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SINOPSE

Este artigo aborda as dificuldades de inserir a genética mé-
dica como parte do Sistema Único de Saúde (SUS) no Bra-
sil. Em 2009, foi instituída no Brasil a Política Nacional de
Atenção Integral em Genética Médica, cujo pilar central
seria o aconselhamento genético. Porém, são problemas es-
tratégicos para a implementação dessa política a falta de
programas de formação em aconselhamento genético, o des-
conhecimento acerca de quantos profissionais existem para
prestar esse aconselhamento e o provável baixo número de
profissionais disponíveis. É desejável uma atuação conjunta
dos Ministérios da Saúde e da Educação para ampliar a edu-
cação em genética e a formação em aconselhamento genético
para todas as profissões no campo da saúde. Além disso, é
essencial a inclusão da genética em programas como o
Saúde da Família, que permitirá um mapeamento da in-
cidência das doenças genéticas no país e a implementação de
aconselhamento genético apesar do grande território e da
heterogeneidade populacional do Brasil. Finalmente, a in-
serção da genética médica no SUS depende do engajamento
de profissionais médicos e não médicos no trabalho em equi-
pes horizontais, com alteração da tradicional hierarquia da
atenção à saúde.

Palavras-chave: genética médica; aconselhamento
genético; Sistema Único de Saúde; formação de recur-
sos humanos; programas nacionais de saúde; Brasil.

1 Universidade Federal da Bahia (UFBA), Faculdade de Educação,
Rede Cooperativa de Pesquisa e Intervenção em (In)formação, Cur-
rículo e Trabalho — REDPECT, Salvador, BA, Brasil. Correspondên-
cia: Maria Concepción Novoa, novoabr@yahoo.com

Uma das facetas menos estudadas com relação ao
espantoso desenvolvimento do conhecimento da ge-
nética humana e sua aplicação na medicina é aquela
relacionada com maturidade social e cidadania. Em
tese defendida em 2008 (1), argumenta-se que o conhe-
cimento em genética conduz ao enfrentamento de
novos paradigmas e da nova realidade científica sob
diferentes aspectos, muitos deles relacionados ao fun-
cionamento da sociedade e à maturidade de suas ins-
tituições formativas, representativas, legislativas, judi-
ciárias e executivas. Mesmo no processo de construção
do saber, a área da genética já nasce polêmica: como
experimentar? Que seres vivos ou espécies devem ser
usados em experiências que dizem respeito a seres
humanos? Até onde se podem usar e divulgar as in-
formações obtidas de pacientes afetados por uma
doença? Quem deve lucrar com as descobertas? A
quem pertence o genótipo mutante? Essas e outras
questões são suscitadas pela natureza do conheci-
mento genético,  que lida com questões profundas da
existência, da integridade individual e social e da ética.

O Brasil, reconhecidamente pioneiro, na Amé-
rica Latina, no desenvolvimento de pesquisas em ge-
nética humana, área na qual obteve notoriedade já no
início da década de 1950, com os trabalhos de Freire-
Maia, Frota-Pessoa e Beiguelman (2), possui uma le-
gislação social avançada na área de saúde. Por deter-
minação da Constituição vigente a partir de 1988 (3), a
saúde no Brasil é “um direito de todos e dever do Es-
tado, garantido mediante políticas sociais e econômi-
cas que visem à redução do risco de doença e de outros
agravos e ao acesso universal e igualitário às ações e
serviços para sua promoção, proteção e recuperação”.

Cabe destacar que as políticas de saúde, tal qual
foram incluídas na Carta Magna, representam o está-
gio de amadurecimento, naquela época, do pensa-
mento filosófico-social do conceito de assistência à
saúde. Em outras palavras, a sociedade brasileira, atra-
vés das suas lideranças na área da sociologia da saúde,
da saúde comunitária e das comunidades, passava por
um longo e complexo processo de modificação dos
conceitos de saúde e doença, de assistência à saúde, de
observação e modificação de modelos ora vigentes,
ora em desuso, ao longo do tempo. 

Após 1988, uma vez definida a política nacional
de saúde, iniciou-se a construção do arcabouço legal
que permitiu a sua aplicação em todo o território na-
cional. Em 1990 foi aprovada a lei orgânica da saúde
(lei 8 080 revisada e publicada posteriormente como lei
8 142/ 1990). Posteriormente, o poder executivo pas-
sou a regulamentar a aplicação da lei através de porta-
rias chamadas de normas operacionais básicas (NOB)
e normas operacionais de assistência à saúde (NOAS)
(4). Essas normas serviram para incentivar a descen-



tralização do sistema, diferenciar gestão de gerência e
definir as áreas de aplicação das políticas e as respon-
sabilidades, atribuições e condições para a gestão.
Nesse contexto foram criados os conselhos estaduais e
municipais de saúde e definida a sua atuação como
pré-requisito para a gestão. Acrescente-se a essas nor-
mas a emenda constitucional no 29, que assegurou os
recursos mínimos para o financiamento das ações e
serviços públicos de saúde. Tem-se assim o conjunto
legislativo que rege as ações em saúde.

