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Resumo:

Paises em desenvolvimento, como o Brasil, estdo passando por uma transi¢do epidemi-
olégica, com um aumento relativo dos fatores genéticos como causa de doenca e mor-
te. Assim, inserir Genética Médica no cotidiano da Atencédo Primaria a Satde (APS)
torna-se uma opc¢ao para o desenvolvimento e fortalecimento de a¢Ges de prevencao e
controle, bem como a facilitacdo do acesso aos usudrios aos cuidados de saude. Para
tanto, esta pesquisa visou avaliar o nivel de conhecimento sobre a Genética Médica
Comunitaria dos médicos que atuam na APS de Foz do Iguacu, PR, bem como identifi-
car as tematicas genéticas que mais geram desconforto e verificar se existe interesse
em cursos de atualizagdo na 4rea de Genética Médica Comunitaria. A presente pesquisa
teve cunho observacional, descritivo e pesquisa de campo, com abordagem quantitativa
e qualitativa. Foi utilizado um questiondrio com perguntas fechadas e abertas, sendo os
dados coletados por meio do Formularios Google entre os meses de marco a agosto de
2020. Dos 110 médicos que atuam na APS em Foz do Iguacu-PR, apenas 21,82% acei-
tou participar da pesquisa e respondeu o questiondrio. Destes, a maioria é de brasileiros
jovens, formados no Brasil na tltima década e que tiveram a disciplina Genética como
componente curricular obrigatério. A maioria dos médicos ndo fez nenhuma residéncia
médica e tem mais de 4 anos de experiéncia em atendimentos na Atencdo Primdria.
Com relacdo a atualizacdo em genética médica apés a formagdo académica, 70,8% res-
pondeu que ndo buscou. Porém, 83,3% dos participantes revelaram que ja se depara-
ram com casos de Doengas Genéticas na APS. A maioria dos médicos indicou que pos-
sui conhecimento razoavel sobre genética, mas 62,5% relatou que seus conhecimentos
em Genética Médica para atuar na APS sdo intermedidrios. Isso culmina em apenas
50% dos entrevistados se sentindo confiante para dar orientagOes sobre genética para
pacientes/familias que acompanham. Ainda, o presente estudo demonstra que estes
médicos possuem inseguranca, incertezas e duvidas com relacdo aos encaminhamen-
tos, sendo também evidente que nem sempre os profissionais conseguem reconhecer a
influéncia da genética nas patologias. Estes dados indicam a necessidade da implanta-
¢do de estratégias para formacdo continuada dos médicos que atuam na APS de Foz do
Iguagu, promovendo a aproximacao da Universidade com o Servico, além da melhoria
do servico prestado a comunidade.

Abstract:
Brazil is a developing country and is undergoing an epidemiological transition, with
relative increase in genetic factors as a cause of disease and death. To insert Medical
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Genetics in the daily routine of Primary Health Care (PHC) becomes an option for the
development and strengthening of prevention and control actions, as well as facilitating
access to users, to health care. This research aimed to understand the level of knowled-
ge about Community Medical Genetics of doctors working in PHC in Foz do Iguagu,
PR, as well as to identify the genetic themes that generate the most discomfort and to
check if there is interest in courses in the area of Community Medical Genetics. A
questionnaire was used, with data collected through Google Forms between the months
of March to August 2020. The present research was observational, descriptive and fi-
eld research, with a quantitative and qualitative approach. Only 21.82% of doctors
working in PHC in Foz do Iguagu agreed to participate in the survey and answered the
questionnaire. A most part of then are young Brazilians, trained in Brazil in the last de-
cade and who had the discipline of Genetics as a mandatory curricular component.
Most part of doctors did not do any medical residency and have more than 4 years of
experience in primary care. Medical genetics courses after academic training are not
sought for 70.8% of respondents. Plus, 83.3% of the participants revealed that they
have already encountered cases of Genetic Diseases in Primary Health Care. Most indi-
cated that they have reasonable knowledge about genetics, but 62.5% reported that
their knowledge in Medical Genetics to work in the PHC are intermediaries and only
50% of respondents feeling confident to give guidance on genetics to patients / families
they monitor. The present study demonstrates that these doctors have insecurity, uncer-
tainty and doubts regarding referrals, and it is also evident that professionals are not
always able to recognize the influence of genetics on pathologies. These data indicate
the need to implement strategies for the continuing education of doctors working in the
PHC in Foz do Iguacu, promoting the approximation of the University with the Servi-
ce, in addition to improving the service provided to the community.

INTRODUCAO

No Brasil, as malformacdes congénitas atualmente sdo a segunda causa mais importante de mortalidade
no periodo neonatal, com 19% no neonatal precoce e 23% no neonatal tardio (BRASIL, 2017), apesar da ten-
déncia da mortalidade neonatal no Brasil de 2007 a 2017 ter reduzido 2,15% ao ano (BERNARDINO et al.,
2021; BRASIL, 2021; IGME, 2021). Contudo, verificou-se tendéncia crescente dos 6bitos por malformacgoes
congénitas, doengas infecciosas, doencgas enddcrinas, nutricionais e metabdlicas e causas externas (BER -
NARDINO et al., 2021).

Ainda, calcula-se que uma parcela expressiva da populacdo carece de alguma forma de acompanhamen-
to relacionado a genética (diagnoéstico, tratamento ou aconselhamento). Porém, poucos dessa parcela expres-
siva recebem o atendimento que precisam. Isso ocorre por intimeros motivos, dentre eles: a) a desinforma-
¢do ou até mesmo a ma informagdo da comunidade a respeito das doencgas hereditarias; b) a dificuldade em
diagnosticar e quando feito o diagndstico, os profissionais ndo geneticistas deparam-se com a dificuldade em
encaminhar para especialistas; c) a deficiéncia de servicos de genética clinica, os quais estdo concentrados
principalmente nas universidades (VIEIRA, 2012).

