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Os avangos na drea de Genética Humana estdo revolucionando o entendimento de saiide-doenga, tornando-se um desafio e
um impacto na expansdo do papel da enfermagem. O objetivo do presente estudo foi identificar o conbecimento da equipe
de enfermagem frente anomalias genéticas. Trata-se de um estudo exploratorio-descritivo e transversal, realizado através
de entrevista com 171 profissionais da equipe de enfermagem de setores materno-infantis. Observa-se o despreparo da
equipe para abordagem familiar de criancas portadoras de anomalias genéticas e a necessidade de capacitagio neste
campo. Ressalta-se a importincia de uma equipe multiprofissional para o alcance da assisténcia integral e holistica ao
cliente e familia, de forma ética e humanizada. A enfermagem mediante as exigéncias do mundo atual, deve ampliar suas
competéncias, unindo conbecimentos e habilidades especificas, objetivando uma assisténcia com qualidade e contribuindo
para diminuicdo das taxas de morbi-mortalidade resultantes de anomalias genéticas.
DESCRITORES: Equipe de Enfermagem; Conhecimento; Anormalidades Congénitas.
.
The advances in Human Genetics are revolutionizing the understanding of health-illness, becoming a challenge and an impact
on the expansion of the nursing role. The objective of this study was to identify the knowledge of the nursing team concerning
the genetic abnormalities. This is an exploratory-descriptive and cross-sectional study accomplished through interviews with
171 professionals of the nursing team of the maternal-infant sectors. The magjority of the interviewees informed to be able to
recognize a genetic syndrome, among which the most known was the Down syndrome. However, most of them couldn’t say
Jfor sure which support would be necessary in such cases. It is observed the lack of preparation of the team to approach the
Samily of the children with genetic abnormalities and the need of training in this field.
DESCRIPTORS: Nursing, team; Knowledge; Congenital Abnormalities.
S
Los avances en el drea de Genética Humana estdn revolucionando el entendimiento de salud-enfermedad, torndndose un
reto y un impacto en la expansion del papel de la enfermeria. El objetivo del presente estudio fue identificar el conocimiento
del equipo de enfermeria para hacer frente a las anomalias genéticas. Se trata de un estudio exploratorio-descriptivo y
transversal, realizado a través de entrevista realizada con 171 profesionales del equipo de enfermeria de sectores materno-
infantiles. La mayoria de los entrevistados informoé que es capaz de reconocer un sindrome genético, siendo el sindrome
de Down el mds conocido. Sin embargo, la mayoria no supo informar correctamente cudl seria el apoyo necesario en estos
casos. Se observa que el equipo no estd preparado para tratar este asunto con familiares de nifios portadores de anomalias
genéticas. Frente a lo expuesto, es necesaria la capacitacion en este campo.
DESCRIPTORES: Grupo de Enfermeria; Conocimiento; Anomalias Congénitas.
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INTRODUCAO

Os avangos na drea de Genética Humana, a par-
tir do Projeto Genoma Humano, estdo revolucionando
o entendimento de saide-doenca, possibilidades de
diagndsticos e proporcionando medidas preventivas
e terapéuticas inovadoras dos distirbios genéticos.
Assim, 20 mesmo tempo torna-se um desafio para
os profissionais da saide, exigindo capacitacio per-
manente principalmente no que envolve a Genética
Clinica e o Aconselhamento Genético. A informacio
genética deve ser dada por profissionais habilitados, o
que exige conhecimentos sobre o modo de heranca,
diagnostico, tratamento, risco de recorréncia, quem
deve receber as orientacGes e principalmente como e
quando oferecer essas informagoes.

Com a reducdo das enfermidades infecciosas
e nutricionais, as anomalias congénitas (de origem
genética ou ndo) vém se situando entre as principais
causas de morbi-mortalidade infantil e problema de
satide puablica. Na América Latina, as informacdes so-
bre defeitos congénitos sdo deficientes em relacdo a
qualidade do diagnéstico e das estatisticas de satide .

0 desenvolvimento biotecnoldgico nas doencas
genéticas permite aliviar o sofrimento e as mortes pro-
duzidas por essas enfermidades. Uma equipe multi-
profissional é necessdria para assistir a crianga e seus
familiares de forma integral e holistica™").