Concomitantemente ao desenvolvimento de
normas legais que garantiram e orientaram a gestão, a
operacionalização e o financiamento do Sistema Único
de Saúde (SUS) no Brasil, o mundo passou por um
avanço inédito na área da genética humana. Esse
avanço abriu novos espaços para a aplicação da gené-
tica na área da saúde, revolucionando o conhecimento
sobre causa e efeito das doenças e métodos de diag-
nóstico e criando novas e inéditas terapias. Ao mesmo
tempo, as técnicas de diagnóstico por imagem também
passaram por um avanço, que permitiu uma visuali-
zação muito mais nítida de problemas morfológicos e
estruturais do corpo humano, inclusive do concepto. 

Embora as novas possibilidades de cura, de lon-
gevidade sadia, de recuperação de propriedades per-
didas, de desenvolvimento de capacidades antes defi-
cientes, tenham iluminado com um clarão o campo da
saúde, sua real aplicação é limitada. As terapias com
resultados concretos são poucas, porém, por serem al-
tamente significativas na mudança da qualidade e du-
ração de vida das pessoas afetadas, passaram a ser de-
mandadas. Na ausência de acesso às novas terapias,
seja por causa do seu alto custo ou devido à sua não
disponibilidade no Brasil, muitas pessoas passaram a
acionar o poder judiciário, com base na Constituição.
Essa situação reflete, de um lado, a visão paternalista
do Estado por parte da sociedade, e de outro, a falta de
regras para regular a assistência em genética no País. 

Sensível às reivindicações de geneticistas médi-
cos e de associações de familiares e de pessoas afetadas
por doenças genéticas, o poder executivo publicou, em
20 de janeiro de 2009, a portaria 81, que instituiu, no
âmbito do SUS, a Política Nacional de Atenção Integral
em Genética Clínica. É importante ressaltar que, no
preâmbulo justificatório da emissão da portaria, o
aconselhamento genético foi citado como “pilar central
da atenção à saúde em genética clínica” e, mais ainda,
como um procedimento que “deve ser garantido a
todos os indivíduos e famílias sob risco de anomalia
congênita ou doença genética” (5). Entretanto, são inú-
meras as dificuldades associadas a essas asserções.

DIFICULDADES CONCEITUAIS,
EDUCACIONAIS E LEGAIS

Ao tomar e oficializar a decisão política que
prevê a garantia de serviços de genética para a popu-
lação, o governo brasileiro criou uma situação de im-
passe. Como disponibilizar, em mais de 5 mil municí-
pios brasileiros, para uma população maior do que 180
milhões de pessoas (6), a atenção básica na área de ge-

nética? Surge aqui o primeiro entrave, que diz respeito
a pessoal especializado: geneticistas. Existe uma gri-
tante falta de dados sobre os profissionais capacitados
a exercer a atividade de geneticista e sobre os profis-
sionais que efetivamente trabalham como geneticistas,
nas universidades, consultórios, convênios médicos e
instituições públicas de saúde. O Conselho Nacional
de Secretários de Saúde (CONASS) registrava, em
2007 (7), a existência de 156 médicos geneticistas dis-
tribuídos desigualmente no País (128 nas regiões Sul e
Sudeste, 19 no Nordeste, 8 no Centro-Oeste e apenas 1
no Norte). O que dizer dos profissionais não médicos
envolvidos no atendimento a pacientes da área de ge-
nética? Quantos são? Onde estão? Qual sua área de
formação? Em quais áreas eles atuam? Não existem in-
formações a esse respeito.

Os levantamentos existentes quanto aos serviços
de genética e aos profissionais de saúde neles envolvi-
dos são extremamente limitados e carregam um viés
cultural que impede que os dados reflitam a realidade;
trata-se do contencioso sobre quem deve fazer o acon-
selhamento genético. Para evitar o conflito, o pro-
blema tem sido simplesmente ignorado. Mesmo nas
sociedades que agrupam geneticistas (Sociedade Bra-
sileira de Genética e Sociedade Brasileira de Genética
Médica), não há, no formulário de inscrição, a opção
“aconselhamento genético” para descrever a atividade
profissional. Em 1997, Brunoni (8) publicou os resulta-
dos de uma pesquisa que identificou 33 serviços de ge-
nética. Salzano, 5 anos depois (9), calculou que o nú-
mero de laboratórios particulares deveria ser bem
maior, mais do que dobrando esse número. Horovitz
et al. (10) confirmaram essa percepção, registrando 56
serviços de genética no País, sendo 33 com atendi-
mento clínico e laboratorial, 15 com atendimento so-
mente clínico e 8 com atendimento somente laborato-
rial. A maioria desses serviços funcionava nas capitais
dos estados. A fragilidade desses dados é reconhecida
pelos próprios autores. Apesar do trabalho de Brunoni
ser de 1997, quando já estavam em atividade diversos
laboratórios de genética particulares e um pequeno
número de geneticistas atuava em consultórios parti-
culares, o único serviço não ligado a uma instituição
de ensino superior listado no relato daquele autor é o
serviço da Associação de Pais e Amigos dos Excepcio-
nais (APAE) de São Paulo. Quase metade dos serviços
de genética listados naquela  época encontravam-se no
Estado de São Paulo. 

