BTBMS v.1;n. 1; (2024); p.15-26

Brazilian Trends in Biological and Medical Sciences (BTBMS)

DESAFIOS DO ACONSELHAMENTO GENETICO E A

RESPONSABILIDADE DO ENFERMEIRO NESSA PRATICA e >

CHALLENGES OF GENETIC COUNSELING AND THE
RESPONSIBILITY

DOI: https://doi.org/10.56001 /btbms.2024vinl.e1526

Submetido em: 01/11/2024
Revisado em: 10/11/2024
Publicado em: 13/11/2024

Nadly Melo de Lima

Universidade Federal de Campina Grande, Unidade Académica de
Enfermagem, Cuité-Paraiba
http://lattes.cnpq.br/8980694234562644

Aricia Vitoria Soares Monteiro

Universidade Federal de Campina Grande, Unidade Académica de
Enfermagem, Cuité-Paraiba
http://lattes.cnpq.br/9928452931145266

Janiele de Azevedo Silva

Universidade Federal de Campina Grande, Unidade Académica de
Enfermagem, Cuité-Paraiba
http://lattes.cnpq.br/2482371040332715

José Mateus Ismael Lima

Universidade Federal de Campina Grande, Unidade Académica de
Enfermagem, Cuité-Paraiba
http://lattes.cnpq.br/9870172752008444

Igor Luiz Vieira de Lima Santos

Universidade Federal de Campina Grande, Unidade Académica de Biologia e
Quimica, Cuité-Paraiba

http://lattes.cnpq.br/6976858979875527

Editora Science Publishing Group
2024 The Author(s). Published by the Editora Science under the terms of the Creative Commons Attribution License
https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0

15


https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/
https://doi.org/10.56001/btbms.2024v1n1.e1526

v. 1; n. 1; (2024); p.15-26

Brazilian Trends in Biological and Medical Sciences

Resumo

Introducgdo: O aconselhamento genético é vital para compreender e lidar com doengas hereditarias,
exigindo uma abordagem multidisciplinar. Objetivo: compreender os desafios e responsabilidades
dos enfermeiros nessa area. Metodologia: incluiu uma revisdo narrativa da literatura, analisando
desafios e responsabilidades dos enfermeiros no aconselhamento genético. A pesquisa bibliografica
foi realizada em plataformas como SciELO e PubMed, a selecdo dos estudos seguiu critérios de
inclusdo, resultando em 35 artigos cientificos. Resultados e discussdes: a importancia do
aconselhamento genético na era gendmica, aborda desde coleta de informagdes até comunicacido com
a familia. A preservacdo da confidencialidade das informacgdes genéticas e a consideracdo da
diversidade cultural sdo fundamentais. O papel dos enfermeiros abrange suporte emocional,
coordenacdo de cuidados e respeito a diversidade cultural, sendo que a colaboragdo multidisciplinar
é crucial. Consideracdes finais: o aconselhamento genético é fundamental na satde, com os
enfermeiros desempenhando um papel central na prestacao de cuidados holisticos e éticos.

Palavras-Chave: Desafios; aconselhamento genético; enfermagem.
Abstract

Introduction: Genetic counseling is vital to understanding and dealing with hereditary diseases,
requiring a multidisciplinary approach. Objective: to understand the challenges and responsibilities
of nurses in this area. Methodology: included a narrative review of the literature, analyzing
challenges and responsibilities of nurses in genetic counseling. The bibliographic research was
carried out on platforms such as SciELO and PubMed, the selection of studies followed inclusion
criteria, resulting in 35 scientific articles. Results and discussions: the importance of genetic
counseling in the genomic era, covering everything from information collection to communication
with the family. Preserving the confidentiality of genetic information and considering cultural
diversity are essential. The role of nurses encompasses emotional support, care coordination and
respect for cultural diversity, with multidisciplinary collaboration being crucial. Final considerations:
genetic counseling is fundamental in healthcare, with nurses playing a central role in providing
holistic and ethical care.

