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RESUMO

Este estudo objetiva analisar os impactos éticos e sociais do
aconselhamento genético (AG) no contexto da satde publica brasileira,
discutindo seus desafios, suas potencialidades e suas implicagdes para o
fortalecimento das politicas publicas. Utilizou-se como metodologia a
revisdo integrativa da literatura, mediante consulta a Biblioteca Virtual em
Satude (BVS), abrangendo as bases de dados LILACS, BDENF e MEDLINE.
O recorte temporal compreendeu o periodo de 2015 a 2025. Apos a aplicagdo
dos critérios de elegibilidade e a realizagdo da triagem fundamentada no
protocolo PRISMA, foram selecionados sete artigos para analise qualitativa.
As evidéncias indicam que o AG constitui uma ferramenta estratégica para
o diagnostico precoce e o planejamento reprodutivo. Contudo, persistem
desafios, como a centralizagdo dos servigos, a escassez de profissionais
capacitados e os dilemas bioéticos relacionados a autonomia e a ndo
diretividade. A telemedicina e a descentralizagdo apresentam potencial para
ampliar o acesso no Sistema Unico de Satide (SUS), mas néo eliminam riscos
de exclusdo digital, fragilizagdo do vinculo e exposi¢do de dados sensiveis.
Como principal contribui¢do, a revisdo integra evidéncias antes tratadas de
modo fragmentado e demonstra que a efetividade do AG no SUS depende
da articulagdo entre justica distributiva no acesso, autonomia relacional na
tomada de decisdao e governanga responsavel dos dados gendémicos; assim,
a expansdo dos servi¢os somente produz equidade quando acompanhada de
suporte psicossocial, consentimento informado e prote¢ao da privacidade.

Palavras-chave: Aconselhamento genético; Bioética; Satde publica;

Sistema tnico de satude.
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ABSTRACT

This study analyzes the ethical and social impacts of genetic counseling (GC) in Brazilian public
health, addressing its challenges, potential, and implications for strengthening public policy. An integrative
literature review was conducted in the Virtual Health Library (VHL), including LILACS, BDENF, and
MEDLINE, for the period from 2015 to 2025. After eligibility criteria were applied and screening was
performed in accordance with PRISMA, seven articles were selected for qualitative analysis. The evidence
indicates that GC is strategic for early diagnosis and reproductive planning. However, service centralization,
a shortage of trained professionals, and bioethical dilemmas concerning autonomy and nondirectiveness
persist. Telehealth and decentralization may broaden access within the Brazilian Unified Health System
(SUS), but they do not eliminate digital exclusion, weakened therapeutic relationships, or the exposure of
sensitive data. As its main contribution, this review integrates evidence previously treated in a fragmented
manner and shows that effective GC in the SUS depends on combining distributive justice in access,
relational autonomy in decision-making, and responsible governance of genomic data; service expansion
therefore produces equity only when coupled with psychosocial support, informed consent, and privacy
protection.

Keywords: Genetic counseling; Bioethics; Public health; Brazilian Unified Health System.
RESUMEN

Este estudio analiza los impactos éticos y sociales del asesoramiento genético (AG) en la salud publica
brasilefa, abordando sus desafios, potencialidades e implicaciones para el fortalecimiento de las politicas
publicas. Se realizd una revision integradora en la Biblioteca Virtual en Salud (BVS), incluidas las bases
LILACS, BDENF y MEDLINE, para el periodo de 2015 a 2025. Tras aplicar los criterios de elegibilidad
y efectuar la seleccion conforme a PRISMA, se incluyeron siete articulos en el analisis cualitativo. Las
evidencias indican que el AG es estratégico para el diagnostico precoz y la planificacion reproductiva. Sin
embargo, persisten la centralizacion de los servicios, la escasez de profesionales capacitados y dilemas
bioéticos relativos a la autonomia y la no directividad. La telesalud y la descentralizacion pueden ampliar
el acceso en el Sistema Unico de Salud de Brasil (SUS), pero no eliminan la exclusion digital, el posible
debilitamiento del vinculo ni la exposicion de datos sensibles. Como principal contribucidn, esta revision
integra evidencias antes tratadas de forma fragmentada y muestra que la efectividad del AG en el SUS
depende de articular justicia distributiva en el acceso, autonomia relacional en la toma de decisiones y
gobernanza responsable de los datos genémicos; por ello, la expansion de los servicios solo produce equidad
cuando se acompaiia de apoyo psicosocial, consentimiento informado y proteccion de la privacidad.