A primeira dificuldade para implementar e ofe-
recer serviços de aconselhamento genético poderia,
então, ser resumida da seguinte forma: desconheci-
mento por parte das autoridades de saúde, federais e
estaduais, e das próprias associações profissionais,
quanto ao número de profissionais de saúde, médicos,
biólogos, odontólogos, enfermeiros, farmacêuticos,
nutricionistas, psicólogos, biomédicos, fisioterapeutas
e terapeutas ocupacionais atuando efetivamente na
área de genética, inclusive realizando aconselhamento
genético, seja no âmbito público ou no âmbito privado.
Vale ressaltar que dentre as áreas de atuação definidas
pelos conselhos federais de biologia (11), biomedicina
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(12) e enfermagem (13) está contemplada a atividade
de aconselhamento genético para seus membros. 

Esse fato traz à tona a fragilidade do aconselha-
mento genético, reconhecido, oficialmente, como pilar
central da atenção à saúde em genética clínica. A área
de aconselhamento faz parte da formação dos médicos
com especialização em genética. A Sociedade Brasileira
de Genética, que agrupa geneticistas humanos não-
médicos, além de geneticistas de outras áreas, exige
conhecimentos de aconselhamento genético para a con-
cessão de título de especialista em citogenética humana
ou biologia molecular, mas não fornece título de conse-
lheiro genético (14). Além disso, muitos dos profis-
sionais de saúde com título de especialista em genética
clínica não praticam o aconselhamento genético. Mui-
tos deles, inclusive médicos, optam por não fazê-lo,
pela grande exigência de tempo e outros motivos.
Pode-se supor, portanto, que dos 156 médicos geneti-
cistas mencionados pelo CONASS, pelo menos uma
parte não atue como conselheiro genético. Ou seja, o
número de médicos conselheiros genéticos é provavel-
mente muito pequeno.

O aconselhamento genético é um valioso proce-
dimento, que permite uma conexão entre a ciência e a
sociedade. Por ser um espaço no qual todos os partici-
pantes aprendem, deixando aflorar sua bagagem cultu-
ral, suas tradições, seu preparo educacional e de vida,
suas crenças, prioridades e medos, o aconselhamento
genético é um acontecimento especial. Nele, as pessoas
aprendem sobre si próprias e tomam decisões que
transcendem o espaço médico. É, por isso mesmo, uma
área bastante complexa, cuja epistemologia se funda-
menta não somente no conhecimento científico, mas
também na psicologia, sociologia, filosofia, teologia, an-
tropologia e comunicação. Diversos países, como Esta-
dos Unidos, Canadá, Inglaterra e Austrália consideram
o aconselhamento genético uma área específica, para a
qual se exige uma preparação também específica, em
nível de especialização ou mestrado. Nesses países, a
profissão de conselheiro genético é regulamentada, tem
seu conselho e associação de classe e normas específicas
para acreditação e formação (15–18).

A mais recente definição de aconselhamento ge-
nético é fornecida pela National Society of Genetic Coun-
selors, dos Estados Unidos (19). Essa definição estabe-
lece que o aconselhamento genético é o processo de
ajudar as pessoas a compreender e se adaptar às impli-
cações médicas, psicológicas e familiares decorrentes
da contribuição genética para a enfermidade. Desde
essa perspectiva, o aconselhamento genético engloba a
interpretação das histórias clínicas e familiares para
avaliar a probabilidade de ocorrência ou recorrência da
doença; a educação a respeito de hereditariedade, exa-
mes, tratamento, prevenção, ajuda e pesquisa; e o acon-
selhamento adequado para promover escolhas cons-
cientes e adaptação à condição de risco. 

No Brasil, mesmo neste início do século XXI, a
discussão ameaça não sair do âmbito coorporativo, no
qual se advoga que somente médicos podem fazer
aconselhamento genético, apesar das manifestações,
mesmo que tímidas (20), ou explícitas, porém com

claro viés coorporativo (21), incentivando a prática do
aconselhamento por profissionais não médicos. Vale
lembrar que, no Brasil, os biólogos se situam entre os
pioneiros a praticar o aconselhamento genético, e que
muitos profissionais não médicos o praticam no am-
biente das instituições de assistência à saúde ligadas a
instituições de ensino superior, a projetos de pesquisa
e a programas de pós-graduação stricto sensu. Quem
sai dessa esfera dificilmente consegue fazer aquilo
para que foi preparado. Essa fase de transição, que in-
clui atritos interprofissionais, já foi vivenciada por ou-
tros países no caminho para a organização e a norma-
tização da profissão de conselheiro genético, como
relata Kenen (22). O fato de, no nosso País, os atritos
surgirem, tornarem-se visíveis e estarem chegando,
mesmo que indiretamente, ao poder legislativo e ao ju-
diciário, é alvissareiro, pois tais atritos surgem como
indicadores da necessidade da regulamentação legal
da atividade de geneticista e conselheiro genético, fa-
vorecendo a discussão necessária para um consenso. O
mesmo pode-se inferir da movimentação da sociedade
através das organizações não-governamentais que
congregam pessoas afetadas, seus familiares e amigos. 

A segunda dificuldade estratégica à oferta de
serviços de aconselhamento genético seria reconhecer
o aconselhamento como área de atuação de um profis-
sional de saúde devidamente preparado para tal, in-
centivando as associações a estabelecerem um currí-
culo mínimo para a formação do conselheiro genético.
Por outro lado, desde 1968 se formam no Brasil mes-
tres e doutores em genética humana, com capacitação
para fazer aconselhamento genético e que hoje não
têm campo de trabalho fora da universidade. Como
esperar que o Estado abra vagas para conselheiro ge-
nético se a profissão ainda não existe? 

