
TRADIÇÕES ARCAICAS 
CULTURAIS & DOENÇAS RARAS



GENETICA MEDICA – Parte I



Genética Médica - Objetivos
• Enquanto Genética:

• Diz respeito a origem das características biológicas e sua 
hereditabilidade ou HERDABILIDADE.

CAAE: 14563913.3.0000.5269Llerena, 2016



Níveis de Pressão Arterial

100/60 mmHg

120/80 mmHg

140/90 mmHg

Nº de Genes

Nº de Individuos

Ambiente – Estilo de Vida, Nutrição, Sedentarismo, etc
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Genética Médica - Objetivos
• Enquanto Genética:

• Diz respeito a origem das características biológicas e sua 
hereditabilidade ou HERDABILIDADE.

• Enquanto Médica:
• Diz respeito as doenças de causa genética.
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DNA GENÔMICO

ou

NUCLEAR



http://www.ornl.gov/sci/techresources/Human_Genome/faq/compgen.shtml

2016
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Fertilização 3ª Semana

Blastogenesis - Genes do Desenvolvimento

Receptores Nucleares - AR, ER, GR, TR, VDR, DAX-1
Dedos de Zinco - WT1, GLI3
Grupo PAX - PAX2, PAX3, PAX6
HLH (helix-loop-helix)- MITF, TWIST
Grupo Homeodomain - MSX1, MSX2, HOXD13, RIEG, SHOX, IPF1
Grupo HMG (high mobility group) - SRY, SOX9
Grupo POU - POU1F1 (PIT1), POU3F4 (BRN4)
Outros - TBX5, TBX3, TBX1, RFX5, RFXAP, CIITA, OSF2
Co-ativadores - ATRX, CBP
FT geral - ERCC3, ERCC2, ERCC6, CSA, P44T
Supressores Tumorais - RB, p53, WT1
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4ª Semana 8ª Semana

Organogenesis

HistogenesisMorfogenesis

44 a 48 dias >53 dias
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GENOMA CONSTITUCIONAL – Estrutura & Função Unitária

GENOMA MITOCONDRIAL - Estrutura & Função Unitária

METILAÇÃO – Diferencial Parental

“microRNA”

AMBIENTE – Estilo de Vida e Ambiente



Mortalidade Infantil no Mundo

Argentina 11,44
Chile 7,71

Brasil 22,58

IFF/FIOCRUZ

Amanda Senna, 2012
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Canadá 5,04

Japão 2,79

França 3,33

Austrália 4,75

Mortalidade Infantil no Mundo

IFF/FIOCRUZ

Amanda Senna, 2012

CAAE: 14563913.3.0000.5269Llerena, 2016



• diminuição da mortalidade infantil no Brasil

• maior controle das doenças infecto-contagiosas

• melhoria no saneamento básico

• maior acesso da população geral, gestantes, aos serviços de 
saúde

1:10-20 nascimentos com anomalias congênitas

(ECLAMC*-1996)

* Estudo Colaborativo LatinoAmericano de Malformações Congênitas

Anomalias Congênitas – Defeitos Congênitos – Birth Defects
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MALFORMAÇÃO

Formação Tecidual Anormal

DEFORMAÇÃO

Forças Atípicas sobre o Tecido Normal

DISRUPÇÃO

Ruptura do Tecido Normal

DISPLASIA

Organização Tecidual Anormal

Tipos de Problemas da Morfogenesis
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ADULTO

CASAIS
GRAVIDA

PRENATAL
Recem Nascido

A Genética Médica na Linha do Tempo

Criança ADULTO
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Quadro I – Modalidades de Aconselhamento Genético

Retrospectivo Prospectivo

Propósito Afetado Exposto

Enfoque 1 caso Assistencial

Risco Recorrência Ocorrência

Beneficiário Família População

Ação Médica Assistencial Sanitarista

Recrutamento Passivo Ativo

Atividade Isolada Integrada

Atividade Intra-mural Extra-mural

Organização Nenhuma Complexa

Cobertura Mínima Extensa

Ação de Saúde Complexa Básica

Custo Alto Baixo
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Instituto Nacional Fernandes Figueira – Fiocruz - RJ
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6.000.000 pares de base (pb)

6Mb

2.000.000 pares de base (pb)

2Mb

pares de base (pb)

