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Abstract

The impact of birth defects in Brazil has in-
creased steadily, indicating the need for specific
health policy strategies. Despite the close rela-
tionship between clinical genetics and manage-
ment of birth defects, less than 30% of the total
demand is currently met by existing genetic ser-
vices. The main problems are: difficult access to
genetic services, services highly concentrated in
the South and Southeast regions of the country,
and insufficient laboratory support. With the
aim of improving management of birth defects,
a specific national policy coordinated by the
Ministry of Health needs to be developed. The
main goal of such a policy should be the orga-
nization of a functional integrated genetics net-
work, in addition to rational use of resources
and enhanced coverage. In order to formalize a
national laboratory network, sample shipping
and billing mechanisms must be created. Birth
defect prevention, education for the medical
community and general population, and solid
epidemiological data collection are strongly rec-
ommended as complementary measures. If such
recommendations are implemented, it could be
possible to organize a network for management
of birth defects in Brazil that is regionalized, hi-
erarchical, functional, and democratic as well.
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Introducao

A genética médica lida com condigdes indivi-
dualmente raras que constituem, no entanto,
grupo nao desprezivel de doencas, com reper-
cussoes significativas e de relevancia crescente
para a saide comunitdria. Ressalta-se o papel do
médico geneticista na abordagem dos defeitos
congeénitos, traduzido a partir de birth defect, que
englobam toda anomalia funcional ou estrutural
do desenvolvimento do feto, decorrente de fa-
tor originado antes do nascimento, seja genético,
ambiental ou desconhecido, mesmo quando o
defeito ndo for aparente no recém-nascido, s6 se
manifestando mais tarde 1.

Ao analisar o sistema politico de satide no
pafs, € notada a insuficiéncia da resposta gover-
namental a problemdtica dos defeitos congéni-
tos no Brasil. Embora os dados nacionais este-
jam facilmente disponiveis nas bases de dados
da satde, é possivel que os mesmos ainda nao
tenham vindo a tona devido a nao sensibilizacao
do corpo técnico do Ministério da Satide. O esti-
mulo a elaboragao deste trabalho foi exatamente
a pequena importancia dada ao aumento relati-
vo dos defeitos congénitos no Brasil, frente a es-
cassez de politicas publicas a eles relacionadas.

Sabe-se que 5% dos nascidos vivos apre-
sentam alguma anomalia do desenvolvimento
determinada total ou parcialmente por fatores
genéticos. Acrescentando-se os disttirbios que se
manifestam mais tardiamente, como em certas
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enfermidades cronicas degenerativas, fica ainda
mais evidente o efeito dos condicionantes gené-
ticos sobre a satde 1.

E fato documentado que as causas infeccio-
sas como responsdveis pela taxa total de 6bitos
na infancia vém decaindo, resultando no au-
mento da proporcao de mortes atribuiveis aos
defeitos congénitos 23. Este dado também pode
ser observado no Brasil, onde houve entre 1980 e
2000 grande reducao proporcional dos 6bitos por
causas infecciosas e respiratorias, passando as
malformagées congénitas de quinta para segun-
da causa de mortalidade infantil 456.

Além da questiao da mortalidade, ha que se
levar em conta a maior morbidade, definida co-
mo risco para o desenvolvimento de complica-
¢oes clinicas, incluindo nimero de internacées
e gravidade das intercorréncias. A medida que
os problemas de origem infecto-contagiosa e ca-
rencial estdo sendo resolvidos, aqueles de ordem
congénita e hereditdria se tornam pertinentes e
de relevancia na satide ptblica, devendo ser alvo
de acodes oficiais especificas.

Dentro desse cendrio, o objetivo deste traba-
lho foi mapear os servicos de genética em funcio-
namento no pais para, a partir dai, avaliar formas
de integrar e otimizar o atendimento aos defeitos
congénitos na rede existente em genética clinica
no Brasil.

Material e métodos

Foi elaborado questiondrio fechado, dentro de
um modelo censitdrio, visando auferir quais os
servicos publicos de genética clinica oferecidos
a populagdo brasileira, inclusive aqueles labo-
ratoriais, integrados ou ndo a centros clinicos e
instituicoes de ensino médico.

Aplicou-se o questiondrio a um subgrupo
composto de chefes de servicos ja mapeados no
Estado do Rio de Janeiro, Brasil, para dimensio-
nar a compreensdo e ordem das perguntas for-
muladas. A realiza¢do desse pré-teste apontou
para a necessidade de reformular-se oito ques-
tdes no que tangia a ordenacao e a terminologia
empregada.

Em seguida empreendeu-se estudo piloto, to-
mando como populacao alvo chefes de servicos
publicos de genética clinica sediados no Nordes-
te, no Sudeste e no Sul do paifs, a fim de corrobo-
rar a confiabilidade do instrumento.

Ap6és essas etapas iniciou-se a coleta de da-
dos, tendo como estratégia a utilizacdo de formu-
lario de autopreenchimento através de computa-
dor e/ou correio, a partir de listagem de servicos
de genética no Brasil 7.8, cadastros de professores
de genética de cursos de medicina 9 e relacao
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de membros da Sociedade Brasileira de Genéti-
ca Clinica (SBGC) e da Sociedade Brasileira de
Genética (SBG). Cada questiondrio enviado era
acompanhado de carta informando sobre a pes-
quisa, de acordo com o postulado pela Resolugdo
n. 196/96 do Conselho Nacional de Satide, e de
pedido de divulgacao entre os pares, requisitando
a quem voluntariamente quisesse participar que
entrasse em contato através de e-mail ou carta.