Uma das mais sérias consequências da falta de
normatização e regulamentação é o desperdício de re-
cursos financeiros investidos na formação de uma
força de trabalho especializada que não encontra colo-
cação, especialmente por falta de iniciativa política,
com a qual as próprias associações profissionais são
coniventes, enquanto as associações de pessoas afeta-
das permanecem passivas por não terem nem a visão,
nem a força de reivindicação. 

Na esfera da medicina privada ou suplementar,
os convênios médicos eventualmente descobrirão que
a área da genética, contrário ao que se pensa, não au-
menta os custos, mas, isso sim, ajuda a racionalizá-los,
diminuindo o número de exames e tratamentos desne-
cessários, e que existem profissionais qualificados
para ajudá-los nessa tarefa.

O terceiro aspecto a ser considerado na inclusão
da genética no serviço público de saúde é a atuação
conjunta entre os Ministérios da Saúde e da Educa-
ção. A recente reforma curricular dos cursos de gra-
duação flexibilizou os conteúdos, optando por sugerir
temas a serem abordados na formação de novos pro-
fissionais (1). Dessa maneira, ao mesmo tempo que foi
assegurada às instituições de ensino superior ampla li-
berdade na composição da carga horária a ser cum-
prida, indicam-se os campos de estudo e demais expe-
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riências de ensino-aprendizagem que comporão os cu-
rrículos. No que diz respeito às ciências biológicas,
dentro das profissões de saúde, a ênfase geral da ge-
nética é dada aos conteúdos, teóricos e práticos, de
bases moleculares e celulares de processos normais e
alterados (23). O resultado dessa orientação é o ensino
da genética molecular, na maioria das vezes em detri-
mento dos princípios básicos da hereditariedade, da
genética clássica e da correlação genótipo/fenótipo na
genética humana. Assim, formam-se profissionais que
conhecem os ácidos nucleicos, seu funcionamento e
técnicas para seu estudo, mas desconhecem conceitos
como síndrome, parádrome, sequência, fenocópia, ge-
nocópia, penetrância, expressividade e outros, neces-
sários para o entendimento da origem da doença
genética, seu grau de hereditariedade, prognóstico e
tratamento. É preciso enfatizar a importância desses
conhecimentos para a formação de todos os profissio-
nais de saúde. O conhecimento da terminologia básica
em genética, de padrões de herança, da interação ge-
nética/ambiente/ comportamento no aparecimento e
tratamento das doenças, da diferença entre diagnós-
tico clínico e identificação de predisposição genética,
assim como a habilidade para fazer heredogramas e
para identificar pacientes que podem se beneficiar de
serviços de genética, além de consciência da natureza
confidencial das informações genéticas, são algumas
das competências básicas preconizadas internacional-
mente para todos os profissionais de saúde (24).

A formação de especialistas em genética está
sendo abordada de diversas maneiras em diferentes
países. Em alguns, como a Turquia, a educação nessa
área se estende às parteiras, cuja maioria quase abso-
luta não tem nível superior (1). No Brasil, não há ini-
ciativas de formação continuada de profissionais que
atuam na área de saúde, um dado altamente significa-
tivo. A difusão do conhecimento genético cabe a todas
as instituições de ensino superior, seja na área de
saúde, seja na de humanidades e na de direito. O rito
de atendimento ao paciente em genética, assim como
em todas as áreas da saúde e outras áreas, e a reali-
zação de exames, demandam um instrumento cha-
mado “termo de consentimento livre e esclarecido”.
Como haver consentimento livre se as implicações e
detalhes não podem ser suficientemente esclarecidos,
inclusive quando da assistência legal e psicológica, por
exemplo? Como haver consentimento esclarecido se,
às vezes, o próprio profissional de saúde não tem ciên-
cia da enorme dimensão social do ato a ser praticado?

Partindo da premissa de que o avanço do conhe-
cimento na área de genética afeta todas as pessoas, in-
dependentemente da profissão, é indispensável que
pelo menos os profissionais de nível superior estejam
cientes desse fato para enfrentar suas responsabilida-
des de cunho profissional, pessoal e social. A intro-
dução desses conhecimentos no currículo da segunda
metade do ensino fundamental e no ensino médio seria
altamente desejável, não somente por garantir o conhe-
cimento a quem não pretende ou não consegue ingres-
sar no ensino superior, mas também por formar a base
sobre a qual o profissional de saúde construirá seu con-

hecimento em genética humana. É responsabilidade do
Ministério da Educação introduzir esses conteúdos nas
diretrizes curriculares para o ensino fundamental e
médio no contexto do Plano Nacional de Educação.

Finalmente, é necessário delimitar espaços, defi-
nir quem faz o que, fomentar o trabalho em equipe, re-
conhecer as atribuições profissionais do conselheiro
genético, do geneticista molecular, do citogeneticista e
do médico geneticista. Afinal, o campo da genética
cresceu, se agigantou, se desdobrou; não é possível,
nem faz sentido, uma pessoa ser especialista em todas
as áreas dessa ciência. 

