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RESUMO
O presente artigo tem como objetivo refletir sobre a atuação do enfermeiro na área da genômica, no contexto atual da saúde, com ênfase no 
papel de conselheiro genético. Analisa também a importância da inserção desse profissional na referida área de atuação, frente à crescente 
demanda desse serviço nas práticas assistenciais. 
Palavras-chave: Genômica; Enfermagem; Aconselhamento Genético.

ABSTRACT
This paper aims to propose a reflection on the nurse’s activities in genomics area, in the current context of health, with emphasis on the role of 
genetic counselor. It also analyzes the importance of integrating these professionals in this area of activity, with the growing demand for this service 
in care practices.
Keywords: Genomics; Nursing; Genetic Counseling.

RESUMEN
Este artículo tiene por objetivo reflexionar sobre la actuación del enfermero en el área de genómica, en el contexto actual de la salud. También 
analiza la importancia de incluir a dichos profesionales en tal área debido a su creciente demanda en las prácticas asistenciales.
Palabras clave: Genómica; Enfermería; Asesoramiento Genético.
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INTRODUÇÃO
Com o objetivo de realizar o mapeamento dos genes hu-

manos e determinar a sequência de nucleotídeos que os com-
põem, teve início no ano de 1990 o “Projeto Genoma Huma-
no”. A iniciativa surgiu nos Estados Unidos e contou com a co-
laboração de diversos países, entre eles o Brasil. Sua proposta 
incluía também a criação de um banco de dados com todas as 
informações genéticas encontradas, facilitando o acesso para 
os demais membros da comunidade científica. A primeira eta-
pa desse projeto foi finalizada no ano de 2003, apresentando 
grandes descobertas com muitas aplicações práticas, entre elas 
a origem genética de muitas doenças e a associação com seus 
genes específicos, permitindo, assim, tratar ou prevenir grande 
número de doenças que afligem a humanidade.1

Essa importante pesquisa trouxe avanços científicos re-
lacionados a um novo conceito na origem, diagnóstico e tra-
tamento de doenças, o que repercutiu de forma significati-
va na área da saúde, criando nova demanda de conhecimen-
tos aos profissionais da área. A incorporação do conceito de 
genômica nas práticas de saúde faz parte dessa nova realida-
de, exercendo grande influência nos cuidados assistenciais.2  
A informação genética aborda os dados obtidos a partir de se-
quências gênicas e de análises citogenéticas, além do estudo 
das características hereditárias. A genômica, por sua vez, abran-
ge as predisposições genéticas individuais e suas interações 
com fatores ambientais desencadeantes, visando a uma profi-
laxia personalizada e mais eficaz.3 Essa área do conhecimento 
é fundamental na prática de enfermagem, pois, originalmen-
te, grande parte das doenças tem um componente genômico.4

A Enfermagem em Genômica constitui-se em uma área em 
expansão e de suma importância para a prática assistencial que, 
inclusive, já possui documentos que respaldam a atuação do en-
fermeiro geneticista no Brasil. Uma dessas publicações é o Pa-
recer nº 032 de 2011, do Conselho Regional de Enfermagem do 
Estado de São Paulo (COREN-SP), que conclui que o enfermeiro 
poderá atuar na área de genética. Segundo o COREN-SP, os en-
fermeiros vêm incorporando esses conhecimentos em sua prá-
tica, tanto como conselheiros, quanto como educadores, atu-
ando conforme determinam os protocolos institucionais.5

Outro respaldo legal para a atuação do enfermeiro na área 
da genética foi a publicação da Resolução do Conselho Federal 
de Enfermagem (COFEN) nº 468/2014, cujo conteúdo estabe-
lece diretrizes para a atuação privativa do enfermeiro em acon-
selhamento genético, no âmbito da equipe de enfermagem.6  
O enfermeiro, dessa forma, poderá realizar o aconselhamen-
to genético, com a finalidade de orientar as pessoas e seus fa-
miliares em todas as questões pertinentes a possíveis altera-
ções diagnosticadas, em que serão abordadas as formas de 
prevenção e de tratamento. Esse profissional também pode-
rá contribuir para a elaboração de projetos de pesquisa que 

objetivem a melhoria da qualidade de vida da população.4 
Em face do exposto, o presente artigo tem como objetivo refletir 
sobre a atuação do enfermeiro na área da genômica, no contex-
to atual da saúde, com ênfase no papel de conselheiro genético. 

