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RESUMO

INTRODUCAO: O Aconselhamento Genético é uma aplicagdo de suma importancia na area da
genética. O Enfermeiro pode atuar como mediador nesse processo, orientando, assistindo e auxiliando
as familias. MATERIAL E METODOS: O presente estudo utilizou dados coletados de artigos cientificos
do Google Académico, COFEN, além de Revistas Cientificas. RESULTADOS E DISCUSSAO: Com
base na analise dos dados e das disserta¢Bes presentes nos artigos estudados, o Aconselhamento
Genético possui um imprescindivel papel relacionado ao diagnéstico precoce, conhecimento da
hereditariedade e ao conhecimento ofertado as familias. Apds a leitura de diversos artigos, foram
selecionados 15 para compor a tabela que ilustra a relacdo da Enfermagem e o Aconselhamento
Genético nesta pesquisa. CONCLUSAO: o Aconselhamento Genético é uma importante ferramenta
no manejo, prevencdo e diagnostico de distdrbios genéticos e a Enfermagem é um importante
mediador nesse processo.

Palavras-chave:  Aconselhamento  Genético;  Genética; Hereditariedade;  Enfermagem;
Aconselhamento Genético e Enfermagem.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Genetic Counseling is a highly significant application in the field of genetics. Nurses
can act as mediators in this process, guiding, assisting, and supporting families. MATERIALS AND
METHODS: This study utilized data collected from scientific articles on Google Scholar, COFEN, and
various scientific journals. RESULTS AND DISCUSSION: Based on the analysis of the data and the
dissertations found in the studied articles, Genetic Counseling plays a crucial role in early diagnosis,
understanding of heredity, and the information provided to families. After reviewing various articles, 15
were selected to compose the table illustrating the relationship between Nursing and Genetic
Counseling in this research. CONCLUSION: Genetic Counseling is an important tool in the
management, prevention, and diagnosis of genetic disorders, and Nursing is a key mediator in this
process.

Keywords: Genetic Counseling; Genetics; Heredity; Nursing; Genetic Counseling and Nursing.

INTRODUGCAO
A genética é o estudo dos genes e de como estas caracteristicas sdo passadas
as futuras geracgoes, processo que € denominado como hereditariedade. “Em uma fita
de DNA, as 4 bases podem ser organizadas em qualquer ordem e cada sequéncia de
bases representa um conjunto instru¢des genéticas Unicas. Ou seja, a informacao da
molécula de DNA é codificada levando-se em consideracdo a ordenacdo ou

sequéncia de suas bases. Esta ordenacdo levard a um conjunto de instrucdes



exclusivas para a fabricacdo de um produto celular. E como se fosse um alfabeto,
cuja linguagem, neste caso, é a dos nucleotideos” (Luna et al., 2021). Os genes, como
afirmado pelos autores, sdo sequéncias de nucleotideos o0s quais possuem
informacdes que quando codificadas, resultam em caracteristicas. Tais
caracteristicas sdo passadas de geracdo em geracado, ou seja, sao hereditérias.

Durante o processo de reproducdo, a cromatina presente dentro da célula se
compacta tornando-se um cromossomo, permitindo que ocorra com mais seguranga
a multiplicacdo das células. Durante esse processo, podem ocorrer falhas, as quais
tem como consequéncias mudangas prejudiciais ao gene. “Algumas patologias
monogénicas ou multifatoriais, como doencas, estdo associadas a isso: doencas
autoimunes, oncolégicas e metabdlicas, entre outras.” (Luna et al., 2021). Nesse
sentido, diversos distarbios genéticos podem afetar a saude humana, tais como a
Sindrome dos Ovarios Policisticos (Medeiros et al., 2023), o Cancer, por exemplo, o
cancer de mama (Martin et al.,, 2022), Sindrome de Turner (Lima et al., 2021),
Sindrome de Marfan (Gongalves et al., 2024).