Os dados foram tabulados em planilha do
programa Excel (Microsoft Corporation, Estados
Unidos) e relacionavam-se a 60 servicos assim
distribuidos: atendimento clinico + laboratério
(33instituicoes); atendimento clinico semlabora-
tério de genética (15 instituicdes); laboratério em
genética humana nao vinculado a atendimento
clinico (8 institui¢des); ensino em genética, sem
servico clinico ou laboratorial (4 institui¢coes).

A tabulacdo foi elaborada de modo a ter-se
um mapa das principais caracteristicas dos servi-
¢os, em especial quanto a: (a) oferta, (b) distribui-
¢ao geogriéfica, (c) financiamento, (d) caracteris-
ticas do atendimento, (e) linhas de pesquisa e (f)
projetos extramurais 5. As informacodes obtidas
foram comparadas as acdes jd existentes no pais
relacionadas aos defeitos congénitos 56, a dados
demograficos 10 e a informagdes ambulatoriais e
normas operacionais do Sistema Unico de Satide
(SUS) 11,12,

Para melhor expor e discutir os resultados
obtidos subdividiu-se o presente artigo em dois
itens principais. No primeiro descrevem-se as
caracteristicas dos servicos de genética no pais,
discutindo os principais problemas encontra-
dos, ligados nao apenas ao atendimento clinico,
mas também ao fluxo de exames, referéncias e
necessidades estimadas, e no segundo parte-se
para a formulacdo de algumas propostas visando
a integracdo da atencao aos defeitos congénitos
no Brasil no ambito do SUS. Reservou-se para as
consideracdes finais a exposicao de acdes com-
plementares recomendadas para efetivagdo e se-
dimentacao dessa rede.

Resultados e discussdo

Caracteristicas dos servicos

de genética no Brasil

e Localizacdo

Responderam ao levantamento servicos de gené-
tica em 14 dos 25 Estados da Unido e no Distrito
Federal. Na regido Norte foi localizado apenas
um servico no Pard. No Nordeste responderam
servicos no Ceard, Alagoas, Pernambuco, Bahia,
Sergipe, Paraiba e Piaui. Os dados da regiao



Centro-oeste vieram do Distrito Federal e Mato
Grosso. Do Sudeste foram recebidas informacées
do Rio de Janeiro, Sao Paulo e Minas Gerais. To-
dos os Estados da regiao Sul tiveram representa-
¢d0 nas respostas.

O tnico servico na regido Norte era exclusi-
vamente laboratorial, embora dados mais recen-
tes revelem atendimento clinico em genética ja
iniciado 13. No que tange a regido Nordeste, os
servicos sdo eminentemente clinicos, sem su-
porte laboratorial local em Pernambuco, Paraiba,
Sergipe e Alagoas. O maior suporte laboratorial
é na Bahia, havendo apenas um laboratério de
citogenética no Ceard; por outro lado, o niimero
de atendimentos anuais € significativo em alguns
servicos da regido. No Sudeste estd concentrada a
maioria dos servicos, tendo havido 34 respostas,
sobretudo de Sao Paulo. Na regido Sul observa-se
cobertura clinico-laboratorial nos trés estados.
Tendo como principal excecdo o Estado de Sdo
Paulo, a grande maioria dos servigcos de genética
clinica no Brasil estd localizada nas capitais.

Através do levantamento, ndao obtivemos
informacoes sobre servicos no Espirito Santo,
Maranhdo, Piaui e Rio Grande do Norte. Pelos
dados disponiveis nos bancos de dados do De-
partamento de Informacdo e Informdtica do
SUS (DATASUS) 11, no entanto, hd indicios de
servicos, tendo sido aprovados nesses estados
numeros ndo despreziveis de consultas em gené-
tica clinica provenientes das respectivas capitais.
Nas cidades de Vitéria (Espirito Santo), Sdo Luis
(Maranhao), Teresina (Piaui) e Natal (Rio Grande
do Norte) hda faculdades de medicina, além de
hospitais universitarios nas quatro localidades.
Muito provavelmente os atendimentos em gené-
tica, nestes locais, estdo vinculados aos servicos
universitdrios. O fato de esses servicos nao terem
respondido ao levantamento reflete a desvincu-
lacao dos mesmos inclusive com a “rede infor-
mal” de servicos de genética existentes no pafs.

Na producdo ambulatorial do SUS 11 € pos-
sivel também localizar atendimentos em gené-
tica clinica em Campina Grande (Paraiba); Ita-
jubd e Uberaba (Minas Gerais) e Joinville (Santa
Catarina). Ha faculdade de medicina em Cam-
pina Grande e Joinville, tendo sido localizados
hospitais universitdrios em Campina Grande e
Uberaba. N3o se localizou nenhum dado relacio-
nado a Itajubd. Além das consultas aprovadas,
hd cobrancas de cariétipo (cariétipo em sangue
periférico com técnica de bandeamento - cédi-
go 1115101) em localidades ainda ndo mencio-
nadas: Timé6teo (Minas Gerais); Caraguatatuba,
Presidente Prudente, Santos e Sao Vicente (Sao
Paulo); Cascavel, Foz do Iguacu e Umuarama
(Parand); Blumenau (Santa Catarina); Rio do Sul,
Sao Bento do Sul e S3o José (Rio Grande do Sul);
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Campo Grande e Dourados (Mato Grosso do Sul).
Tais cariétipos podem estar sendo realizados
sem vinculacdo com servicos de genética nestas
localidades.

