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Foi objetivo deste artigo a sensibilizagdo dos profission-
ais de saude para as atuais potencialidades e constrangi-
mentos dos cuidados de saude primarios relativamente a
area da genética. Com uma visdo multidisciplinar, os au-
tores discutem as necessidades de apoio na area da Gené-
tica Médica Clinica (GMC) nos Cuidados de Saude Primari-
os (CSP), no sentido de uma eventual reestruturagao orga-
nizacional de prestagéo de servigos, a semelhanga do que
acontece noutros paises. Os autores refletem ainda, acer-
ca das lacunas formativas existentes e as potencialidades
de prevengao que os conhecimentos em genética possibili-
tam, com os consequentes ganhos, quer para o utente quer
os profissionais envolvidos na prestagédo destes cuidados.
A melhoria dos cuidados de saude tem conduzido a uma
diminuicdo da mortalidade e aumento da morbilidade, con-
sequente ao aumento da esperanga média de vida. Temos
vindo a assistir a transi¢do da ‘era infeciosa’ para a ‘era das
doengas crénicas’, perspetivando-se no futuro a interpreta-
¢ao da doenga ao nivel das suas variantes genéticas." Os
avangos da medicina salientam cada vez mais o papel da
genética ndo apenas na doenga mas também a sua aplica-
¢a0 na prevengao e no tratamento.’

Sabe-se por exemplo que as doengas cardiovascula-
res, a diabetes mellitus e o cancro, possuem causa multifa-
torial. Permanece, no entanto, dificil de estimar o risco da
sua recorréncia nas diferentes familias pela variabilidade
do contributo da hereditariedade genética.’ Por outro lado,
existem doengas com padrdes de hereditariedade mende-
liana, nas quais & possivel determinar a priori o risco de
recorréncia familiar.’

Refere-se como exemplos a doenga de Machado-
Joseph, com elevada prevaléncia em Portugal continental
(1/100 000)? e a polineuropatia amiloidética familiar (PAF),
vulgarmente conhecida como doenga dos pezinhos e com
maior prevaléncia em municipios como a Pévoa de Varzim/
Vila do Conde, Braga e Barcelos.? Portugal é reconhecido
como o maior foco mundial para a doenga, estimando-se

a existéncia de 1 657 casos, para uma das doencgas atu-
almente elegiveis para diagnéstico genético pré-implan-
tatorio (DGPI).® Outra doenga neuroldgica de inicio tardio
de transmissdo autossémica dominante é a doenga de
Huntington, com uma prevaléncia nacional estimada su-
perior a 2-5/100 000.* Todas estas doengas com heredi-
tariedade autossémica dominante (AD) possuem um risco
de recorréncia de 50% na descendéncia de individuos af-
etados. Portugal é assim considerado um importante nicho
para algumas doencas neurodegenerativas, apresentando
por isso necessidades especificas nas areas da prevengéo
e aconselhamento genético.® Relativamente as doengas
autossémicas recessivas (AR), refere-se a fibrose quisti-
ca, doencga hereditaria multissistémica com varias formas
de apresentacéo e que em Portugal tem uma prevaléncia
estimada de 1/2 500 nados-vivos.® No caso das anemias
hereditarias, embora se verifique uma baixa prevaléncia
de B-talassémia (0,45%), existem distritos como Evora
(1,57%) e Beja (1,11%), em que esta atinge valores de pre-
valéncia mais elevados.®

Um estudo Portugués envolvendo doentes com hemo-
cromatose 7 (doenga AR), revelou que 78% dos participan-
tes respondeu que gostaria de a receber do seu médico de
familia. Acreditamos que apesar das especificidades des-
ta doenga, tal opinido se justifica pelo acompanhamento
longitudinal, holistico e abrangente que a Medicina Geral
e Familiar presta ao doente e a sua familia, sendo nesta
que estes depositam mais expectativas na gestdo da sua
saude. No entanto, no mesmo estudo, 69% dos doentes
mostrou depositar maior confianga na discussdo da sua
doenga com profissionais de outras especialidades. Este
facto denota a necessidade de um conhecimento mais es-
pecializado em servigos de proximidade, como os CSP.

