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RESUMO

Objetivo: Identificar programas de acon-
selhamento genético sem incentivo ao
aborto terapéutico para individuos com
alteragBes das hemoglobinas e/ou seus
familiares. Método: Revisdo sistematica
de literatura realizada nas bases de dados
PubMed, LILACS, SciELO e SCOPUS por
artigos publicados de 2001 a 2012, utili-
zando descritores em portugués, inglés e
espanhol, de acordo com formulérios pa-
dronizados contendo critérios de inclusdo
e exclusdo. Resultados: Dos 409 estudos
encontrados somente oito (1,9%) foram
selecionados. Conclusdo: Os programas
de educagdo/prevencdo para hemoglobi-
nopatias, embora raramente encontrados
na literatura, sdo possiveis e permitem que
individuos adquiram conhecimento sobre
as consequéncias de seu disturbio e a pro-
babilidade de transmiti-lo.
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ABSTRACT

Objective: To identify genetic counseling
programs that do not encourage thera-
peutic abortion for individuals with hemo-
globin disorders and/or for their relatives.
Method: Systematic literature review of
articles published from 2001 to 2012 that
are located in the PubMed, LILACS, SciELO
and SCOPUS databases using keywords in
Portuguese, English and Spanish and that
met the inclusion and exclusion criteria
described on a standardized form. Results:
A total of 409 articles were located, but
only eight (1.9%) were selected for analy-
sis. Conclusion: Although seldom mentio-
ned in the literature, educational/preventi-
ve programs targeting hemoglobinopathies
are feasible and allow the affected indivi-
duals to acquire knowledge on the conse-
quences of this condition and their odds of
transmitting it.
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RESUMEN

Objetivo: Identificar programas de aseso-
ramiento genético sin incentivo al aborto
terapéutico para individuos con alteracio-
nes de las hemoglobinas y/o sus familiares.
Método: Revision sistematica de literatura
realizada en las bases de datos PubMed, LI-
LACS, SciELO y SCOPUS por articulos publi-
cados de 2001 a 2012, utilizando descrip-
tores en portugués, inglés y espafiol, segin
formularios estandarizados que abarcaban
criterios de inclusion y exclusion. Resul-
tados: De los 409 estudios encontrados
solo ocho (1,9%) fueron seleccionados.
Conclusién: Los programas de educacion/
prevencion para hemoglobinopatias, aun-
que rara vez encontrados en la literatura,
son posibles y permiten que los individuos
adquieran conocimiento acerca de las con-
secuencias de su disturbio y la probabilidad
de trasmitirlo.
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INTRODUGAO

As hemoglobinopatias sdo doencgas causadas por subs-
tituigdes, inser¢cdes ou deleg¢des nas regides codificantes
das cadeias globinicas a e/ou B*. Apresentam amplo qua-
dro de manifestagdes clinicas, caracterizadas por diferen-
¢as marcantes no nivel de gravidade®. As crises algicas sdo
as manifestagdes mais recorrentes, podendo levar ao es-
tresse, a ansiedade, a depressdo, a repetidas internagdes
e sofrimento para o paciente e seus familiares. Quadros
mais graves cursam com perda de produtividade, proble-
mas socioecondmicos, emocionais e psicoldgicos®4,

Atualmente, cerca de 7% da populagdo mundial apre-
senta hemoglobinopatias®. No Brasil, estima-se que 4%
da populagdo seja heterozigota para a anemia falcifor-
me (trago falciforme) e que de 25.000 a 50.000 pessoas
possuam algum tipo de hemoglobinopatia®. A alta pre-
valéncia da doenga demonstra a necessidade da pratica
de medidas educativo-preventivas, realizadas por meio de
programas comunitarios de diagndstico precoce e de in-
formacdo, educag¢do e comunicagio'”.

O aconselhamento genético é um processo de comu-
nicacdo sobre problemas humanos associados a ocorrén-
cia ou ao risco de recorréncia de desordens genéticas em
uma familia®. Por meio desse processo, os aconselhado-
res auxiliam os pacientes e seus familiares na interpre-
tacdo dos resultados de exames, fornecem informagdes
sobre hereditariedade, prevengao, recursos, diagndstico
e acompanhamento, promovem escolhas informadas e
adaptacdo as condicdes de risco®.