Keywords: Challenges; genetic counseling; nursing.

Introducao

O aconselhamento genético é utilizado para a resolucdo de problemas que
estdo inteiramente ligados a ocorréncia ou recorréncia de uma doenca
geneticamente presente em uma familia, onde essa area da medicina torna-se
fundamental para individuos e familias a compreenderem sobre a probabilidade de
serem afetados por uma doenca hereditaria ou o risco de uma condi¢do genética ser
passada para as futuras geracoes, sendo que esse processo envolve histdria médica
familiar e testes genéticos, exigindo também uma abordagem multidisciplinar.
Dentro desse contexto, é evidente que o aconselhamento genético ndo se limita
apenas a mera transmissdo de informacdes, mas se envolve também em diversas

fases que ocorrem através do diagnostico, sendo necessario um suporte emocional
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e auxilio na tomada de decisdes tanto para os pacientes quanto para suas familias

(Pina-Neto, 2008).

Nessa perspectiva, o aconselhamento genético enfrenta diversos obstaculos
que vao desde desafios éticos na comunicacgao até a interpreta¢do das informacgdes
genética. Diante disso, é de suma importdncia a abordagem multidisciplinar,
visando garantir, da melhor forma possivel, um suporte aos pacientes e familiares,
pois a preservagdo da confidencialidade das informacgdes genéticas tem que ser
respeitada, sendo indispensavel politicas robustas de protecao desses dados.
Dentre os desafios, tem a questao da compreensao e interpretacdo exata dos
resultados dos testes realizados, pois qualquer erro pode ser extremante arriscado
para a vida do paciente, pois isso é indispensavel profissionais especializados e
tecnologias que sejam capazes de realizar uma avaliacdao com resultado concreto
(Guedes, 2007).

Ademais, o aconselhamento genético visa fazer com que todos os cidadaos
tenham acesso e que seja igualmente para todos, sem que a questdo financeira seja
um empecilho, entretanto nao é bem assim que acontece na realidade das pessoas.
Muitas comunidades, especialmente aquelas em areas rurais ou economicamente
desfavorecidas, enfrentam barreiras significativas para acessar servicos de
aconselhamento genético de qualidade devido a falta de infraestrutura médica
adequada, a escassez de profissionais treinados e a falta de financiamento publico
para esses servicos. Essas disparidades exacerbam as desigualdades no acesso aos
cuidados de saude genética e podem resultar em consequéncias adversas para
individuos e familias que enfrentam condi¢des genéticas complexas (Guedes, 2007).

O enfermeiro desempenha um papel central e abrangente, fornecendo nao
apenas suporte técnico, mas também apoio emocional, coordenacao do cuidado e
respeito a diversidade cultural dos pacientes. Portanto, a colaboracdo de uma
equipe multidisciplinar, na qual o enfermeiro desempenha um papel crucial, é
fundamental para garantir um aconselhamento genético eficaz, ético e centrado no

paciente.
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Metodologia

Essa producao académica consiste em uma revisdo narrativa da literatura, a
qual foi desenvolvida através de uma pesquisa bibliografica, com a finalidade de
realizar a andlise sistematica dos conteddos cientificos que evidenciam os desafios
envolvidos na pratica do aconselhamento genético, além de explorar a
responsabilidade dos profissionais de enfermagem nessa pratica. O objetivo central
é construir evidéncias consolidadas dos conhecimentos de relevancia para o
estabelecimento de uma atuacdo profissional eficaz, sobretudo, no dmbito da
Enfermagem.

Além disso, o artigo explora, de maneira minuciosa, a importancia da pratica
do aconselhamento genético e o papel dos profissionais de enfermagem na
promocdo dessa pratica, buscando elencar, de forma sistematica e organizada, os
resultados obtidos em outros estudos, com a finalidade de fornecer uma
compreensao de conceitos mais detalhada acerca da tematica em questao.