A Genética Médica aplicada a Enfermagem auxilia na identificacdo e
rastreamento de possiveis patologias genéticas, é um processo interdisciplinar que
visa auxiliar individuos a compreenderem e adaptarem-se as implicagdes médicas e
familiares de informacgdes genéticas (Gomes; Vale, 2022). Este processo, segundo 0s
mesmos autores, é particularmente relevante para doencas hereditarias, tais como
como a fibrose cistica (Araujo; Passos, 2022), a doenca de Huntington (Ribeiro;
Bianco; Brocardo, 2021), e véarias formas de cancer hereditario, como o cancer de
mama e ovario associado a mutacdes nos genes BRCA1 e BRCA2 (Murad, 2023).
Nessas situacdes, o aconselhamento genético permite que 0s pacientes tomem
decisdes informadas sobre testes genéticos, estratégias de prevencédo, e opcdes de
tratamento. Nesse contexto, a enfermagem desempenha um papel Vvital,
especialmente na interface entre o paciente e o restante da equipe de saude.

Os enfermeiros podem atuar como mediadores entre a informacéo técnica
complexa e o paciente, que pode estar enfrentando altos niveis de estresse e
incerteza (Resolugdo COFEN No0468/2014, 2014). Por exemplo, no caso de uma
mulher com histdrico familiar de cancer de mama, o enfermeiro pode ajudar a explicar
os riscos e beneficios de realizar um teste genético para mutacdes nos genes BRCA.

Além disso, o enfermeiro pode fornecer apoio emocional durante o processo,



ajudando a paciente a lidar com o impacto psicologico de um possivel diagnostico de
predisposicao genética ao cancer.

O manejo de doencas neurodegenerativas € outro exemplo da atuacdo do
enfermeiro, assim como a doenca de Huntington, situacdes que o profissional da
saude auxilia os pacientes e suas familias a compreenderem as implicagfes de um
teste preditivo positivo (Bittar et al., 2021). Nesses casos, o papel do enfermeiro inclui
fornecer informacdes sobre a progresséo da doenca, discutir op¢des de planejamento
familiar e garantir que o paciente compreenda todas as opc¢des disponiveis, sempre
respeitando a autonomia e as preferéncias individuais.

Este trabalho tem como objetivo realizar uma revisdo da literatura para
examinar e discutir o papel do enfermeiro no aconselhamento genético, com énfase
em suas praticas, desafios enfrentados e as implicacdes éticas associadas. Desta
forma, busca-se destacar a importancia do enfermeiro como uma figura central no
processo de aconselhamento genético, atuando ndo apenas como educador e
mediador de informacbes complexas, mas também como provedor de apoio

emocional e ético aos pacientes e suas familias.

METODOLOGIA

O presente estudo foi conduzido por meio de uma extensa pesquisa, leitura e
analise de artigos os quais correspondem ao tema “Aconselhamento Genético e
Enfermagem”. Os estudos foram feitos e referenciados, além das aulas em sala de
aula, no Conselho Federal de Enfermagem, Google Académico, Revista Cientifica
Multidisciplinar, Revista Cientifica da Faculdade de Educacdo e Meio Ambiente —
FAEMA, Ministério da Saude, Scielo, Jornal Mario Penna, Revista Brasileira de
Iniciacdo Cientifica, Revista Eletrénica Acervo Saude, Associacdo Médica Brasileira,
entre outros.

A pesquisa para a coleta de informacdes e realizacdo deste estudo foi realizada
de junho e setembro, com o tema central: “Aconselhamento Genético e Enfermagem”.
Os termos-chaves utilizados para a captacdo de informacdes da pesquisa foram:
“Aconselhamento Genético”, “Aconselhamento Genético aplicado a Enfermagem”,
“‘Papel do Enfermeiro na genética”’, “Enfermagem e genética”, “Aconselhamento
Genético e Enfermagem”. Os artigos utilizados n&o se limitam a lingua portuguesa,
sendo assim, artigos escritos em portugués, espanhol e inglés, publicados no periodo

de 2021 a 2024 foram utilizados para a coleta de dados. Fontes referenciais como



Ministério da Saude, Conselho Federal de Enfermagem, Revista Brasileira de
Iniciacdo Cientifica, Revista Eletronica Acervo Saude, entre outros, foram utilizadas
nas pesquisas para a construcao e conclusdo do presente estudo, com o auxilio do

Mendeley para armazenamento de dados.