Palabras clave: Asesoramiento genético; Bioética; Salud publica; Sistema Unico de Salud.

INTRODUCAO

O aconselhamento genético (AG) consiste em um acompanhamento individual e familiar, conduzido
por profissional capacitado, destinado a prevenc¢ao, ao diagndstico, ao prognostico e ao cuidado relacionado
as condicdes genéticas. Mais do que transmitir riscos, o processo busca favorecer compreensdo, adaptagao

psicossocial e decisdes coerentes com os valores da pessoa e de sua familia (Cardoso; Cordeiro Junior,
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2016).

Os avancos da biologia molecular e das tecnologias de sequenciamento ampliaram a identificagdo
de variantes genéticas e a promessa da medicina personalizada. Essa promessa, porém, ¢ contestada quando
a incorporac¢ao tecnoldgica ocorre em sistemas desiguais ou se apoia em evidéncias pouco representativas:
instrumentos derivados de bases concentradas em pessoas de ancestralidade europeia podem apresentar
menor desempenho em outros grupos e ampliar disparidades (Martin et al., 2019). No Brasil, a escassez
de profissionais, a concentragdo regional dos servicos e a capacidade laboratorial limitada tornam a justica
genética - entendida como distribui¢do equitativa do acesso, da qualidade diagndstica e dos beneficios da
gendmica - um problema cientifico, € ndo apenas administrativo (Torres, 2019; World Health Organization,
2022).

Como resposta institucional, a Politica Nacional de Atencao Integral em Genética Clinica, instituida
pela Portaria n® 81/2009, e a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, instituida
pela Portaria n° 199/2014, organizaram diretrizes para a aten¢do em genética no SUS. A existéncia desses
marcos, contudo, ndo assegura sua implementacdo: persistem a distancia entre a previsdo normativa e a
capacidade instalada, a baixa integracdo da rede e a desigual distribuicdo de especialistas e tecnologias
(Brasil, 2009, 2014; Melo et al., 2017). Interessa, portanto, investigar ndo apenas se ha politica formal, mas
em que condicdes seus beneficios alcancam diferentes territdrios e grupos sociais.

Uma primeira controvérsia recai sobre o ideal de ndo diretividade. Ele protege escolhas reprodutivas
e reduz o risco de coercdo, mas pode se converter em neutralidade passiva quando a pessoa enfrenta
informagdes probabilisticas, sofrimento ou assimetrias de compreensdo. Em contraposi¢do, abordagens
centradas na pessoa, de decisdo compartilhada e de autonomia relacional admitem orientagdo profissional
justificada, desde que ndo substitua os valores do aconselhado (Hannum et al., 2015; Jamal; Schupmann;
Berkman, 2020). A divergéncia, assim, ndo ¢ meramente procedimental: envolve como equilibrar autonomia,
beneficéncia, diversidade cultural e respeito as pessoas com deficiéncia.

Uma segunda controvérsia decorre do cardter simultaneamente individual e familiar da informacgao
genética. Preservar a confidencialidade do paciente pode entrar em tensdo com o interesse de parentes
biologicamente vulneraveis em conhecer riscos potencialmente preveniveis. A literatura internacional ndo
apresenta solu¢do uniforme, mas recomenda discutir as implicagdes familiares antes do teste, documentar
preferéncias e apoiar a comunicagdo mediada pelo proprio paciente antes de se cogitar qualquer revelagao
excepcional (Dheensa et al., 2016; Rothstein, 2018). Esse conflito revela os limites de uma concepgao
estritamente individual de autonomia e exige analise proporcional do risco, do dano e das alternativas
disponiveis.