Apesar do grande avanco tecnoldgico da era ge-
nomica, a maioria dos profissionais da drea de satide
ainda nfo teve contato com as diversas anomalias ge-
néticas ja descritas, muitas vezes por falta de fontes de
informacdo atualizadas e/ou a propria dificuldade de
reconhecé-las na sua pritica cotidiana®. Neste con-
texto, hd um impacto na expansio do papel da enfer-
magem para o cuidado em satide.

Considerando a dificuldade dos profissionais
para esta situagio e a falta de recursos nos servigos
de satide para se adequarem a essa nova realidade,
torna-se necessdrio que a equipe de enfermagem de
unidades materno-infantis esteja preparada para aco-
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lher as criancas com sindromes genéticas e seus fa-
miliares. Diante disso, o presente estudo teve como
objetivo identificar o conhecimento da equipe de en-
fermagem de unidades materno-infantis frente ano-
malias genéticas.

METODO

Trata-se de um estudo exploratdrio-descritivo e
transversal, de abordagem quantitativa, que avaliou o
conhecimento da equipe de enfermagem das unidades
materno-infantis frente aos distiirbios genéticos.

Participaram do estudo os profissionais da equi-
pe de enfermagem que atuam nas unidades materno-
-infantis do Hospital de Clinicas — HC/UFTM (Ber-
cdrio, Enfermarias de Ginecologia e Obstetricia-GO,
Pediatria, Pronto Socorro Infantil — PSI, Unidade de
Terapia Intensiva — UTI Neonatal e Pedidtrica), nos
quatro plantdes (manha, tarde, noturno par e noturno
impar) que aceitaram participar da pesquisa. Pelo ca-
rater transversal do estudo, foram envolvidos todos os
profissionais de enfermagem atuantes no periodo de
estudo, marco de 2010. Foram excluidos aqueles que
estavam de férias, licenca satide ou maternidade e que
ndo aceitaram participar da pesquisa.

Ap6s leitura e assinatura do Termo de Consen-
timento Livre e Esclarecido (TCLE) os profissionais
da equipe de enfermagem, que atuam nos setores ci-
tados, responderam a um instrumento semi-estrutu-
rado composto por duas partes: I — caracterizacao
do grupo de sujeitos e Il — conhecimento frente aos
distirbios genéticos, com questdes abertas e fecha-
das a respeito da formacdo recebida sobre genética
humana, sindromes genéticas, cuidados prestados a
portadores de sindromes genéticas e seus familiares
e sobre a identificacdo de servigos especializados em
genética.

Ap6s comunicagio sobre o estudo e autoriza-
cdo das chefias mediatas e imediatas, o instrumento
de coleta de dados foi aplicado individualmente pela
pesquisadora, em uma sala da unidade de lotag¢io do
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profissional. Os individuos foram codificados por le-
tras e nimero, preservando assim a sua identificagdo.
0s dados foram compilados no software Excel ®, uti-
lizando sua planilha eletronica para armazenamento.
A andlise estatistica dos resultados foi realizada de for-
ma descritiva. Para varidveis quantitativas utilizou-se
medidas de posi¢do ou centralidade (média) e medi-
das de dispersio e variabilidade (desvio padrio). As
varidveis categéricas foram analisadas empregando-se
frequéncias relativas.

0 projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa com seres humanos da Universidade Fede-
ral do Triangulo Mineiro — UFTM (parecer n° 1471
de 2009).

RESULTADOS

A equipe de enfermagem das unidades mater-
no-infantis do HC/UFTM é composta de 192 funcio-
ndrios, destes 171 (89%) participaram do estudo; o
restante nao participou devido a férias, ndo aceite e
licenga satide ou maternidade. A média de idade foi de
39+10,6 anos; sendo a maioria, 170 (99%) do sexo
feminino.

Quanto 2s categorias 27 (16%) eram auxiliares
de enfermagem, 119 (69%) técnicos de enfermagem
e 25 (15%) enfermeiros. Em relagio ao tempo de
atuagio na drea de enfermagem, 115 (67%) traba-
lham ha mais de 5 anos, 32 (19%) de 2 a 5 anos e
24 (14%) menos de 2 anos. Os participantes lotados
na UTI neonatal corresponderam a 54 (32%), GO 31
(18%), bercdrio 31 (18%), pediatria 33 (19%) e PSI
22 (13%).