CARACTERIZAÇÃO EVOLUTIVA  
DO ACONSELHAMENTO GENÉTICO

O aconselhamento genético consiste em um acompanha-
mento do indivíduo e/ou sua família por um profissional capacita-
do, com o objetivo de prestar atendimento relacionado a preven-
ção, diagnóstico, prognóstico e tratamento de doenças relaciona-
das à genética. Esse serviço visa orientar os pacientes sobre todos 
os aspectos envolvidos com o problema em questão, utilizando-
-se de um roteiro que varia conforme protocolos institucionais.5

Os cuidados de saúde, com a utilização dos conhecimen-
tos em genética, são aplicados nos atendimentos à população 
há cerca de 40 anos.7 Em alguns países, como Estados Unidos 
da América, Canadá, Inglaterra e Japão, a delimitação das fun-
ções do enfermeiro nas consultas genéticas, como participante 
de uma equipe multidisciplinar, já está bem definida. Esse pro-
fissional oferece serviços de qualidade com base em protoco-
los que levam em consideração questões éticas, legais e sociais.3

Com o intuito de cuidar da saúde da população e se dedi-
car à área da genética, tanto para profissionais, quanto para o 
público em geral, foi fundada em 1988 a Sociedade Internacio-
nal dos Enfermeiros Geneticistas (ISONG – International Socie-
ty of Nurses in Genetics) cujo objetivo era promover um desen-
volvimento científico e profissional de seus membros, incenti-
vando e divulgando descobertas relacionadas à genômica que 
contribuam para melhoria da qualidade de vida das pessoas. 
Em 1998, apresentou um documento que reflete as aplicações 
das habilidades profissionais e responsabilidades dos enfermei-
ros atuantes em genética e genômica ao redor do mundo.3 
Esse documento foi posteriormente aprovado pela Associação 
Americana de Enfermeiros (ANA – American Nurses Associa-
tion), que é responsável por representar esses profissionais, pro-
porcionando uma visão positiva e realista da enfermagem, en-
fatizando melhorias nos cuidados à saúde.8

Acompanhando a expansão mundial desse tema na área 
da saúde e dada a necessidade de abranger os cuidados basea-
dos em genética e genômica, em virtude de sua importância, foi 
criada, no Brasil, a Portaria nº 81, de 20 de janeiro de 2009, que 
instituiu no âmbito do Sistema Único de Saúde (SUS) a “Política 
Nacional de Atenção Integral em Genética Clínica” (PNAIGC), 
com o objetivo de estruturar um serviço assistencial especiali-
zado a todos os indivíduos e famílias. A criação dessa Portaria 
levou em conta, entre outras informações, dados epidemioló-
gicos que demonstraram que aproximadamente 5% das gesta-
ções resultam no nascimento de crianças com algum tipo de 
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nhamento dos pacientes e familiares. Essa articulação realiza-
da de maneira correta permite diminuição do sofrimento dos 
pacientes e das famílias, evitando encaminhamentos errados e 
desnecessários, bem como correta instauração de tratamen-
tos, permitindo uma abordagem individualizada que refletirá 
diretamente na qualidade de vida dessas pessoas.9 

Os conhecimentos em genética proporcionam a oportu-
nidade de diagnosticar, prevenir e tratar doenças, mas existe 
um risco intrínseco potencial e complexo, que envolve implica-
ções éticas em torno dos atendimentos. Questões que abran-
gem a confidencialidade e a privacidade das informações gené-
ticas, o controle dessas informações, a forma como elas serão 
utilizadas, o preparo dos profissionais para lidar com elas, en-
tre outros temas e indagações, fazem parte do complexo ema-
ranhado de questões éticas vinculadas à tecnologia genética.14

O enfermeiro deve estar preparado para atenuar as conse-
quências psicológicas advindas da utilização da genômica nas 
práticas de saúde, além de conhecer e respeitar os protoco-
los de privacidade e confidencialidade dos resultados de testes 
genéticos.3 Emergirão nesse contexto incertezas sobre como a 
utilização das informações genéticas afetarão a sociedade e os 
indivíduos, levantando debates sobre como as pessoas reagirão 
diante de testes que determinem uma doença sem tratamento 
disponível ou com prognóstico desfavorável. Teriam os pais o 
direito, à revelia da vontade dos filhos, de tentar identificar fu-
turas prováveis doenças? Ou isso será apenas uma antecipação 
desnecessária com efeitos psicológicos em toda a família?15 To-
das essas questões devem ser ponderadas quando se utilizam 
as informações genéticas. 

Mesmo com os debates em torno das questões éticas e psi-
cológicas envolvidas nos atendimentos e no aconselhamento ge-
nético, são inegáveis os benefícios de um acompanhamento es-
pecializado. E o enfermeiro, com base no art. 11 da Lei nº 7.498/86, 
pode realizar consultas de enfermagem16 e, como integrante de 
uma equipe de saúde, tem respaldo para prescrever cuidados de 
acordo com as etapas do atendimento, que são: coleta de dados, 
diagnóstico, planejamento, implementação e avaliação.5 

Durante a etapa de coleta de dados, como conselheiro ge-
nético, o enfermeiro investiga o histórico familiar do seu pa-
ciente, o que lhe permite elaborar um heredograma, incluin-
do parentesco de primeiro, segundo e terceiro graus, afetados 
ou não por uma doença ou já falecidos. A partir daí traça seu 
plano de cuidados voltados para as características individuais, 
podendo utilizar-se de aconselhamentos pré e pós-testes gené-
ticos, trabalhando em conjunto com uma equipe interdiscipli-
nar, obedecendo a fluxos e normatizações institucionais.7