Uma terceira frente de debate envolve consentimento e governanca de dados. A autorizagdo
para realizar o teste ndo esgota o dever de explicar achados secundarios, incertezas, reanalises futuras,
armazenamento, compartilhamento e repercussdes para familiares. No Brasil, a Lei Geral de Protecao de
Dados Pessoais classifica dados genéticos e de saude como dados pessoais sensiveis e submete seu tratamento
aos principios de finalidade, necessidade, transparéncia, seguranga, prevencao e ndo discriminagdo (Brasil,
2018). Diretrizes internacionais recentes também vinculam a legitimidade do uso de dados gendmicos a
protecdo de direitos individuais e coletivos, a participagdo social e a reparti¢cdo equitativa dos beneficios
(World Health Organization, 2024).

Embora esses debates sejam centrais para a incorporagdo da gendmica a saude publica, a produgdo
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brasileira permanece fragmentada entre acesso, organizacdo dos servigos, pratica profissional, efeitos
psicossociais e tecnologias de atendimento. Falta uma sintese que mostre como essas dimensodes se
condicionam mutuamente € em que circunstancias a ampliagcdo da oferta corresponde, de fato, a cuidado
eticamente qualificado.

Assim, este estudo objetiva analisar os impactos éticos e sociais do aconselhamento genético no
contexto da satide publica brasileira, integrando desafios, potencialidades e implica¢des para o fortalecimento

das politicas publicas em saude.

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura, de carater descritivo e exploratorio (Dantas
et al., 2022). Esse método foi escolhido por permitir a sintese de multiplos estudos publicados e uma
compreensdo abrangente do aconselhamento genético e de seus impactos éticos e sociais na satde publica
brasileira. Para guiar a revisdo, formulou-se a seguinte questdo-problema: quais impactos €ticos e sociais
do aconselhamento genético no contexto da saude publica sdo abordados na literatura cientifica brasileira?

A coleta de dados foi realizada por meio da Biblioteca Virtual em Saude (BVS), abrangendo as
bases de dados LILACS (Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude), BDENF (Base
de Dados de Enfermagem) e MEDLINE (Medical Literature Analysis and Retrieval System Online). Para
a estratégia de busca, utilizou-se o descritor controlado em Ciéncias da Saude (DeCS) “Aconselhamento
Genético”, visando recuperar o maior numero possivel de evidéncias sobre o tema.

Foram estabelecidos os seguintes critérios de inclusdo: artigos originais e de revisdo, disponiveis
na integra, publicados em lingua portuguesa, com recorte temporal entre 2015 e 2025. O recorte
tematico contemplou publicagdes que discutissem o papel do aconselhamento genético na satide publica,
incluindo desafios éticos e sociais e implicagcdes para a pratica profissional. Como critérios de exclusdo,
desconsideraram-se artigos duplicados em mais de uma base de dados, editoriais, cartas ao editor e estudos
sem correlagdo com aspectos sociais ou éticos.

A sele¢ao dos estudos ocorreu em trés etapas: (1) leitura exploratoria de titulos e resumos para
triagem inicial; (2) leitura na integra dos textos pré-selecionados; e (3) analise critica e interpretativa dos
contetdos para compor a amostra final (Lima; Mioto, 2007).

Na busca inicial, foram identificados 17.995 registros, com abordagem geral, sem a aplicacao
de filtros. Apos a aplicacdo dos filtros de idioma, texto completo, assunto principal e recorte temporal,
obteve-se um total de 26 publica¢des (LILACS: 16; BDENF: 5; MEDLINE: 5). Nesta etapa, 19 artigos
foram excluidos, sendo 1 duplicata e 18 por ndo atenderem ao escopo tematico (foco estrito em aspectos
laboratoriais ou auséncia de discussdo ética/social), resultando em 7 artigos que atenderam a todos os
critérios de elegibilidade para a analise final desta revisao.

