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As pretensoes, assim como o ideal e a necessidade de construir, sdo sem
duvida a chave-mestra do entusiasmo da vida onde maultiplos fatores estao
envolvidos, sendo a capacitacao profissional um dos alicerces dessa estrutura.
Durante o fim do século e o inicio do terceiro milénio, o conhecimento técnico
das desordens genéticas teve um acréscimo significante, envolvendo
principalmente a pratica clinica o que foi complementada com a evolucao da
Biologia Molecular. Isto ndo ocorreu pelo aumento da incidéncia de doencas
genéticas, mas certamente por varios fatores onde os conhecimentos técnicos e
de diagnostico favoreceram melhores condicoes de ensino, prevencédo, diagnostico
e tratamento.

Sempre temos ouvido que “a clinica € soberana” e, certamente, assim se
mantém mesmo com os mais recentes adventos da propedéutica armada e do
envolvente dominio do genoma humano a partir de estudos biomoleculares
avancados. A didatica médica esta intimamente relacionada com um vinculo
empirico através da empatia pessoal entre o aluno e seu professor. Visando a
capacitacao do futuro profissional, o professor deve transmitir, com
responsabilidade e entusiasmo, a experiéncia que foi adquirida através da pratica
clinica e dos conhecimentos cientificos que acumulou com o passar dos tempos,
aproximando o aluno a pesquisa, dando-lhe bases para determinacoes morais e
decisoes individuais; evitando, desta forma, que determinadas situacodes clinicas
gerem uma repugnancia por ignorancia ou mesmo por temor, por mais catastrofica
que possa lhe parecer a situacao.

A consciéncia dos nossos limites confere a certeza da capacidade de
reconhecer até onde sabemos, o que podemos fazer, como e quando. Devemos
ter conhecimento de onde e de quem pode colaborar na resolucao de nossas
duvidas, que sdo progressivas, partindo-se do principio da necessidade do
conhecimento.

No ensino médico, assim como na pratica clinica, devemos preservar de
forma ética, os principios pessoais do paciente, respeitando seus padroes culturais
e religiosos; participando-lhe todas as informacoes possiveis por nos concluidas
e conhecidas; oferecendo-lhe o universo dos conhecimentos e das situacdes que
possam conferir-lhe respostas coerentes na resolucdo do objetivo da consulta. E
é importante lembrar que os nossos proprios padroes éticos e morais jamais
poderao interferir na atitude do nosso cliente. Devemos ter consciéncia de que
temos a obrigacdo de apoia-lo em sua decisao, dentro do que lhe foi apresentado.

A formacao do profissional envolvido com a saude deve estar embasada na
prevencao e para tal o conhecimento de aspectos de saude publica e
epidemiologicos devem estar muito bem alicercados. Varias sdo as formas
didaticas para atingir este objetivo basico e, dentro desta expectativa, devemos
recordar alguns aspectos primarios de embriologia, que necessariamente se
articularao com citologia, fisiologia, bioquimica e genética clinica propriamente
dita.
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Partindo do principio de que a analise clinica, envolvendo a interpretacao
laboratorial e no¢cdoes anatomo-morfolégicas sejam de dominio do profissional,
entenderemos que exames subsidiarios de citologia, bioquimica e de diagnostico
por imagem serao suficientes para capacitar e dirigir o raciocinio clinico na
determinacao diagnostica e na sua prevencao.

No Brasil nascem anualmente cerca de 3 milhées de recém-natos vivos,
dos quais 100 mil a 150 mil apresentam algum tipo de desvio da normalidade
fenotipica de possivel diagnéstico no periodo neonatal. E, segundo a OMS
(Organizacao Mundial de Saude) em seu ultimo levantamento, no minimo 10%
apresentarao algum tipo de deficiéncia; dos deficientes, 50% apresentardo um
comprometimento intelectual, definido como “deficiéncia mental” (OMS). Cerca
de 62% dos comprometimentos tem uma origem ambiental e, portanto, poderiam
ter sido prevenidos. Uma estimativa do impacto global das doencas genéticas
pode ser feita a partir da observacao dos seguintes grupos:

a) O grupo de abortamento espontaneo, para o qual podemos afirmar que uma
anormalidade cromossomica esta presente em pelo menos 50% de todos os
abortamentos reconhecidos no primeiro trimestre da gestacao;

b) No grupo pertinente ao periodo neonatal observa-se que de 2 a 3% de todos
os recém-nascidos tem pelo menos uma anormalidade congénita maior, que
frequentemente € causada por fator genético e que 2% de todos os recém-
nascidos vivos tem uma anormalidade cromossomica ou um unico disturbio
genético detectavel;

c¢) Durante a infancia os disturbios genéticos estao associados a 50% dos casos
de cegueira, 50% dos casos de surdez e 50% dos casos de comprometimento
intelectual severo. Disturbios genéticos e malformacoes congénitas juntos
também estao associados a aproximadamente 40% das admissoes
hospitalares e 40 a 50% das mortes na infancia;

d) Durante a idade adulta, aproximadamente 1% de todas as doencas malignas
devem-se, diretamente, a fatores genéticos e 10% dos casos de cancer comuns
como o de mama, cOlon e ovarios, tem um forte componente geneticamente
determinado. Sabe-se também que aos 25 anos de idade, 5% da populacao
tera um disturbio no qual os fatores genéticos tem um papel importante.

Criticar o que até agora tem sido feito no campo da assisténcia ao deficiente
fisico e/ou mental €, ao mesmo tempo, prestar-lhe um servico e pagar-lhe um
tributo. Prestar-lhe um servico porque ajudara a causa dos deficientes e pagar-
lhe um tributo porque demonstrara o desejo que estimula a todos nés de fazer
cada vez mais. A critica, em resumo, € uma profissdo de fé, ndo s6 nos direitos
dos deficientes, mas também nos direitos de qualquer pessoa prejudicada, seja
por motivos raciais, étnicos, religiosos ou socio-econdémicos, seja por invalidez
fisica ou mental.

A capacidade de percepcao logica de racionalizacdo e de reestruturacao
dos dados perceptivos, bem como a capacitacdo motora, auditiva, olfativa,
gustativa, tactil e visual, quando comprometidas, tem alicerces sociais tao
profundos em nosso meio que justificam a inclusao do Brasil entre os paises de
sobreviventes.
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Inimeras sao as variantes que comprometem a aptidao para aprender,
a qual esta certamente apoiada em dois aspectos fundamentais da Saude
Publica: Um de carater constitucional, outro ambiental. O aspecto
constitucional pode ser, por sua vez, genético ou hereditario, lembrando que
nem todo fator genético € necessariamente hereditario. O aspecto ambiental,
tem importancia especial, pois pode ser modificado pela educacao, pelo
sanitarismo (saude e higiene), pela nutricdo e por fatores socio-econoémicos.
A vivéncia pratica do cotidiano clinico associada as dificuldades que iniciam-
se no primeiro contato da triade paciente-familia-profissional com a percepcéo
dos limites da formacao profissional, vinculada aos problemas de interpretacao
da propedéutica especializada, da teratogénese, dos recentes avancos da Biologia
Molecular, da interpretacao dos modelos de heranca e das dismorfologias,
entusiasmou o grupo de profissionais convidados a participar como colaboradores
na elaboracéao deste livro.
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