DESENVOLVIMENTO

Erros na reproducdo celular podem resultar em mutacdes genéticas, que
podem causar doencas genéticas. Embora o genoma humano seja geralmente
uniforme, alteracées no genoma de uma célula podem levar a distarbios genéticos.
Quando ocorrem em células somaticas, sao classificadas como mutacdes, e quando
afetam células germinativas, sdo chamadas de sindromes. Este estudo analisou
essas patologias e a relacdo delas com as praticas assistenciais de enfermagem. O
enfermeiro desempenha um papel fundamental no aconselhamento genético,
informando pacientes sobre caracteristicas genéticas, hereditariedade e prevencao
por meio de testes e diagnosticos genéticos. (Murad, 2023)

Nesse contexto, ha consideragdes éticas no aconselhamento genético para a
Enfermagem. Estas, envolvem o equilibrio entre ciéncia, pratica clinica e respeito aos
direitos dos pacientes. O enfermeiro deve garantir a autonomia do paciente,
proporcionando informacdes claras e permitindo decisdes informadas sobre os testes
genéticos. A confidencialidade é essencial, uma vez que os dados genéticos sdo
sensiveis e podem impactar familiares. Principios de beneficéncia e ndo maleficéncia
guiam o enfermeiro a promover o bem-estar do paciente e evitar danos emocionais
ou discriminacgao. A justica assegura que todos tenham acesso igualitario aos servicos
genéticos, sem discriminacdo. Além disso, a competéncia profissional e a
sensibilidade cultural sdo fundamentais, garantindo que o enfermeiro ofereca
aconselhamento de qualidade, respeitando as crengcas e os valores individuais,
enguanto navega em possiveis dilemas éticos relacionados as implicacfes familiares.
(De Sigueira et al., 2021)

O enfermeiro tem um papel fundamental no aconselhamento reprodutivo em
familias com histérico de doencas genéticas, oferecendo informacfes sobre
hereditariedade e utilizando testes genéticos para prever possiveis doencas, como 0
cancer de mama. Nesta pesquisa, 15 artigos foram selecionados para demonstrar a

relacdo entre o Aconselhamento Genético e a Enfermagem, destacando o papel



informativo, preventivo e diagndstico desses profissionais, além do impacto na

reducdo da mortalidade (Quadro 1).

Quadro 1 - Dados relacionados aos estudos dos artigos selecionados.

NTO GENETICO
NAS PRATICAS
ASSITENCIAIS
DO
ENFERMEIRO”

enfermagem acerca
do Aconselhamento
Genético.

um dos profissionais de saude
mais qualificados para o
aconselhamento genético,
todavia ainda ha um déficit
nas ferramentas para

realizacdo de aconselhamento

genético na atengdo primaria,
apesar de sua importancia

Artigos Objetivo do Intervencdo (resultado e Concluséo
trabalho discusséo)
(Nascimento; Os autores De acordo com os autores do No trabalho publicado, os
Silva, 2023) objetivaram a trabalho, os enfermeiros que | autores ressaltam a importancia
andlise do participaram da pesquisa por do aconselhamento genético e
‘O conhecimento dos meio do questionario, acrescenta a informacéo de
ACONSELHAME profissionais de classificam o enfermeiro como que um maior aprimoramento

dos conhecimentos do

profissional de enfermagem,
além da oferta de ferramentas

para exercer este trabalho,

resultaria em uma melhoria
direta na profilaxia, tratamento
e diagnostico, impactando na

diminuicao dos indices de

morbimortalidade.