Em relagdo as questdes sobre o conhecimento
das anomalias genéticas, 25 (100%) dos enfermeiros
referiram que receberam contetidos de genética hu-
mana na sua formagao profissional, diferentemente de
outras categorias que apresentaram porcentual me-
nor (60% dos técnicos e 44% de auxiliares de enfer-
magem). A maioria dos auxiliares (58%) acredita que
o contetido recebido foi suficiente para sua atuacdo,

enquanto técnicos de enfermagem (52%) e enfermei-
ros (68%) o consideram insuficiente.

Entre os profissionais, 48% dos auxiliares,
49% dos técnicos e 64% dos enfermeiros procura-
ram aprender mais sobre genética a0 longo da sua
vida profissional, principalmente utilizando a internet.
A maioria dos participantes relata que cuidaram de
criangas com anomalias genéticas (89% dos auxilia-
res, 94% dos técnicos e 92% dos enfermeiros).

Sobre a capacidade de reconhecer alguma ano-
malia genética, 22 dos auxiliares (82%), 94 de téc-
nicos de enfermagem (79%) e 17 dos enfermeiros
(68%) referem que sabem reconhecé-las, principal-
mente a sindrome de Down, baseada em caracteristi-
cas fisicas. A maioria dos profissionais sente-se prepa-
rada para atender uma crianca com anomalia genética
(55% dos auxiliares, 66% dos técnicos e 64% dos en-
fermeiros). Na abordagem dos pais dessas criangas,
a maioria dos técnicos 49 (41%) respondeu que estd
preparada; enquanto 12 auxiliares (44%) e 12 enfer-
meiros (48%) referiram despreparo para tal funcio.

Sobre a capacidade de identificar servicos ou es-
pecialistas para dar suporte a0 atendimento de crian-
cas com anomalias genéticas, a maior parte da equipe
respondeu que nao conhece esses servicos (auxiliares
— 59%, técnicos — 55% e enfermeiros — 68%).
Aqueles que foram capazes de identificar servicos de
suporte citaram principalmente a Associacdo de Pais
e Amigos dos Excepcionais — APAE, seguido de es-
pecialistas como médicos, fisioterapeutas, terapeutas
ocupacionais, psicélogos e fonoaudilogos. Dos par-
ticipantes, apenas 5 (3%) citaram conhecer a especia-
lidade de Genética na instituicio como modalidade de
suporte no atendimento dessas criangas.

Em relagdo as informacoes que dariam aos pais
das criangas com anomalias genéticas, 147 dos pro-
fissionais (86%) orientariam que procurassem o mé-
dico; apenas 11 (6%) orientariam sobre a alteragio
genética e 13 (8%) ndo dariam nenhuma informaco.
Sobre as anomalias genéticas conhecidas, a mais citada
pelos profissionais foi a sindrome de Down (Tabela 1).
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Tabela 1 — Anomalias genéticas conhecidas pela
equipe de enfermagem de unidades materno-infantis.
Uberaba, MG, Brasil, 2010

Anomalias genéticas N(%)
Sindrome de Down 169(99%)
Anemia falciforme 165(96%)
Hemofilia 148(87%)
Sindrome de Edwards 126(74%)
Fibrose cistica 123(72%)
Distrofia Duchenne 63(37%)
Sindrome de Turner 61(36%)
Sindrome do miado do gato 51(30%)
Sindrome de Patau 42(25%)
Sindrome de Williams 35(20%)
Sindrome de Klinefelter 34(20%)
Acondroplasia 22(13%)
Sindrome do olho de gato 20(12%)
Sindrome do X- fragil 15(9%)
Doenca de Huntington 13(8%)
Sindrome Prader-Willi 10(6%)
Sindrome de Angelman 6(4%)

Quando questionados se foram abordados por
familiares de criangas com anomalias genéticas, 10
(37%) dos auxiliares, 69 (58%) dos técnicos e 17
(68%) dos enfermeiros relataram que nfo. Conside-
rando o total da amostra, 98 (57%) responderam que
nio tém dificuldade para prestar assisténcia 2 mae
que recebeu informacdo de que seu filho é portador
de anomalia genética.