Frente a esse novo cendrio, torna-se relevante inserir a Genética Médica no cotidiano da Atengdo Prima-
ria a Satide como uma op¢ao para o desenvolvimento e fortalecimento de acoes de prevencado e controle, bem
como a facilitagdo do acesso aos usudrios, a esses cuidados de saide. Porém, para que essa insercao acontega
é necessario que os profissionais da APS, tenham nogdes basicas prévias sobre genética, principalmente as
condi¢cOes mais relevantes, manejo e prevencao (VIEIRA, 2012; VIEIRA E GIUGLIANI, 2013).

Genética Comunitaria é um campo de pesquisa inserido na biologia, que analisa os processos genéticos
evolutivos ocorridos entre populacdes e estes interagindo em comunidades. E multipla, inter e transdiscipli-
nar e visa maximizar os beneficios, minimizar os riscos de danos, além de respeitar a autonomia individual e
garantir a equidade (TEN KATE et al., 2010).
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De acordo com Ramalho e Silva (2000) a Genética Comunitaria pode ser definida, do ponto de vista
pragmatico, pelos efeitos preventivos, educacionais, diagnésticos e terapéuticos dos servigos de genética so-
bre a comunidade, englobando as atividades de triagem populacional e orientagdo genética, divulgacao das
alteracdes genéticas prevalentes na comunidade e assessoria reprodutiva, variando esta ultima d4 orientacdo
sobre métodos anticoncepcionais até o oferecimento do diagndstico pré-natal (quando possivel) e/ou neona-
tal. J& do ponto de vista cientifico, ela inclui todas as pesquisas necessérias a implantagdo e a avaliacdo de
um programa de genética que atue sobre a comunidade, compreendendo aspectos genéticos, epidemioldgi-
cos, moleculares, sociais, demograficos, psicologicos, éticos e culturais. Portanto, a triagem populacional é
um elemento fundamental da genética comunitaria, existindo duas categorias. Uma tem o objetivo de reco-
nhecer de maneira precoce as pessoas afetadas, sendo que o importante para estas é que a intervencao venha
a ter algum beneficio. Estdo incluidas nessa categoria: triagem fetal (ex., sindrome de Down) e neonatal (ex.,
fenilcetonuria). A outra categoria, tem o objetivo de identificar aqueles com risco de transmitir uma doenga
genética (ex., portadores de fibrose cistica, anemia falciforme e as talassemias (RAMALHO e SILVA, 2000).

Desta forma, para que qualquer programa comunitario funcione, é necessario um suporte apropriado,
para que estes possam ofertar os servicos de rastreamento, aconselhamento genético e informagao ao ptblico
em geral e educacdo tanto basica quanto continuada aos profissionais. Porém, o que se verifica é que no Bra-
sil, essa infraestrutura ainda é muito problematica em algumas regides e requer desenvolvimento inadiavel
(VIEIRA, 2012; VIEIRA E GIUGLIANTI, 2013).

Apesar da criacdo da Portaria n° 81, de 20 de janeiro de 2009, que visa a estruturacao do SUS com o ob-
jetivo de permitir a atencdo integral em Genética Clinica e a melhoria do acesso a esse atendimento especia-
lizado (BRASIL, 2009), essa realidade ainda estd muito aquém do esperado. Dando continuidade as acGes
estratégicas relacionadas a genética comunitéria, em 2014 foram elaboradas as Diretrizes para Atencao Inte-
gral as Pessoas com Doencas Raras no Sistema Unico de Satide — SUS (Portaria GM/MS no 199 de
30/01/2014) (BRASIL, 2014).

Sdo consideradas doengas raras (DR), segundo a defini¢do da Organizacad Mundial de Saude, aquelas
que afetam até 65 pessoas em cada 100.000 individuos. Aproximadamente 80% destas DR tém como origem
fatores genéticos e hereditarios, sendo este eixo composto pelas Anomalias Congénitas ou de Manifestacdo
Tardia, Deficiéncia Intelectual e Erros Inatos do Metabolismo. O restante das DR esta relacionado a fatores
ambientais, infecciosos e imunologicos (BRASIL, 2014).

De acordo com a Portaria de 2014, foram estabelecidas para APS nove atribuicdes especificas, que in-
cluem mapeamento de pessoas com ou sob risco de desenvolver anomalia congénita e/ou doenga genética
para encaminhamento regulado (referéncia), promocdo de educacdo em Satide com objetivos de prevencgao,
seguimento clinico apés diagndstico e aconselhamento genético (contrarreferéncia) e atencdo domiciliar em
casos especificos. Os Servicos de Atencao Especializada e de Referéncia sdo responsaveis por acoes diagnos-
ticas, terapéuticas e preventivas as pessoas com doencas raras ou sob risco de desenvolvé-las, o que inclui
acompanhamento clinico especializado multidisciplinar e aconselhamento genético ndo diretivo e ndo coerci-
tivo (MELO et al., 2017).

Destaca-se que deverdo ser encaminhados para Servico de Atencad Especializada ou Servicos de Refe-
réncia os individuos e familias com suspeita de doencas genéticas, incluindo anomalias congénitas ou de ma-
nifestacdo tardia, deficiéncia intelectual, erros inatos do metabolismo ou com risco de desenvolvé-los, bem
como o0s casos para avaliacdo de necessidade de aconselhamento genético (BRASIL, 2014). Atualmente o
pais conta com oito Servicos de Referéncia para Doencas Raras localizados no Distrito Federal, Anapolis
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(GO), Recife (PE), Curitiba (PR), Rio de Janeiro (RJ), Porto Alegre (RS), Santo André (SP) e Salvador (BA)
(BRASIL, 2019) e para garantir que os individuos e familias com suspeita de doengas genéticas sejam corre-
tamente encaminhados para os mesmos, hd uma necessidade de atualizagdo constante dos profissionais de
satde.

Ainda as atuais Diretrizes Curriculares Nacionais (DCN) do curso de graduacdo em Medicina, publica-
das em 2014, determinam como parte do perfil de competéncia dos egressos a: “proposicdo e explicacdo, a
pessoa sob cuidado ou responsavel, sobre a investigacdo diagnostica para ampliar, confirmar ou afastar hip6-
teses diagndsticas, incluindo as indicacdes de realizacdo de aconselhamento genético. Contudo, esta aborda-
gem s0 surtira efeitos quando estes novos médicos forem inseridos no mercado de trabalho.

