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Resumo: O projeto "GeneTalk, dialogando sobre

doengas genéticas" teve como objetivo informar os
pacientes e acompanhantes frequentadores do setor
ambulatorial do Hospital Universitario Alcides Carneiro
sobre doengas genéticas, seus sinais e sintomas, o papel
do médico geneticista no diagnéstico e na promocgao da
qualidade de vida. Por meio de agdes educativas e
materiais acessiveis, ampliou-se o conhecimento sobre o
tema e incentivou o diagnostico precoce, contribuindo
para a melhoria do cuidado e do suporte dos pacientes.

Palavras-chaves: Educacdo em Salde, Doencas
genéticas

1. Introducéo

Uma doenga rara define-se por afetar até 65 pessoas
a cada 100.000 individuos. De acordo com a
Organizacdo Mundial de Salde, essas doengas sao
caracterizadas por uma grande diversidade de sinais e
sintomas (OMS, 2018). Cerca de 80% dessas doencas
tém origem genética e podem se manifestar ao longo da
vida do individuo.

No entanto, ha ainda uma quantidade expressiva de
individuos com distlrbios genéticos sofreram com
atrasos e/ou dificuldades para conseguir atendimento
com o médico geneticista e o diagnostico. Sendo um dos
fatores, o fato de que a populagdo ndo consegue
identificar sinais e sintomas que deveriam levar a
procurar de assisténcia médica especializada.

Além disso, doengas genéticas podem ter impacto
significativo na qualidade de vida das pessoas afetadas e
de suas familias, que enfrentam tanto a falta de
informagdes sobre a doenca, quanto o estigma e o
preconceito (AURELIANO, WA, 2018).

Os pacientes com doencas genéticas, estdo e devem
estar em todos os locais da sociedade e a populacdo
deve estar preparada para compreendé-los e acolhé-los
da melhor maneira possivel.

Porém, diante da escassez de discussdes acerca de
doengas  genéticas, questiona-se 0 nivel de
conhecimento que a populagdo detém sobre doengas
genéticas. Assim, € preciso criar ferramentas para
otimizar a procura de assisténcia medica, promover
incluséo e acolhimento.

Portanto, o projeto objetivou promover a
compreensdo dos conceitos relacionados as doencas

genéticas visando desmistificar os preconceitos e
esteredtipos acerca da tematica, além de instruir sobre a
importancia da realizacdo do diagnostico precoce e o
impacto que isto pode causar na vida dos pacientes.

Assim, a promogéo de debates, rodas de conversas,
aplicacdo de questiondrios e discussfes atuam como
ferramentas para criar um vinculo com a sociedade com
tal temética.

Dessa forma, delimitou-se o seguinte publico-alvo
para a realizacdo do projeto: pacientes e acompanhantes
que frequentavam os ambulatérios do Hospital
Universitario Alcides Carneiro, localizado em Campina
Grande. Priorizando a atuacdo da extensdo universitaria
como um agente de informacdo nessa populacéo.

2. Metodologia

Para a execucgdo e alcance dos objetivos do projeto,
inicialmente priorizou-se por capacitar e treinar 0s
extensionistas através de reunides — presenciais e
virtuais - compartilhando as orientagbes sobre o
desenvolvimento e atividades a serem executadas.

Assim, certificou-se que o0s discentes haviam
compreendido os objetivos do projeto e o impacto
previsto na sociedade. O planejamento incluiu
capacitacdo teorica, confec¢do de materiais, elaboracéo
de cronograma e divisdo de equipes de modo que as
atividades fossem realizadas com boa participacdo da
equipe e adesdo adequada do publico.

Para a abordagem dos pacientes e acompanhantes
tornar-se uma experiéncia mais interativa, optou-se pela
elaboracdo de banners e panfletos informativos (Figuras
1 e 2) sobre doencgas genéticas, abordando os seguintes
topicos: definigdo, sinais e sintomas principais, quando
suspeitar, orientagdes sobre quando procurar um médico
geneticista, e informacGes sobre onde buscar
atendimento com um médico geneticista pelo Sistema
Unico de Saude.

O conteddo do panfleto apresentava linguagem
acessivel e direta. além de facilitar o entendimento do
publico, permitia a disseminacdo do material para
demais pessoas.
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As doengas genéticas so causadas pela alteragéio nos genes e nos
cromossomos, podendo ser pelo aumento ou diminui¢édo no nimero
ou estrutura de parte de um cromossomo, ou do Cromossomo inteiro.
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Os genes atuam como fontes de instrugdes dentro do nosso corpo
que orientam a formagéo e funcionamento das mais diversas partes do
organismo. Eles s3o como pequenos pedacinhos de informagdo que
contém as caracteristicas que herdamos dos nossos pais, como a cor
dos olhos, a cor do cabelo e muitas outras coisas.