Cariótipo Banda G

Cariótipo pelo FISH

Técnica de Fluorescência In Situ

Com Sonda Molecular Customizada

CGH-Array

Hibridização 

Genômica

Comparativa
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www.pnas.org - 2016
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www.pnas.org - 2016

METODO DE SANGER METODO DE SEQUENCIAMENTO DO EXOMA
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Consulta @ 15/02/2016



Fundo de Apoio A Pesquisa e Ações Social

PROJETO SUPORTE A PACIENTES/FAMÍLIAS ACOMPANHADOS PELO DEPARTAMENTO DE GENÉTICA MÉDICA

RELAÇÃO DE DOAÇÕES
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GENETICA MEDICA – Parte II



The need for a new medical model: a challenge for biomedicine

GL Engel

Science 08 Apr 1977:

Vol. 196, Issue 4286, pp. 129-136

O modelo dominante sobre a doença hoje é biomédica e não deixa 

espaço dentro deste quadro para as dimensões sociais, psicológicas 

e comportamentais da doença. 

Um modelo biopsicossocial é proposto que fornece um modelo para 

a pesquisa, um quadro para o ensino, e um projeto para a ação no 

mundo real dos cuidados de saúde. 

[The dominant model of disease today is biomedical, and it leaves no room within this framework for the social, psychological, and 

behavioral dimensions of illness. A biopsychosocial model is proposed that provides a blueprint for research, a framework for 

teaching, and a design for action in the real world of health care]



Rev. Educ. Espec., Santa Maria, v. 

25, n. 43, p. 203-216, maio/ago. 2012

<http://www.ufsm.br/

revistaeducacaoespecial>





Projeto Retardo Mental, Educação Especial e Doenças Genéticas

1995-1999







Cad. Saúde Pública, Rio de Janeiro, 23(3):627-636, mar, 2007



Cad. Saúde Pública, Rio de Janeiro, 23(3):627-636, mar, 2007
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CBGM – Belem



Serviços de genética Estado

Relevância das doenças raras e 

genéticas
Atendimento as doenças genéticas

SUS

Atenção integrada

Rede regionalizada, hierarquizada 

e funcional em genética clínica



Physis Revista de Saúde Coletiva, Rio de Janeiro, 23 [ 1 ]: 243-261, 2013



Dra Daniela Koeller Rodrigues Vieira

Médica Pediatra & Doutora em Saúde Pública



Adolesc. Saude, Rio de Janeiro, v. 8, n. 3, p. 10-17, jul/set 2011





Rev bras med fam comunidade. Florianópolis, 2012, Jul.-Set.; 7(24):196-203



Rev bras med fam comunidade. Florianópolis, 2012, Jul.-Set.; 7(24):196-203



Genético No de 

casos

% Ambiental * No de 

casos

%

Síndrome da deleção 18p 1 0,95 Asfixia perinatal 5 4,76

47XY, der(22)t(9:22) 1 0,95 Insulto perinatal 8 7,62

Polissomia de X 1 0,95 Síndrome da Rubéola 

congênita

7 6,67

Acrodisostose e pseudohipoparatireoidismo 1 0,95 Prematuridade 4 3,81

Neurofibromatose 1 0,95 AVC 1 0,95

Síndrome  de Klippel-Trenaunay-Weber 1 0,95 meningite 6 5,71

Doença de Canavan 1 0,95 social 2 1,90

Defeito do Tubo neural 4 3,81 Infecção congênita 2 1,90

Síndrome de Down 9 8,57 Toxoplasmose congênita 2 1,90

Síndrome de Edwards 1 0,95 Trauma auditivo 1 0,95

Síndrome de Cornélia de Lange 1 0,95

Síndrome de Momat-Wilson 1 0,95

Esclerose tuberosa 1 0,95

Síndrome de Coffin-Siris 1 0,95

Síndrome de Angelman 1 0,95

Síndrome óculo-fáscio-digital 1 0,95

Síndrome de Crouzon 1 0,95

Sinais dismórficos 6 5,71

rabdomiossarcoma 1 0,95

Atresia de esôfago, fístula traqueoesofágica e 

imperfuração anal

1 0,95

Ligado ao X 3 2,86

História familiar 3 2,86

Síndrome de Wolfran 2 1,90

Consangüinidade 1 0,95

Hamartoma vascular da pelve e coxa 1 0,95

total 46 43,8 38 36,19



SISVIGEN

Sistema de Vigilância em Área de 

Geração de Energia Nuclear

Usando a Atenção 

Primária de Saúde 

em Angra dos Reis 
Colaborador  5: 