Todo o processo de busca e selecdo dos artigos seguiu o rigor metodologico das diretrizes PRISMA
(Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses) (Page et al., 2021), conforme
detalhado no fluxograma apresentado na Figura 1.

Além dos sete estudos que compuseram a sintese, documentos normativos brasileiros e referéncias
internacionais foram utilizados exclusivamente na Discussdo para contextualizacdo ética, juridica e
comparativa. Essas fontes ndo integraram a amostra, ndo foram contabilizadas no fluxograma PRISMA e

ndo alteraram os resultados da busca.
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Figura 1 — Fluxograma do processo de identificacdo, triagem, elegibilidade e inclus@o dos estudos conforme PRISMA (2020).
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Fonte: elaborado pelos autores.

RESULTADOS

A estrutura final desta revisao foi composta por 7 estudos que atenderam plenamente aos critérios de
elegibilidade. Estes estudos foram analisados na integra para a extracdo e sistematizacao dos dados. Quanto
a distribuig¢do temporal, verificou-se que a produgdo cientifica sobre a tematica ¢ marcadamente recente,
concentrando-se predominantemente entre os anos de 2020 e 2022.

No que concerne a indexacgdo, a maioria dos estudos selecionados foi localizada na base de dados
LILACS (n=6), com predominincia de publicagdes nas areas de Saiude Coletiva e Enfermagem. Tal
panorama reflete a crescente interface entre o Aconselhamento Genético, as praticas de Satde Publica e o
cuidado integral no cendrio brasileiro.

ATabela 1, apresentada a seguir, sintetiza as principais informagdes dos estudos incluidos, detalhando
o Titulo, a Base de Dados, os Autores/Ano de Publicacao e os Principais Resultados/Conclusdes, oferecendo
uma visdo panoramica das evidéncias que fundamentam esta revisao.

A andlise tematica permitiu reunir os achados em trés eixos interdependentes: (1) acesso e justica
distributiva, envolvendo centralizagdo, forca de trabalho, descentralizagao e telemedicina; (2) qualidade
relacional do cuidado, que abrange ndo diretividade, autonomia, apoio psicossocial e desfechos relatados
pelos usuarios; e (3) organizacdo e avaliacdo dos servigos. Nenhum dos sete estudos examinou como
tema central a prote¢do de dados gendmicos ou a aplicacdo da Lei Geral de Prote¢do de Dados, lacuna

especialmente relevante diante da expansao da medicina personalizada e do atendimento remoto.
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Tabela 1 — Sintese dos artigos incluidos na revisdo integrativa (n = 7).

TITULO

Gestacao em idade
avangada e aconselhamento
genético: um estudo em
torno das concepgdes de
risco

A Utilizacdo de
Telemedicina para 0
Aconselhamento  Genético
em Oncologia

O processo e a pratica
do aconselhamento
genético no Brasil: uma
revisdo de escopo

Proposta de Uma
Escala Portuguesa para a
Avaliagao da Qualidade do
Aconselhamento Genético:
Uma Nova Ferramenta
para os Profissionais da
Saude

Genetic Counseling
OutcomeScale (GCOS24):
adaptagdo  cultural e
validagdo  para brasileiros
em processo de
aconselhamento genético

Enfermagem em gendmica:
Oaconselhamento genético
nas praticas assistenciais

Aconselhamento
Genético: Analise e
Contribuicdes a partir do
Modelo de Aconselhamento
Psicologico

Fonte: elaborado pelos autores.

BASE DE
DADOS

LILACS

LILACS

LILACS;
BDENF

MEDLINE

LILACS;
BDENF

LILACS;
BDENF

LILACS

AUTOR/
ANO DE
PUBLICACAO

Martins; Menezes
(2022)

Tavares et al.
(2020)

Torres (2019)

Paneque et al.
(2018)

Ribeiro (2016)

Cardoso;
Cordeiro Jinior
(2016)

Hannum et al.
(2015)

PRINCIPAIS ACHADOS

As consultas de aconselhamento genético constituem
um espago de “tratamento” do risco, com proliferacdo de
discursos sobre riscos e medidas preventivas. As sessodes
sdo organizadas para indicar a realizag@o de escolhas, em
prol do gerenciamento do risco no presente, para evitar
intercorréncias no futuro.