Os cromossomos sdo como pacotes onde essas instrugdes estdo
guardadas dentro das nossas células e cada cromossomo contém
muitos genes. Os cromossomos estdo presentes em todas as células
do Nosso corpo e 5d0 como uma receita que determina como © NOSSO
corpo vai ser e como vai funcionar.

Explicando de outra maneira, quando se faz uma receita de

bolo sao em uma

quantidade para que no final o bolo fique pronto da maneira

que queremos. Quando adicionamos ou retiramos algum
0 bolo vai ter alguma:

Assim também somos nés, os ingredientes sdo os

cromossomos e a composicio desses ingred

genes. Se houver alguma alteragio na composicao dos
i ou estes a mais ou a

menos, o produto final, que somos nGs, terd alteragdes em
suas caracteristicas. E é essa combinagdo unica de genes e
cromossomos que faz com que cada pessoa seja Unica e
especiall
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cromossomos X e Y. As doengas podem ser
causadas por alteragdes em qualquer um desses
cromossomos & cada uma delas terd sintomas e
manifestagtes distintas.

Existem vérios tipos de condigGes genéticas, que podem afetar yarios
Qrgaes ou acometer sistemas de forma isolada. Dessa forma, em
qualquer idade é possivel suspeitar de uma condigao genética, assim

u“m como seus sintomas podem ser dos mais diversos.

SUSPHTAR?

Ha maior chance de ser uma doenga genética quando:
« Houver relatos de varios casos de uma mesma doenga na familia;
« Houver relatos de varios casos de doencas comuns em idade
jovem na familia.

Deficiéncia intelectual - dificuldade para realizar atividades
comuns para pessoas da mesma idade;

« Afraso no desenvolvimento - demora para sustentr a cabeca,
sentar, andar, falar;

« Deméncia precoce, epilepsia;

« Hipotonia - miscules mais “moles/fracos” que o normal;
Amenorreia - menina que nao desenvolve a menstruagao ou
interrupgéo da menstrugao em idade jovem.

Baixa ou alta estatura, obesidade;

Deformidades Gsseas, fraturas frequentes;

Aumento ou diminui¢ao no numero de dedos das maos e/ou pés;
Anormalidade no formato da cabeca; -

« Olhos, nariz, ur;lrlas com formatos anormais; I Lembrando que as doengas

+ Problemas de visdo, surdez; genéticas geralmente possuem

. P di renais, vdrios sinais e sintomas somados.

« Céancer em idade jovern, ou muitos casos na familia.

Na suspeita de alguma doenca genética procure o Médico da sua UBS e relate para ele
0s sintomas caso haja i ele Ihe er i para o Médico
‘Geneticista pelo SUS.

Para mais informagdes siga a nossa pagina no Instagram e acesse o QR Code.
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Figura 2 — Panfleto informativo: Genética para todos

Além disso, para avaliar o nivel de conhecimento
prévio do publico acerca da tematica, utilizou-se de
formularios (Figura 3), os quais foram aplicados antes
de realizar a conversa sobre a tematica. Em uma
segunda fase, ap0s a discussdo da tematica com o0s
participantes, houve a aplicacdo de um novo formulario
apos para avaliar a evolucdo do conhecimento durante a
execucdo da acéo.

Formulario: nivel de

Escolaridade
« Analfabeto ()
« Ensino fundamental completo ( )
+ Ensino fundamental incompleto ( )
« Ensino médio completo ()
+ Ensino médio incompleto ( )
« Ensino superior completo ( )
« Ensino superior incompleto ( )
« Mestrado ()
« Doutorado ()

Vocé sabe 0 que ¢ uma doenca genética?
« Sim()
« Nio()

E portador de doenga genética?
- Sim()
« Nio()

Conhece alguém que possui doenga
genética?

« Sim()

« Nio()

Se sim, quem?
« Familiar ()
+ Amigo/conhecido ( )

Como costuma se informar?
Escola/faculdade ( )
Televisao ()
Jornal/Rédio ()

Facebook ()

Whatsapp ()

Instagram ( )

Internet ()

Toda doenga genética & herdada.
Concordo ()
Discordo ()

acerca de di

Uma pessoa pode ser a primeira a ter uma
doenga genética na familia.

Concordo ()

Discordo ()

Todas as doengas genéticas sempre viio ter
sintomas iguais, mesmo que em diferentes
pessoas.

Concordo ()

Discordo ()

Toda doenga genética comega ao nascer.
Concordo ()
Discordo ()

Toda doenga genética comesa na infancia.
Concordo ()
Discordo ()

S6 casais com algum grau de parentesco
(primos por exemplo) tem filhos com
doengas genéticas?

Concordo ()

Discordo ()

Toda pessoa com doenga genética vai ter
risco de ter filhos com 0 mesmo problema?
Concordo ( )

Discordo ()

Que caracteristicas vocé acha que uma
pessoa com doenga genética pode ter?