(Costa et al.,
2024)

“Anemia
falciforme,
diagnostico

precoce e
aconselhamento
genético na
doenca falciforme:
uma revisao de
literatura”

O trabalho objetiva
relatar sobre o
guadro de anemia
falciforme
ressaltando a
importancia do
aconselhamento
genético e de um
diagndstico
precoce.

Os autores utilizaram artigos,
fizeram a leitura e analise de
quadros clinicos que relataram
0s impactos da anemia
falciforme na vida dos
pacientes. Resultando na
evidéncia de que essa doenca
influencia na nutrigéo,
qualidade de vida, entre outros
ambitos do paciente, e um
diagnéstico precoce permite
amenizar 0s impactos.

Os autores concluiram que a
quanto antes houver um
diagnostico e aconselhamento
genético, mais positivo é para o
paciente, pois contribui para
reducéo de complicagdes e
sintomas, além de ofertar
conhecimento a respeito da
patologia e auxilio para o
planejamento reprodutivo.

(Martins;
Menezes, 2022)

“Gestagdo em
idade avancada e
aconselhamento
genético: um
estudo em torno
das concepcdes
de risco”

O objetivo dos
autores foi estudar
sobre o que é
considerado risco
nas gestacdes de
idade avancada, a
fim de concluir o
gue de fato é uma
gestacao de risco.

A partir da analise de estudos
feitos por médicos obstetras e
geneticistas estrangeiros e
brasileiros, foram encontradas
uma variedade de concepg¢des
do que sé&o riscos em relagdo
a faixa etéria.

A concluséo foi de que hd uma
variedade de fatores que
influenciam a gestacgéo, entre
eles, aidade avancada e
fatores socioeconémicos. E, o
aconselhamento genético e o
pré-natal ocupam um papel de
ajuda no tratamento e gestéo
dos riscos e da disseminacao
de informagdes.

(Silva; Lopes,
2023)

“ACONSELHAME
NTO GENETICO
NA ONCOLOGIA
EM
ENFERMAGEM”

A oncologia é uma
das &reas de
atuacao do
Enfermeiro, o
objetivo da
pesquisa foi de
ilustrar o papel do
aconselhamento
genético nessa
area.

O trabalho foi baseado no
estudo e selegdo de diversos
artigos, os quais resultaram na
identificac@o de algumas
questbes adversas no
processo de aconselhamento
genético relacionado a
enfermagem, no ambito de
acessibilidade financeira.
Todavia, também foram
constatadas questfes
benéficas.

O aconselhamento genético
possibilita um progndstico da
doenca, porém, com base na
pesquisa, concluiu-se que
apesar de sua importancia, ha
complica¢des nesse processo,
por exemplo: questdes
socioecondmicas e em relagédo
a qualificacéo dos profissionais
gue atuam nessa area da
genética.

(Camparoto et
al., 2021)

O artigo tem como
objetivo a coleta de
dados em artigos

Os autores coletaram as
informacdes e utilizaram um
Diagrama de Fluxo Prisma. Os

A concluséo foi de que o
profissional de enfermagem é
fundamental ao exercer o papel




“Assisténcia de
Enfermagem aos
Familiares e
Portadores de
Sindrome de

cientificos, que
dissertam sobre a
assisténcia da
enfermagem aos
pacientes

resultados observaram sobre
as dificuldades enfrentadas
pelas familias, o
aconselhamento genético, o
qual possibilita o diagndstico

assistencial as familias e aos
portadores de Sindrome de
Down, além disso, também é
de extrema importancia a
orientacdo mediada pela

Down” portadores desta precoce (ainda na gestacao) e enfermagem.
sindrome e aos a assisténcia de enfermagem.
familiares.
(Paula et al., Os autores Os autores fizeram uma Com base nos resultados,
2023) objetivaram a pesquisa descritiva, concluiu-se que ha