Portanto, a educacdo permanente e atualizacdo dos médicos que ja atuam na Atencad Basica tem papel
fundamental na qualificacdo do atendimento na porta de entrada da linha de cuidado as pessoas com doencas
genéticas e/ou hereditdrias, incluindo as DR, garantindo processo formativo aos profissionais na assisténcia,
aos pacientes e suas familias (BRASIL, 2014; DA SILVA, 2017).

Em novembro de 2017, o Conselho Federal de Medicina (CFM) e a Sociedade Brasileira de Genética
Meédica (SBGM) promoveram uma série de quatro videoaulas com foco na educacdo continuada em genéti-
ca. Mais de 2 mil médicos acompanharam as exposi¢des transmitidas pela internet com o objetivo de forne-
cer conhecimento basico de genética médica em quatro grandes temas: anomalias congénitas, deficiéncia in-
telectual, erros inatos do metabolismo e doencas de inicio tardio. Complementarmente, as quatro cartilhas
digitais foram reunidas no livro “Genética Médica para ndo especialistas: o reconhecimento de sinais e sinto-
mas”, assegurando aos médicos uma ferramenta adicional, util ao seu aperfeicoamento e com consequéncias
benéficas sobretudo para pacientes e seus familiares (CFM, 2017).

De maneira geral, as doencas genéticas podem ser classificadas em: a) Disttrbios cromossémicos: ano-
malias numéricas e estruturais; Disttirbios monogénicos: padrdo de heranca autossémica, padrdo de heranca
ligada ao X; c) Disttrbio de heranca complexa ou multifatorial; d) Disttirbios mitocondriais. Cabe aos médi-
cos da APS saber diferencia-las e, portanto, os médicos precisam desenvolver um perfil de competéncia mi-
nimo em genética (NCHPEG, 2007; CORREIA et al., 2011; MELO et al., 2017)

Portanto, é esperado que um médico que atende na APS seja capaz de: diferenciar “doenca monogénica”
de “doenca complexa ou multifatorial; conceituar e ter nogdes sobre como classificar as doengas genéticas de
inicio tardio com manifestacdes neuroldgicas; ter nocoes basicas sobre os principais grupos dessas con-
dicdes; identificar antecedentes pessoais e familiares, além de sinais clinicos que sugiram algum diagnéstico
etiologico especifico; ou seja, saber quando suspeitar destas condi¢Ges; encaminhar os pacientes de forma
apropriada a servigos de referéncia na area e atuar de forma integrada com os profissionais desses servicos
no seguimento dos individuos com doencas genéticas, evitando demora no diagnostico e tratamento adequa-
do (HOROVITZ et al., 2013; CFM, 2017; IRIALT et al., 2019).

Entretanto, ainda é observado que grande parte dos profissionais equivocadamente consideram que iden-
tificar e acompanhar essa populacdo necessita de recursos altamente complexos, ndo sendo portanto, respon -
sabilidade compartilhada entre os demais niveis de atencdo do sistema de satide, e sim apenas da atencdo es-
pecializada (VIEIRA et al., 2013; THEME FILHA et al., 2015).

Segundo Qureshi et al. (2004) os médicos que atuam na APS reconhecem que a genética é muito impor-
tante para seu dia a dia, como por exemplo, na deteccdo e acompanhamento no risco de disttirbios multifato-
riais e genéticos reprodutivos, como também futuramente, na farmacogenética. Porém, o que ocorre é que
eles ndo confiam em sua propria capacidade em aplicar abordagens genéticas. Com certeza, a genética ja esta
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fundida na prética atual, e o desenvolvimento de diretrizes apropriadas e recursos de informagdo baseados na
web auxiliardo e muito os profissionais a tornar a genética clinica parte dos cuidados de Atencdo Primaéria
com uma visao holistica e orientada para o paciente.

Vieira e Giugliani (2013), reiteram que havendo Programas de supervisao clinica na APS (apoio periodi-
co do geneticista) ou até mesmo um suporte via telefone ou web, estes seriam de extrema utilidade para pro-
mover o conhecimento genético necessario a pratica destes profissionais. Com tal apoio na identificagdo e
acompanhamento, com certeza os profissionais teriam a sua autoconfianga elevada, proporcionando adequa-
do manejo dos pacientes e familiares.

Considerando que os profissionais da APS estdo em posicao privilegiada para identificar e organizar
uma rede de cuidados para individuos com doengas genéticas e/ou defeitos congénitos é imprescindivel que
saibam como manejar condi¢6es genéticas (SANTOS et al., 2020). Na APS, por exemplo, é de extrema im-
portancia identificar precocemente um risco genético — incluindo os riscos reprodutivos ou a predisposicao
para doengas multifatoriais ou monogénicas — pois isto permite o encaminhamento dos casos quando neces-
sario em tempo oportuno, bem como o acompanhamento adequado dos pacientes afetados e de seus familia-
res (VIEIRA, 2012; VIEIRA E GIUGLIANI, 2013).

Diante deste contexto é esperado que os profissionais da APS, além de identificarem e manejarem de
maneira correta doencas genéticas comuns, assumam também maior responsabilidade na educacdo da popu-
lacdo, a qual pode trazer reflexos positivos para uma melhor qualidade de vida de todos. Para tal, eles preci-
sam ser educados e treinados, tanto para adquirirem a aptiddo especifica que a profissdo necessita, como
também recebendo formagdo em genética médica basica e treinamento nos procedimentos e intervengdes sob
sua responsabilidade (DIAZ, 2015; SANTOS E FIGUEIREDO-JR, 2021).

Sendo assim, o presente estudo surgiu a partir da necessidade em se identificar quais sdo as reais dificul -
dades desses profissionais na pratica clinica no dia a dia de seus atendimentos na Atengdo Priméaria a Sauide e
verificar se existe o interesse em atualizacdo em temas relacionados com Genética Médica Comunitdria, tais
como identificacdo, manejo clinico, encaminhamentos e aconselhamento genético.