De acordo com os argumentos expostos por Ribeiro (2014), as revisdes
narrativas representam uma andlise bibliografica que condensa e sintetiza
informacdes ja publicadas, oferecendo uma perspectiva abrangente e compreensiva
sobre um tema especifico. Esta metodologia se revela como um recurso valioso no
contexto educacional, permitindo a sistematizacdo e organizacdo dos dados
existentes. Embora apresentem uma estrutura menos rigida do que as revisdes
sistematicas, as revisdes narrativas proporcionam uma narrativa coesa, oferecendo
contribuicdes substanciais. Sua flexibilidade permite a exploragdo de nuances e a
adocdo de multiplas abordagens, o que contribui significativamente para a
compreensao holistica de um determinado assunto.

Quanto ao método de busca de fontes bibliograficas, foi realizada entre os
dias 26 de dezembro de 2023 e 5 de janeiro de 2024, utilizando plataformas online
renomadas como SciELO, PubMed e Biblioteca Virtual em Saude. O objetivo foi
expandir a compreensao acerca dos desafios envolvidos na pratica do
aconselhamento genético, bem como destacar o papel da equipe de enfermagem

nesse processo. Foram utilizados termos como "Desafios", "Aconselhamento
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genético" e "Profissional de Enfermagem", adaptados para as plataformas de

pesquisa que possuem a lingua inglesa como idioma. Outrossim, foram utilizados
operadores booleanos, a exemplo de "AND", "OR" e "NOT", para apurar as buscas e
incluir publica¢des recentes sobre a tematica.

Nesse cendrio, para a selecdo dos estudos sob andlise, foram adotados
critérios de inclusao, considerando a acessibilidade de artigos completos em
plataformas académicas, a relevancia qualitativa dos dados sobre o tema e a
limitacdo temporal, a qual limitou-se aos estudos publicados nos ultimos 20 anos,
de 2004 a 2023. Desse modo, estudos que ndo satisfizeram tais critérios foram
excluidos da analise.

A andlise dos conteudos dos artigos envolveu uma avaliacdo detalhada dos
resumos e titulos dos artigos resultantes dos filtros aplicados. Inicialmente,
identificaram-se 140 artigos, sendo 54 removidos por falta de pertinéncia direta. A
amostra final compreendeu 36 artigos cientificos e outras fontes, os quais
exploraram os desafios envolvidos na pratica do aconselhamento genético e as
responsabilidades dos profissionais de enfermagem nessa pratica. Essas
informacgdes foram sintetizadas e organizadas para compor um trabalho coeso,
visando facilitar a analise do conteddo relevante. Posteriormente, houve a

categorizacdo sistematica utilizando o software Microsoft Office Word.

Resultados e Discussao

O aconselhamento genético consiste em um processo de comunicagdo que
abrange questdes humanas relacionadas a existéncia ou risco de uma determinada
doenca genética em uma familia. De acordo com os estudos analisados, esse
processo envolve a atuacao de profissionais treinados para auxiliar o paciente ou a
sua familia a compreender os aspectos médicos envolvidos, incluindo diagnéstico,
evolucao da doenca e opgdes de tratamento disponiveis, bem como possibilitar que
compreendam o papel da heranca genética na doenca e no risco de recorréncia para
membros especificos da familia. Nesse sentido, o objetivo fundamental desse
processo é que os pacientes e familiares entendam as diferentes alternativas para

lidar com o risco de recorréncia da doenca e que possam escolher, dentre as
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alternativas, um caminho de ac¢do apropriado, considerando o risco, os objetivos

familiares, principios éticos e religiosos, e agir de acordo com essa decisdo
(Cardoso; Junior, 2016; Lee; Thong, 2013).