Pesquisas recentes realizadas no Sul e Nordeste
do Brasil sobre o ensino de genética aos profissionais
de saúde apontam que, no primeiro caso, até 95% dos
cursos de formação de profissionais de saúde incluem
a disciplina de genética no currículo (25). No caso do
Nordeste, apenas 34,74% dos cursos incluem essa
disciplina (1). Mesmo considerando as diferenças me-
todológicas (na Região Sul foram pesquisados seis
cursos, na Região Nordeste, 10), a disparidade é signi-
ficativa e reflete a realidade mostrada por outras pes-
quisas, inclusive os números do CONASS. Serve ainda
como um indicador inicial sobre onde concentrar os
esforços de formação de geneticistas. Note-se que, na
área da medicina, onde o conhecimento de genética
humana é considerado imprescindível, a Universidade
Federal da Bahia, localizada no Nordeste, apesar de
abrigar diversos grupos de pesquisa em genética mé-
dica, oferece essa disciplina apenas de forma optativa,
o que ocorre também na Universidade Federal de
Pernambuco (1).

É função do Ministério da Educação a difusão do
conhecimento genético entre os profissionais de saúde,
no volume necessário para atender à população, no
que diz respeito aos critérios para formação de novos
especialistas e de organização e regulamentação das es-
pecializações dentro da genética humana. Já o Ministé-
rio da Saúde, em conjunto ou não com o de Educação,
pode estruturar e promover cursos dentro do conceito
da educação permanente para os profissionais já for-
mados, oferecendo-os de forma contínua ao longo do
ano, durante vários anos, no tempo suficiente para con-
seguir atualizar a maioria dos profissionais. Por outro
lado, cabe a ambos, Ministério de Educação e Ministé-
rio da Saúde, integrar as unidades de genética já em
funcionamento em uma rede, constituída por insti-
tuições tais como escolas de medicina, hospitais-escola,
laboratórios e institutos de pesquisa em genética para,
em um esforço conjunto, dar o enorme salto exigido
para a universalização dos serviços de genética. As
instituições estaduais de ensino superior, como a Uni-
versidade de São Paulo (USP) e a Universidade Esta-
dual de Campinas (UNICAMP), e outras que possuem
serviços de genética, poderiam ser convocadas para se
integrar a essa rede. Outras instituições que já funcio-
nam com unidades distribuídas também podem fazer
parte. É o caso da Fundação Oswaldo Cruz, com seus
institutos e suas unidades espalhadas pelo País, bem
como da Rede SARAH de Hospitais de Reabilitação —
instituição pública de gerencia autônoma, com nove
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unidades em diferentes estados, que trata algumas
doenças geneticamente determinadas, possui laborató-
rios de citogenética e genética molecular do mais alto
nível e, infelizmente (pelo menos na Bahia), não admite
estagiários nem realiza exames para outros centros.
Além dessas, organizações não públicas que dispõem
de laboratórios e centros de atendimento, como é o
caso das APAEs em diversos estados do País, podem
ainda compor essa rede. Num estágio mais avançado
de cidadania, caberia a elas, associações, também a pro-
moção e financiamento de estudos e pesquisas nas res-
pectivas áreas de interesse. 

Finalmente, as associações de genética, forma-
das por geneticistas humanos e médicos da mais alta
qualidade, podem produzir peças educativas tanto
para os profissionais de saúde como para os afetados
por doenças genéticas e seus familiares e podem pro-
mover cursos de divulgação desse conhecimento.
Urge destinar uma verba para incentivar geneticistas,
no âmbito universitário, a elaborar materiais de di-
fusão destinados a cursos de educação permanente
para as diversas profissões, e de divulgação científica
para públicos mais ampliados. 

O resultado de um tal esforço conjunto e, prin-
cipalmente, da regulamentação da atividade de gene-
ticista humano e de conselheiro genético, seria pre-
sumivelmente visível nos exames para título de
especialista, tanto da Sociedade Brasileira de Genética
como da Sociedade Brasileira de Genética Médica, que
deverão sair do triste nível de um ou dois candidatos
por ano para um número mais significativo que, em-
bora de forma lenta, ajude a suprir as necessidades do
País. Ao mesmo tempo, o Estado, convocando geneti-
cistas humanos e médicos com o propósito de univer-
salizar o atendimento básico em genética, promoverá
o aparecimento e a identificação daqueles profissio-
nais já qualificados, porém em inatividade.

Esse terceiro desafio identificável, e talvez o mais
importante, encontra-se então na área da educação, da
formação de novos profissionais, da integração e atua-
lização daqueles já formados. É um desafio que requer
esforços conjuntos com diversos segmentos da socie-
dade e organização política e social. Aqui é que se per-
cebe com mais clareza a necessidade de amadureci-
mento social, pois trabalhar em conjunto significa
reconhecer o valor e a sabedoria do outro, significa
não entrar a priori com a condição de ser chefe da
equipe, significa aprender a ouvir o outro — afinal, al-
guém que se propõe a fazer aconselhamento genético
precisa ser capaz de escutar sensivelmente, reconhecer
e aceitar o que outro tem a dizer; significa contribuir,
somar. Na realidade, esse é o grande desafio. Os pro-
fissionais de saúde, principalmente médicos, precisam
evoluir do sistema piramidal, hierárquico de organi-
zação dos serviços de saúde para o sistema horizontal.
As ciências da saúde vêm se complexificando, diversi-
ficando e se organizando em diferentes áreas. A socie-
dade evoluiu em conhecimento e conquistas para a ci-
dadania, ampliando as possibilidades do direito de
escolha. Hoje muitos preferem terapias alternativas a
terapias alopáticas. O senso comum e os saberes tradi-

cionais e culturais ganharam significado e força
mesmo dentro do contexto da modernidade. Não há
como ignorar essas mudanças.