MATERIAL E METODOS

A pesquisa teve aprovacdo junto ao Comité de Pesquisa envolvendo Seres Humanos (CAAE:
25453819.4.0000.8527; Numero do Parecer: 3.723.862), sendo realizada na cidade de Foz do Iguacu, PR,
que esta dividida em cinco Distritos Sanitarios (Norte, Sul, Leste, Oeste e Nordeste) com capacidades insta-
ladas distintas objetivando atender as especificidades de cada area.

Foi realizado um estudo de natureza observacional; descritivo e pesquisa de campo, com abordagem
quantitativa e qualitativa. A coleta de dados foi realizada através da obtencdo de respostas estruturadas e as
técnicas de andlise sdo dedutivas (isto é, partem do geral para particular) e orientadas pelos resultados e os
resultados sdo generalizaveis (GIL, 2002).

Para divulgar a pesquisa entre os médicos, foi enviado um documento para a Secretaria Municipal de
Sadde aos cuidados da Diretoria de Atencdo Basica (DIAB), solicitando o nome dos profissionais médicos
pertencentes as equipes das UBS de cada distrito sanitario, bem como seus respectivos e-mails e nimeros de
telefone, para posteriormente entrar em contato com os sujeitos da pesquisa de maneira eletrénica, com o en-
caminhamento do link do questionario, tanto por e-mail, quanto pelo aplicativo de troca de mensagens What-
sApp, tido também como meio de comunicacao oficial da Prefeitura Municipal de Foz do Iguacu.
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Um total de 110 profissionais médicos que atuam na APS, de todos os distritos sanitarios de Foz do
Iguacu, foram convidados a participar da pesquisa. Como critérios de inclusdo foram considerados todos os
profissionais médicos que atuavam na APS da cidade. Como critérios de exclusdao foram considerados: a)
médicos que nao aceitaram participar do estudo; b) profissionais ndo médicos que atuavam na APS da cida-
de; ¢) formularios cujos campos ndo tivessem sido preenchidos. A coleta de dados do estudo foi realizada
entre os meses de marco e agosto de 2020.

Os dados foram coletados por meio do Formularios Google, uma plataforma digital gratuita que permite
a criacdo de testes e pesquisas on-line, bem como o envio dos mesmos a pessoas especificas. Para tanto, foi
utilizado um questionario com perguntas fechadas e abertas, ja validado por Vieira e Giugliani (2013), mas
adaptado a realidade desta pesquisa. O questionario foi dividido em 3 partes, sendo: a primeira parte 0 TCLE
resumido; a segunda perguntas pessoais e formacdo académica; e a terceira especifica sobre Genética Médica
Comunitdria. Assim sendo, o questiondrio abordou: Grau de instrucdo do pesquisado; Nivel de conhecimen-
to dos médicos a respeito da genética comunitaria. Idade dos médicos; Sexo; Nacionalidade; Tipo de Institui-
¢do que obteve o grau de bacharel em Medicina e a década que se formou; Se teve genética na sua graduagdo
e a disciplina era optativa ou obrigatoria; Identificacdo de doencas genéticas em atendimento na APS e qual o
encaminhamento dado; A confianca do profissional para dar orientagdes sobre Genética, entre outras.

O questionario detalhado pode ser acessado clicando-se no seguinte link:

https://docs.google.com/forms/d/1VILb-8igt-GVIEORekiQ9wpAfhr6Sv8SuPX9gX-Y-1Q/edit

Ressalta-se que a plataforma do questionério online ndo permitiu que este fosse respondido duas vezes
pela mesma pessoa. Ou seja, apos o envio das respostas, estas poderiam ser editadas, contudo, ndo era possi-
vel que o sujeito enviasse as respostas em duplicata.

Para a geracao de dados, a pesquisa foi andnima e voluntéria, com prévio consentimento da Secretaria
Municipal de Sadide. Cada participante teve a possibilidade de desistir quando considerasse oportuno. Des-
taca-se o carater andnimo do estudo e sigilo assim como que a participacdo ndo teria nenhum custo, nem re -
ceberia qualquer vantagem financeira. Os dados obtidos foram utilizados exclusivamente para fins cientifi-
cos, assegurando sua confidencialidade e o anonimato dos sujeitos participantes da pesquisa, segundo as
normas da Resolucdo 466/2012 CNS/MS e suas complementares, mediante prévia autorizacdo pelo Comité
de Etica em Pesquisa.

A analise de dados estatisticos das variaveis do estudo foi feita em trés etapas:

1. Ordenacao dos dados obtidos;

2. Classificacdo de dados;

3. Anélise feita no programa formularios do Google.

RESULTADOS

Dos médicos atuantes na APS de Foz do Iguacu, apenas 24 aceitaram participar da pesquisa, responden-
do ao questionario. Esse niimero corresponde a 21,82% dos médicos que atuam na APS em Foz do Iguacgu.

Com relacao a idade dos profissionais que responderam a pesquisa, 58,7% dos tém menos de 40 anos de
idade e a idade destes médicos varia entre 25 e 65 anos (Grafico 1).
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Grafico 1. Idades dos participantes.

Qual sua idade?
24 respostas

@ Entre 25 e 30 anos
@ Entre 31 e 35 anos
() Entre 36 e 40 anos
@ Entre 41 e 45 anos
@ Entre 46 e 50 anos
@ Entre 51 e 55 anos
@ Entre 56 e 60 anos
@ Entre 61 e 65 anos

Em relagdo ao sexo, 54,2% (13) eram homens e 45,8% (11) eram mulheres. Mais de 90% dos médicos sdo
brasileiros e 0s 8,3% dos estrangeiros correspondem a um médico de nacionalidade paraguaia e outro cubano.

Quando os participantes foram questionados sobre em qual tipo de instituicdo obtiveram o grau de bacharel
em medicina, 11 participantes (45,8%) responderam que cursaram em Institui¢do Brasileira Privada, 9 participan-
tes (37,5%) cursaram em Institui¢do Brasileira Publica e 4 participantes (16,7%) cursaram medicina em Institui-
¢do Estrangeira (Gréfico 2).