O aumento das indicagdes de testes genéticos para
investigagdo de predisposicdo hereditaria ao cancer,
ha uma necessidade crescente de fornecer acesso de
qualidade ao aconselhamento genético para garantir a
equidade do acesso em diferentes regides geograficas.

Assim como as familias que convivem com distirbios
genéticos enfrentam situagdes muitas vezes extremamente
dificeis de se adaptar, os profissionais e servigos lidam
com muitos desafios estruturais. A descentralizacdo
profissional, associada a inser¢do dos aparelhos
sociais organizados, trard mais forca politica para que a
superacao das deficiéncias dos servicos.

A proposta de escala avalia indicadores relevantes da
relagdo entre o profissional e o consultando para
dar resposta as questdes médicas, educacionais e
psicossociais envolvidas no processo de aconselhamento
genético. Apesar de ser centrada nos profissionais, permite
verificar se cumpriram os objetivos determinados para
cada sessdo, sendo esta uma medida da utilidade da
ferramenta.

O uso de instrumentos do tipo PROM (Medidas de
Desfecho Reportadas pelos Pacientes), para avaliagdo e
seguimento de pessoas atendidas em servigos de saude e
os métodos para adaptacdo cultural e validagdo destes
instrumentos ¢ uma tendéncia crescente no Brasil.
A relevancia  desses procedimentos ¢ evidenciada
quando sdo relacionados as condi¢cdes genéticas, visto
que atualmente a ateng@o a satde direcionase para uma
assisténcia integral e que valoriza o individuo como
participante ativo deste processo.

A crescente demanda de pessoas que necessitam dos
servigos de aconselhamento genético serve de alerta para a
necessidade de melhorias na referida area, dentro do ambito
atual do SUS. Tornase essencial que os enfermeiros
aprimorem seusconhecimentos em genética e gendmica
e fomentem sua utilizagdo, assumindo com eficacia e
eficiéncia seu papel de conselheiro genético perante a
comunidade e demais profissionais de satude.

O AG se constitui como um processo de extrema
complexidade, que deve resguardarse por uma conduta
que envolve ndo apenas aspectos de preparacdo tedrica
e técnica, mas, também, a capacidade de lidar com
aspectos afetivos advindos do desempenho de suas
fungdes. O  principio ético do aconselhamento
preconiza ao conselheiro uma postura naodiretiva
distinta daquela adotada na relagdo médicopaciente.
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DISCUSSAO

Os sete estudos ndo apontam uma intervengao isolada capaz de resolver os problemas do AG; em
conjunto, revelam uma arquitetura de implementacdo composta por trés dimensdes inseparaveis: justica
genética e territorial, qualidade relacional da tomada de decisdo e governanga tecnologica e informacional.
Essa leitura permite interpretar centralizacdo, formagdo profissional, telemedicina e instrumentos de
avaliagdo ndo como temas paralelos, mas como condi¢des que se reforgam ou se anulam mutuamente.
Ampliar vagas sem assegurar compreensdo, protecdo de dados e continuidade do cuidado pode aumentar
a oferta sem produzir equidade.

No contexto brasileiro, a incorporagdo do AG ao SUS permanece condicionada por desigualdades
estruturais. A concentragdo de profissionais e servigos especializados em poucos centros restringe o acesso
de pessoas residentes em municipios distantes e prolonga o percurso até o diagndstico (Torres, 2019). Sob
a perspectiva da justica genética, o acesso ndo pode ser medido apenas pela disponibilidade nominal de um
teste: inclui tempo oportuno, qualidade da interpretagdo, aconselhamento antes e depois do resultado, apoio
psicossocial e possibilidade de seguimento clinico. Quando esses componentes se distribuem de forma
desigual, também se distribuem desigualmente os beneficios e os 6nus da medicina gendmica.