Nesse interim, mediante a andlise dos estudos, torna-se perceptivel que o
aconselhamento genético se revela como uma pratica essencial no ambito da saude,
sobretudo a medida que adentra na era da gendmica. Tendo em vista que, a partir
da crescente capacidade de analisar e interpretar informagdes genéticas, surgem
desafios éticos, sociais, assim como clinicos que permeiam esse campo. Desse modo,
o aconselhamento genético configura-se como um processo, o qual engloba a
comunicacao de informag¢oes complexas, além de fornecer suporte emocional, bem
como auxilio aos individuos e familias acerca da compreensiao diante das
implicagdes das descobertas genéticas (Guedes; Diniz, 2009; Pina-Neto, 2008).

Sob esse viés, o procedimento de aconselhamento genético envolve diversas
fases, as quais incluem desde a investigacdo, a identificacdo ou confirmagdo do
diagnostico, até a avaliacdo do risco e a comunicacdo com familiares. Desse modo,
de acordo com os estudos analisados, a fase inicial corresponde a realizagao de uma
coleta detalhada de informacgdes, a qual é realizada por meio de entrevistas
minuciosas com os pacientes, além da realizacdo de exames fisicos meticulosos,
sendo essa uma fase fundamental, posto que, a partir dela, é possivel compreender
ndo sé a condicdo genética em questdo, mas também tragar um histérico familiar
abrangente. Nesse sentido, em tal etapa obtém-se o histérico familiar, o qual
abrange desde as preocupacgdes familiares até as informacdes sobre o periodo pré-
natal, histérico ocupacional, antecedentes familiares, bem como o estudo da
genealogia familiar, por meio da avaliacdo do heredograma (Jorde et al., 2010;
Paneque; Sequeiros; Skirton, 2012).

Além disso, a partir dos estudos sob andlise, nota-se que os exames
complementares também podem ser solicitados nessa fase, para realizar a
confirmacao do diagndstico. Esses exames podem incluir testes de caridtipos, para
avaliar a estrutura dos cromossomos, e analises moleculares, para examinar genes
especificos relacionados a determinadas condi¢cdes. Desse modo, compreende-se

que esses detalhes sdo imprescindiveis para estimar o risco de recorréncia da
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doenca em membros especificos da familia, sendo crucial para determinar se a

doenca foi transmitida por um dos genitores ou é resultante uma mutagdo nova, de
modo que tal orientacdo acerca da etiologia genética influi diretamente as
orientacoes futuras (Euhus; Robinson, 2013; Jorde et al.,, 2010).

Ap6s a fase diagnostica, adentra-se em uma etapa delicada, na qual ocorre a
comunicag¢ao com a familia. Desse modo, é nessa fase que o papel do profissional de
aconselhamento genético mostra-se crucial, visto que tais profissionais devem
compartilhar informagdes genéticas complexas, de forma mais acessivel e
compassiva possivel, tendo em vista que a familia tem o direito de compreender ndo
apenas o diagndstico e suas implicagdes, como também os possiveis tratamentos,
progndsticos e as causas subjacentes da condicao genética. Nessa conjuntura, esse
processo de comunicacdo é continuo, porque sera necessario que a familia tome
decisdes ao longo da vida e se adapte as mudangas e aos desafios que surgirem, de
modo que se torna perceptivel que o aconselhamento genético se configura como
um suporte em evolucdo para auxiliar a familia a enfrentar as complexidades da
condicdo genética em questdo (Nussbaum, 2008; Pina-Neto, 2008).

Sob essa dtica, percebe-se que o aconselhamento genético é um processo
complexo e que ainda envolve uma série de desafios para a sua realizac¢ao eficaz, de
modo que os impasses enfrentados nesse campo sdo diversos e multifacetados,
abrangendo desde a complexidade ética inerente a comunicacao até a interpretacao
das informacdes genéticas pelos profissionais. Esses desafios demandam uma
abordagem multidisciplinar, sensivel e em constante atualizacao para garantir que
o aconselhamento genético seja desenvolvido de maneira eficaz, fornecendo um
suporte holistico e ético aos individuos e suas familias. Nesse contexto, destaca-se
que os profissionais de enfermagem desempenham um importante papel na
superacao desses desafios.