INAGEMP
Instituto Nacional de Genética Médica Populacional

Daniela Koeller Rodrigues Vieira

Margareth Athianazi

Juan Clinton Llerena Jr





GENETICISTAS NAS UNIDADES DE ESF
SISVIGEN – 24 e 25 de março de 2011





GENETICA MEDICA – Parte III

As Tradições Arcaicas Culturais



Em contato com as doenças genéticas. A norma e a razão como 
tradições culturais presentes no discurso de profissionais médicos 
do Instituto Fernandes Figueira, Fundação Oswaldo Cruz, Rio de 
Janeiro, Brasil

In contact with genetic diseases: norm and reason as cultural 
traditions in medical staff discourse at the Fernandes Figueira
Institute, Oswaldo Cruz Foundation, Rio de Janeiro, Brazil

• Martins, Cardoso e Llerena

• Cad. Saúde Pública vol.20 no.4, 2004





A tradição da normalidade está culturalmente arraigada na sociedade ocidental 

que, principalmente a partir do séc. XX, está ligada aos atributos 

de beleza,  perfeição e produtividade. 

A TRADIÇÃO DA NORMA



A tradição da normalidade está culturalmente arraigada na sociedade ocidental 

que, principalmente a partir do séc. XX, está ligada aos atributos 

de beleza,  perfeição e produtividade. 

A TRADIÇÃO DA NORMA



A pessoa que tem uma deficiência, com sua 

desfiguração, sua mutilação,

é a personificação da assimetria, da desordem  e, por 

isso, constitui-se numa

ameaça para as pessoas ditas “normais”. 

A TRADIÇÃO DA NORMA



É a partir da doença que se decifra o ensinamento da saúde, pois as funções

normais são reveladas na medida em que a doença impede o exercício das mesmas.

A TRADIÇÃO DA NORMA



Todo o pensamento da Modernidade foi estruturado e,  permanece

até os nossos dias, baseado na Valorização da Razão. 

É, entre outros, um dos meios pelo qual os seres racionais

propõem razões ou explicações para causa e efeito. 

Há, portanto, os sentimentos de impotência e frustração intimamente ligados 

à importância do diagnóstico e da cura para a medicina e reflete também a 

dificuldade em lidar com o anormal, o monstruoso, o feio. 

A TRADIÇÃO DA RAZÃO

http://pt.wikipedia.org/wiki/Causa_e_efeito


Seqüência Disruptiva do Zika Vírus Congênito
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Mas o treino e o hábito

de cuidar das crianças com malformações congênitas e déficit intelectual

parece ajudar o médico,  inclusive  no processo de repensar o que seja cura 

e reavaliar suas expectativas.

A TRADIÇÃO DA RAZÃO

Impedir ou retardar a evolução da doença, aliviar o sofrimento, oferecer  

cuidados paliativos, diminuir o tempo e a frequência das internações e 

melhorar a qualidade de vida podem ser  metas  mais  realistas.



O sofrimento da família, principalmente da mãe, mobiliza tanto os médicos 

que o paciente torna-se “invisível” ao olhar do médico, só se consubstanciando 

na sua doença.

As mães são idealizadas como pessoas devotadas, que abdicam de suas vidas 

em função da dedicação aos cuidados dos filhos.

O papel de mãe, como também o amor  materno, 

é visto como algo instintivo,  inerente à  mulher.

A TRADIÇÃO DA FAMÍLIA





Esta forma de pensamento é um mito socialmente construído

A TRADIÇÃO DA FAMÍLIA

?Promover a Doença ou Promover a Saúde?



Um elemento religioso é a noção de Deus como criador do mundo e responsável pela história. 

“O Deus cristão é o senhor da história e conduz o mundo até a sua redenção” .

Por isso, a crença na providência divina segundo a qual Deus continua envolvido com sua criação dando 

continuidade a ela, e em tudo o que acontece, existe um objetivo de Deus mesmo que o homem desconheça

O homem atual continua buscando a salvação, quer essa busca seja consciente ou não. 

Para  isso, ele pode recorrer à magia, à ciência e à tecnologia ou a ideologias que prometem uma  nova 

ordem humana.

A TRADIÇÃO DA RELIGIOSIDADE
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