Os conhecimentos genéticos, biológicos, comportamentais, 
sociais e de outras áreas afins compõem a base que fundamen-
ta a prática de Enfermagem em Genômica. O aconselhamento 
genético, realizado a partir das consultas de enfermagem condu-

anomalia congênita, e que nas nações em desenvolvimento as 
condições de etiologia predominantemente genética respon-
dem por cerca de 20% das causas de mortalidade infantil.9 

As anomalias congênitas inseridas no capítulo XVII da 
Classificação Internacional de Doenças (CID-10), conforme a 
última atualização do Departamento de Informática do Sis-
tema Único de Saúde – DATASUS, constituem-se na segunda 
causa de óbito infantil no Brasil, perdendo apenas para algumas 
afecções originadas no período perinatal, conforme o capítulo 
XVI – CID-1010, demonstrando persistência do problema desde 
a criação da política.

A ênfase especial ao aconselhamento genético foi aborda-
da na Portaria nº 81/2009, sendo essa ferramenta reconhecida 
como fator indispensável na atenção à saúde.9 Entretanto, mes-
mo com a criação dessa Portaria, existe uma falta de regula-
mentação da PNAIGC, que em virtude do seu amplo espectro 
de pressupostos e ações ainda está no plano de idealizações.11

Entre os diversos problemas que dificultam sua implemen-
tação em nível nacional, podemos citar a desigualdade na dis-
tribuição geográfica dos serviços de genética no país, que se 
concentram principalmente nas regiões Sul e Sudeste,12 seguin-
do uma lógica numérica populacional.13

Em termos de legislação, os avanços que integram esse as-
sunto continuam no Brasil. Em 30 de janeiro de 2014, foi insti-
tuída a “Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com 
Doenças Raras”, que tem como objetivo reduzir a morbimor-
talidade por essas doenças. Em seu artigo nº 12 define que um 
dos eixos de estruturação dos cuidados é composto pelas do-
enças raras de origem genética, que se organizam por grupos 
que abrangem anomalias congênitas ou de manifestação tar-
dia, deficiência intelectual e erros inatos de metabolismo. Essa 
política reforça a contribuição do enfermeiro nas equipes as-
sistenciais, definindo esse profissional como imprescindível no 
grupo que irá compor os serviços de atenção especializada em 
doenças raras, incluindo o aconselhamento genético.14

O ENFERMEIRO COMO 
CONSELHEIRO GENÉTICO

Ao atuar como conselheiro genético, o enfermeiro deve pos-
suir conhecimentos sobre princípios legais e direitos humanos, 
para poder lidar com todas as questões envolvidas nesse serviço.11

Frequentemente os enfermeiros se deparam com situa-
ções que exigem os conhecimentos da área de genômica que 
serão utilizados em atendimentos de baixa complexidade, rea-
lizados na atenção básica, focados na prevenção. Essas exigên-
cias abrangem, ainda, identificação e manejo adequado de pes-
soas com agravos de origem genética ou até mesmo nas unida-
des especializadas e centros de referência, onde o trabalho de 
uma equipe interdisciplinar é imprescindível para o acompa-
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zidas por profissionais capacitados, pode amenizar a angústia e 
o sofrimento das pessoas portadoras de morbidades genéticas 
e também de seus genitores, alertando-os sobre a existência, ou 
não, de risco de recorrência de doenças hereditárias. Além disso, 
quando detectado o problema, esse atendimento possibilita o 
conhecimento de um prognóstico e a realização de um planeja-
mento consciente de prevenção dos agravos relativos aos distúr-
bios genéticos, o que pode facilitar o tratamento com um plano 
de cuidados direcionado para o quadro do paciente.7

CONSIDERAÇÕES FINAIS

Mesmo que no âmbito do SUS ainda não exista uma de-
limitação do papel do enfermeiro como conselheiro genético, 
a Enfermagem está se inserindo nesse novo cenário. Em insti-
tuições privadas e alguns hospitais-escola que já demarcaram 
essa área, respaldados por decretos e leis que regulamentam 
sua atuação na realização de consultas de enfermagem, obser-
va-se a atuação satisfatória e qualificada do enfermeiro como 
provedor de intervenções na área da genômica.

A crescente demanda de pessoas que necessitam dos ser-
viços de aconselhamento genético serve de alerta para a neces-
sidade de melhorias na referida área, dentro do âmbito atual 
do SUS.11 O aprimoramento dos conhecimentos do enfermei-
ro em genética e genômica pode ser uma excelente estratégia 
para melhoria na profilaxia, diagnóstico e tratamento, contri-
buindo para a diminuição nos índices de morbidade e mortali-
dade ligados às doenças genéticas.

Torna-se essencial que os enfermeiros aprimorem seus co-
nhecimentos em genética e genômica e fomentem sua utiliza-
ção por outros membros de sua equipe, para não somente se 
adaptarem a essa nova demanda, mas também participarem 
ativamente de decisões terapêuticas, assumindo com eficácia e 
eficiência seu papel de conselheiro genético perante a comuni-
dade e demais profissionais de saúde.
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