Nesse sentido, de acordo com os estudos, é imperioso postular que a
preservacdo da confidencialidade e da privacidade das informacgdes genéticas
constitui um desafio ético e legal no ambito do aconselhamento genético, de modo
que a protecdo desses dados é fundamental para garantir a integridade e a

seguranca do paciente. Diante disso, o enfermeiro assume o compromisso de
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assegurar a confidencialidade dessas informagdes, em conformidade com as leis e

diretrizes éticas para o adequado gerenciamento dos dados genéticos. Ademais, em
situacdes em que a revelacdo de descobertas genéticas possa afetar outros
membros da familia do paciente, surgem dilemas éticos, em que, nestes casos, o
enfermeiro assume a responsabilidade de orientar sobre a importancia da
comunicacao ética das informagdes genéticas dentro do ambito familiar,
respeitando a autonomia do paciente (Bottorf et al., 2005; Guedes; Diniz, 2005).

Além disso, em concomitancia com a analise dos estudos, postula-se que a
diversidade cultural, social, assim como econdémica dos pacientes integra ainda
mais complexidade ao aconselhamento genético, visto que as crengas, os valores,
bem como as experiéncias culturais exercem influéncia direta na forma como o
paciente percebe a genética e toma decisdes relacionadas a sadde. Nessa
conjuntura, a partir da compreensao das praticas culturais e crencas dos pacientes,
torna-se possivel proporcionar ao enfermeiro a construcao de uma relagdo pautada
na confianca, respeitando as particularidades de cada individuo, de modo que o
respeito em virtude da diversidade cultural possibilita a comunicacdo e a
compreensao mutua entre os pacientes e os profissionais de enfermagem, sendo
assim, elementos fundamentais para um aconselhamento genético efetivo (Bertollo
etal., 2013; Tarabay, 2014).

Nesse viés, torna-se perceptivel que o enfermeiro exerce uma fungao central
e abrangente no ambito do aconselhamento genético, visto que a responsabilidade
desse profissional ultrapassa a mera transmissdo de informagdes genéticas,
envolvendo, assim, a prestacdo de suporte emocional, a compreensao das
necessidades individuais dos pacientes e a coordenacdo do cuidado
multidisciplinar. No contexto do aconselhamento genético, a habilidade de
comunicacdo empatica desponta como uma das competéncias essenciais do
enfermeiro, sendo necessario que esse profissional esteja apto a lidar com as
emocgoes tanto dos pacientes quanto de suas familias, oferecendo, assim, suporte
emocional diante de informac¢des que possam ter impacto significativo na vida dos
individuos. Além disso, o enfermeiro desempenha a fung¢do de elo entre o paciente

e a equipe multidisciplinar de sadde, ao coordenar a troca de informacdes, bem
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como o planejamento do cuidado prestado, o que implica acompanhar o paciente ao

longo de todo o processo, esclarecendo duvidas, fornecendo informagdes adicionais
e encaminhando para outros profissionais, quando necessario (Cardoso; Junior,
2016; Guimaraes; Coelho, 2010).

Desse modo, para que o aconselhamento genético ocorra de maneira eficaz,
é necessaria a colaboracao de uma equipe multidisciplinar, a qual deve ser formada
por médicos, geneticistas, psic6logos e outros profissionais de saide. Nesse sentido,
o profissional de enfermagem atua fornecendo um atendimento holistico, de modo
que a sua participagdo no processo de aconselhamento genético auxilia na
construcdo de uma melhor relagdo entre os pacientes e os profissionais de satde,
contribuindo, entdo, para um ambiente pautado no cuidado integral e confianca.
Assim, a participacdo do enfermeiro nesse contexto promove uma compreensao
mais abrangente das necessidades dos pacientes, fornecendo um cuidado mais
completo e humanizado (Moreira et al., 2022; Torres, 2019).