Grafico 2. Tipo de Instituicao a qual obteve o grau de bacharel em Medicina.

Em qual tipo de Instituicdo Obteve o Titulo de Bacharel em Medicina?
24 respostas

@ Brasileira: Publica
@ Brasileira: Privada

() Estrangeira

Em relacdo ao tempo de formado foi constatado que 15 participantes (62,5%) se formaram na tltima década.
Cinco participantes se formaram entre 2001 e 2010, correspondendo a 20,8%. Dois se formaram entre 1991 e
2000, sendo 8,3% e outros 2 se formaram entre 1981 e 1990, também correspondendo a 8,3% dos participantes
(Grafico 3). Quatro participantes (16,7%) responderam que ndo tiveram a disciplina Genética na graduacdo e 20
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participantes (83,3%) responderam que tiveram, sendo que 19 participantes indicaram que era uma disciplina
obrigatoria.

Grafico 3. Década de conclusao da graduacao.

Entre quais anos vocé se formou?

24 respostas

@ Entre 1981 e 1990
@ Entre 1991 e 2000

Entre 2001 e 2010
@ Entre 2011 e 2020

8,3%

Com relacdo ao tempo de atuagdo dos profissionais na APS, as respostas foram bem variadas: 4 participantes
tinham menos de um ano, 6 tinham entre 2 e 3 anos, 4 participantes tinham entre 4 e 5 anos, 3 tinham entre 6 e 10
anos e 7 participantes tinham mais que 11 anos de atuacdo na APS (Gréfico 4). Mais de 58% dos que responde-
ram a pesquisa tem mais de 4 anos de experiéncia em atendimentos na Aten¢ao Primaéria.

Grafico 4. Ha quantos anos vocé atua na Aten¢do Primaria?

Ha quantos anos vocé atua na Ateng¢ao Primaria de Saude?

24 respostas

@ MENOS DE 1 ANO
@ ENTRE 2 E 3 ANOS
) ENTRE 4 E 5 ANOS
@ ENTRE 6 E 10 ANOS
@ MAIS DE 11 ANOS

Com relagdo a residéncia médica, 15 médicos (62,5%) atuantes na APS ndo fizeram. Dos 37,5% dos profissi-
onais que tém titulo residéncia, sete participantes tinham residéncia em Medicina da Familia e Comunidade
(63,6%), 1 em Ginecologia e Obstetricia (9,1%), 1 em Pediatria (9,1%). Ainda, um descreveu que também tem re-
sidéncia em Hematologia e outro respondeu que ndo tinha residéncia, mas tinha a titulacdo, em Homeopatia. Além
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de serem contabilizados nos dados de Medicina da Familia e Comunidade, esses 2 também foram contabilizados
em outros, correspondendo a 18,2% dos participantes que responderam ter residéncia médica.

Grafico 5. Residéncia Médica dos participantes.

Se vocé respondeu sim a pergunta anterior, qual das abaixo?
10 respostas

@ Medicina de Familia e Comunidade
@ Ginecologia e Obstetricia

Pediatria
@ Outra

Dos participantes da pesquisa, 17 responderam que nao buscaram atualizacdo em genética médica apo6s a for-
macao académica, correspondendo a 70,8% dos pesquisados. Sete participantes responderam que sim e somam
29,2%. Para os que responderam sim foi perguntado se haviam conseguido realizar a atualizacdo, porém além dos
7 que haviam sinalizado a busca por atualizacdes, mais 5 responderam e indicaram os mais variados motivos
como impedimentos: “Ndo vi disponibilidade de cursos ou congressos sobre esse tema”; “Tempo disponivel cur-
to”; “Sem motivagdo™

“Nao tive interesse”; “Me cadastrei no curso de genética pediatrica, mas infelizmente devido a pandemia nao
tive ainda tempo de realizacdo”; “Fiz estudos pessoais, ndo dirigidos, pois ndo encontrei cursos que fossem direci -
onados ao atendimento na APS”; “Falta de tempo”; “Por falta de priorizacdo”; “Indisponibilidade destes cursos no
meio em que eu trabalhei”; “Sem interesse”; “Falta de cursos”; “Poucas op¢Oes no mercado”; “Porque nao bus-
quei”; “Por ndo procurar”; “Prioridade em Médico sem Fronteira”; “Ainda ndo tive acesso a cursos ap6s a forma-
¢do, considerando o curto tempo de conclusdo. Mas pretendo realizar cursos de atualizacdo em genética”; “Nos
anos de trabalho ndo precisei porque em casos especificos tinha apoio da especialidade de Genética médica e falta
de cursos dirigidos a Médicos de Familia”; “Ainda ndo busquei o curso”.

Quando questionamos aos participantes se eles ja haviam se deparado com casos de Doencas Genéticas na
Atencdo Primdria a Saude, 4 participantes (16,7%) responderam que nunca se deparam com tal situacdo e 20 parti-
cipantes responderam que sim, esse nimero corresponde a 83,3%. Dentre estes, 19 indicaram as condutas que fo -
ram tomadas: “Neurologia”; “Especialidade”; “Encaminhei para pediatria”; “Referéncia a especialista”; “En-
caminhado ao especialista”; “Avaliagdo com especialidade focal e equipe multiprofissional”; “A neurologia e a
reumatologia™; “Acompanhei junto com especialistas e alguns casos encaminhei para Tratamento Fora do Do-
micilio (TFD)”; “Tratamento especializado”; “Alguns seqguem em acompanhamento comigo, outros precisei en-
caminhar ao especialista”; “A especialidade envolvida”; “Encaminho para a especialidade de Genética médi-
ca”; “Encaminhei para especialidade médica que achei que seria mais afim, fora genética”; “Geneticista”; “Ao
especialista na drea”; “Acompanhamento, encaminhamentos pertinentes”; “Ndo tem ambulatdrio para esses pa-
cientes especificamente” ; “Contrarreferéncia”; “Algumas eu mesma mantive condutas, outras encaminhei”.
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Com relacdo a sua autoavaliagdo a respeito dos seus conhecimentos em Genética Médica, 16 participantes
responderam que possuiam conhecimento razoavel (66,7%), 7 participantes responderam que seu conhecimento
era ruim (29,2%) e 1 participante respondeu que seu conhecimento era bom (4,2%) (Gréfico 6).