Em relagdo ao sentimento frente 2 abordagem
de criangas com anomalias genéticas e seus familia-
res, 103 (61%) referiram tranquilidade, 28 (16%)
despreparo e 16 (9%) receio (figura 1). A maioria
dos participantes (66%) ndo teria dificuldade técnica
para atender uma crianca com anomalia genética.
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Figura 1 — Distribui¢io de porcentagens da equipe
de enfermagem de unidades materno-infantis quanto
a0 sentimento frente a2 abordagem de criangas com
anomalias genéticas e seus familiares. Uberaba, MG,
Brasil, 2010

Quanto a necessidade de receber treinamento
sobre cuidados de enfermagem 2 criancas com ano-
malias genéticas, 159 informaram que é importante e
necessario (figura 2).
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93%

Figura 2 — Distribui¢iio de porcentagens da equipe
de enfermagem de unidades materno-infantis quanto
a opinido sobre a necessidade de receber treinamento
sobre cuidados de enfermagem as criancas com ano-
malias genéticas. Uberaba, MG, Brasil, 2010

DISCUSSAO

Nos tltimos anos a genética assumiu lugar de
destaque, tornando-se evidente a necessidade de um
continuo conhecimento das contribuicdes dessa drea
para a satideV.
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Foi mostrado nesta pesquisa que todos os en-
fermeiros receberam contetidos de genética na sua
formacdo, que condiz com a literatura, pois, é obri-
gatorio. A preocupacao em inserir esta disciplina na
formacdo do enfermeiro data de 1962®). No entan-
to, o contetido de genética trabalhado na maioria dos
cursos de graduacdo em enfermagem possui carga
horéria reduzida, e é insuficiente na abordagem de
anomalias genéticas. Por isso, essa formacdo deve ser
mudada ou revista, proporcionando conhecimento
adequado e respaldado, livre de ansiedade e indeci-
sdes para a atuacdo deste profissional®.

Os enfermeiros sdo desafiados a reconhecer as
influéncias genéticas no risco para doengas, na im-
plantacio de intervencoes de enfermagem, promocdo
da satide e bem-estar. Assim, a enfermagem pode con-
tribuir de forma significativa, através de uma aborda-
gem interdisciplinar, transformando o conhecimento
da genética em beneficios para o cuidado das popu-
lagdes vinculado com conceitos éticos e morais+.

Para isso, s0 necessdrias algumas adequacoes
para capacitar este profissional, tais como, alteracio
curricular, cursos de especializacdo nesta drea, incen-
tivo e reconhecimento, bem como, contratacao de en-
fermeiros exclusivos para esta fungdo. Infelizmente, a
disciplina de genética ndo € obrigatéria na formacio
de auxiliares e técnicos em enfermagem, desta forma,
perde-se as contribuicdes que a drea forneceria para a
pritica desses profissionais. Além da competéncia téc-
nico-cientifica o enfermeiro necessita de embasamen-
to tedrico sobre relagdes interpessoais, possibilitando
assim uma assisténcia diferenciada s familias©®.

A maior parte da equipe de enfermagem referiu
aprender mais sobre genética através da internet. Para
isso, existem em ciéncias da satide, bases de dados bi-
bliogrificas como MEDLINE e LILACS, que proporcio-
nam a busca de informacdes atualizadas e seguras‘”.

As anomalias genéticas sdo causadas por muta-
coes génicas, alteracdes estruturais ou numéricas dos
cromossomos e interacdo gene-ambiente. Dentre as
anomalias, destaca-se a sindrome de Down por ser

mais frequente, com estimativa, no Brasil e no mun-
do, de um caso em cada 600 nascimentos em casais
jovens. Esta anomalia também chamada de trissomia
do 21 é a principal causa de atraso neurolégico e uma
das poucas aneuploidias compativeis com a vida; estd
relacionada com idade materna avancada (acima dos
35 anos) ®9. Essas informacdes s3o condizentes com
o resultado da pesquisa, pois, a sindrome mais co-
nhecida na pritica da enfermagem no que tange aos
cuidados e na facilidade de identificago foi a sindro-
me de Down.

Estudar as malformacGes congénitas possibili-
ta o conhecimento do quadro epidemioldgico e gera
reflexdes acerca das acoes de satide em prevengio e
controle desses agravos por meio do diagndstico pre-
coce e de um pré-natal mais detalhado?.

