroma corticobasal. Nestas sindromas o
fenétipo pode ser muito variavel e caracterizar-se por alteracbes comportametais, de
personalidade e perda de empatia; disfuncdo executiva; comportamentos repetitivos;

alteracdo bizarra das preferéncias alimentares.
Consulta de grupo de fendas palatinas (8/10/2010)

Esta reunido de grupo, semanal, é realizada com um grupo multidisciplinar de
profissionais, para discusséo de casos de criancas com fenda palatina e/ou labial. Nesta
reunido estdo presentes as referidas criancas e o grupo de profissionais (geneticista,

terapeuta da fala, pediatra, cirurgido pediatrico e ortodontista).

Reunido do grupo de patologia mamaria (20/10/2010) para discussdo de casos
clinicos, com uma equipa multidisciplinar: Dr. José Luis Fogo (Director da Unidade), Dr.

Fernando Cunha Osorio (cirurgia geral), Dra. Gabriela Pinto (radioterapeuta), Dra.
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Claudia Caeiro (oncologista), Enfermeira Luisa Ferro, Dr. Cardoso (Imagiologista), Dra.

Susy Costa (Cirurgia geral), Dr. Eduardo, Dra. Alda Correia (Ginecologista) e Dra.

Conceicao (Anatomia Patoldgica). Neste grupo discutiu-se, caso a caso, os diagndésticos

e tratamentos a efectuar a 16 doentes com patologia mamaria.

Consultas assistidas

Assisitiu a consultas de Genética Médica (de seguimento) com as seguintes patologias:

Doenca de Fabri

SECKEL Syndrome ou “bird-headed dwarfism”

Surdez congénita bilateral

Inversdo no cromossoma'Y

Nas consultas de Diagndstico de Oncogenética assistiu as seguintes patologias:

Doencas N° doentes

Neurofibromatose 1

Polipose célica 2

Retinoblastoma unilateral 1

Cancro da mama 13
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Nas consultas de aconselhamento genético em Oncogenética estudou-se 0s seguintes

genes:
Genes N° de pacientes
MSH2 8
E-caderina 2
BRCA1/2 6
APC 3
MLH1 1
PLG1 1
VHL 1
NF1 2
MYH 1

Contributos do estagio para a formacao

A aluna considera que o estagio neste servico foi um excelente contributo para a sua
formacao, enquanto profissional do aconselhamento genético, porque permitiu aprofundar

conhecimentos tedricos de oncogenética e desenvolver competéncias técnicas.

Assim, pensa ser relevante aprofundar, neste relatério, as aprendizagens mais

significativas, dentro dos dominios anteriormente referidos.

Com este estagio foi possivel aprofundar conhecimentos de genética do cancro,
nomeadamente ao nivel do modo de hereditariedade, das mutacbes que aumentam a
susceptibilidade para desenvolver determinada patologia oncolégica e o0s riscos

associados.

Primeiramente, foi importante perceber a forma como o individuo em risco chega a

Consulta de Genética e quais 0s protocolos a seguir:

- Os critérios de Bethesda e Amesterd&o para a realizagcdo do teste genético;
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- O motivo de se iniciar a pesquisa por um familiar com cancro e saber que
quando ndo h& nenhum familiar vivo com a doenca néo € possivel fazer a pesquisa de

mutagdes nos genes associados.

- A probabilidade do individuo, face a historia familiar, ser portador da mutacéo e

qgual o procedimento a seguir consoante o risco associado;
- A idade de diagndstico do cancro e a morbilidade sdo dados muito importantes;

- O consentimento informado como condicdo imprescindivel para a realizacao de
qualquer teste de portador e a necessidade do individuo perceber bem as implicacdes do

teste genético que vai realizar.
- Todo o processo inerente ao teste genético propriamente dito;

