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RESUMO

Introducdo: atualmente ha pouca atencdo para o ensino em doencas genéticas na maior parte
das faculdades de medicina e da area da salde em geral. Objetivo: proporcionar aos
académicos de medicina da Universidade Federal de Pelotas uma visdo integral no atendimento
aos pacientes com doencas raras/genéticas. Metodologia: sera oferecido um atendimento
itinerante em genética medica aos graduandos e residentes que estiverem em estagio nas UBS
vinculadas a UFPEL. Consideracdes finais: espera-se que, através de mudangas como essa no
ensino médico, a genética médica seja agregada em todos os servigos de saude, qualificando,
além do ensino, a assisténcia ao paciente.

Palavras-chave: genética comunitaria, preceptoria, educacdo médica, atendimento integral a

saude

PLANO DE PRECEPTORIA (PP)

1 INTRODUCAO

Atualmente ha pouca atencdo para o ensino em doencas genéticas na maior parte das
faculdades de medicina e da area da saude em geral, dentro e fora do Brasil. Na graduacéo
em medicina da Universidade Federal de Pelotas (UFPEL) essa realidade nao é diferente. No
curriculo ha uma disciplina de genética com a duracdo de um semestre no segundo ano e,
apos esse contato inicial os alunos apenas retornardo ao aprendizado em genética no estagio
de atendimento ambulatorial na pediatria, nos ultimos anos. Os académicos acompanham a
atividade clinica da genética apenas vinculada a pediatria, ndo sendo oportunizado o
atendimento em oncogenética, doengas neurodegenerativas tipicas de inicio adulto,
aconselhamento pré-concepcional, entre outras patologias genéticas que acometem adultos.
Além disso, hd pouca associacdo da teoria da genética basica com a clinica, causando
dificuldade de os alunos aplicarem 0s conhecimentos adquiridos nos anos iniciais da
formacdo. Em razdo disso, ndo é possivel proporcionar aos estudantes uma visdo integral em
genética médica. Este é um dos principais motivos pelos quais os profissionais da saude, em
sua maioria, apresentam baixa suspeigdo clinica para doencas raras/genéticas na pratica
profissional.

A Conferéncia Internacional sobre Cuidados Primarios de Saude, realizada em 1978,
pela OMS, em Alma Ata (atualmente Almaty), considerou a atencéo basica como um veiculo
para melhoria da educagdo em salde e este segue sendo um conceito contemporaneo
(BHUTTA ZULFIQAR et al., 2018). A integracdo da genética clinica na atencdo basica

representa uma forma de melhoria na formag&o dos nossos futuros médicos. E na atencéo



bésica que temos a melhor oportunidade de mostrar ao estudante o contexto do paciente como
uma “pessoa inteira”.

Abordagens de atendimento integral a pessoa com doenca genética sdo consideradas
um desafio tanto do ponto de vista ético quanto da logistica de sua implementacao,
respeitando as particularidades das diferentes comunidades. Paises com um sistema de
atencdo basica forte tem maior chance de oferecer atendimento com equidade
(RAHIMZADEH; BARTLETT, 2014). A unidades basicas de saude sdo elementos
essenciais nesse sistema. E possivel, através de uma atualizacdo do curriculo do ensino
médico, oferecer o conhecimento necessario para que os médicos sejam capazes de
identificar pacientes com risco de possuirem uma doenca genética, de fornecer as devidas
informacdes e de encaminhar para centros especializados, se necessario.

Ja existem publicagcbes com propostas para um novo curriculo de educacdo em
genética no atendimento béasico, nas quais os profissionais envolvidos percebem a genética
como parte do seu papel dentro da medicina (PANEQUE et al., 2016, WILSON et al. 2016,
BURKE et al., 2009). A demanda de ampliar o0 ensino em genética vem também dos proprios
profissionais da atencdo primaria. Varios estudos apontam falta de conhecimento e convic¢do
no manejo de pacientes em risco para uma condi¢do genética reportada pelos médicos
(JACKSON et al.,2019).