As anomalias genéticas proporcionam um gran-
de impacto na satide da familia e da sociedade, pois
sdo cronicas e envolvem virios Orgdos e sistemas,
bem como, métodos diagndsticos e terapéuticos caros
e nem sempre acessiveis. O cardter hereditirio pre-
dispoe a familia a possuir mais de um filho afetado,
gerando problemas médicos, psicoldgicos e econdmi-
cos. Neste contexto, hd recursos importantes para o
enfrentamento da situa¢do como o diagndstico pré-
-natal e o aconselhamento genético™?.

Aconselhamento genético é o processo de
comunica¢do que lida com os problemas humanos
associados a ocorréncia ou o risco de recorréncia,
de uma condigio geneticamente determinada em
uma familia. Desta forma o casal ¢ informado e
esclarecido acerca da tomada de decisoes a partir
de informagdes seguras. Trata-se de um processo
educativo e terapéutico, visando a diminuicdo do
sofrimento e um novo equilibrio da familia acometi-
da, com base na dignidade e a liberdade de escolha.
Contudo, esta prética s6 € possivel quando o profis-
sional estd qualificado12-13),

A abordagem dos profissionais da satide com
os pais de criancas portadoras de anomalias genéti-
cas é uma questdo delicada, principalmente quando
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hd malformacoes externas, causando constrangimen-
to, preocupagao e impacto na vida social do portador
e de seus familiares, pois, estdo sujeitos a0 estigma
social. O nascimento de uma crianca com defeito con-
génito visivel gera sentimentos de culpa e frustracio,
em especial na mde, que busca a causa do problema.
0s mesmos sao surpreendidos com a chegada de um
filho com aparéncia diferente da idealizada, que nio
atende as expectativas1415,

Neste cendrio, os pais necessitam de informa-
coes sobre as condigoes de seu filho de forma clara
e com explicaces sobre a evolu¢do da condicdo ge-
nética, dos futuros eventos e dos aspectos positivos e
negativos do quadro. Precisam de um tempo e local
adequado para compartilhar seus sentimentos e du-
vidas com a equipe multiprofissional. As explicacdes
devem ser claras, fidedignas e ndo diretivas para que
haja compreensio e op¢io de escolha. Em caso de in-
formacdes incertas e que necessitam de investigacoes,
a prioridade € tranquilizar os pais e evitar enfatizar
condigdes negativas da crianga(16). Entretanto, a equi-
pe de enfermagem relata despreparo para abordagem
dos pais, orientando para que procurem informacoes
sobre a condicao genética com um médico. Na pritica,
observa-se que os familiares possuem mais liberdade
em perguntar sobre o assunto para a enfermagem,
uma vez que enfermagem-paciente-familia possuem
mais contato e intimidade.

Os profissionais de saide podem ser facilita-
dores ou dificultadores para a formacao do vinculo
mie-filho com anomalia genética, dependendo das
préticas adotadas e o modelo assistencial das institui-
¢cdes de satide. £ fundamental fornecer suporte para
os familiares, proporcionando seguranca e confianga.
Contudo, é visivel a dificuldade enfrentada pela enfer-
magem na assisténcia a0 recém-nascido com anoma-
lias genéticas, devido ao despreparo profissional para
lidar com as proprias emocdes e com o processo de
comunicagio enfermeiro-paciente!’>. No entanto,
nesse estudo houve discordincia com a literatura,
pois, 2 maioria da equipe de enfermagem respondeu

Rev. Rene, vol. 11, Nimero Especial, 2010. p. 215-222

estar preparada para atender uma anomalia genética
e sente-se tranquila em tal situagdo. Entretanto, ob-
serva-se contradi¢ao nas respostas, onde o profissio-
nal diz-se preparado, mas a maioria (86%) orienta a
familia para que procure um médico para informa-
coes sobre a condig@o genética. Constata-se assim que
apesar de se sentirem tranquilos ndo tém seguranca e
conhecimento suficiente em genética para as orienta-
coes bsicas.

Ressalta-se também a importancia da comuni-
cagio como método educativo e terapéutico, 2 mensa-
gem deve ser clara (seja verbal ou ndo) e demonstrar
a intengfo, estabelecendo um intercAmbio de idéias. £
importante estar atento as falhas da comunicagio que
comprometem o objetivo de usd-la como recurso para
o cuidado”.

