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Existem cerca de 6 a 7 mil doencas genéticas conhecidas, sendo que estas séo
diferenciadas por suas raridades e individualidades. Quando avaliadas de forma
coletiva, apresentam uma prevaléncia entre 31,5 a 73 a cada mil individuos e este
fato demonstra a grande importancia do campo da genética médica para a
manutencdo da salde e longevidade da populacdo (1). Este trabalho teve como
objetivo avaliar os entraves existentes para o estudo genético no pais, bem como a
importancia e a possibilidade de maior integracdo da genética durante as etapas
iniciais da consulta médica como forma de abordagem integral do paciente,
caracterizando as politicas publicas j4 existentes relacionadas a este tipo de
atendimento no Brasil. Trata-se de uma reviséo de literatura nas bases de dados do
Scielo, Google Académico, NCBI e Pubmed, onde foram selecionados 21 itens para
andlise que se adequavam aos objetivos desta pesquisa, sendo estes: 3 Portarias
do Governo Federal, 2 documentos com estatisticas encontradas no DATASUS, 1
Programa Nacional de Triagem Neonatal e 15 artigos cientificos. E notéria a
existéncia de politicas publicas relacionadas de forma indireta a genética.
Entretanto, grande maioria dessas encontram-se fortemente desarticuladas por
auséncia de competéncias de cunho médico relacionadas a este assunto, sejam
elas o reconhecimento da importancia de educacao médica continuada, identificacéo
de individuos que possuem ou possam desenvolver anomalias genéticas, dificuldade
no manejo destes pacientes e uma baixa ou ausente promoc¢ao de educacdo em
praticas clinicas com objetivo de conscientizacdo sobre defeitos congénitos e/ou
doencas genéticas (2). Dessa forma, percebe-se que apesar da existéncia de
politicas voltadas ao atendimento genético, ha ainda um grande problema definido
pela auséncia da regulamentagéo efetiva da Politica Nacional de Genética Clinica
como possivel fator negativo em praticamente todos os estados do pais, além de
uma baixissima distribuicdo territorial de centros e laboratérios que oferecem o
atendimento genético. Outrossim, notou-se uma diminuida taxa de inclusdo da
competéncia em genética durante a graduacao do médico, um fato que desfavorece
grandemente o diagnostico e o progndéstico de pacientes portadores destas téo
importantes e até mesmo letais patologias (2,3). Diante dos resultados apontados,
este trabalho evidenciou os obsticulos reais para a correlacdo benéfica entre a
importancia do estudo genético de pacientes durante o atendimento clinico no Brasil
e sua real implementacao.
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