e Atendimentos

Segundo dados fornecidos pelos servicos, sao es-
timadas anualmente cerca de 56 mil consultas
ambulatoriais em genética clinica no pais (in-
cluindo atendimentos a casais - aconselhamento
genético — e pré-natais). Desse montante, pouco
menos de 16 mil representam casos de primeira
vez. Vale ressaltar que do total de atendimentos,
mais da metade sdo realizados em nove institui-
coes apenas.

a) Consultas oferecidas x estimativa
de necessidade

Caso seja considerado que todo recém-nascido
com malformacao detectada ao nascimento te-
nha indicagao de avaliacdo por geneticista, com
uma incidéncia de malformacdes minimamente
estimada (2% do total de nascidos vivos), seriam
necessdrias 64.102 consultas/ano no pais para
casos de primeira vez. A estimativa é mais de-
ficitdria se considerada a definicdo mais ampla
de defeitos congénitos, incluindo problemas nao
necessariamente detectados ao nascimento e
alteracdes do desenvolvimento (nesse caso, 5%
do total de nascimentos representariam 160.255
novos casos/ano). E também viélido lembrar
que muitos atendimentos relacionados a defei-
tos congénitos sdo conseqiiéncia de insucessos
gestacionais, sendo indicado o aconselhamento
genético a pais de natimortos com malformacao,
ndo incluidos nestas estimativas. Analisando es-
ses dados, o nimero de consultas ofertadas esta
muito abaixo da real necessidade do pafs.
Visando ilustrar a relacdo entre a oferta de
atendimentos em genética clinica e a demanda
estimada, foi construida a Tabela 1, com o nu-
mero de nascimentos por regido, estimativa de
bebés com defeitos congénitos, oferta de con-
sultas de primeira vez nos servigos pesquisados
e nimero de consultas aprovadas em genética
clinica (cédigo 0701216) da produc¢ao ambula-
torial do SUS. Em todas as regides, sem excecao,
hd um déficit 6bvio de consultas, em especial
para atendimentos de primeira vez, mesmo se
considerados como clientes em potencial para os
servicos de genética apenas 2% dos recém-nasci-
dos. As regides mais criticas sdo Norte e Nordeste.
No Centro-oeste a totalidade dos atendimentos é
realizada em Brasilia. E importante lembrar que
as consultas nao foram apenas de casos novos,
tendo os servigos estimado os casos de primeira
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Tabela 1

Numero de nascimentos, estimativa de defeitos congénitos (considerando 2% e 5% do total de nascidos vivos), estimativa de consultas em

genética clinica — nimero total e pacientes de primeira vez *, consultas em genética clinica pagas. Dados estratificados por regides.

Consultas na Consultas de Consultas em

Nascimentos 2% dos 5% dos regido primeira vez genética clinica -

Regido (2000) ** nascimentos nascimentos (estimativa dos (estimativa dos quantidade
servicos) servicos) paga ***

Norte 290.546 5.811 14.527 0 0 0

Nordeste 925.681 18.513 42.284 8.065 1.952 11.569

Centro-oeste 232.587 4.651 11.629 4.420 1.000 5.528

Sudeste 1.306.113 26.122 65.305 35.363 10.677 30.064

Sul 450.181 9.003 22.509 8.267 1.816 6.961

Brasil 3.205.108 64.102 160.255 56.604 15.684 54.122

* Horovitz 5;

** Sistema de Informacdes de Saude. Sistema de Informagdes Sobre Nascimentos (SINASC) 10;
*** Sistema de Informagdes Ambulatoriais (SIA/SUS) 11.

vez como 28% do total das consultas realiza-
das 5. Na hipétese de considerar como potenciais
candidatos a avaliacao por geneticista clinico 5%
do total de nascidos vivos (cerca de 160 mil/ano,
na definicdo mais ampla de defeitos congénitos),
menos de 10% desses pacientes estdo conseguin-
do acesso aos servicos (Tabela 1).

b) Problemas encontrados
nos servicos de genética

Algumas questdes relacionadas ao funciona-
mento dos servigos, principalmente no que diz
respeito ao acesso, fluxo e integracao com a rede
bésica devem sem discutidas.

(i) Acesso

Em alguns dos servigos, sobretudo nos maiores,
o agendamento da consulta inicial pode demorar
alguns meses. No levantamento realizado, apesar
de vinte servicos referirem intervalo entre mar-
cacao e primeira consulta de até um més, apenas
dois destes tém volume superior a 2 mil aten-
dimentos/ano. Nos trés servicos com mais mil
casos novos/ano (Instituto Fernandes Figueira,
Fundacao Oswaldo Cruz — Rio de Janeiro; Escola
Paulista de Medicina, Universidade Federal de
Sao Paulo — Sao Paulo; Universidade Estadual de
Campinas — Sao Paulo), o intervalo entre o agen-
damento e a primeira consulta pode chegar a um
ano, sendo raramente inferior a dois meses.
Devido a esperamuitas vezes longa para aten-
dimento na especialidade, algumas familias bus-
cam multiplos servicos, principalmente quando
hd maior oferta na regido de residéncia. E feito
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agendamento de consulta em mais de uma ins-
tituicdo, com comparecimento aquela que ofere-
ceu o atendimento com menor prazo de espera.
Apesar de ja obtida inser¢ao na rotina de servico
especializado, as marcac¢des nos demais servicos
ndo sao canceladas. Por este motivo, € muito fre-
qliente observar faltas em consultas de primeira
vez agendadas com antecedéncia, o que dificulta
ainda mais o acesso aos servicos de genética.