Ser muito baixo. ()

Ser muito alto. ()

Ter retardo mental. ()

Demora a comegar a andar ou nao anda.
Demora a comegar a falar ou nio fala. () .
Ser surdo. ()

Ser cego. ()

Ter a cabega pequena. ()

Nascer com malformagao. ( )
Nao conseguir engravidar. ( )

Figura 3 — Formulario: nivel de conhecimento acerca de
doengas genéticas

3. Resultados e Discussoes

O desenvolvimento da atividade de extenséo
permitiu o contato dos 13 extensionistas envolvidos no
projeto com mdltiplos perfis de participantes (pacientes,
acompanhantes, individuos sem nenhum conhecimento
prévio acerca de doengas genéticas). Levando
informacdes e acolhimento & todas as esferas atendidas.

Inicialmente, a capacitagdo de estudantes sobre
doencas genéticas trouxe beneficios tanto aos préprios
extensionistas quanto para a sociedade.

O entendimento mais profundo das manifestagdes
clinicas e tratamentos disponiveis por parte do corpo
discente, contribuiu para a conscientizacdo e
disseminacdo direcionada de informacGes, sendo capaz
de sanar duvidas da populagdo de maneira mais eficaz.
Além disso, houve o desenvolvimento de habilidades
profissionais, por meio da possibilidade de atuar no
diagndstico precoce e no acolhimento do paciente e do
eixo familiar. Ou seja, 0s estudos direcionado quanto a
tematica permitiram fortalecer a capacidade de educar e
fornecer aconselhamento genético adequado, logo os
estudantes puderam desempenhar um papel importante
na orientacdo de individuos e familias, bem como atuar
no incentivo a incluséo e diversidade.

Diante da grande quantidade de informacGes
disponiveis e a complexidade das doencas genéticas
durante o processo de aprofundamento tedrico, destaca-
se a necessidade de mais espaco nas instituicdes
académicas de medicina para abordar esses temas,
especialmente considerando a limitada carga horaria
dedicada a esses assuntos.



Por sua vez, o publico atendido era extenso, tendo
em vista o alto fluxo ambulatorial do Hospital
Universitario Alcides Carneiro, incluindo tanto os
pacientes que estavam no servico para a realizacdo de
consultas, quanto seus acompanhantes.

Assim, a divisdo em equipes menores permitiu que
em cada acdo cada extensionista conseguisse discutir
com aproximadamente 15 pessoas acerca de doencas
genéticas, havendo a realizacdo de maltiplas acdes.

A cada acdo, houve uma crescente demanda por
esclarecimentos da  populagdo, motivada pela
compreensdo do baixo grau de conhecimento acerca das
doengas genéticas.

Além disso, durante as discussfes evidenciou-se o
baixo nivel de conhecimento acerca do espectro de
caracteristicas que o individuo com doenga genética
pode ter urge como uma problemética preocupante.

O desconhecimento quanto aos sinais e
manifesta¢des clinicas das doencas genéticas, impacta
no atraso diagndstico e, consequentemente, no
tratamento adequado, prognéstico e qualidade de vida.
O desconhecimento de que os sinais podem ser sutis
também dificulta a busca por atendimento
especializado. Ademais, esse cendrio ainda reforca um
carater estigmatico quanto a tematica.

O feedback dos participantes envolveu o
reconhecimento da importdncia das informacdes
recebidas, especialmente no que se refere aos sinais de
alerta para doencas genéticas, qual especialista buscar e
onde obter suporte direcionado. Os relatos indicam que
0 projeto ampliou o conhecimento sobre os temas
tratados, mas também desmistificou preconceitos.

4. Conclusoes

Assim, a execu¢do do projeto contemplou 0s
objetivos de salde e bem-estar e educagdo de qualidade
preconizadas nos Objetivos de Desenvolvimento
Sustentavel (ODS).

No viés da salde e bem-estar, a promoc¢do de
conhecimento acerca de doengas genéticas, incluindo
locais e direcionamento a atencéo especializada garante
0 acesso a servicos essenciais de salde e acessiveis para
todos. Além disso, contempla a educacdo em salde,
tendo papel essencial no acesso ao atendimento,
contribuindo para reduzir a desigualdade no acesso a
cuidados.

Quanto a educagdo de qualidade, a extensdo
universitaria comporta-se como uma oportunidade de
garantir que todos os alunos adquiram o conhecimento e
as habilidades necessarias para promover 0
desenvolvimento  sustentavel, incluindo direitos
humanos e cidadania global.

Portanto, é fundamental reconhecer a funcdo da
extensdo universitaria como uma aliada da saude, sendo
capaz de promover educacdo, romper estigmas e
preconceitos e promover a informacgéo a sociedade.
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