Grafico 6. Conhecimento em Genética Médica dos participantes da pesquisa

Vocé acha que seu conhecimento em Genética Médica é:
24 respostas

@® Muito bom
® Bom

@ Razoavel
® Ruim

@ Péssimo

Com relacdo a autopercepg¢do sobre os seus conhecimento em Genética Médica para atuar na APS, 15 partici-
pantes responderam que possuiam conhecimento intermediario (62,5%); 6 participantes possuiam conhecimento
insuficiente (25%) e 3 possuiam conhecimento suficiente (12,5%) (Gréfico 7).

Grafico 7. Conhecimento em Genética Médica para atuar na APS

Para sua atuacao na Atencao Primaria, vocé avalia que seu conhecimento em Genética Médica é:
24 respostas

® Suficiente
@ Intermediario
@ Insuficiente

Com relacdo ao quanto se sentem confiantes para dar orientagdes sobre genética para os pacientes/familias
que acompanham, doze participantes responderam que se sentem confiantes (50%) e os outros 12 se sentem pouco
confiantes em orientar a comunidade (50%) (Grafico 8).
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Grafico 8. O quao confiante vocé se sente para orientar sobre Genética

aos pacientes/familias que vocé acompanha?

O quao confiante vocé se sente para dar orientacdes sobre Genética para os pacientes/familias

que vocé acompanha?

24 respostas

@ Completamente confiante
@ Wuito confiante
) Confiante
@ Pouco confiante
@ Nada confiante

Sobre a inclusdo de topicos variados em um programa de atualizacdo em Genética Médica para médicos da

Atencdo Priméria a Saude, os temas foram ranqueados e estdo indicados no grafico 9.

Grafico 9. Temas de interesse em atualizacao em Genética Médica.

Agentes Teratogénicos Infertilidade

Abortos de Repetigio

Sindromes Geneticas

Prevengao de Malformagoes Congénitas

Triagem Meonatal

Diagnosticos no Pré-Natal

Distirbios do Desenvolvimento Sexual & Amenorreia Primaria
Aconselhamento Genético

Risco de Recorréncia de Doengas Genéticas e Malformagdes Congénitas
Genética e Deengas Comuns do Adulto (Diabetes, Hipertensao, etc)
Cromossomopatias

Erros Inatos do Metabolismo

Avaliagéo Genética de Familias e Construgdo de Heredogramas
Eticae Genética

Cancer Familiar e Hereditario

Genética em Salde Mental

Tratamento de Doengas Genéticas

Genética da Deficiéncia Intelectual

Doengas Neurodegenerativas

. Genética de Populagdes

Padroes de Heranga Mendeliana e Nao Mendeliana
Farmacogendmica

Diagnostico Bioquimico e Molecular das Doengas Genéticas
Epigenetica e Epigendmica

I 2 (91, 7%
I 2 (91, 7%)
1 - 15 (79, 2%)
I, 15 (75
I, 16 (T 5%)
15 (7 5%
I, 1 7 (70.,8%)

16 (66.7%)

16 (68.7%)

16 (65 14%)

16 (B5,T%)

16 (66, M%)

16 (66, M%)
I - 15 (62, 5%)
I, 15 (62.5%)
I, 14 (56.3%)

13 (54.2%)

13 {54,2%)

13 (54.2%)

13 (54,2%)

13 (54.2%)
I 12 (5]
I - 12 (5%
10 (41,7%)

Ainda, dois participantes sugeriram a inclusao de outros tépicos, sendo eles: Transtornos genéticos mais co-

muns na APS; Protocolo clinico e diretrizes terapéuticas (PCDT) das doengas genéticas na APS; Protocolo de

encaminhamento da APS para o especialista em Genética Médica; Fluxos municipais (especialistas) e estaduais

(TFD) de encaminhamento de doengas genéticas; Integracdo do Genograma Familiar aplicado na APS e Here-

dograma; Como o NASF pode apoiar a equipe de Satide da Familia (eSF) no acompanhamento de pacientes por -
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tadores de sindromes genéticas; Situacbes que precisem envolver o Conselho Tutelar, CRAS, Notificacdo de vio-
léncia e abuso e demais instituigdes de protegdo a vida e direitos do cidaddo no cuidado do cidaddo portador de
sindromes genéticas; Direitos do cidaddo portador de sindromes genéticas e de sua familia; Atribuicées dos com-
ponentes da equipe de Satide da Familia (eSF) e equipe de Ateng¢do Primdria (eAP) baseado nos atributos da
APS no cuidado dos portadores de Sindromes Genéticas.

DISCUSSAO

Diversas pesquisas tém apontado a baixa participacdo de médicos em entrevistas. Uma destas pesquisas
visava entender qual era a participacdo dos médicos que atendem idosos em Sado Paulo (em servicos ptibicos,
convénios médicos ou mediante pagamento direto) no incentivo a vacina¢do da influenza, porém somente
50% dos médicos contatados aceitou responder ao questionario e dos 50% que nao respondeu, 35% alegou
que a vacina nao era um problema que lhes cabia (SESA-SP, 2004). Considerando que a vacinacdo é algo
corriqueiro, amplamente divulgado e mesmo assim uma ampla parcela dos médicos acredita que ndo faz par-
te de seu papel como médico se preocupar com este tema, acreditamos que a tematica genética tenha causado
maior estranheza aos participantes, fazendo com que quase 80% ndo participasse desta pesquisa. Além disso,
os médicos podem nao ter se sentido a vontade em responder para ndao demonstrar despreparo, talvez estives -
sem sobrecarregados, inclusive em funcdo da pandemia por SARs-COV 2, ou mesmo, apesar de ser atribui-
¢do dos médicos da APS, estes desconhecem tal atribuicdo, o que é preocupante, pois para alcancar éxito e
efetividade em todas as acdes de satde ptiblica se faz necessdrio um comprometimento de todos os seus
agentes, principalmente daqueles que fazem parte da linha de frente e no atendimento direto e individual com
0s pacientes.