Além das multiplas tentativas de atendimento
dentro da regiao de residéncia, algumas familias
o buscam fora de domicilio, eventualmente por
conta prépria, tornando ainda mais confuso o
acesso a especialidade e dificultando a remune-
racdo junto ao SUS. Estes atendimentos fora de
domicilio ocorrem principalmente em servicos
muito especializados, como o Hospital de Reabi-
litacdo de Anomalias Craniofaciais/Bauru, cen-
tro de referéncia em lesdes ldbio-palatais, que
tem mais de 50% de seus pacientes origindrios de
outros Estados 5.

(ii) Dificuldades de referéncia/
contra-referéncia

Além das dificuldades inerentes ao acesso aos
servicos, hd alguns obstaculos relacionados a
contra-referéncia daqueles pacientes ja atendi-
dos. De um modo geral, observa-se que o acesso
aos servicos de genética é dificil, porém, quando
obtido, pais e outros profissionais acabam crian-
do um “vinculo psicolégico” com a instituicado,
dificultando a contra-referéncia para o local de
origem.

Nao hd como viabilizar, nos servicos de ge-
nética clinica, o acompanhamento periédico de



todos os pacientes com defeitos congénitos. Mui-
tas vezes hd recusa dos servicos basicos de satide
em prestar atendimento aos mesmos, alegando
“desconhecimento” sobre a condi¢do. O diferen-
cial do geneticista em relagdo a outros profissio-
nais médicos é o estabelecimento do diagndsti-
co, fornecimento de orienta¢des progndsticas e
recomendacdes para acompanhamento, além do
aconselhamento genético da familia. Apés a in-
vestigacao, com ou sem diagndstico conclusivo,
uma vez tracadas as estratégias de acompanha-
mento, deverd ser fornecido relatério completo,
para que o paciente possa ser seguido préximo
ao domicilio. Importante ressaltar que os servi-
cos de referéncia podem ser consultados sem-
pre que considerado necessdrio pelo paciente,
sua familia ou equipe de satide responsével pelo
acompanhamento.

(iii) Concentracdo dos servicos nas capitais
grandes areas urbanas

Tendo como principal exce¢do o Estado de Sao
Paulo, com servicos em diversas cidades fora da
capital, a maioria dos servigos de genética clinica
no Brasil estd localizada nas capitais estaduais.
Tal caracteristica nao € restrita aos servicos de
genética, aplicando-se a servigos de maior com-
plexidade em geral. Por este motivo, o acesso ao
atendimento é sempre mais dificil, principal-
mente para a populagdo de dreas mais remotas,
envolvendo grandes deslocamentos.

(iv) Pacientes com defeitos congénitos inter-
nados em unidades sem geneticista

Sao estimadas anualmente pelos servigos 3.400
consultorias hospitalares (avaliacdo de pacientes
durante internac¢do hospitalar por especialista
em genética) na especialidade 5. Quando compa-
rado este dado com a proporcado anual de nasci-
mentos com malformacado congénita (Figura 1), é
possivel inferir que a maioria dos pacientes nas-
cidos em hospital sem servigo de genética nao é
avaliada antes da alta hospitalar. Nao hd previsao
de visitas hospitalares em hospitais da rede por
geneticistas vinculados a outras instituicoes. A
falta de avaliagcao especializada freqiientemente
acarreta condutas inadequadas de tratamento,
podendo inclusive resultar em maiores custos
hospitalares. Muitos hospitais da rede ptblica,
das capitais ou grandes regides metropolitanas,
optam por levar pacientes internados para ava-
liacao ambulatorial em institui¢do com geneti-
cista, sendo necessdria disponibilidade de pes-
soal e transporte.

Ressalta-se que muitos dos bebés nascidos
com defeitos congénitos evoluem para o ébito
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rapidamente, sequer chegando a ser avaliados
em vida por especialista. Além disso, hd poucos
servicos capacitados em patologia fetal e neona-
tal, sendo escassas as necropsias realizadas, difi-
cultando sobremaneira a orientacao das familias
e prevencdo de futuros casos.

(v) Vinculacdo dos servicos de
genética clinica

Talvez uma das grandes dificuldades para a co-
bertura do atendimento aos defeitos congénitos
no Brasil e do estabelecimento de uma rede de
genética clinica seja a ndo oficializacao do cargo
de “médico geneticista” no sistema publico de
satde 14. Apesar de ser possivel, dentro da politi-
cado SUS, a criagao de tal cargo, ndo tem havido
contratacao de profissionais desta drea. Algumas
justificativas seriam as proprias caracteristicas
da especialidade (relativamente nova, multidis-
ciplinar em esséncia, origem heterogénea dos
servicos), além da errada impressao que a espe-
cialidade nao pode atuar na atencao bdsica ou
desprovida de alta (e cara) tecnologia.

Quando utilizados os dados obtidos no le-
vantamento 5, é importante apontar que, dentre
os servicos de genética que oferecem atendimen-
to clinico (48 no total), apenas quatro nao pos-
suem vinculo com instituicdo de ensino médico
(graduacdo, residéncia médica, especializagdo
ou pos-graduacao). Também é possivel observar
a dificuldade do estabelecimento de servicos de
genética como genética propriamente, mesmo
em ambientes de ensino, onde quase metade
tem seu atendimento clinico em genética vin-
culado a outras dreas (pediatria, clinica médica
ou endocrinologia). Nessas institui¢des, muitos
dos que atuam na especialidade acabam fazen-
do-o como “desvio de funcao”, freqlientemente
acumulando outras atribuicoes, desperdicando
parte da capacidade que os diferencia e que cer-
tamente poderia ser mais bem aproveitada.

e Laboratérios de genética médica
e rede laboratorial

A Genética Médica é multidisciplinar em essén-
cia, assim como colaborativa. Lidar com condi-
¢Oes raras € caracteristica da especialidade, sen-
do impossivel manter suporte laboratorial para
diagnéstico de todas as condi¢des. No mundo
inteiro, laboratérios vém especializando-se em
diagndsticos especificos, nao sendo tal fato dife-
rente no Brasil.