7

Essa pratica é essencial para a promoc¢do da saude
publica e dos direitos humanos™?. Em alguns paises nos
quais o aborto é permitido quando hd comprometimen-
to fetal, ou para preservar a saude da mulher, ou mes-
mo por razdes socioeconémicas’?, o aconselhamento
genético pode incentivar a interrupgao de gestagdes de
risco como forma de diminuir a incidéncia das hemo-
globinopatias"*?. No Brasil, onde o aborto terapéutico é
proibido, o aconselhamento genético parece ser pouco
realizado para familias com hemoglobinopatias, ocorren-
do, preferencialmente, no periodo neonatal para fins de
diagndstico e planejamento familiar ou em centros de
doacdo de sangue®3,

Porém, em plena era genGmica, o aconselhamento
genético, com toda a sua gama de informagdes genéticas
e sem incentivo ao aborto terapéutico, é de fundamental
importancia como parte dos cuidados primdrios em sau-
de, permitindo que aconselhadores e aconselhados se
envolvam na busca de medidas preventivas*¥. Assim, o
presente estudo teve como objetivo identificar, por meio
de revisdo sistematica de literatura, programas de acon-
selhamento genético sem incentivo ao aborto terapéu-
tico para individuos com altera¢des das hemoglobinas e
seus familiares.
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METODO

Realizou-se revisdo sistematica de literatura nas ba-
ses de dados PubMed, LILACS, SciELO e SCOPUS, buscan-
do artigos cientificos publicados de 2001 a 2012 com a
finalidade de responder ao seguinte questionamento:
individuos com hemoglobinopatias e/ou seus familia-
res receberam aconselhamento genético, sem incentivo
ao aborto terapéutico, apds o diagndstico clinico-labo-
ratorial? Para responder a questdo formulada, varios
descritores foram testados, mas o melhor cruzamento
foi obtido com os seguintes termos: anemia falciforme,
talassemia e aconselhamento genético (em inglés: sickle
cell anemia, thalassemia, and genetic counseling; em es-
panhol: anemia de células falciformes, talasemia, aseso-
ramiento genético), localizados na Biblioteca Virtual em
Saude por meio dos Descritores em Ciéncias da Saude
(DeCs) e no PubMed utilizando o Medical Subject Hea-
dings (MeSH). Com exce¢do do PubMed, que permite
buscas com associagGes de varios descritores, nas de-
mais bases os termos foram cruzados de dois em dois,
de forma a garantir a inclusdo de todos os artigos rela-
cionados ao tema.

Os trabalhos encontrados foram avaliados por meio de
testes de relevancia, empregando formularios padroniza-
dos, construidos de acordo com critérios de inclusdo e ex-
clusdo, para selecionar ou excluir os estudos encontrados
(Quadro 1). O teste de relevancia | foi aplicado ao resumo
dos estudos. Aqueles considerados potencialmente rele-
vantes para a presente revisdo sistematica de literatura
foram submetidos ao teste de relevancia Il, aplicado a lei-
tura completa dos artigos.

Foram selecionados artigos em inglés, portugués e
espanhol, referentes ao periodo de 2001 a 2012, que re-
tratassem a pratica do aconselhamento genético para pes-
soas com anemia falciforme ou talassemia ou individuos
heterozigotos para as duas condigdes. Também foram re-
alizadas buscas manuais nas listas de referéncias dos ar-
tigos incluidos, na tentativa de acrescentar algum estudo
relevante que, porventura, ndo houvesse sido identificado.

Quadro 1 — Formulério de aplicagdo dos testes de relevancia I e 11

FORMULARIO DE APLICACAO DO TESTE DE
RELEVANCIA 1

Critérios de inclusdo Sim | Nao

1. O estudo trata de aconselhamento genético para
individuos com hemoglobinopatias ou heterozigotos?

2. O estudo traz algum tipo de orientagdo, informagdo ou
processo educativo para individuos com hemoglobinopatias
ou heterozigotos?