“A influéncia da
genética na
doenca falciforme
para a construcdo
familiar”

andlise do nivel de
conhecimento que
0s pacientes tém a
respeito da doenga
e o0 impacto da
mesma relacionado
a hereditariedade.

exploratdria e qualitativa, com
pacientes portadores da
doenca falciforme. Diante a
pesquisa, os resultados
demonstraram que 0s
pacientes tém preocupacao
acerca da hereditariedade.

preocupacao dos pacientes
acerca dos filhos possuirem a
doenca, e apesar de haver um
conhecimento satisfatorio da
doenca falciforme, ainda ha
dificuldades acerca de algumas
informacgdes e manejo dessa
patologia genética.

(Ferreira et al.,
2024)

“GENETICA
SIMPLIFICADA
EM UBSs E A
EXTENSAO
UNIVERSITARIA:
UM RELATO DE
EXPERIENCIA”

O trabalho objetiva
a apresentacao de
informacgdes acerca
dos disturbios
genéticos, e
disserta sobre
aspectos no ambito
do aconselhamento
genético, entre
eles, aplicagdes,
dificuldades e a
importancia.

Para a construgéo do trabalho,
0s autores fizeram um estudo
descritivo qualitativo, o qual
resultou na oferta eficaz de
conhecimento aos
participantes da pesquisa.

Apos a aplicagdo dos métodos
da pesquisa, concluiu-se que o
aconselhamento genético foi
uma importante ferramenta a
qual auxiliou as familias a
obterem conhecimento e
aprender a lidar com questdes
como a hereditariedade,
atuando como prevencao,
tratamento e conscientizagdo.

(Souza; Curci;
Bispo, 2023)

“DIAGNOSTICO
PRE-NATAL DA
SINDROME DE
PALLISTER-
KILLIAN: UMA
REVISAO
INTEGRATIVA”

O objetivo dos
autores foi
apresentar as
principais formas de
diagndstico da
sindrome ainda no
periodo pré-natal, a
fim de obter mais
informacdes a
respeito do
aconselhamento
genético adequado
e conhecimento
sobre a sindrome.

O trabalho foi feito por meio de
uma revisao integrativa, que
busca entender mais
informag@es sobre essa
sindrome. Diante a pesquisa,
0s autores observaram que ha
diversas informacgdes sobre
amplos achados em
ultrassom, achados genéticos
e citogenéticos e analisaram
estudos de casos
diagnosticados com a
sindrome.

A conclusao foi de que apesar
de n&o haver um padréo de
rastreamento dessa sindrome
no periodo pré-natal, os
achados estudados contribuem
para o diagnéstico da doenga, e
consequentemente para o
aconselhamento genético da
familia.

(Coutinho et al.,
2022)

“Diagnéstico pré-
natal de doencas
genéticas”

Os autores
objetivam por meio
do estudo falar
sobre aspectos que
envolvem o
diagnostico pré-
natal de patologias
genéticas.

Para a elaboracao do trabalho,
0s autores fizeram uma
pesquisa revisando os tipos de
testes de rastreamento de
doencas, e sobre diversos
tépicos que envolvem o
diagndstico pré-natal, inclusive
aspectos éticos e
aconselhamento genético.

O artigo possibilitou a
apresentacédo de diversos
aspectos a respeito das
ferramentas utilizadas para
diagnosticar doencas genéticas
durante o periodo de pré-natal,
além de apresentar o
aconselhamento genético como
um aliado positivo no auxilio
aos pacientes.

(Sallum et al.,
2021)

‘DISTROFIAS
HEREDITARIAS

O objetivo do
trabalho foi de
orientar a respeito
da patologia
estudada,

A metodologia aplicada foi a
revisdo bibliografica de
diversos artigos, obtendo
informag@es que
correspondem ao tema

Conclui-se que por meio do
estudo do artigo, informacdes
sejam agregadas e utilizadas

na pratica.




