E aquela causada por alteracdo no material
genético, isto é, no DNA.
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NOSSO CORPO E
FORMADO POR
MUITOS TIPOS DE
CELULAS.
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CADA CROMOSSOMO
CONTEM DNA ENROLADO.
t E NO DNA QUE
ESTAO 0S GENES COM
B AS INSTRU(;()ES PARA
AT AC A AS CARACTERISTICAS
TACT C(T HUMANAS.
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Muitas doencas genéticas sdo hereditarias, isto &,
sdo passadas de pais a filhos.

Para pessoas que tenham nascido com
uma doenca.

Para qualquer pessoa que tenha suspeita
de uma doenca genética ou que tenha
um parente diagnosticado com uma
doenga genética.

Para criangas com atraso de desenvolvi-
mento fisico, neurolégico ou motor.

Para casais com dificuldades para engravi-
dar ou que sofreram mais de dois abortos
espontaneos.

Para pessoas com deficiéncia visual
ou auditiva que possa ser genética.

As familias tém muitos fatores em comum, como
os genes, o ambiente e o estilo de vida. Juntos, es-
ses fatores podem determinar se um membro da
familia ou seus descendentes podem ter um risco
aumentado de desenvolver uma doenga genética
em particular.

Seja o mais claro possivel durante a
consulta, ndo omitindo informacgdes sobre
sua familia. Lembre-se que as informagdes
fornecidas sao sigilosas.

Converse antes com seus parentes mais
velhos, como pais e tios, para se informar
sobre a saude dos outros membros da
familia.

Leve os resultados dos exames que

ja tiver feito.

Faca uma lista de todas as duvidas que

vocé tem para perguntar durante a consulta.
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Como uma doencga genética
é diagnosticada?

Um médico realiza o exame fisico do paciente para iden-
tificar sinais clinicos de uma doencga genética. Na maioria
das vezes serd necessario realizar exames especificos para
aumentar a precisao do diagndstico clinico. Esses exames
sdo os testes genéticos, feitos a partir de uma amostra de
sangue, em que os técnicos procuram alteragGes especi-
ficas nos cromossomos ou no DNA. Um exemplo é o exa-
me que analisa os cromossomos inteiros (caridtipo). Este
exame mostra os 23 pares de cromossomos das células. A
sequéncia de cromossomos é montada com recortes de
uma foto no microscopio. Veja os exemplos:

CARIOTIPO DE UMA MULHER.

AQUI HA TRES CROIViOSSOMOS DO TIPO 21,
0 QUE CAUSA A SINDROME DE DOWN.

Uma doenga genética pode ser causada por alteragao
em um gene, por alteragdes em varios genes, por uma
soma de alteragBes em genes e fatores do ambiente,
por alteragbes em pedagos dos cromossomos ou no
numero de cromossomos. Se for hereditdria, o pacien-
te deve ser encaminhado para um servico de aconse-
lhamento genético, que avaliara a chance da doenca se
repetir na familia.

O que ocorre nas se¢oes
de aconselhamento genético?

Os geneticistas perguntam sobre a histéria da doenca
na familia e esquematizam estas informac¢Ges num de-
senho denominado heredograma.
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E UM ESQUEMA QUE MOSTRA AS RELAGOES
DE PARENTESCO DA FAMILIA CONFORME AS
INFORMAGOES DO PACIENTE. 0S TRAGOS INDICAM
0S CASAIS E 0S FILHOS QUE TIVERAM.

Quando tiver os resultados dos exames clinicos e genéti-
cos, 0 geneticista vai:

@ Procurar calcular o risco de transmissao
da doenga na familia.

@ Convidar o paciente para um segundo encontro,
em que explicara os resultados dos exames e as
conclusGes a que chegou e dar informagGes como:

1. As caracteristicas da doenga diagnosticada;

2. 0 apoio médico e psicoldgico que estdo
disponiveis para o paciente e familiares;

3. Orrisco de filhos futuros poderem ser afetados
pela doenca, se for uma doenca hereditdria.

Assim, o geneticista fornece informacgdes importantes
para decisdes do paciente quanto ao seu planejamento
familiar e responde a duvidas que ele possa ter sobre a
doenca que foi diagnosticada. O diagndstico explicado
pelo geneticista pode ser util também para o paciente
que pensa em ter filhos agora ou no futuro.

Ao fim do processo, o paciente receberd uma carta
(laudo) com o resultado dos testes genéticos e uma
breve explicacdo sobre as conclusdes do geneticista
que foram explicadas durantes as consultas. O paciente
deverad levar essa carta para o médico que o encami-
nhou ao aconselhamento genético e também recebera
uma copia desse laudo.

E muito comum que algumas duvidas aparecam somen-
te depois, quando o paciente discutir as informagoes
recebidas com seu médico, com sua familia ou mesmo
pensando sozinho sobre o que foi conversado. Nesse
caso, o paciente pode entrar em contato novamente
com o servigo para agendar uma consulta de acompa-
nhamento e esclarecer suas questdes.

ALEM DISSO, O PACIENTE E
SEUS FAMILIARES PODEM
BUSCAR MAIS INFORMAGOES
NO S/TE DO CENTRO DE
ESTUDOS DO GENOMA
HUMANO E CELULAS-TRONCO:
GENOMA.IB.USP.BR