3. O estudo ndo aplica aconselhamento genético, mas
encaminha individuos com hemoglobinopatias ou
heterozigotos para este tipo de servigo?

Critérios de exclusao Sim | Nao

1. E editorial, carta, revisio ou comentario?

2. O aconselhamento genético incentiva o aborto?

Motivo da inclusio ou exclusao:
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FORMULARIO DE APLAICACAO DO TESTE DE
RELEVANCIA 11

Critérios de inclusdo Sim | Nao

1. Entre as hemoglobinopatias, estdo anemia falciforme e
talassemia?

2. Os individuos com hemoglobinopatias ou heterozigotos
receberam aconselhamento genético?

3. Os individuos com hemoglobinopatias ou heterozigotos
foram encaminhados para servigos de aconselhamento
genético?

Critérios de exclusdo Sim | Nao

1. O aconselhamento genético incentiva o aborto?

2. O aconselhamento genético ¢ aplicado a populagdo em
geral?

3. O estudo aborda apenas a importancia do aconselhamento
genético?

4. O estudo apresenta dados insuficientes para analise?

Motivo da inclusio ou exclusio:

Os estudos foram avaliados por dois pesquisadores,
de forma independente. Discordancias sobre aceitacdo ou
exclusdo de trabalhos foram resolvidas por consenso en-
tre os dois pesquisadores.

RESULTADOS

De acordo com os critérios de busca adotados, 409
artigos foram encontrados nas referidas bases de dados
empregando os descritores definidos. Apds aplicagdo do
teste de relevancia | a todos os estudos encontrados,
foram excluidos 345 artigos de acordo com os critérios
de inclusdo e exclusdo estabelecidos, restando 64 consi-
derados potencialmente relevantes para o escopo deste
trabalho. Os artigos assim selecionados foram lidos na
integra e avaliados pelo teste de relevancia ll, apds o que

foram eliminados mais 56 estudos, restando apenas oito
artigos relevantes para compor esta revisdo sistematica
de literatura (Figura 1).

As caracteristicas dos estudos incluidos estdo resumi-
das no Quadro 2. Embora trabalhando com populagées di-
ferentes, a maioria dos autores, de diversos paises, estava
de acordo com a realizagdo de aconselhamento genético
para individuos com hemoglobinopatias e seus familiares,
bem como para individuos com chance de transmitir seus
genes alterados para a prole, optando por fornecer-lhes
informacdes/educacdo.

Estratégias diferentes foram utilizadas pelos autores pa-
ra realizacdo do aconselhamento genético, mas a finalida-
de de todos foi similar: prevencdo das hemoglobinopatias
e promocdo do conhecimento sobre o assunto (Quadro 3).

Artigos identificados por busca eletronica (n = 409)

v

Leitura dos titulos e resumos disponiveis

Estudos excluidos (n = 345)
Resumos indisponiveis para leitura (n = 38)
Repetidos (n = 42)
Revisdes, comentarios, cartas, editoriais (n = 47)
AG incentiva aborto (n = 19)
Data anterior a 2001 (n = 10)
Néo aborda pratica de AG (n = 188)

I Outro idioma (n=1)

Leitura completa de artigos potencialmente relevantes (n = 64)

Estudos excluidos (n = 56)
Outro idioma (n= 1)
Apenas modelo de AG (n =2)
Revisdes, cartas ou outro idioma (n = 8)
AG incentiva aborto (n = 15)
Dados insuficientes para analise (n = 30)

A
Estudos selecionados para analise (n = 8)

Figura 1 — Processo de inclusgo e exclusdo de artigos na presente
revisdo sistematica de literatura (AG: aconselhamento genético).