NTO GENETICO”

DE RETINA - envolvendo estudado, além de
DIAGNOSTICO informagBes sobre | recomendac¢fes de aplicacdes
GENETICO 0 manejo da praticas aos profissionais.
MOLECULAR E doenca, indicagbes
ACONSELHAME e aconselhamento

genético.

(Mendes, 2021)

“Insuficiéncia
Ovérica Priméaria
Associada a
Sindrome X
Fragil:
Implicagbes na
Reprodugéo e no
Aconselhamento
Genético”

A autora objetiva
reunir diversas
informagdes a

respeito da doenca,
ressaltando tépicos
como as
consequéncias para
a mulher portadora

dessa doenca e

geracgdes futuras,

além de abordar
sobre o

aconselhamento
genético.

A autora utilizou artigos
cientificos para o estudo que
resultaram em uma extensa
pesquisa sobre o tema, rica

em informag¢des que abordam
desde a fisiopatologia,
estratégias terapéuticas,
diagndstico, pré-mutacéo, ao
aconselhamento genético.

A autora identificou por meio da
pesquisa fatos positivos e
desafios. Contudo, ela concluiu
dissertando que a
compreenséo da patologia tem
evoluido e o rastreio da pré-
mutacao esta se tornando mais
acessivel, assim, favorecendo
beneficamente a investiga¢do
terapéutica da doenca.

(Zanoteli; Perez;
Marrone, 2021)

“ATROFIA
MUSCULAR
ESPINHAL (AME)
— DIAGNOSTICO
E
ACONSELHAME
NTO GENETICO”

O artigo visa a

orientacéo de

profissionais a
respeito da doenca,
a fim de auxiliar no
manejo da mesma
e sobre utilizagéo
do aconselhamento

genético.

Os autores utilizaram amplos
artigos para a coleta de dados,
e assim, obter o
desenvolvimento das
orientacdes e recomendacoes
presentes na pesquisa.

Conclui-se que as informacdes
e recomendacdes disponiveis
no artigo impactem
positivamente na prética dos
profissionais.

(Magalh&es et
al., 2022)

“Doencga de
Werdnig-
Hoffmann na
enfermaria
pediatrica: um
relato de caso”

O objetivo do
trabalho é o relato
do caso de um
paciente portador
da sindrome.

As autoras utilizaram os dados
do caso de um paciente, além
disso, fizeram uma pesquisa
bibliografica. Resultando no
conhecimento das
caracteristicas acerca da
doenca, relacionando-as ao
caso do paciente.

A concluséo foi de que apesar
de ndo haver cura, o trabalho
da equipe multidisciplinar tem
apresentado evolugéo benéfica
em relacdo aos cuidados para
com o paciente, além disso,
destaca-se a importancia do
aconselhamento genético, uma
vez que ha a possibilidade de
ocorrer outro caso nas
gerag0es futuras.

(Santos, 2021)

“DISTROFIA
MUSCULAR DE
DUCHENNE E O

TESTE
GENETICO PRE-
IMPLANTACIONA
L”

O trabalho objetiva
a dissertacao de
aspectos que
envolvem a
patologia, além de
informar sobre a
importancia do
teste pré-
implantacional para
o diagnéstico da
doenca.

A autora, por meio de uma

revisdo bibliografica,
estruturou a pesquisa

envolvendo diversos aspectos

a respeito do tema, aspectos

clinicos da doenga, genéticos,

diagndstico, tratamento, teste

pré-implantacional, técnicas e

outros.

Concluiu-se que o diagnéstico
precoce, por meio do teste pré-
implantacional, € uma
ferramenta que possibilita um
impacto eficaz no controle de
doencas debilitantes que ndo
possuem cura, como a
patologia estudada neste
trabalho.

(Kuceki, 2022)

“Orientagédo
genética no
transtorno do
espectro autista e
as ferramentas
laboratoriais
auxiliadoras:

estudo de revisdo”

O objetivo do
pressente trabalho
é dissertar sobre o

aconselhamento
genético e sua

importancia, e
apresentar testes

genéticos que

auxiliam no

A autora utilizou artigos para a
pesquisa que estruturou o
presente trabalho. Por meio
destes, elucidou sobre
questdes genéticas a respeito
do TEA, testes genéticos e
aconselhamento genético.