A medicina personalizada, portanto, ¢ eticamente ambivalente. Pode aumentar a precisio do cuidado,
mas também reproduzir desigualdades quando os bancos de referéncia e os modelos de risco ndo representam
a diversidade populacional. Embora ndo integre a amostra desta revisdo, a analise internacional de Martin et
al. (2019) mostrou que escores poligénicos entdo disponiveis apresentavam desempenho sistematicamente
superior em pessoas de ancestralidade europeia. Para uma populacdo altamente miscigenada, esse achado
funciona como alerta: a expansdo de testes no SUS deve ser acompanhada de validacdo em populacdes
brasileiras, transparéncia sobre limites de desempenho e investimento em bases representativas, sob pena
de converter inovacao em injustica epistémica e diagndstica.

A caréncia de padronizacdo e a concentragdo do AG na pratica médica reforcam a necessidade de
equipes multiprofissionais, com papéis definidos e supervisdo compativel com a complexidade de cada
caso. Enfermeiros e outros profissionais podem ampliar educacdo, identificagdo de risco, navegagdo na
rede e seguimento, desde que a expansdo de atribuicdes seja acompanhada de formagdo em genética e
gendmica, comunicagdo de risco, bioética e encaminhamento oportuno (Cardoso; Cordeiro Junior, 2016;
Torres, 2019). A resposta a escassez, portanto, ndo deve ser a dilui¢do de competéncias, mas a organizagao
de cuidado compartilhado.

A avalia¢ao do AG precisa considerar efeitos que ultrapassam a confirmagdo diagndstica. Ribeiro
(2016), ao adaptar a GCOS-24 para o contexto brasileiro, propde mensurar desfechos relacionados ao
empoderamento e a participacao dos usuarios. Essa perspectiva desloca a avaliagdo de uma logica centrada
no procedimento para outra orientada pela experiéncia do aconselhado, permitindo verificar se o atendimento
ampliou compreensdo, seguranca e capacidade de lidar com a condi¢do genética. Em termos de politica
publica, contar consultas ou testes ¢ insuficiente quando nao se mede o que a pessoa compreendeu e como
o resultado afetou sua capacidade de decidir e agir.

Em perspectiva complementar, Paneque et al. (2018) demonstram que a qualidade do AG envolve
educacdo, caracteristicas do aconselhado e tomada de decisdo, relagdo terapéutica, efeitos do processo

e organizacao do servico. O modelo evidencia que um atendimento tecnicamente correto pode ser
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insuficiente quando ndo assegura compreensdo, vinculo, respeito a autonomia e condigdes institucionais
para a continuidade do cuidado. A articulagdo entre essa escala e os desfechos relatados pelos usuérios da
GCOS-24 oferece uma avaliagdo mais equilibrada entre o desempenho do servigo e a experiéncia de quem
recebe o aconselhamento.

A padronizacdo, nesse sentido, deve recair sobre salvaguardas minimas - etapas essenciais,
qualificagdo, conteudos do consentimento, documentagdo, encaminhamento e avaliacdo de desfechos - e
ndo sobre um roteiro que uniformize valores e decisdes. A ndo diretividade continua relevante para evitar
coercdo, sobretudo em escolhas reprodutivas, mas sua aplicagao rigida pode deixar o usuario sem o apoio
necessario para interpretar incertezas e ponderar alternativas. Uma delibera¢do compartilhada, transparente
quanto aos valores envolvidos e sensivel ao contexto, preserva a autonomia sem confundi-la com abandono

decisério (Hannum et al., 2015; Jamal; Schupmann; Berkman, 2020).

O achado de que a telemedicina amplia o acesso, identificado por Tavares et al. (2020), é corroborado
pela literatura internacional. A revisao sistematica de Danylchuk et al. (2021) encontrou elevada satisfacao e
resultados frequentemente comparaveis aos do atendimento presencial em dimensdes como conhecimento,
ansiedade, confiancga e vinculo. Essa convergéncia, contudo, ndo autoriza supor equivaléncia universal: a
evidéncia ¢ heterogénea entre especialidades e populacdes, e persistem barreiras relacionadas a conexao,
dispositivos, letramento digital e em satde, idioma, deficiéncia e privacidade no domicilio. Assim, a
modalidade remota pode reduzir a distancia geografica e, simultaneamente, aprofundar exclusdes entre
quem consegue ou nao participar de uma consulta segura e compreensivel (Uhlmann; McKeon; Wang,
2021).