O acúmulo do conhecimento em biologia hu-
mana, patologias e história natural das doenças re-
forçou a estrutura das ciências médicas como uma
área multidisciplinar, na qual cada profissional de
saúde tem seu campo de atuação definido, com algu-
mas áreas sendo transversais a várias profissões. É o
caso do aconselhamento genético. Como consequên-
cia, muitas das medidas terapêuticas indicadas para a
recuperação da saúde se situam dentro de outras dis-
ciplinas e dentro da área de atuação de profissionais
de saúde não médicos. A medicina também depende,
cada vez mais, dos profissionais não médicos para o
diagnóstico e o prognóstico de doenças. Isso é espe-
cialmente verdade para as doenças de origem gené-
tica. Esse fato, no mínimo, abala o paradigma do mé-
dico como único responsável pelo diagnóstico e força
o profissional a trabalhar em equipe, promovendo o
desdobramento das responsabilidades não apenas
profissionais, mas também sociais, nas ciências da
saúde, deixando para trás as formas autoritárias e hie-
rárquicas históricas da medicina, que ainda hoje são
exercidas e que, na prática, prejudicam a sociedade.

PROBLEMAS OPERACIONAIS

Na área operacional é importante a distinção
entre aquela parte da genética que é importante e apli-
cável à saúde pública e aquela que ainda é objeto de
pesquisa; entre os exames de genética que realmente
podem contribuir para a melhora do paciente e aque-
les que apenas apontam a origem de problemas para
os quais ainda não há solução; e entre as terapias em
fase de experimentação e as já consolidadas. O des-
equilíbrio relacionado à pesquisa aplicada no âmbito
laboratorial, em contraposição à sua aplicação no âm-
bito clínico, no caso da genética, ocorre porque a parte
laboratorial, impulsionada pela pesquisa genômica e
pelas suas implicações econômicas, teve um desenvol-
vimento muito mais rápido do que a pesquisa refe-
rente ao tratamento clínico. Muitas vezes é possível
identificar uma alteração no material genético, causa-
dora de determinada patologia, localizá-la, através de
custosas e altas tecnologias, em nível de número de
base e lugar no cromossomo, mas é impossível fazer
alguma coisa que mude o curso da doença. É necessá-
rio, portanto, identificar, entre as patologias ocorrentes
no País, quais têm protocolo de tratamento estabele-
cido e quais estão ainda em fase de pesquisa. Não que
essas últimas não devam atendidas, porém não devem
utilizar recursos alocados para a saúde, e sim recursos
de pesquisa. Isso é de fundamental importância para
um sistema universal de saúde, pois os recursos, além
de escassos, são finitos. 

Fazer da assistência em genética uma parte do
SUS implica em oferecer essa assistência na atenção
básica, ou seja, em programas desenvolvidos local-
mente, como ocorre no Programa de Saúde da Família
(PSF). O PSF poderia ter na sua equipe um profissional
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de saúde com conhecimentos de genética para colabo-
rar na prevenção, reconhecer doenças genéticas, le-
vantar heredogramas, orientar o planejamento fami-
liar, informar sobre a origem genética das doenças
encontradas, informar a comunidade sobre teratóge-
nos e a maneira de evitá-los e sobre nutrientes neces-
sários e que influenciam malformações ou prejudicam
o desenvolvimento e, não menos importante, manter
registros atualizados das doenças genéticas encontra-
das. É esse atendimento primário que alimenta o aten-
dimento secundário e terciário. É através do trabalho
no atendimento primário que se vai conhecer o tipo de
enfermidade genética incidente em cada região, o que,
para um país com as dimensões territoriais e a hetero-
geneidade humana do Brasil, é absolutamente neces-
sário para orientar a priorização em termos de atendi-
mento e programas de triagem em cada região.

A GENÉTICA HUMANA NO SUS

O atendimento em genética não está totalmente
ausente no SUS. De fato, a genética já está inclusa no
SUS desde 1989. Apesar de a portaria 81 do Ministério
da Saúde ter sido publicada em 2009, existem progra-
mas implantados há mais de 20 anos, tanto pelo Minis-
tério da Saúde como por entidades beneficentes e filan-
trópicas. Mais uma vez, a demanda da sociedade
favoreceu a inclusão da genética nos serviços de saúde. 

O programa oficial mais antigo é aquele que
atende as pessoas portadoras de deficiências. Em con-
formidade com o artigo 23, inciso II, da Constituição de
1988, a saúde e a assistência pública das pessoas porta-
doras de deficiências fica a cargo do Governo Federal,
dos estados, do Distrito Federal e dos municípios (2).
Nesse sentido, o Governo Federal, com a participação
de representantes de instituições profissionais e usuá-
rios da área, formulou a Política Nacional de Saúde 
da Pessoa com Deficiência, com destaque para a lei 
7 853/1989, que dispõe sobre o apoio e os cuidados à
saúde da pessoa com deficiência e cria uma rede de ser-
viços especializados em habilitação e reabilitação, ga-
rantindo acesso aos estabelecimentos de saúde e ao tra-
tamento adequado. Dentre as diretrizes da política
nacional de saúde da pessoa portadora de deficiência
(26), encontramos, no título referente à prevenção, que
o Estado promoverá

(. . .) o acesso da população aos exames mais
específicos para detecção de doenças genéticas que
determinam deficiência, com destaque para o exame
de cariótipo e pesquisa para outros erros inatos do
metabolismo em geral, tais como: fenilcetonúria, he-
moglobinopatias, hipertiroidismo congênito, entre
outras. Deverão ser também promovidos serviços de
genética clínica para que se proceda a um adequado
aconselhamento genético às famílias (. . .) (p. 36).

