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Aconselhamento Genético




crim Definicdo e Objetivos

E um processo continuo de comunicag¢éo que lida com os
problemas humanos associados ao risco de ocorréncia,
de uma doenga genética na familia. Deve ser realizado
por pessoas treinadas a ajudar o individuo ou a familia:

1. Compreender o diagnostico, prognostico da doenga e
medidas de reabilitagcao

2. Fornecer o risco de recorréncia aos familiares
3. Respeitar os valores éticos, religiosos e a decisao da

familia

American Society of Human Genetics, 1975




Indicacoes

1. Filho anterior com anomalia congénita, retardo mental,
malformagao isolada

2. Histdria familiar de alguma doenga hereditaria

3. Diagnastico pré-natal por idade materna avangada ou outra
indicagao

4. Consangunidade

5. Exposigao a teratdégenos

6. Abortos de repeticao ou infertilidade
7. Testes pre-sintomaticos

8.Testes de triagem neonatal ou de detecgao de heterozigotos
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Malformacoes

!

Fenda Labial e/ou palatina
Defeito Cardiaco de Septo
Estenose Hipertréfica do Piloro

Defeito de Fechamento do
Tubo Neural

Inicio Pré-natal
Defeito Primario Unico

Deformidades

!

Luxagdo Congénita de
Quadril

Pé Torto Congénito

TIPO DE HERANGA




Inicio Pré-natal - Sindrome
com Malformacgdes Multiplas

Cromossdmica

Baixo Peso de Nascimento Geénica

Desvios Fenotipicos Diagnastico Clinico
Malformagéo ExpressividadeVariavel

Deficiéncia Mental

Teratogénicas

Sindromes de
Etiologia
Desconhecida

Infecgao
Drogas
Hiperfenilalaninemia Materna




Inicio pos-natal

Erros Inatos do Metabolismo

Genética

Ambiental

Trauma
Infecgao
Hipoxia

Diisturbios Metabadlicos

Desconhecida

Doengas Degenerativas
EIM?




Crim Constituicdo Genética
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Cr%'im Heranca Autosomica Recessiva

A = normal
2= anormal
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75% chance de ser normal 25% chance ser
afetado (a)




Heranca Dominante
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Heranca Dominante
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Es. Heranca Ligada ao X
CF(Im Mulher Portadora




e;. Heranca Ligada ao X
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Heranca Mitocondrial
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Heranca Multifatorial

GENES DA MAE GENES DO PAI

AMBIENTE




Diagnostico Pre-Natal

* Objetivos

* Desejo da familia, cultura e valores
* Disponibilidade de testes - DNA

» Sensibilidade

» Especificidade

 Custo e beneficio




Informacao aos pais

* Relacao humana de respeito, sensibilidade, confianca
e solidariedade

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

* Perceber em que fase a familia se encontra: negacao,
luto, aceitacao

* A familia deve estar aberta para ouvir as informacoes

* Qualidade das informacgoes — confianca e seguranca




Centro de Referencia em Erros Inatos do Metabolismo

“O melhor remédio
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