Os limites éticos da telessaude sdo particularmente relevantes no AG porque resultados podem
provocar sofrimento, revelar vinculos familiares inesperados e produzir informagdes duradouras sobre
parentes. A consulta deve ocorrer em ambiente privado, com verificagdo de identidade, confirmagdo
de quem esta presente, explicacdo sobre a plataforma e o fluxo dos dados, plano para falhas técnicas e
critérios de conversdo para atendimento presencial. A Lei n® 14.510/2022 exige consentimento livre e
informado, direito de recusa com garantia de atendimento presencial, confidencialidade, transmissao segura
e responsabilidade digital (Brasil, 2022). Por isso, um modelo hibrido, com escolha real da modalidade e
apoio da rede local, ¢ mais defensavel do que a substituicdo automatica do encontro presencial.

A descentralizagdo também apresenta potencial, mas deslocar a consulta sem regionalizar o
restante do percurso pode apenas transferir a espera para o laboratério, a confirmagdo diagnostica ou o
seguimento. A experiéncia descrita nos estudos sustenta uma rede em modelo de polos e pontos de cuidado:
centros de referéncia apoiariam equipes regionais € a atencdo primaria, enquanto fluxos de referéncia e
contrarreferéncia assegurariam coleta, interpretacao, apoio psicossocial e continuidade (Hannum et al.,
2015; Cardoso; Cordeiro Junior, 2016; Torres, 2019).

Para a formulagdo de politicas, isso implica financiamento estavel, conectividade, educagao
permanente, critérios transparentes de priorizagao e indicadores de tempo até o diagndstico, perda de
seguimento, compreensao e experiéncia do usuario, em consonancia com a recomendacdo internacional de
combinar acesso, capacidade local e supervisao ética (World Health Organization, 2022).

Nas decisdes reprodutivas, 0 AG ndo opera em um vazio social. Discursos sobre risco, maternidade,
deficiéncia e responsabilidade parental podem produzir pressdes mesmo quando o profissional declara
postura nao diretiva (Martins; Menezes, 2022). A autonomia relevante ¢, portanto, relacional: depende de
informagao acessivel, tempo para reflexdo, apoio emocional e reconhecimento das condi¢cdes materiais e
culturais que delimitam escolhas. Cabe ao profissional explicitar incertezas e alternativas, explorar valores
sem induzir uma decisdo e evitar que a linguagem de prevengao seja interpretada como desvalorizacao de
vidas com deficiéncia.

A natureza familiar da informacgao genética acrescenta outra tensdo. Comunicar um risco a parentes
pode permitir prevengao ou diagndstico precoce, mas a revelacao unilateral pode violar confidencialidade,
seguranca e autonomia do paciente. A literatura internacional mostra pluralidade de posi¢des e favorece
uma abordagem escalonada: antecipar as implicagdes familiares no consentimento, explorar barreiras a
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comunicagdo, fornecer cartas ou materiais para parentes, registrar as decisdes e discutir casos de dano
grave e evitavel em instancias clinicas, éticas e juridicas (Dheensa et al., 2016; Rothstein, 2018). Como os
estudos brasileiros incluidos nao oferecem parametros suficientes para esses casos, nao se deve transformar
o interesse coletivo em autorizagao genérica para quebrar sigilo.