Retivemos, pela observacdo, as competéncias essenciais a um profissional de

aconselhamento genético, durante as consultas, tais como:

e Acolher afavelmente o consulente cumprimentando-o com o seu home (se ja se
tinha previamente essa informacdo) ou perguntando qual o nome pelo qual
prefere ser tratado e convida-lo a acomodar-se confortavelmente no nosso

espaco;

¢ Questiona-lo se sabe os motivos pelos quais foi encaminhado para esta consulta
e se é por livre vontade que esta presente ou se foi, de alguma forma, persuadido

a fazé-lo;

e Transmitir a informacgé&o do pedido de consulta que nos foi dado e confirmar com o

consulente se se trata do seu caso;

e Dar espaco para o consulente falar um pouco da sua histéria, mas redirecciona-la

para a construc¢éo da arvore familiar;

e Assim, antes de se iniciar a constru¢éo do heredograma, é expressamente dito ao
paciente que sabemos tratar-se de informacdo com cariz emocional muito
delicado e que, por isso, lamentamos ter que falar sobre ele, mas que é
extremamente importante para se explorarem as causas genéticas da doenca.
Apesar da dificuldade de evocacédo da historia familiar por trés ou mais geracoes,

com descricdo das relacOes familiares e das doencas associadas (com idades de
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diagnostico, comorbilidade ou morte), é notério o empenho no fornecimento do

maximo de informacao possivel.

e A construcdo do heredograma, a cada primeira consulta, € considerado um
instrumento fundamental para “quebrar o gelo” nesta que € uma consulta tantas
vezes dolorosa pelas lembrancas que obrigatoriamente evoca de familiares em

sofrimento ou que ja faleceram...

e Tendo em conta as emoc¢les que, frequentemente, estas memaorias evocam, €
dado, sempre que necessario, espaco para a expressao das mesmas. E é aqui
gque as pessoas se sentem realmente acolhidas enquanto seres humanos e, a

nosso entender, é onde reside a exceléncia desta consultal

e Colhido o méaximo de informacgéo familiar € explicado detalhamente e de forma
simplificada a pertinéncia ou ndo de realizagdo de um teste genético de
diagndstico ou teste preditivo. Sempre que necessario recorre-se a esquemas,
imagens, matéaforas, etc., para facilitar a compreensédo de conteldos por vezes
tdo complexos (como sdo os da genética). SO depois disto € que o consulente
esta apto para assinar um termo de consentimento informado para realizacédo de

teste genético.

e No final da consulta, atesta-se a compreensdo do paciente e explica-se
novamente tudo, sempre que necessario, até se certificar que a informacéo ficou

clara e ndo persistem mitos ou crengas irracionais.

Para estudo das doencas foram-nos recomendados alguns sites, tais como:

v'  http://www.srl.cam.ac.uk/genepi/index.html (Unidade de Epidemiologia Genética da

Univeridade de Cambridge)

v www.myriadtests.com (Oncologia)

Este estégio foi também muito importante pela partilha de experiéncias dos consulentes.
Num ambiente acolhedor e extremamente profissional, escutava-se atentamente os
testemunhos de quem passa por este tipo de vivéncias tdo dolorosas e marcantes e luta

(muitas vezes simultaneamente) pela sua sobrevivéncia e dos seus familiares!
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A partilha de vivéncias, emogdes, medos, angustias e pequenas conquistas permitiu-nos
momentaneamente entrar neste mundo e sentir a importancia que cada uma destas
consultas tem na vida pessoal e familiar de quem as procura. Na vulnerabilidade humana
que experienciam, os profissionais de saude s&o vistos pelos doentes como “salvadores”
imbuidos, por vezes, de poderes “quase magicos” ou como Ultima réstia de esperanca de

quem ja percorreu trilhos quase inimaginaveis...

Empatizar com estes seres humanos e desejar, quase que magicamente (por vezes,
também), com o nosso contributo, redesenhar uma nova histéria para cada familia...é o

que cada profissional de salde, nesta area, procura fazer.