Tudo isso está incluído no SUS, cuja porta de entrada
é a unidade básica de saúde.

Entretanto, quando o governo publicou o con-
junto de portarias que permitem operacionalizar essa

política (27), esqueceu de incluir, no item recursos hu-
manos, a figura de conselheiro genético, geneticista hu-
mano ou médico geneticista, inviabilizando sua pró-
pria diretriz política. Essa figura não é mencionada
nem mesmo nas portarias que tratam especificamente
de doenças de origem genética, como a distrofia mus-
cular progressiva (portaria MS/GM 1 531 de 4 de se-
tembro de 2001). Na portaria referente à osteogênese
imperfeita — portaria 2 305 de 19 de dezembro de 
2001 — a opção de geneticista médico integrante da
equipe multiprofissional é apresentada junto a um
leque de outras especialidades médicas. Na atenção à
saúde auditiva, as portarias MS/GM 2 073, de 28 de se-
tembro de 2004, e MS/SAS 587, de 13 de outubro de
2004, que regulamentam as políticas oficiais nessa área,
mesmo considerando síndromes genéticas e malfor-
mações craniofaciais como causas de surdez classifica-
das dentro do atendimento de média e alta complexi-
dade, não prevêem consulta a geneticista (27).

A triagem neonatal foi implantada no Brasil com
a portaria GM/MS 822 de 6 de junho de 2001, que
prevê a triagem, pela técnica de papel de filtro, da fe-
nilcetonúria, hipotireoidismo, doença falciforme e fi-
brose cística em todos os recém-nascidos. Conhecida
no País como “teste do pezinho”, no Estado da Bahia a
triagem ocorre em praticamente todos os municípios
(28). Em cada estado, um centro de referência é encar-
regado de convocar os neonatos que apresentam re-
sultados alterados, fazer exames específicos, providen-
ciar orientação e aconselhamento genético às famílias
dos afetados, suplementos alimentares no caso da fe-
nilcetonúria e medicamentos no caso do hipotireoi-
dismo. O nível de implantação difere em cada estado e
os laboratórios envolvidos são públicos, mas a partici-
pação de laboratórios privados não é vedada.

As APAEs também prestam serviços à popu-
lação, mantendo ambulatórios, laboratórios, escolas es-
pecializadas, centros de profissionalização, centros de
fisioterapia e fazendo o acompanhamento das crianças
com atraso de desenvolvimento psicomotor. Outras as-
sociações dedicam-se especialmente ao acompanha-
mento e cuidado das pessoas com síndrome de Down. 

O poder legislativo também apresentou uma ini-
ciativa no sentido de incluir a genética no atendimento
do SUS, acrescentando um dispositivo à lei 9 623 de 12
de janeiro de 1996, que regula o item 7 do artigo 226 da
Constituição Federal e que trata do planejamento fa-
miliar, estabelece penalidades e dá outras providên-
cias. O dispositivo apresentado assegura o aconselha-
mento genético, no ato do planejamento familiar, nos
casos em que haja indicação clínica (29). Esse acrés-
cimo foi aprovado em agosto de 2009 e tinha, inicial-
mente, prazo de 1 ano para ser implementado. 

DIFUSÃO E TRANSPARÊNCIA 

Dentre as ações que visam a divulgação do con-
hecimento e sua aplicação na prática clínica e que con-
tribuem para a formação continuada do profissional de
medicina, temos o Projeto Diretrizes (30). Essa inicia-
tiva da Associação Médica Brasileira (AMB) e do Con-
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selho Federal de Medicina em conjunto com a Agência
Nacional de Saúde Suplementar, que é um órgão do
Ministério da Saúde, promove a elaboração de diretri-
zes diagnósticas, terapêuticas e preventivas baseadas
em evidências científicas destinadas a qualificar a as-
sistência prestada nesse setor, fornecendo documen-
tação para que o profissional de saúde embase suas de-
cisões clínicas. O diferencial dessas orientações é seu
caráter diretivo, traduzido em recomendações claras e
implementáveis, mas ao mesmo tempo flexíveis o bas-
tante para prever o diferente e o pouco usual. Embora
o seu objetivo principal não seja educacional, e sim o de
unificar e subsidiar o profissional médico em sua
atuação, evitando possíveis conflitos judiciais, o resul-
tado é também educativo. A elaboração das diretrizes
ficou a cargo das sociedades de especialidades, sob a
coordenação de um grupo de revisores da AMB. 

O projeto já publicou diretrizes para a anam-
nese, exames laboratoriais, diagnóstico e tratamento
de algumas doenças de origem genética (30). É inte-
ressante observar que somente algumas dessas diretri-
zes foram redigidas por membros da Sociedade Brasi-
leira de Genética Médica. Embora não sejam diretrizes
elaboradas especificamente para o sistema público de
saúde, elas estão disponíveis para consulta via Internet
e qualquer profissional interessado pode usá-las.
Sendo um projeto em andamento, novas diretrizes são
incluídas frequentemente.