A conclusao foi de que, embora
haja uma limitag@o do
aconselhamento genético as
familias, quando aplicado, é
benéfico. Além disso, embora
complexo e sujeito a
dificuldades no processo, o
conjunto da avaliacdo do
fendtipo, a qual é a mais

utilizada no diagnostico, e




diagnostico do gendtipo, usadas como
espectro estudado. complementares, sdo
recomendados para obter o
diagnostico.

N&o apenas a respeito das patologias citadas, mas em diversas doencas
genéticas, o papel do Enfermeiro no aconselhamento genético dos pacientes €&
fundamental, pois 0 aconselhamento genético visa orientar os pacientes. Desta forma,
€ fundamental que os enfermeiros sejam capacitados para oferecer servicos de
gualidade e prestar cuidados cada vez mais holisticos e personalizados a cada
paciente (Brito; Oliveira, 2023).

A Anemia Falciforme, uma patologia genética comum na pratica assistencial
do enfermeiro, resulta de uma mutacdo no gene responsavel pela producdo de
hemoglobina. Essa mutagdo, que ocorre no cromossomo 11, substitui o acido
glutdmico por valina na posicao seis da cadeia beta da hemoglobina, alterando o
formato das hemacias de disco biconcavo para forma de foice. Como resultado, as
hemacias perdem sua capacidade funcional de transportar oxigénio de maneira
eficaz. (Alcantara; Benithah; Santos, 2021)

O quadro 1 apresentado nesta pesquisa, reuniu artigos que elucidam sobre
doencas genéticas e a aplicacdo do Aconselhamento Genético, o qual corresponde
ao tema deste trabalho. As patologias abordadas pelos artigos estdo presentes na
rotina de Enfermagem, portanto, € imprescindivel o conhecimento do profissional de
Enfermagem a respeito das doengas genéticas, a nivel tedrico e assistencial.
Ademais, as informacdes absorvidas pelas familias e pelos pacientes, o impacto
positivo na vida dos portadores de algum disturbio genético em relacdo ao manejo da
patologia e a sua compreensdao, o planejamento reprodutivo e conhecimento acerca
da hereditariedade, séo produtos do aconselhamento mediado pela Enfermagem. Em
resumo, € de suma importancia que o Enfermeiro possua esses fundamentos, pois €
ele que estara presente na assisténcia ao paciente, no diagndstico e investigacao, na

orientacao e no Aconselhamento Genético. (Nascimento; Silva, 2023)

CONSIDERACOES FINAIS
A Genética € a ciéncia que estuda os genes e a hereditariedade, processo pelo
qgual os genes sdo transmitidos as geracdes futuras. Algumas doencas podem ser
frequentes em determinadas familias devido a heranca de genes patogénicos.



Durante a reproducdo, o material genético € compactado e transmitido, podendo
genes associados a doencas serem ativados por fatores genéticos e ambientais,
levando a patologias. Disturbios genéticos impactam significativamente as familias,
afetando aspectos psicoldgicos e a qualidade de vida. Este estudo considera que o
diagnéstico precoce, a compreensdo da hereditariedade, e o planejamento
reprodutivo, auxiliados pelo Aconselhamento Genético, impactam positivamente as
familias, ajudando a identificar e prevenir doencas como o cancer. O enfermeiro,

como mediador capacitado, embasado pelos aspectos éticos como a autonomia,

by

confidencialidade, competéncia profissional, além do respeito a subjetividade do
paciente, presta a assisténcia as familias firmado nos conhecimentos cientificos e
éticos. Portanto, desempenha um papel essencial no manejo, prevencdo e
diagndstico de disturbios genéticos, utilizando o Aconselhamento Genético como uma
ferramenta importante.
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