E aqui que a genética pode fazer toda a diferenca. Detectada a mutacdo familiar
responsavel pelo(s) cancro(s) familiar(es) é possivel prevenir o seu aparecimento e,
deste modo, reduzir o nimero de casos ou as consequéncias mais gravosas com

profilaxia ou tratamentos atempados.

De cada vez que € dado um resultado negativo de um teste genético é visivel a sensagéo
de “alivio”, mas simultaneamente, de desejo de continuar em busca de uma causa para a
doenca. Por isso, é expressamente dito aos consulentes que caso surjam novos casos de
cancro na familia informem o servico, para actualizar a histéria familiar e, em

determinados casos, redireccionar a investigagao.

Perante um resultado de confirmagdo de mutacdo de um gene responséavel pelo
aparecimento do cancro familiar o sentimento é ambivalente. Por um lado, o reconforto
por se poder atribuir uma causa ao aparecimento do cancro e, assim, poder-se prevenir 0
seu aparecimento em futuros casos ou no proprio doente. Por outro lado, um sentimento
frequentemente relatado de “uma espada apontada a cabeca” ou uma anunciada
“sentenca de morte”. Pais vivenciam, repetidas vezes, sentimentos de culpa pela tao
pesada heranca que deixam aos filhos. Estes, por sua vez, vivem a angustia de
aparecimento dos sintomas e a dificil op¢cdo que por vezes se impde das medidas
profilacticas. E a tudo isto acresce um luto constante por histérias familiares pautadas por
doenca, morte, enfim, uma luta permanente pela sobrevivéncia e pela busca de um

sentido para a vida!
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Reflexao

O balanco final do estagio € muito positivo, pelos motivos anteriormente enumerados,
mas também pela exceléncia e humanizacdo do servico e a competéncia dos
profissionais. Senti que para além de um crescimento profissional tive um crescimento a

nivel pessoal.

De resto, figuei com uma enorme vontade de investir cada vez mais nesta area e um
crescente, humilde e muito intimo desejo de um dia poder trabalhar com estas familias e
contribuir para que, através da ciéncia, possam dar um novo rumo as suas vidas e ter

uma renovada esperancal!

Termino, com um testemunho de um doente oncolégico, como forma de homenagem a
todos 0s que passaram por esta consulta e nos deram a oportunidade de, com o que a
genética na actualidade nos oferece, contribuir para um reescrever algumas das histérias

pessoais e familiares que por la passaram...

“Viver com cancro significa recolocar o ser numa outra escala de organizagdo do tempo e numa outra forma de ordencéo
no espacgo.(...) A ordem do sentir passa a ser regulada pela pulsacdo do medo, embora profundamente sensivel as mais
infimas manifestagGes das reservas da vida, numa luta desesperada pela conservagéo de um tempo vivido em suspenso.
(-..) A nostalgia do que se foi face a realidade do que se passou a ser ocupa o pensamento a tempo inteiro, como se as
metastases do corpo se ramificassem na consciéncia do ser que se tornou possivel. E tudo isto se passa na travessia por
multiplos espagos de producéo de uma nova realidade de si, reconhecivel nos limites das precariedade da vida, nas
condig6es de fragilidade da existéncia e na posigéo de fronteira do que as sociedades construiram como irreconhecivel: a
enexorabilidade da morte”.

Graga Carapinheiro, in Prefacio do livro Territérios da Psicologia Oncolégica (2002)
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IX. ACTIVIDADE CIENTIFICA

Participacdo em Congressos, Seminarios e Cursos

1. -Participagdo num Journal Club apresentado por uma aluna de doutoramento (em
Psicologia) no IBMC “Imortalidade simbdlica e ansiedade perante a morte”.
22 de Outubro de 2010.

2. -IX Congresso Portugués de Psico-Oncologia — “A psico-oncologia em
Portugal: da investigacao a clinica”, realizada no Hospital Geral de Santo Anténio
(Porto). 22 e 23 de Outubro de 2010.