Atencdo primaria de um municipio remete a Politica Nacional de Atencdo Basica (PNAB), que reafirma
a Estratégia Satide da Familia (ESF) como um modelo estratégico para a expansao e consolidacdo da atengao
basica, com forte capacidade de reorientacdo das praticas de satide e com impactos relevantes nos indicado -
res de qualidade de vida, na integralidade das acdes e na resolubilidade dos casos, o que exige profissionais
habilitados e capacitados para atuagdo especifica na area de Satde da Familia (FERTONANI et al., 2015;
OLIVEIRA et al., 2016). Esta atuacdo implica na necessidade de que médicos de varias areas componham o
quadro profissional, além de outros profissionais da satide. Dentre os médicos que participaram da presente
pesquisa, apenas 37,5% tinha titulo em residéncia médica, sendo a maioria em Medicina da Familia e Comu-
nidade (63,6% dos que tinham titulo em residéncia médica).

No Brasil, é comum haver uma confusao entre médico de familia e clinico geral, mas tratam-se de fun-
coes diferentes, embora complementares. Enquanto o segundo trata especificamente da doenga, o primeiro
tem o foco na pessoa, o que significa que o paciente é acompanhado durante todas as fases da vida, do nascer
ao morrer (BRASIL, 2020). Neste quesito, considerando apenas as respostas dos médicos que aceitaram par-
ticipar desta pesquisa, a APS de Foz do Iguacu, PR, vem se preparando para um atendimento longitudinal,
com a presenca de médicos da familia e comunidade, sendo que 62,5% dos médicos se formaram depois de
2010 e mais da metade dos que participaram da pesquisa tem menos de 40 anos.

No Brasil, nas tltimas décadas, novos modelos de ensino tém sido adotados para a formacdo de profissi-
onais médicos, estando estes envolvidos com os conceitos contemporaneos de saude e doenca, voltados ao
atendimento das demandas sociais, suscitadas nacional e internacionalmente. Porém, ndo existe um tinico pa-
drdo adotado no pais, existindo uma ampla variacdo entre as instituicdes de ensino, sejam elas ptiblicas ou
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privadas. Em algumas escolas a metodologia tradicional é aplicada, enquanto em outras o aluno o produtor
de seu proprio conhecimento e questionador do porqué deste conhecimento, sendo esta uma caracteristica
das metodologias ativas, a qual parece suprir os anseios académicos atuais. Porém, as mudancas nas arquite-
turas curriculares adotadas nos ultimos anos parecem nao bastar, como agentes isolados, na alteracdo do per-
fil dos profissionais (MACHADO et al., 2018). Assim, os diferentes perfis de profissionais observados em
Foz do Iguacu podem estar relacionados também a quando e onde os mesmos foram formados.

Além disso, é necessario destacar que parte dos médicos que atuam na APS em Foz do Iguacu sdo pro -
venientes de instituicdes de ensino de fora do Brasil, por meio Programa Mais Médicos (PMM). A meta do
Governo Federal, por meio da implantagdo do PMM, lei 12.871/13, além de diminuir a caréncia de médicos
nas regides prioritarias para o SUS, era de alcancar o nimero de 11.400 novas vagas de graduacdo em medi-
cina até 2017.

No lancamento do programa para o profissional participar da selecdo deveria apresentar diploma expedi-
do por instituicdo de educagdo superior estrangeira; habilitacdo para o exercicio da Medicina no pais de sua
formacdo; e possuir conhecimento em lingua portuguesa, regras de organizagdo do SUS e protocolos e dire-
trizes clinicas no ambito da Atenc¢do Basica. Nao era preciso passar pela validacdo do diploma para conseguir
registro no CRM, pois foi criado o Registro do Ministério da Satide (RMS), valido por 3 anos para os partici-
pantes do PMM, ndo detentores do registro no CRM (LEI N° 12.871, 2013). Em 2019, os critérios foram mo-
dificados, pois esta descrito que sdo requisitos para inscricdo no processo seletivo PMM o profissional tenha
registro em Conselho Regional de Medicina. Assim sendo, profissionais formados no exterior precisam reva-
lidar o diploma para participar do programa (LEI N° 13.958, 2019). A intencdo do PMM foi muito louvavel,
contudo, em seu lancamento a politica ndo foi bem elaborada, sendo criticada por instituicdes como CFM, na
matéria intitulada: “Programa Mais Médicos”: a farsa” publicada em (23/07/2013). A Sociedade Brasileira
de Medicina Tropical (SBMT) considera um equivoco que os médicos estrangeiros sejam liberados do pro-
cesso de revalidacdo do diploma e argumentam que tal medida facilita a contratacdo de profissionais de qua-
lidade questionavel (SBMT, 2015).

Ademais muitos médicos ndo conseguem transpor a barreira idiomatica, bem como desconhecem o fun-
cionamento do SUS, protocolos e diretrizes clinicas da APS.

Além disso, para alcancar a meta de abertura de novas vagas de graduacdo em medicina descritas no
PMM, citadas anteriormente, houve a abertura indiscriminada de escolas médicas, principalmente as escolas
privadas. Entretanto, este crescimento seria apenas quantitativo, sem haver uma maior preocupagdo com 0
aspecto qualitativo, que é essencial uma formacdo de profissionais capacitados para atender uma populagdo,
com amplo respaldo teérico-pratico (LOPES, 2018).