No levantamento sobre os servicos, alguns re-
ferem possuir apenas laboratério de citogenéti-
ca, enquanto outros oferecem diagndsticos mais
especificos de genética molecular, citogenética
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molecular e erros inatos do metabolismo. No en-
tanto, pelas préprias caracteristicas da genética
clinica, muitas vezes € necessdrio encaminhar
amostras para diagndstico a laboratérios em ou-
tros estados ou até mesmo em outros paises.

Exames enviados para fora das respectivas
unidades, mesmo que dentro do préprio Estado,
ou para outros Estados da Unido, na maioria das
vezes ndo sdo pagos ao laboratério que presta
o servico. Segundo informacao das instituicoes
que oferecem esses exames, nao hd mecanismos
previstos para cobranca deste tipo de servico
(exames para outras institui¢cdes/municipio/Es-
tado). Como formas de pagamento, foram cita-
das no levantamento: cobranca direta aos usud-
rios (pacientes), pagamento pelo préprio depar-
tamento/servico que envia o exame, utilizacdo
de verbas de pesquisa, uso de reserva técnica de
projetos, estudos colaborativos e até “vinculo de
amizade/boa vontade do dirigente do laboraté-
rio” 5. Apesar de inlimeros casos serem de inte-
resse cientifico, hd custos a cobrir. Pela auséncia
de mecanismos para tais cobrancas, grande par-
te do intercambio entre servigos e laboratérios é
baseada apenas no conhecimento pessoal e boa
vontade.

Hé no Brasil umarede informal de referéncias
laboratoriais em genética, e quase uma dezena
de laboratérios recebem amostras para andlises
especiais. Dentre estes, foi citado por 25 servi-
cos de todas as regides brasileiras o Servigo de
Genética Médica, Hospital de Clinicas de Porto
Alegre/Universidade Federal do Rio Grande do
Sul, referéncia nacional reconhecida para erros
inatos do metabolismo. Servicos do Rio de Ja-
neiro e Sao Paulo também foram mencionados
como referéncia para diagnésticos moleculares e
citogenética especializada 5.

Propostas para a organizagdo da genética
clinica no Brasil como uma rede funcional

Considerando a crescente magnitude dos defei-
tos congénitos nas questdes da satide da popu-
lacao, é recomendével que em futuro nao muito
distante sejam consideradas estratégias para a
sua abordagem. Para a estruturacao de um pro-
grama ou estratégia especifica, é prioritdria a
organizac¢ao dos servigos de genética clinica do
pais de forma racional, visando a ampliacdo das
possibilidades de atendimento, integracido de
todas as etapas do diagndstico e resolubilidade
dos casos. E premente ressaltar que a elaboracao
de uma estratégia ndo necessariamente envol-
ve instala¢do de muitos servicos ou aumento de
custos, mas sobretudo o aproveitamento da re-
de ja existente, fundamentada em organizacao
planejada.
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A discussao de regionalizacao é a mais im-
portante quando objetivada uma assisténcia
integral as enfermidades congénitas. Dentro da
légica do SUS, a fragmentagdo da gestdo para
os municipios pode ser excelente na atencao a
saide em iniimeros aspectos; no ambito dos de-
feitos congeénitos, contudo, lida-se com doencas
raras e cuidados heterogéneos. A organizacdo da
genética clinica no sistema de satide brasileiro
possivelmente transcende as gestdes munici-
pais, tendo, no entanto, boas possibilidades de
sucesso, caso coordenada por instancia superior,
como o Ministério da Satide. Uma rede de genéti-
ca clinica poderia funcionar com duas vertentes
de organizacdo: a primeira uma rede integrada
de atendimento clinico, e a segunda, uma rede
de suporte laboratorial. Propostas para a estru-
turacao de rede nacional em genética clinica,
juntamente com sugestdes visando a resolucao
de questdes levantadas no inicio do texto serao
discutidas a seguir.

* Rede para atendimento
clinico em genética

Esta poderia ser estruturada de acordo com cada
Estado, municipio ou regido, critério a ser esta-
belecido pela populacao a ser atendida, neces-
sidade e disponibilidade de servicos na drea. O
objetivo de uma rede clinica seria a integracao
de todos os servicos existentes, complementan-
do-se, além do reconhecimento da importancia
da especialidade pelas autoridades de satide,
disponibilizando atendimento na &rea, tanto
hospitalar quanto ambulatorial. Para tal, seriam
necessdarios geneticistas com vinculo nao exclu-
sivamente institucional, e sim com o sistema.

a) Sistema de agendamento

Caso possivel, a integracdo de servigos de gené-
tica de uma mesma regido em uma rede unica,
poderd ser considerada um sistema unico de
agendamento para consultas de 1a vez. Com tal
medida, seria combatida a duplicidade de mar-
cacoes, melhorando assim o acesso aos servicos
e diminuindo o tempo de espera para a consulta
inicial.

b) Centros de referéncia

Ha duas maneiras de interpretar o termo “cen-
tro de referéncia”. A primeira e mais 6bvia seria
considerar tratar-se de local para atendimento
a questoes de maior complexidade, dispondo de
todos os recursos para resolvé-las. Dentro des-
ta definicao, se considerarmos como essencial
para centro de referéncia em genética clinica o



atendimento nas dreas de dismorfologia, retardo
mental, erros inatos do metabolismo e aconse-
lhamento genético, além de exames de citoge-
nética, erros inatos do metabolismo e biologia
molecular, menos de dez servigos preencheriam
tais critérios 5. Caso o diagndstico pré-natal seja
também considerado como pré-requisito, seriam
apenas cinco os servicos “completos” no pafs.