3. - Dia Europeu da Fibrose Quistica -“Crescer e aprender com Fibrose Quistica” —

. Escola Superior de Enfermagem do Porto. 21 de Novembro de 2010.

4. - 152 Reunido de Formacdao do Internato de Genética Médica, organizada pela
Direccéo do Colégio da Especialidade de Genética Médica da Ordem dos
Médicos e realizada no Centro de Genética Médica Dr. Jacinto Magalhdes. 10 de
Dezembro de 2010.

5. Encontro de estudantes de Mestrado de Aconselhamento Genético de Portugal,
Cadiff e Manchester (Inglaterra): “MSc Student Symposium - Psychosocial

Oncology Day”, em Manchester — St Mary’s Hospital, a 14 de Fevereiro de 2011.

6. “Prevencdo em gastrenterologia — figado gordo, cancro do cd6lon, cancro do
es6fago”, organizado pelo servigo de gastrenterologia do Centro Hospitalar de
Vila Nova de Gaia e ACES de Gaia e Espinho. 19 de Fevereiro de 2011.

7. Dia das Doencas raras. IBMC Porto. 28 de Fevereiro de 2011.
8. Curso ABC da Genética, organizado pela Clipévoa. 30 de Abril de 2011.

9. Experiencia en la aplicacién nacional de Genetica Comunitaria (un programa
de Cuba). Luis Heredero Baute, médico geneticista cubano. Instituto de Biologia
Molecular e Celular (IBMC). 3 e 4 de Junho de 2011.

10. Dia Nacional da Hemocromatose “Facil saber. Facil tratar.” Hospital Geral de
Santo Anténio. 7 de Junho de 2011.
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11. 2° Dia Nacional da Paramiloidose “Onde Estamos e Para onde Vamos?”.
Hospital Geral de Santo Antdnio. 16 de Junho de 2011.

Formacao complementar em horario pés-laboral:

12. Curso de Formacéo de Formadores em Ilgualdade de Género (90 horas).
FISPED (entidade formadora, Porto), de Outubro a Dezembro de 2010.

X. PARTICIPACAO EM PROJECTOS DE INVESTIGACAO

A investigacdo da aluna, no ambito do 2° ano do mestrado, culminou na submisséo de
um artigo cientifico no Jornal “Genetic Testing and Molecular Biomarkers”, subordinado
ao tema The Role of Genetic Counselling in the Prevention of Hereditary
Haemochromatosis: the perception of health professionals requesting HFE
genotyping in Portugal.

A investigacao inicidiu sobre 570 médicos que requisitaram teste genético ou consulta de
aconselhamento genético (AG) de hemocromatose hereditaria (HH), no CGPP, entre
2000 e 2010. O teste molecular existe desde 1997 e a consulta de AG desde 2000 e
verificou-se os dois tipos de requisicdes sao independentes da existéncia de parametros

bioquimicos alterados ou da histéria familiar da doenca.

Os objectivos do estudo consistiram em explorar as principais motivacées dos médicos
quando fazem requisicdo de teste molecular de HH ou consulta de aconselhamento
genético; aceder as praticas correntes de rastreio e diagnostico precoces de HH e

considerar se as praticas podem ser melhoradas para aumentar a eficacia da prevencao.

RESULTADOS - Ainda ha uma falta de conhecimento por parte dos médicos
(especialmente por médicos de clinica geral) sobre quais os pacientes que devem ser
encaminhados para aconselhamento genético ou por teste molecular na hemocromatose
hereditaria. I1sso pode comprometer a prevencdo da doenca (diagnéstico precoce e

tratamento) e um rastreio de base familiar, que é primordial na HH.

CONCLUSAO - E necessério divulgar mais informacdes sobre HH entre os médicos, a

fim de melhorar as estratégias para triagem e diagnéstico.
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ANEXOS

-Formulario pré-consulta (elaborado no CGM)

-Certificados de reunifes cientificas e congressos
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