O aconselhamento genético é um proces-
so complexo que requer um conselheiro dotado de
um profundo conhecimento em genética, bom senso
e disponibilidade para ensinar. Sendo que sua atua-
¢do deve estar ligada a uma equipe multiprofissional
para que alcance a assisténcia completa”. Observa-
-se nessa pesquisa que a equipe de enfermagem nao
conhece o servico de Genética da instituicao, sendo
mencionados outros profissionais da satide, como fi-
sioterapeutas, fonoaudi6logos, entre outros. A APAE
foi predominantemente citada, porém, nao atende a
pessoas portadoras de todas as sindromes.

Embora a equipe de enfermagem acredite estar
preparada para o cuidado com as crian¢as com ano-
malias genéticas, 159 (93%) acham necessdrio rece-
ber treinamento sobre cuidados de enfermagem em
criancas com anomalias genéticas. Esse treinamento
deve englobar conhecimento bisico das anomalias,
servicos ou especialistas que ddo suporte, cuidados
de enfermagem baseado nas necessidades especificas
de cada doenca e seu contexto social. Tal capacitacdo
pode ser conquistada através de congressos, simp6-
sios, educacdo continuada em enfermagem e educa-
cdo permanente realizada pelo enfermeiro da unida-
de. Os setores mais implicados nestas orientacoes s20
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os materno-infantis, devido o atendimento de criangas
portadoras dessas enfermidades.

A enfermagem pode contribuir de forma sig-
nificante, como parte de uma abordagem interdisci-
plinar, utilizando o conhecimento em genética para o
cuidado em satide, seja através do envolvimento com a
ciéncia e tecnologia genética, no cuidado ao individuo
recebendo intervengdes genéticas ou no aconselha-
mento genético®:19),

0 enfermeiro é um profissional que pode atuar
na informacdo genética desde que treinado, uma vez
que na sua formacio sdo enfocadas ciéncias bioldgicas
e humanas, que proporcionam embasamento tedrico-
-pritico para o cuidado holistico>>9). 0 aconselha-
mento genético tornou-se parte da sistematizacao da
assisténcia de enfermagem (SAE) quando foi incluido
na classificacio das intervengdes de enfermagem, sen-
do conceituado como o processo interativo de ajuda
do cliente/familia, que possui anomalia genética ou
risco de transmissio®”. Esses profissionais podem
ser questionados pelos pais de criangas portadoras
sobre esse processo, devendo ser capazes de dedicar
informacoes as preocupagdes do trinomio de forma
clara e sistematizada. O enfoque da enfermagem estd
na identificacdo de estratégias e prioridades para fa-
vorecer o cliente® .

Nessa perspectiva, necessita-se um repensar do
saber fazer em enfermagem, apontando possibilida-
des de expansio do seu campo de atuagio, bem como
dos limites e desafios a serem vencidos pelos profis-
sionais da drea.

CONSIDERACOES FINAIS

0 presente trabalho identificou o conhecimento
da equipe de enfermagem de unidades materno-infan-
tis frente anomalias genéticas. Foi observado o despre-
paro da equipe principalmente na abordagem familiar
das criancas portadoras dos distirbios genéticos. Fica
nitida a necessidade de uma equipe multiprofissional
e 0 uso da comunicacao como ferramenta do cuidado,

sendo que o objetivo é promover uma assisténcia inte-
gral e holistica para o cliente e familia de forma ética
e humanizada. No se deve esquecer o contexto social
e suas implicaches. Mediante isso, proporcionar-se-d
a promocao da satide e a qualidade de vida.

A equipe de enfermagem, mediante as exigén-
cias do mundo atual, deve ampliar suas competéncias,
unindo conhecimentos e habilidades especificas, ob-
jetivando uma assisténcia de enfermagem com qua-
lidade e contribuindo para diminuicdo das taxas de
morbi-mortalidade resultantes de anomalias genéti-
cas. O enfermeiro é peca fundamental neste cendrio,
no que tange ao treinamento de auxiliares e técnicos
em enfermagem e, também como referéncia do setor.

Propdem-se uma atividade educativa para os
funciondrios das unidades materno-infantis, a fim de
capacitd-los para tal funcio, contribuindo para me-
lhora da qualidade da assisténcia de enfermagem.
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