Asegunda interpretacao seria um pouco mais
flexivel quanto aos pré-requisitos para centro de
referéncia: poderia ser considerada a especiali-
zacao clinica de cada centro, e ndo necessaria-
mente os exames oferecidos. Considerando no
Brasil uma estruturacao dos servicos de genética
em rede, na impossibilidade de aparelhar os ser-
vicos visando ampliar o diagndéstico laboratorial,
hd opgdes para arranjo de referéncias. Pélos de
referéncia por drea geogréfica podem ser criados,
de acordo com as particularidades de cada re-
gido, muito provavelmente transcendendo regi-
0es administrativas municipais e/ou estaduais. A
referéncia seria pelo perfil do paciente a ser aten-
dido: centros especializados para lidar melhor
com diagnésticos especificos (fendas ldbio-pa-
latinas, erros metabdlicos, distrofias musculares,
por exemplo); ou mesmo centros para suporte
diagndstico, com disponibilidade de métodos
diagndsticos gerais (radiologia, ecocardiograma,
por exemplo) e especialistas em diversas dreas.
De acordo com esta visao, caso considerada am-
pliacdo da rede em genética além dos servicos
computados no levantamento 5, os hospitais uni-
versitdrios seriam locais ideais para o estabele-
cimento de tais centros. Segundo Brunoni 15, o
panorama da assisténcia em genética médica no
Brasil comecard a mudar caso seja criada pelo
menos uma unidade de genética em cada um dos
150 hospitais universitdrios do pais.

A possibilidade de internagdo nos centros de
referéncia € altamente recomendada mesmo que
apenas para investigacao diagndéstica em casos
mais complexos. Assim, exames e avaliacoes es-
pecializadas podem ser concentrados em menos
tempo, com menor sacrificio das familias. Todas
as acoOes precisariam ser integradas pela equipe
meédica e de servico social. Acoes competentes de
especialistas acabam se perdendo em sistemas
deficientes, com grande prejuizo e sofrimento do
cidadao.

Outra atribuicado dos centros de referéncia se-
ria o tratamento e a monitorizacdo de condicoes
especificas. Um exemplo de tratamento que o ge-
neticista pode oferecer é para o grupo dos erros
inatos do metabolismo. A raridade dessas con-
dicoes e a complexidade das terapias dietéticas
justificam um acompanhamento por centros de
referéncia em genética 16. Além das questoesjdle-
vantadas, devemos ressaltar a disponibilidade de
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tratamento para algumas doencas geneticamen-
te determinadas, com estratégias terapéuticas
recentes e estranhas a maioria dos profissionais
da drea médica. A centraliza¢do do tratamento
dessas doencas raras permitiria a formacao de
pessoal capacitado, criacdo de leitos especial-
mente voltados para este fim, estabelecimento
e sedimentacdo de protocolos. Uma vez bem es-
tabelecidos, os protocolos poderao ser adotados
por outras unidades. Tratamentos para doenca
de Gaucher e osteogénese imperfeita sdo bons
exemplos de otimizac3do pela centralizagao 5.

c) Geneticista itinerante

O reconhecimento de individuos ou familias com
malformacdo congénita ou patologia hereditdria,
muitas vezes apenas complementado com hist6-
rico familiar detalhado e avaliacao clinica bésica
por especialista capacitado podem freqiiente-
mente ser suficientes para estabelecimento de
diagnéstico e conduta. Uma abordagem clinica
inicial préxima ao domicilio do paciente pode,
além de evitar grandes deslocamentos, ser to-
talmente resolutiva. E possivel criar estratégias
para avaliac@o de grupos de pacientes em locais
préximos aos domicilios através da figura do “ge-
neticista itinerante”. Este profissional, vincula-
do ao sistema de satde (e ndo a uma unidade
especifica), poderia atender com periodicidade
pré-estabelecida, de acordo com a necessida-
de do local (semanal, mensal ou bimensal, por
exemplo, cobrindo vérias localidades), em pdlos
de atendimento clinico, como cidades com hos-
pitais universitarios ou faculdades de medicina.

Ainda na filosofia do profissional em gené-
tica clinica “itinerante”, geneticistas consultores
poderiam atuar auxiliando equipes no deline-
amento de condutas e tomada de decisoes. Es-
ses especialistas poderiam ser responsdveis por
multiplas unidades de internacdo pedidtricas e
neonatais, prestando consultoria em genética e
levando a uma maior resolubilidade dos casos.
Um pré-requisito para este tipo de agdo seria a
vinculagao, no SUS, de médicos geneticistas a re-
de de atendimento, com a criagcao de cargo que
possibilite o perfil sugerido de consultor para
multiplas instituicées. Para funcionamento ide-
al das consultorias hospitalares por geneticista,
devera também ser estabelecida rede clinica e
laboratorial de suporte.

d) Introducdo da genética
na atencdo primaria

Ainsercdo da “mentalidade genética’ na atencao
primdria seria a acao mais eficaz para a implan-
tacao de uma rede efetiva. O papel dos profissio-
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nais, no nivel primario, incluiria a identificacao,
referéncia e facilitacao da utilizacao dos servicos
para individuos que possam ser beneficiados
pelo atendimento em genética, além do moni-
toramento da saide de pessoas com problemas
genéticos 17.