A formacdo dos profissionais dos CSP na area da
GMC ¢é ainda maioritariamente limitada a formagao basica
instituida nas Faculdades. Este facto, aliado a ja reco-
nhecida limitada capacidade de resposta da GMC as

1. Unidade de Saude Familiar Ponte. Agrupamento de Centros de Satde do Alto Ave. Guimaraes. Portugal.

2. Centro de Genética Preditiva e Preventiva. Universidade do Porto. Porto. Portugal.

3. Instituto de Biologia Molecular e Celular. Universidade do Porto. Porto. Portugal.

4. Instituto de Investigacédo e Inovagdo em Saude. Universidade do Porto. Porto. Portugal.
< Autor correspondente: Sara Magalhdes. saraimaga@gmail.com

Recebido: 16 de junho de 2016 - Aceite: 31 de agosto de 2016 | Copyright © Ordem dos Médicos 2016

Revista Cientifica da Ordem dos Médicos 581 www.actamedicaportuguesa.com

g
=
=
o
]
o
(7]
14
w
o




VAILO3dS¥3d

Magalhédes S, et al. A genética nos cuidados de saude primarios: uma perspetiva multidisciplinar, Acta Med Port 2016 Oct;29(10):581-582

necessidades do nosso pais,® poderd condicionar o
usufruto das potencialidades que esta disciplina tem vindo
a disponibilizar em areas tao importantes como a oncoge-
nética, a neurologia, o diagndstico pré-natal e a farmacoge-
nética.' Perante a necessidade de articulagao entre os CSP
e a GMC, parece premente organizar a prestacao destes
cuidados numa vertente de proximidade, com garantias de
maior acessibilidade.®

Dos varios modelos de ensino que tém sido estuda-
dos no sentido de melhor capacitar os CSP nesta area, a
formagéo médica continua € aquela que parece reunir os
melhores resultados.® Para além da necessidade de atuali-
zacao dos CSP, nomeadamente em questdes preventivas e
com o apoio dos médicos de GMC, consideramos também
necessario que se concretize um novo modelo de comuni-
cacgéao entre a Medicina Geral e Familiar e a especialidade
de GMC. Um dos modelos atuais, denominado ‘modelo em
pirdmide’® baseia-se no conceito de que o conhecimento
da GMC, disponibilizado numa organizagéo vertical com
uma rede de comunicagéo privilegiada, podera representar
ganhos nos cuidados prestados a comunidade. Do mesmo
modo, a integragdo de um médico e enfermeiro de fami-
lia com formacao especifica na avaliagdo do risco gené-
tico e com acesso a meios de comunicagao e informacao
especializada no seio dos CSP, parece constituir um dos
modelos que melhor responde as necessidades futuras.'
Um exemplo bem-sucedido deste modelo s&o os cuidados
prestados aos doentes com hemocromatose hereditaria
nos CSP, na Irlanda.” Este modelo de proximidade, cons-
tituiria uma potencial resposta aos numeros e tempos de
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espera nesta area de referenciacdo em Portugal, providen-
ciando um acesso precoce e equitativo das familias afe-
tadas ou em risco de doenga genética, a informacédo, ao
acompanhamento diagndstico e preventivo, bem como ao
aconselhamento genético de que estas deveréo beneficiar.

A presente reflexdo pretende alertar para os atuais
constrangimentos existentes em Portugal no que concer-
ne a organizacdo dos servicos de GMC, nomeadamente
em resposta as necessidades crescentes de referenciagao
sentidas nos CSP. Do mesmo modo salienta as necessida-
des de atualizagao dos profissionais dos CSP relativamen-
te a prevencao nesta area, sublinhando as potencialidades
de uma atuagéo conjunta com os centros de GMC na per-
meabilizacdo da rede de referenciagédo. A atual prestagédo
de cuidados de saude em genética clinica é insuficiente e
limitada no seu essencial carater preventivo devido a au-
séncia de um plano de formacéo continuo e verticalizado
da especialidade de GMC para a Medicina Geral e Familiar.
Tais mudancgas deverdo vocacionar os servigos de GMC
para servigos de consultoria, idealmente com atuagdo no
terreno dos CSP.
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