O consentimento informado também precisa ser compreendido como processo, € ndo como assinatura
isolada. Antes do teste, devem ser discutidos finalidade, alcance e limitagdes analiticas, possibilidade
de resultados inconclusivos e achados secunddrios, direito de ndo saber, repercussdes para familiares,
armazenamento da amostra, reanalise, compartilhamento, usos futuros e limites praticos da revogacao.
Depois do resultado, a compreensao deve ser novamente verificada e o plano de cuidado atualizado.
Esse modelo de consentimento continuo responde melhor a mutabilidade da interpretacdo genomica e a
assimetria informacional do que formularios genéricos (Brasil, 2018; World Health Organization, 2024).

A protecdo de dados ndo ¢ apenas requisito juridico, mas condicdo de confianca e de justica. A
LGPD classifica dados genéticos e de saide como sensiveis e admite seu tratamento para tutela da satde,
mas essa base legal ndo constitui autorizagdo irrestrita: permanecem os deveres de finalidade, adequacao,
necessidade, transparéncia, ndo discriminagdo, seguranga, prevencdo e responsabilizacdo (Brasil, 2018).
Como o dado gendmico ¢é persistente e pode revelar informagdes familiares, os servigos devem adotar
controle de acesso por fungdo, criptografia, registros de auditoria, prazos de retencao, avaliacao de impacto,
contratos claros com laboratdrios e plataformas, regras para compartilhamento e transferéncia, e resposta a
incidentes. A governanga deve ainda informar ao usuario quais dados circulam, entre quais agentes e para
quais finalidades.

Portanto, da integracdo dessas evidéncias emerge a principal contribuic¢do interpretativa da revisao:
acesso, autonomia e prote¢do de dados ndao sdo metas independentes. Um teste sem aconselhamento
qualificado produz acesso incompleto; telessatide sem inclusdo e privacidade pode converter desigualdade
territorial em desigualdade digital; medicina personalizada baseada em evidéncias pouco representativas
pode ampliar injustigas diagnosticas. Parao SUS, a expansao eticamente sustentavel requer rede regionalizada
e hibrida, protocolos minimos com decisdao compartilhada, formac¢ao multiprofissional, bases e validagdes
representativas da populacdo brasileira, governanca de dados desde a concepgao e avaliagdo simultanea de
cobertura, qualidade, equidade e desfechos relatados pelos usuérios.

CONSIDERACOES FINAIS

Esta revisdo confirmou a relevancia do aconselhamento genético para diagndstico precoce,
planejamento reprodutivo, apoio psicossocial e direito a informagdo. Sua principal contribui¢cdo para a
literatura, porém, foi integrar achados usualmente discutidos de forma separada e demonstrar que a
efetividade do AG no SUS depende da articulagdo simultanea entre justi¢a genética no acesso, autonomia
relacional na tomada de decisdo e governanga responsavel de dados gendmicos. A ampliacdo quantitativa
da oferta, isoladamente, ndo garante cuidado equitativo nem eticamente qualificado.

Essa sintese implica que politicas publicas ndo devem tratar descentralizagdo, telessaude,
capacitagdo e protecao de dados como iniciativas paralelas. Recomenda-se organizar redes regionalizadas
com centros de referéncia e apoio local, oferecer modalidades presencial e remota conforme necessidade
e preferéncia, definir salvaguardas minimas de consentimento e comunicacdo familiar, fortalecer equipes
multiprofissionais e incorporar a LGPD a arquitetura dos servigos. A avaliagdo deve combinar cobertura e
tempo até o diagndstico com compreensao, conflito decisional, apoio psicossocial, continuidade do cuidado,
equidade entre grupos e seguranga informacional.

Os resultados devem ser interpretados a luz do nimero reduzido e da heterogeneidade dos sete
estudos, do recorte em lingua portuguesa e da busca concentrada na BVS. As referéncias internacionais

e normativas foram utilizadas apenas para contextualizar as lacunas da amostra, especialmente quanto a
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justica genética, a telessaude e a protecao de dados. Estudos futuros, multicéntricos e de implementacao,
devem comparar modelos presencial, remoto e hibrido e avaliar resultados por territério, raga/cor, renda,
escolaridade e acesso digital, além de investigar consentimento continuo, comunicagao de riscos familiares,

governanga de dados e incidentes de seguranca.
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