Apesar de sabermos que a atenc¢do basica é a porta de entrada da populacéo no Sistema
Unico de Satde (SUS), ainda temos poucas ferramentas em genética médica validadas para
utilizacdo na clinica e na preceptoria (LEMKE et al., 2020). A ampla gama de conhecimento
que um profissional da atencdo basica necessita para oferecer um atendimento de qualidade
a populacdo somada a alta demanda por atendimentos torna a implementacdo de novos
protocolos com alta complexidade inexequivel.

O Ministério da Saude, a partir da Portaria n°199 de 30 de janeiro de 2014, publicou
o documento “Diretrizes para atencdo integral as pessoas com doencas raras no sistema unico
de satde — SUS”, no qual utiliza a conceito de doenca rara, definido pela Organizacao
Mundial de Saiude (OMS), como sendo aquela que acomete até 65 pessoas em 100 mil.
Estima-se que existam entre 6.000 e 8.000 tipos diferentes de doencas raras. Oitenta por cento
(80%) delas decorrem de fatores genéticos.

Apesar de boa parte das patologias genéticas serem raras, quando consideradas em
conjunto, a prevaléncia é bastante relevante, representando cerca de 3,5 a 5,9% da populagéo
mundial, ou seja, um total de 263 a 446 milhdes de pessoas. Esta estimativa deriva de um

estudo que considerou uma definicdo de doenca rara um pouco mais restrita, utilizada na



Europa (até 50 em 100 000), isso significa que as doencas com prevaléncia entre 50 a 65 em
100 mil ndo foram incluidas nessa estatistica. Além disso, o estudo sugere que a prevaléncia
real desse grupo de doencas é provavelmente superior ao reportado por diversos outros
motivos, como subdiagnostico e subregistro (NGUENGANG WAKAP et al., 2020,
BLENCOWE et al., 2018).

De acordo com estudos realizados até os dias de hoje, as intervencdes educacionais
de curto prazo tém baixa eficacia em causar mudancas significativas e duradouras no
reconhecimento de risco genético e no manejo dos pacientes (PANEQUE, 2016). Em um
artigo publicado sobre atencdo em genética médica no SUS, Llerena e colaboradores sugerem
provavel vantagem na descentralizacdo do atendimento do geneticista através da presenca de
um profissional itinerante e introducdo da genética na atencdo primaria, além de redes
laboratoriais, registros de qualidade em malformacgdes congénitas, acbes de prevencao,

educacédo permanente e pesquisa (VIEIRA et al., 2013).

2 OBJETIVO
A proposta deste PP de oferecer um atendimento itinerante em genética medica
associado a preceptoria da medicina comunitaria tem por objetivo proporcionar aos académicos

da érea da satde uma viséo integral no atendimento aos pacientes com doencas raras/genéticas.

3 METODOLOGIA

3.1 TIPO DE ESTUDO
Estudo descritivo de uma proposta de plano de preceptoria a ser aplicado nas unidades
béasicas de satde (UBS) vinculadas a Universidade Federal de Pelotas (UFPEL).

3.2 LOCAL DO ESTUDO / PUBLICO-ALVO / EQUIPE EXECUTORA

Os locais envolvidos no estudo sdo as UBS vinculadas a UFPEL. O publico alvo séo os
académicos da area da saude que estejam em estagio curricular nas UBS e médicos residentes
em medicina comunitaria, ou de outras especialidades que, porventura, estejam em estagio
naquele local. A equipe executora envolve a mim (medica geneticista), 0s preceptores da

medicina comunitaria e, eventualmente os agentes de salde locais.



3.3 ELEMENTOS DO PP

A estratégia proposta neste plano de preceptoria € oferecer atendimento itinerante em
genética medica associado a ensino continuado e preceptoria dos alunos e residentes que
estiverem em estagio nas UBS vinculadas a UFPEL.

A intervencdo deverd ocorrer em um dia na semana e sera feita uma semana para cada
UBS, ou seja, com total de seis UBS, cada uma tera um dia de atendimento e preceptoria a cada
seis semanas. Através do contato personalizado e conhecimento da realidade da estrutura e da
populacéo abrangida por cada unidade poderdo serem criados protocolos e agdes em prevengao
mais produtivas para cada localidade.