Dentre os programas que trabalham para a 
construção do conhecimento em genética humana 
destaca-se, além daqueles de pesquisa sediados nas
universidades públicas, o Estudo Colaborativo Latino-
Americano de Malformações Congênitas, que fornece
uma boa base de dados epidemiológicos nesta área.
Infelizmente, os dados se limitam àqueles provenien-
tes de um número relativamente pequeno de insti-
tuições integrantes do programa no Brasil. O Instituto
Nacional de Genética Médica Populacional, com sede
no Estado de Rio Grande do Sul e formado por seis
instituições de três estados, tem como atividade prin-
cipal a pesquisa, mas atua também na divulgação do
conhecimento genético via produção de peças especí-
ficas e do atendimento à população, médica e não mé-
dica, através do sistema de informação sobre agentes
teratogênicos. 

Finalmente, partindo do princípio de que a de-
mocracia se constrói com transparência de ações e que,
no caso da pesquisa em genética humana, essa trans-
parência é essencial para que sociedade, pacientes e
profissionais de saúde se beneficiem e participem do
próprio processo de pesquisa, e considerando-se as
responsabilidades sociais, científicas e profissionais
das organizações sociais voltadas para a pesquisa, a
formação e o desenvolvimento de áreas científicas e
profissionais, seria de alto valor a disponibilização de
links nos sites das associações de geneticistas que per-
mitam consultar informações sobre cursos de for-
mação, sites de difusão e, especialmente, sobre doenças
genéticas que estão sendo pesquisadas, qual o nível de
pesquisa (diagnóstico, tratamento, desenvolvimento
de fármacos, epidemiológica, etc.) em execução, qual

seu período de duração, condições para participação e
disponibilidade para realizar testes diagnósticos dessa
doença específica, e-mail para contato e outras infor-
mações úteis para todos os profissionais de saúde. 

Instrumentos como o Serviço de Informação
sobre Agentes Teratogênicos (SIAT), além de divulga-
dores do conhecimento, são espaços educacionais,
pois as pessoas que fornecem as informações precisam
pesquisar a literatura e estar em constante atualização
para poder exercer o seu papel corretamente. Por
outro lado, as pessoas que as recebem, leigos ou pro-
fissionais, podem adquirir novos e valiosos conheci-
mentos sobre a fisiologia e embriologia humanas.
Estudantes da saúde podem estagiar nessa área, agre-
gando teratogenicidade, malformações congênitas e
reprodução humana às suas áreas de atuação. A falta
de divulgação do serviço e a falta de atendimento,
quando solicitado, fazem com que esse sistema, em al-
guns lugares, não funcione a contento (31).

CONCLUSÕES

A ideia central deste artigo foi levantar a dis-
cussão sobre os diversos aspectos implicados na uni-
versalização dos serviços de genética no Brasil. Como
foi enfatizado, são urgentes o reconhecimento e a regu-
lamentação da profissão de conselheiro genético, aberta
para todos os profissionais de saúde, pois, de acordo
com a política definida, esse profissional é o pilar do
atendimento em genética. É preciso que todas as insti-
tuições envolvidas na atividade de prevenção, diagnós-
tico, tratamento e acompanhamento de pacientes com
doenças de origem genética e de formação de profissio-
nais de saúde especialistas nesta área se unam, compar-
tilhando informações, experiências e instalações. 

Nos últimos 20 anos, a assistência em genética
foi introduzida no SUS através de atos isolados, porém
de grande alcance. Nada disso, porém, mobilizou as
associações representativas de profissionais dessa área
para solicitar o reconhecimento, a regulamentação e a
organização legal das diversas especialidades que
compõem o setor. Porém, o momento histórico é favo-
rável a essa movimentação. O quadro analisado evi-
dencia grandes lacunas. Há muito que fazer e apenas
um caminho: todos juntos, mãos à obra!

SYNOPSIS

Challenges for the universalization 
of clinical genetics: the Brazilian case

The present article deals with the difficulties of introducing
medical genetics as part of the Brazilian public Unified
Health System (SUS). A national policy of comprehensive
care in medical genetics was established in 2009, having
genetic counseling as a central pillar. However, there are
strategic limitations to the implementation of this policy: 
a dearth of genetic counseling training programs, the lack of
knowledge concerning the number of professionals available
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to provide genetic counseling, and the likely low number of
professionals available for the job. A joint effort by the min-
istries of health and education is desirable to foster genetics
and genetic counseling training for all health professions. In
addition, genetics must be introduced in government pro-
grams such as the Family Health Program (Saúde da
Família), a measure that would allow a mapping of the
incidence of genetic diseases in the country and the imple-
mentation of genetic counseling despite the size of the terri-
tory and the population heterogeneity. Lastly, the introduc-

tion of medical genetics as part of the SUS depends on the
engagement of medical and nonmedical professionals in hor-
izontal teamwork, with a change in the hierarchy that has
traditionally been at the foundations of health care.

Key words: genetics, medical; genetic couseling; Uni-
fied Health System; human resources formation; na-
tional health programs; Brazil.
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