Quadro 2 - Estudos sobre aconselhamento genético para desordens das hemoglobinas, publicados de 2001 a 2012, selecionados para

a presente revisdo sistematica de literatura

Autor (ano de publicacio) Local do estudo Periodo de coleta Populaciio de estudo Participantes (n°)
Memish (2011)(9 Arabia Saudita 2004-2009 Casais com risco para 8.925 casais
hemoglobinopatias
Kladny et al. (2011)19 Estados Unidos 20032009 | Familias de heterozigotos para 300 familias
hemoglobinopatias
Souza et al. (2010)(7 Brasil 2001-2005 Familias de recém-nascidos 29 familias
com hemoglobinopatias
Farra et al. (2008)('® Libano 2005-2007 Maes de talassémicos 97
Tazari et al. (2007)1%) Faixa de Gaza 2003-2005 Casais com risco para 19
talassemia
Diniz e Guedes (2005)2” Brasil 2001 Doadores de sangue hetero- 100°
zigotos para doenga falciforme
Karetti et al. (2004)2) Londres 1998 Individuos com p-talassemia 28
(trago ou caso)
Viana-Baracioli et al. (2001 Brasil Periodo dg: 12 Gestantes com hemoglobmas 68
meses anormais

a. Numero estimado com base nas indicagdes do autor — 10 sessdes com cerca de 10 participantes cada.

b. Autores n&o delimitaram o ano do estudo.
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Quadro 3 — Objetivos e estratégias dos autores na aplicagao do aconselhamento genético para desordens das hemoglobinas, em estudos
publicados de 2001 a 2012, selecionados para a presente revisdo sistematica de literatura

Autor (ano de publicacio)

Objetivo

Estratégia

Principal aspecto abordado

Memish e Saeedi (2011)'9

Estimar o impacto de hemoglobino-
patias e avaliar frequéncia de detec-
¢do e prevencdo de casais em risco

Diagnostico e aconselhamento
genético

Explicagdo dos resultados dos exames
e dos riscos da unido de casais em risco

Kladny et al. (2011)19

Conhecer o impacto do aconse-
Ihamento genético em familias de
heterozigotos

Pré-aconselhamento (cartas), diag-
ndstico e aconselhamento genético
(sessdes com aconselhador)

Explicagdo dos resultados dos exames,
conceitos basicos de genética, heredita-
riedade, importancia do diagnostico

Souza et al. (2010)17

Avaliar a efetividade de programas
de triagem neonatal

Diagnostico e aconselhamento
genético para as familias

Explicacdo dos resultados dos exames

Farra et al. (2008)('®

Avaliar aceitagdo do diagnéstico de
pré-implantagdo de embrides

Diagnostico e aconselhamento
genético para as familias

Conceitos basicos de genética,
explicagdo dos riscos e complicagdes
do diagnostico de pré-implantacdo de
embrides

Tazari et al. (2007)1”

Avaliar obrigatoriedade de testes
pré-nupciais

Diagnostico e aconselhamento
genético

Explicagdo dos resultados dos exames,
hereditariedade, compatibilidade entre
casais

Diniz e Guedes (2005)2”

Demonstrar a importancia do
aconselhamento genético em bancos

Diagnostico, pré-aconselhamento
(cartas) e aconselhamento genético

Informagdes sobre o trago falcifor-
me na doago de sangue e cuidados

de sangue

reprodutivos

Avaliar a eficacia do aconselhamento

Karetti et al. (2004)2" ”
genético

Aconselhamento genético

Conceitos basicos de genética, heredi-
tariedade, importancia do diagnostico

Prevenir hemoglobinopatias por

. - )
Viana-Baracioli et al. (2001) meio do estudo familiar de pacientes

Divulgagdo em midia, diagndstico
e aconselhamento genético para
pacientes e familiares

Explicagdo dos resultados dos exames
e importancia do diagnostico

DISCUSSAO

De acordo com os resultados desta revisdo, varias
producdes cientificas publicadas de 2001 a 2012 corre-
lacionaram aconselhamento genético e alteragdes das
hemoglobinas, mas apenas oito (1,9%) delas retrataram
0 processo sem incentivo ao aborto. Esse nimero reduzi-
do de publicagGes pode ser explicado pelo fato de que o
seguimento assistencial dos pacientes com hemoglobino-
patias, no campo da genética, apds o diagndstico, ainda
é recente. Isso também justifica a opgdo de grande parte
dos autores por abordar outros aspectos do aconselha-
mento genético, como sua importancia, a necessidade de
implantagdo de programas para este fim e os modelos de
sucesso a serem copiados, sem, essencialmente, fornecer
tal servico. Além disso, muitos paises realizam o aconse-
lhamento genético para diminuir a incidéncia de hemo-
globinopatias por meio do aborto terapéutico.