Em relacdo a educacdo continuada associada a esses encontros, a proposta é de um tema
curto em genética ou um caso clinico a ser discutido em grupo com os alunos e residentes
presentes naquele dia. Visando manter a viabilidade do projeto essa discussdo devera ser restrita
em duracdo, em torno de 15 minutos, e a partir dai podera ser escolhido um texto ou artigo para

ser lido para o préximo encontro em seis semanas.

3.4 FRAGILIDADES E OPORTUNIDADES

O aspecto itinerante desse projeto apresenta a vantagem de criar um ambiente com
interagcdo multiprofissional em cada UBS. Os profissionais locais, incluindo os agentes de
salde, além dos estudantes, podem enriquecer essa experiéncia. A existéncia de unidades
béasicas de salde espalhadas pela cidade e vinculadas a universidade representa um aspecto
que fortalece a aplicacdo desse projeto. Essa intervencdo reforca a interacdo entre pacientes
e familiares através do aconselhamento genético. Como experiéncia local, podemos citar o
surgimento de uma associacdo de maes de pacientes com distrofia muscular de Duchenne, a
partir da elaboracdo de um ambulatério multiprofissional no setor de pediatria da UFPEL.
Dessa mesma forma, a aproximacdo da genética no ambiente das comunidades tem o
potencial de impulsionar as associa¢fes de pacientes, que sdo muito benéficas em relacéo a
aderéncia ao tratamento e rede de apoio. A observacdo do paciente em seu ambiente
biopsicossocial é essencial na preceptoria para que o aluno compreenda o paciente dentro de
sua realidade particular. Por vezes a manutencdo de projetos como esse € dificil, por falta de

profissionais capacitados, falta de tempo ou motivacéo.



3.5 PROCESSO DE AVALIACAO

Para avaliar os resultados do projeto a participacdo dos principais atores envolvidos,
estudantes, médicos residentes e preceptores da medicina comunitaria em fornecer um feedback
das acOes sera importante, através de instrumento de avaliacdo qualitativa. Esse instrumento
incluird avaliacdo inicial com as expectativas em relacéo ao projeto e avaliacdo do impacto apds
seis meses e a seguir um ano de intervencao, incluindo seguintes principais topicos: satisfacdo
dos alunos e residentes com o aprendizado obtido; mudancgas nas habilidades clinicas;
mudancas na confianca em seu conhecimento em genética médica; mudancas na percep¢do da
aplicabilidade da genética na sua vida profissional atual ou futura, no caso dos académicos;
mudanca na confianca dos preceptores da medicina comunitdria em orientar 0S
alunos/esclarecer duvidas envolvendo a genética medica. O instrumento de avaliacdo sera
criado em conjunto com a preceptoria levando em conta as expectativas de ensino aos

académicos e residentes.

4 CONSIDERACOES FINAIS

A proposta contida nesse PP tem boa chance de causar um impacto positivo a longo
prazo e uma mudanca mais consistente na avaliacdo de risco genético tanto pelos profissionais
da medicina comunitaria como dos académicos de medicina em sua futura vida profissional
independente por incluir uma intervencao de forma continuada. Para a implementacdo deste
projeto serd necessario superar os desafios de limitacdo de tempo para atendimentos nas UBS
e é essencial o engajamento dos profissionais e académicos envolvidos.

Em resumo, a concentracdo do conhecimento em genética apenas na figura do médico
geneticista limita o ensino da genética clinica nas faculdades de medicina, devido a escassez
desse profissional. Capacitar os académicos, residentes e preceptores da medicina de familia
para tomada de decisdes em genética na pratica didria € uma maneira de torna-la mais acessivel.
Espera-se que através de mudancas como essa no ensino médico a genetica medica seja
agregada em todos os servigos de saude, descentralizando o conhecimento e respeitando dessa
forma os principios gerais do SUS: universalizacdo, integralidade e equidade. Essa intervencéo,
se bem sucedida, pode impulsionar futuras interven¢des em educacdo em pesquisa nessa area,

em consonancia com as novas politicas publicas em doengas raras.
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