O paciente com defeito congénito pode e de-
ve ser acompanhado préximo ao seu domicilio,
nao havendo assim prejuizo ainda maior na qua-
lidade de vida. Para um encaminhamento corre-
to, o profissional da atencdo bdsica devera estar
capacitado parareconhecer a pessoa com defeito
congénito e familias em risco. A partir desse re-
conhecimento, estratégias de atendimento, pré-
ximas ao domicilio ou em centro de referéncia,
poderao ser programadas.

Apesar do objetivo principal deste artigo nao
ser a introducdo da genética na aten¢do primdria
e sim a estruturacao da rede de atencao aos defei-
tos congénitos como um todo, deve-se ressaltar a
importancia da aten¢do bdsica no processo. Estas
unidades, por serem porta de entrada no siste-
ma, podem incorporar estratégias cruciais para
a prevencao dos defeitos congénitos, conforme
preconizado por Boulyjenkov 18. O suporte a tria-
gem neonatal pela aten¢ao bdsica, incluindo in-
formagao genética, vem sendo inserido de forma
eficaz no pais 56. A incorporacao de outras acoes
ao nivel primdrio, como programas educativos,
rastreamento de gestantes/casais com alto risco
reprodutivo e busca ativa de pessoas em risco pa-
ra defeitos congénitos pode ser considerada 19.
E sempre vélido ressaltar a importancia da inte-
gracao dessas estratégias ao plano de agao para a
abordagem dos defeitos congénitos no pais.

¢ Rede laboratorial de suporte
para genética clinica

Para que a genética clinica seja formalizada co-
mo uma rede funcional no ambito do SUS, de-
verdo ser avaliadas as particularidades da espe-
cialidade, visando estruturar coberturas clinica
e laboratorial, possivelmente independentes,
embora complementares. A rede podera ser re-
gionalizada e hierarquizada no ambito do aten-
dimento clinico, embora muito provavelmente
nao municipalizada, nem necessariamente res-
trita ao Estado em certas regides. Ha trés tipos
freqiientes de testes genéticos: citogenético (and-
lise cromossdmica), testes moleculares e andlises
bioquimicas. Quanto a cobertura laboratorial, no
entanto, para uma rede funcional e economica-
mente vidvel, ndo seria justificada a implantagao
de laboratérios especializados em todos os ser-
vicos ou mesmo em todos os Estados da Unido.
Laboratérios bésicos de citogenética e triagem
de erros metabdlicos poderiam ser implemen-
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tados em nivel estadual ou regional, visando dar
cobertura aos servicos de cada regido. Por outro
lado, andlises mais especializadas (bioquimicas/
moleculares) poderiam ser oferecidas por pou-
cos centros de exceléncia. O financiamento de
tais exames precisaria ser revisto, uma vez que
referéncias laboratoriais inter-Estado ndo estao
previstas na organizacao do SUS 12. Tal organiza-
¢ao também nao contempla o fluxo de exames,
apesar da possibilidade do fluxo de pacientes em
situacoes consideradas de altissima complexida-
de. Ressalta-se que na genética, alta complexida-
de nao € sin6nimo de alto custo, embora esses
dadosjd indiquem claramente que a organizacao
de rede na especialidade deva ser nacional.

Organizar a rede laboratorial bdsica e de su-
porte e formaliza¢do da referéncia é um dos pas-
sos mais importantes para o bom funcionamen-
to da rede de genética no pais. Deve-se lembrar
que é necessdrio prever ndo apenas o financia-
mento de exames, mas também o transporte de
amostras, geralmente possivel via correio, porém
nao incluido em previsdes de custos laborato-
riais. Este fluxo é muito mais simples, barato e
menos traumadtico para as familias do que a pere-
grinagdo de pacientes em busca de mais recursos
diagndsticos.

e Complementacéo adicional e
suporte a rede de genética clinica

Mais uma vertente sugerida para a organizacao
da genética clinica em rede no Brasil funciona-
ria como complementacgao das redes clinica e
laboratorial, fornecendo suporte técnico relacio-
nado a auxilio diagnéstico e orientagées quan-
to a questdes mais especificas. Como exemplos
de servicos especiais de suporte podem ser ci-
tados os de informacao relacionados a agentes
teratogénicos (SIATS) e servicos de suporte para
condicoes especificas, como por exemplo o SIEM
(que fornece orientacdo de condutas quanto aos
erros inatos do metabolismo) 56. Uma rede de
apoio, de especial relevancia para suporte clinico
a regides mais remotas, também poderia incluir
grupos de geneticistas bastante experientes para
consultoria, utilizando a internet para contatos e
orientacoes.

Consideracdes finais

Além de formalizar e efetivar a organizacao de
uma rede de genética clinica no Brasil, outras
agoes precisarao ser implementadas para que o
sistema ndo apenas funcione adequadamente,
mas que também seja progressivamente expan-
dido e adaptado de acordo com as necessidades



crescentes do pais. Iniciativas governamentais ja
existentes deverdo ser sedimentadas, e progra-
mas nao-governamentais poderao eventualmen-
te ser agregados ao sistema, visando seu enrique-
cimento e otimizacdo. Tépicos de relevancia para
a efetivagdo do atendimento aos defeitos congé-
nitos sdo apresentados abaixo.

Registro de malformacées congénitas

Deve ser estimulada a implementacao efetiva do
“campo 34” nas declaragdes de nascimento (que
registra a presenca de malformacao congénita
no recém-nascido) 20, através de um trabalho de
base com as prefeituras, visando seu preenchi-
mento correto. Tais dados serdo de grande rele-
vancia para o acompanhamento de incidéncias
dos defeitos congénitos, programacado de acoes
de satde especificas e avaliacdo da eficdcia de
acoes ja introduzidas.