No entanto, sabe-se que, na atualidade, o aconse-
Ihamento genético ndo diretivo é mais aceito, levando
em consideragdo as questdes psicolégicas e sociais dos
aconselhados. Atualmente, o aconselhamento genético
psicossocial se fundamenta ndao apenas nas decisdes re-
produtivas futuras, mas também na preocupag¢do com os
pacientes e seus familiares no que concerne a educagao,
a cultura, a personalidade e a valores, auxiliando a todos
na adaptacdo ao risco de ocorréncia/recorréncia da doen-
¢a®). De acordo com esse modelo de aconselhamento ge-
nético, os aconselhadores tentam ajudar seus pacientes a
escolher a melhor opc¢do a partir de perspectivas pessoais,
ndo os orientando em qualquer decisdo particular®®.

De forma geral, todos os estudos incluidos nesta revi-
sdo, embora conduzidos de forma diferente, destacaram
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a importancia de se oferecer aconselhamento genético
aos pacientes com hemoglobinopatias e seus familiares.
Os autores deixaram claro que programas de prevencdo
baseados em métodos de informagdo, educagdo e comu-
nicagdo sdo possiveis e permitem que os individuos adqui-
ram conhecimento sobre as consequéncias do disturbio, a
probabilidade de transmiti-lo e as opgdes existentes para
o planejamento familiar.

Assim, os elementos-chave para prevengdo das hemo-
globinopatias sdo informacgdo, diagndstico laboratorial e
aconselhamento genético. Ademais, o aconselhamento
genético ndo pode ser coercivo, devendo permitir que o
casal que apresenta a doenga faga uma escolha informada
e tenha reproducéo livre®®,

A eficacia do processo educativo pode centrar-se na
identificacdo de individuos com hemoglobinopatias por
meio de triagem neonatal®, ou qualquer outro tipo de re-
curso diagndstico®, seguido de informagdes, o que propor-
ciona iniUmeros beneficios para as familias, como possibilida-
de de futuras escolhas reprodutivas, conscientizagao sobre a
importancia do status de individuo com esta doenga e apri-
moramento do conhecimento genético. A maioria dos pais
de criangas com anemia falciforme que recebeu aconselha-
mento genético aumentou seu nivel de conhecimento e con-
servou as informacdes adquiridas, principalmente quando os
pacientes foram atendidos em clinicas especializadas®®®.

Propostas diferentes foram vistas nesta revisao, como
a sele¢cdo de embrides ndo afetados para concepgdes fu-
turas!® método defendido como opg¢do para a comunida-
de palestina, na qual ha muitas restri¢cGes religiosas e a
prevaléncia de B-talassemia é bastante alta. Ainda para a
mesma regido do globo, ha a sugestdo de que casais de
risco evitem a reproducdo*,
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Vale ressaltar que os pesquisadores dos trés artigos
brasileiros incluidos nesta revisdo”%?? optaram por
servicos de triagem e aconselhamento genético. Isso de-
monstra como a pratica do processo educativo é ferra-
menta fundamental para prevenir doencas genéticas no
Brasil, pais em que o aborto é proibido.

Diante da alta prevaléncia de hemoglobinopatias no
Brasil e da necessidade de se implementar a pratica do
aconselhamento genético, em 2005 a Portaria n2 1391¢@®
instituiu, no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS), a
promocao do acesso a informacéo e a este tipo de aconse-
Ihamento aos familiares e as pessoas com a doenga ou o
trago falciforme. Tal politica incentivadora pode servir de
modelo de prevengdo para outros paises, que assim como
o Brasil ndo permitem o aborto terapéutico.

Vdrias acGes podem ser incorporadas na saude pu-
blica, integradas a ateng¢do primaria para o controle das
hemoglobinopatias. Entre elas, destacam-se a triagem po-
pulacional e familiar, acompanhamento multidisciplinar
e multiprofissional e acesso a servigos especializados em
fornecer aconselhamento genético'1%12-1329),

Embora sejam necessarios treinamentos e recursos adi-
cionais, o aconselhamento genético deve ser implementado
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