Santos-Junior e colaboradores (2021), descrevendo dados do MEC, relatam que desde o lancamento do
PMM, até novembro de 2018, foram autorizados 13.624 novas vagas em cursos de Medicina no Brasil. Lo-
pes (2018), destaca que até 2015 o Brasil possuia 257 institui¢oes de ensino superior (IES) oferecendo gradu-
acdo em medicina e eram responsaveis pela formagdo de 23 mil novos médicos ao ano. Este nimero deveria
crescer ainda mais, ja que a previsdo era de ter 293 escolas ao final de 2016. A época, ainda, tinha edital
aberto com chamamento para 22 municipios, assim, podemos chegar uma 315 escolas de medicina no pais.
Em estudo publicado no més de abril desde ano, foi descrito que em 2000, o Brasil possuia 107 IES ofertan-
do cursos de graduacdo em Medicina, das quais 54 (50,5%) eram publicas e 53 (49,5%) privadas. Em 2010
eram 278 (100%), sendo 74 (41,5%) publicas e 104 (58,5%) privadas. Ja 2019 esse nimero somava 337
(100%) entidades em atividade, e aproximadamente dois tergos (65%) dos cursos eram ofertados por IES pri-
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vadas. Assim, nos dltimos 20 anos o nimero de escolas médicas no Brasil apresentou um crescimento de
214,9% (SANTOS-JUNIOR et al., 2021). Talvez a explicacio para maioria dos médicos de Foz do Iguacu
terem vindo de instituicdo de ensino privada, seja um reflexo deste o aumento das escolas privadas no Brasil.

O elevado custo das mensalidades dos cursos de graduacdo na area de saude, especialmente dos cursos
de bacharelado em Medicina, torna esse segmento um mercado atrativo e de alta rentabilidade para as insti -
tuicdes privadas ofertantes. Tal aspecto explica o crescimento desse setor na oferta dos cursos de formagao
de médicos e a maior presenca dessas IES na série temporal analisada (SCHEFFER E DAL POZ, 2015;
SANTOS-JUNIOR et al., 2021).

Apesar deste aumento significativo na oferta de vagas, a qualidade do ensino ndo melhorou. Na avalia-
¢do do desempenho dos concluintes dos cursos de graduacdo em Medicina quanto aos contetidos programati-
cos apropriados no decorrer da graduacdo, aferida pelo Exame Nacional de Desempenho dos Estudantes
(ENADE) em 2016, observou-se que, do total de 175 instituicdes que possuiam estudantes habilitados para
realizacdo do exame, apenas trés escolas médicas apresentaram desempenho maximo no exame (SANTOS-
JUNIOR et al., 2021).

Parte destes médicos recém-egressos escolhe a APS como local de atuagdo, sendo notavel a presenca de
médicos mais novos neste segmento em distintas regides do pais, tal como evidenciado em Foz do Iguacu.
De acordo com Damno et al. (2013), num estudo realizado com 63 médicos que atuavam em Unidades de
Sadde da Familia da cidade de Campo Grande — MS, 55% dos profissionais que responderam e participaram
da pesquisa tinham menos de 39 anos de idade. Outro estudo feito no municipio de Governador Valadares
(MG), em relagdo a idade dos entrevistados, observou-se que, do total dos 36 entrevistados, 22 (61,11%)
apresentaram idades entre 24 e 35 anos (BARBOSA et al., 2020).

Além da presenca de médicos jovens atuando na APS de Foz do Iguacu, é interessante notar que a maio-
ria teve em sua grade curricular temas relacionados a genética, sendo isso indispensavel para prover o cuida-
do adequado ou realizar o encaminhamento para o especialista de forma correta quando for necessério (VIEI-
RA, 2012; VIEIRA E GIUGLIANI, 2013). Porém, o presente estudo demonstra que os médicos que
atualmente atuam na APS possuem inseguranga, incertezas e dividas com relacdo aos encaminhamentos,
sendo também evidente que nem sempre os profissionais conseguem reconhecer a influéncia da genética nas
patologias, pois quatro profissionais relataram nunca ter se deparado com doencas genéticas na APS.

Essa problemaética pode ser sanada com estratégias de formacdo continuada, uma vez que os profissio-
nais que sdo devidamente treinados em genética médica promoverdao o melhor cuidado de satide aos seus pa-
cientes, melhorando assim a qualidade e a seletividade dos encaminhamentos para os servicos especializados
em genética (SANTOS E FIGUEIREDO-JR, 2021). Esta formacdo continuada e sistematica deve ser feita
englobando desde os conceitos mais basicos da genética de forma aplicada, até os fluxos, protocolos e reco-
mendacdes de cuidado, pois para o correto encaminhamento, é fundamental que os profissionais que atuam
na APS possuam conhecimento qualificado em relacdo ao atendimento de pessoas com doencas raras e seus
familiares (DA SILVA, 2017), bem como em relacdo ao aconselhamento genético (SANTOS E FIGUEI-
REDO-JR, 2021).

CONSIDERACOES FINAIS

O desenvolvimento do presente estudo possibilitou uma analise do perfil de conhecimento sobre Genéti-
ca Médica dos profissionais médicos da cidade de Foz do Iguacu, PR e mostrou inseguranca sobre a tematica
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abordada. Porém, percebe-se que houve uma baixa adesdo a pesquisa por parte dos profissionais, ndo ficando
claro o motivo disso ter ocorrido.

De modo geral, profissionais médicos que atuam na APS demonstraram habilidade para reconhecer situ-
acoes nas quais é necessario encaminhar o paciente para o especialista em Genética, mas tém dificuldades
para coletar e valorizar adequadamente as informacdes da histéria familiar e para identificar padrées de he-
ranca genética. Os resultados deste estudo apontam a necessidade da ampliacdo das acdes de educacdo per-
manente para profissionais da atengdo priméaria em satide na area da Genética, no municipio de Foz do Igua-
cu, efetivando seu papel como porta de entrada do SUS.

A capacitacao e treinamento continuado dos profissionais de satide da atencdo basica e especializada
para o diagnostico e tratamento das doencas genéticas sdo agoes fundamentais que estdo previstas na politica
e devem ser de fato implementadas, seja com a interacdo dos profissionais da APS com geneticistas por meio
de tele consultorias ou com disponibilizacdo de videoaulas sobre a temédtica e a divulgacdo de textos técnicos
para os profissionais e em linguagem acessivel para a populacdo, sempre com a contribui¢do dos especialis-
tas.
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