Nessa Otica, percebe-se que a pratica da enfermagem no aconselhamento
genético se fundamenta em conhecimentos genéticos, bioldgicos, sociais e
comportamentais, sendo essencial que o aconselhamento genético seja conduzido
por enfermeiros capacitados. Esse servigco pode aliviar a angustia dos portadores de
doencas genéticas e de seus familiares, fornecendo informacdes sobre o risco de
recorréncia dessas condig¢des. Além disso, ao identificar o problema, esse suporte
possibilita o conhecimento do prognéstico e a elaboracdo de estratégias
preventivas, facilitando um tratamento mais direcionado e um planejamento de
cuidados especifico para cada paciente (Cardoso; Junior, 2016; Tarabay, 2014).

Em sintese, compreende-se que o aconselhamento genético enfrenta
desafios que ultrapassam a esfera técnica. Desse modo, a habilidade do enfermeiro
em comunicar informag¢des complexas, respeitar a diversidade cultural, assegurar a
confidencialidade das informacdes genéticas e prover suporte emocional emerge
como elemento fundamental para a eficacia e ética desse processo. Nesse cenario, o
papel do enfermeiro se configura como indispensavel, assegurando um cuidado
humanizado, centrado no paciente e fundamentado nos principios de integridade,

respeito e confianca.
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Consideracoes finais

Em concomitancia aos fatos mencionados, verificou-se que o
aconselhamento genético se configura como uma area essencial e desafiadora,
situada na intersecdo entre a genética e a saude, na qual a atuacao do enfermeiro
desempenha um papel fundamental. Nesse contexto, diante da crescente
compreensao dos aspectos genéticos relacionados a diversas condi¢des de saude, o
aconselhamento genético tornou-se um componente critico para orientar tanto
individuos quanto familias acerca dos riscos genéticos, possibilitar a tomada de
decisOes embasadas, bem como auxiliar na gestao das implicagcbes emocionais que

permeiam a vida dos pacientes.

Assim, é valido postular que o aconselhamento genético, guiado por
principios éticos, tem como propdsito fornecer informacgdes claras e precisas sobre
riscos, possibilidades e implicacdes genéticas, trata-se, desse modo, de um processo
complexo, posto que abrange desde a minuciosa avaliagdo de histéricos familiares
até a andlise de dados genéticos, culminando na comunica¢do acessivel dos
resultados aos pacientes. Diante disso, a relevancia da atuagdo do profissional de
enfermagem torna-se notdéria, uma vez que exige competéncias como a
comunicacao empatica, a habilidade na interpretacao de dados genéticos, além da
capacidade de orientar eficazmente os pacientes e suas familias ao longo desse

processo.

Nesse viés, os desafios nesse contexto siao multifacetados, visto que a
complexidade das informagdes genéticas pode ser impactante para os pacientes,
assim, o profissional de enfermagem atua como agente facilitador no
aconselhamento genético, ao promover um ambiente acolhedor, respeitando a
autonomia e o direito a informacdo do paciente, proporcionando, dessa forma,
suporte emocional aos individuos. Nessa conjuntura, torna-se imprescindivel que o
enfermeiro transmita as informac¢des considerando o conhecimento prévio do
paciente, assim como de suas necessidades especificas, sendo assim, o profissional

de enfermagem, no que concerne aos aspectos éticos do aconselhamento genético,
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assume a responsabilidade pela confidencialidade, respeito a privacidade e

promocdo da autonomia do paciente.

Portanto, conclui-se que o aconselhamento genético constitui uma pratica
fundamental na interface entre genética e cuidados de saude prestados aos
pacientes. Nesse interim, a atuacdo do enfermeiro nesse contexto revela-se de
extrema importancia, exigindo competéncia técnica, empatia e aderéncia a
principios éticos. Dessa forma, diante da complexidade genética, o profissional de
enfermagem desempenha um papel crucial ao oferecer suporte emocional,
informacgdes acessiveis e orientacdo responsavel, contribuindo, assim, para a
construcdo de uma abordagem genética centrada no paciente e embasada em

principios éticos na pratica clinica.
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