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Aconselhamento Genético



É um É um processoprocesso contínuocontínuo de de comunicação que lidacomunicação que lida com com os os 
problemas humanos associados ao riscoproblemas humanos associados ao risco de de ocorrênciaocorrência, , 
de de uma doença genética na famíliauma doença genética na família. . DeveDeve ser ser realizado realizado 
por pessoas treinadaspor pessoas treinadas a a ajudar ajudar o o indivíduo ouindivíduo ou a a famíliafamília::

1.1. Compreender Compreender o o diagnósticodiagnóstico, , prognóstico da doençaprognóstico da doença ee
medidasmedidas de de reabilitaçãoreabilitação

2. 2. Fornecer Fornecer o o risco risco de de recorrênciarecorrência aos familiaresaos familiares

3. 3. Respeitar osRespeitar os valores éticosvalores éticos, , religiosos religiosos e a e a decisão da decisão da 
família família 

Definição e Objetivos

American Society of Human Genetics, 1975



Indicações
1.1. Filho Filho anterior com anterior com anomalia congênitaanomalia congênita, , retardoretardo mental,mental,

malformação isoladamalformação isolada

2. 2. HistóriaHistória familiar de familiar de algumaalguma doença hereditáriadoença hereditária

3. 3. Diagnóstico préDiagnóstico pré--natal natal porpor idade materna avançada ou outraidade materna avançada ou outra
indicaçãoindicação

4. 4. ConsangünidadeConsangünidade

5. 5. Exposição Exposição a a teratógenosteratógenos

6. 6. AbortosAbortos de de repetição ou infertilidaderepetição ou infertilidade

7. Testes 7. Testes prépré--sintomáticossintomáticos

8.Testes de 8.Testes de triagemtriagem neonatal neonatal ou ou de de detecção detecção de de heterozigotos heterozigotos 



Abordagem da Criança com 
Suspeita de Doença Genética

HISTÓRIA E EXAME FÍSICOHISTÓRIA E EXAME FÍSICO

INÍCIO PRÉINÍCIO PRÉ--NATALNATAL INÍCIO PÓSINÍCIO PÓS--NATALNATAL

DEFEITO DEFEITO 
PRIMÁRIOPRIMÁRIO

ÚNICOÚNICO

MALFORMAÇÕES     MALFORMAÇÕES     
DEFORMIDADESDEFORMIDADES

SÍNDROMES  COM SÍNDROMES  COM 
MALFORMAÇÕESMALFORMAÇÕES

MÚLTIPLASMÚLTIPLAS

CROMOSSÔMICA  CROMOSSÔMICA  
GÊNICA GÊNICA 
TERATOGÊNICA  TERATOGÊNICA  
DESCONHECIDADESCONHECIDA

GENÉTICAGENÉTICA
AMBIENTALAMBIENTAL
DESCONHECIDADESCONHECIDA

Jones, 1978



Início Pré-natal
Defeito Primário Único

MalformaMalformaççõesões

Fenda Labial e/ou palatinaFenda Labial e/ou palatina
Defeito Cardíaco de SeptoDefeito Cardíaco de Septo
Estenose Hipertrófica do PiloroEstenose Hipertrófica do Piloro
Defeito de Fechamento do Defeito de Fechamento do 
Tubo NeuralTubo Neural

DeformidadesDeformidades

Luxação Congênita deLuxação Congênita de
QuadrilQuadril

Pé Torto CongênitoPé Torto Congênito

TIPO DE HERANÇATIPO DE HERANÇA



Início PréInício Pré--natal natal -- SíndromeSíndrome
com Malformações Múltiplascom Malformações Múltiplas

CromossômicaCromossômica
Baixo Peso de Nascimento Baixo Peso de Nascimento 
DesviosDesvios FenotípicosFenotípicos
MalformaçãoMalformação
Deficiência Mental Deficiência Mental 

GênicaGênica
Diagnóstico ClínicoDiagnóstico Clínico
ExpressividadeVariávelExpressividadeVariável

TeratogênicasTeratogênicas
InfecçãoInfecção
DrogasDrogas
HiperfenilalaninemiaHiperfenilalaninemia MaternaMaterna

Síndromes de Síndromes de 
Etiologia Etiologia 

DesconhecidaDesconhecida



Início pós-natal

GenéticaGenética
Erros Inatos do MetabolismoErros Inatos do Metabolismo

AmbientalAmbiental

TraumaTrauma
InfecçãoInfecção
HipóxiaHipóxia
DiistúrbiosDiistúrbios Metabólicos Metabólicos 

DesconhecidaDesconhecida

Doenças DegenerativasDoenças Degenerativas
EIM?EIM?



APARÊNCIAAPARÊNCIA

METABOLISMOMETABOLISMO

PAIPAI

ESPERMATOZÓIDEESPERMATOZÓIDE

30.000 GENES30.000 GENES

MÃEMÃE

ÓVULOÓVULO

30.000 GENES 30.000 GENES 

SER HUMANOSER HUMANO

30.000  PARES 30.000  PARES 
DE GENESDE GENES

10 GENES10 GENES

COM DEFEITOCOM DEFEITO

Constituição Genética



Herança Autosômica Recessiva

Pai PortadorPai Portador Mãe PortadoraMãe Portadora

AA aa AA aa

75% chance de ser normal75% chance de ser normal 25% chance ser 25% chance ser 
afetado afetado (a)(a)

A =  normalA =  normal

a a =  =  anormalanormal

AAAA AAaa AAaa aaaa



Herança Dominante

AAaa aaaa

AAaa AAaa aaaa aaaa

PAIPAI MÃEMÃE

NORMAL NORMAL 

AFETADOAFETADOAAaa

aaaa



aaaa aaaa

AAaa aaaa aaaa aaaa

PAIPAI MÃEMÃE
Gene Gene anormalanormalAA

aa

Herança Dominante
Mutação Nova

Gene normalGene normal



Herança Ligada ao X  
Mulher Portadora



Herança Ligada ao X  
Homem Afetado



MITMIT XYXY

MITMITYY MITMITXX MITMITXX MITMITY Y 

Afetado 

Herança Mitocondrial

MãeMãe PaiPai



Herança Multifatorial

GENES DO PAIGENES DO PAIGENES DA MÃEGENES DA MÃE

AMBIENTEAMBIENTE



Diagnóstico Pré-Natal

• Objetivos

• Desejo da família, cultura e valores

• Disponibilidade de testes - DNA 

• Sensibilidade 

• Especificidade

• Custo e benefício



Informação aos pais

• Relação humana de respeito, sensibilidade, confiança  
e solidariedade

• Ninguém se prepara para ter um filho ou filha com
problema

• Perceber em que fase a família se encontra: negação, 
luto, aceitação

• A família deve estar aberta para ouvir as informações

• Qualidade das informações – confiança e segurança



“O melhor remédio 

é o conhecimento”
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