Estimulo a organizacdes de pais e pacientes
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de prevencao dos defeitos congénitos a serem
lancadas 22.

Prevencao

Poderiamos ter pdginas de discussdo sobre o que
seria aceitdvel e o que nao seria considerado éti-
co na drea de prevenc¢do. Obviamente, para va-
rias situagoes em genética, a deteccdo precoce
(em alguns casos, na gravidez) é a tinica forma de
prevenir o nascimento de uma crianca afetada. E
fundamental ressaltar que ndo raro os profissio-
nais, geneticistas ou ndo, deparam-se com ques-
toes de grande complexidade ética e legal. Nesse
momento, é fundamental que se retorne ao t6-
pico da educacdo. Decisdes complexas s6 deve-
riam partir de uma real compreensao dos fatos,
assim como dos direitos de cada um. A genética
clinica é defensora da autonomia das familias em
suas decisoes.

Formalizacdo da genética clinica no SUS

Esses grupos, além de possibilitar um maior su-
porte e mesmo conforto aos seus membros, tém
como meta a divulgacdo de informacao, inclusi-
ve a classe médica, além de poderem vir a exercer
papel fundamental para a introducao de novos
temas na agenda politica 21.

Educacéo

Apesar de cada vez mais presente no dia-a-dia
da prética médica, a genética médica (disciplina
diferenciada da genética celular e molecular ba-
sica) ndo figura como matéria no curriculo mini-
mo dos cursos de graduacao em Medicina 7. Por
este motivo, muitos médicos desconhecem com-
pletamente a especialidade, ignorando as possi-
bilidades de atendimento clinico em genética.

Pesquisa

A pesquisa em genética nos paises em desenvol-
vimento deve concentrar-se, inicialmente, em
proporcionar melhor conhecimento epidemio-
légico sobre as doencas genéticas e os defeitos
congeénitos 1.21. Estudos que busquem o diagnés-
tico da situacao dos servigcos e que levantem as
necessidades da clientela seriam itens essenciais
a serem pesquisados 22. Resultados de levanta-
mento com este teor jad estdo disponiveis 5. A par-
tir da caracterizacdo dos servicos, complemen-
tada por dados epidemioldgicos, torna-se vidvel
o planejamento de uma estratégia para a assis-
téncia integral em genética. Devem também me-
recer especial atencao os métodos de educagao
publica em genética e a avaliagao das estratégias

A figura do geneticista clinico nao vinculado a
centro de referéncia ou universitdrio pratica-
mente inexiste no SUS. Sao raros os concursos
publicos para médico geneticista, e profissionais
capacitados acabam trabalhando em outras es-
pecialidades por falta de oportunidade. O reco-
nhecimento e formaliza¢cdo da genética clinica
como especialidade médica na rede publica de
satde, conforme preconizado por Faria et al. 14,
permitird a criacdo de novos pélos de atendi-
mento clinico e difusao do conhecimento entre
profissionais de satide, aumentando a captacao
de novos casos e agindo de forma positiva no
diagnéstico, tratamento e prevenc¢ao dos defei-
tos congeénitos.

Dados jd levantados 5 poderao ser utilizados
como base para estruturar uma agao relaciona-
da aos defeitos congénitos, desencadeando um
efeito transformador: um programa de genética
clinica organizado e normatizado pelo Ministé-
rio da Saude. Talvez a questao fundamental para
a organizacdo desta rede de servicos seja relacio-
nada a gestao como um todo e estruturacao dos
financiamentos, respeitando as particularidades
do atendimento na especialidade e a importan-
cia do fluxo de exames. Ao contrdrio do senso
comum vigente, a genética nao envolve neces-
sariamente alto custo e alta tecnologia, sendo
fundamental a atuacdo bdsica do especialista na
drea. Nesse sentido, a questao da organizacdo da
rede nada mais seria do que canalizar adequa-
damente os investimentos, e estruturar os ser-
vicos ja existentes de uma maneira integrada e
eficiente, levando a uma satide mais justa e mais
democratica.
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Resumo

O impacto dos defeitos congénitos no Brasil vem au-
mentando, apontando para a necessidade de estra-
tégias especificas na politica de satide. Apesar da in-
tima ligag¢do da genética clinica com a atengdo aos
defeitos congénitos, menos de 30% da demanda vem
sendo absorvida pelos servigos do pais. Sao problemas
na atengdo aos defeitos congénitos: dificuldades de
acesso aos servigos de genética com concentra¢do
destes no Sul/Sudeste e suporte laboratorial insufici-
ente. Para melhor abordagem aos defeitos congénitos,
acoes para o estabelecimento de politica em genética
clinica deveriam ser deflagradas, preferencialmente
sob coordenagdo de grupo técnico vinculado ao Minis-
tério da Saitide, tendo como objetivo organizar rede
clinico-laboratorial na especialidade. A¢bes visando a
otimizagdo de recursos e ao aumento da cobertura de-
verdo ser consideradas. Para suporte laboratorial sao
prementes arranjos visando o fluxo de exames e cria-
cao de mecanismos de financiamento. A¢oes comple-
mentares de prevengdo e registro epidemioldgico dos
defeitos congénitos, educagdo médica e do usudrio sdo
recomendadas. Com tais propostas contempladas, serd
possivel a estruturagdo de uma rede regionalizada,
hierarquizada e funcional, além de mais justa e mais
democrdtica, voltada a atengdo aos defeitos congéni-
tos no Brasil.

Defeitos Congénitos; Genética Médica; Servigos em
Genética; Planejamento em Satide; Politica de Satide
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