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HISTORIA DA ENFERMAGEM

Perspectivas histéricas do Projeto Genoma
e a evolugao da enfermagem

Historical perspectives of the Genome Project and the evolution of nursing

Perspectivas historicas del Proyecto Genoma y la evolucién de la enfermeria

RESUMO

Este artigo tem por objetivo tragar um panorama histérico das principais transformagées que estao ocorrendo
na enfermagem apés a finalizagdo do Projeto Genoma. S&o apresentadas informagdes atuais sobre genética, o
Projeto Genoma Humano, pesquisa gendmica e sua interface com a pratica da enfermagem, assim como
propostas de vanguarda em varias areas de pesquisa importantes para os enfermeiros. Descreve o surgimento
de nova especializagédo na area de enfermagem, a enfermagem em genética, e da Sociedade Internacional dos
Enfermeiros Geneticistas, que normatiza o exercicio da mesma. Traz alguns dados de pesquisas recentemente
realizadas, visando a integragao da genética e, conseqlientemente, da genémica no ensino, na pesquisa e na
assisténcia de enfermagem.

Descritores: Genética; Gendmica; Histéria da enfermagem.

ABSTRACT

This article aims to draw a historical view of the main transformations that are happening in nursing after the
completion of the Genome Project. We present current information about genetics, the Human Genome Project,
genomic research and their interface within nursing practice, as well as vanguard proposals in various important
research areas for nurses. Furthermore, we describe the emergence of a new specialization area in nursing,
nursing in genetics, and the International Society for Nurses in Genetics, which standardizes its professional
exercise. Finally, we present some recent research data, aimed at integrating genetics and, consequently,
genomics in nursing teaching, research and care.

Descriptors: Genetics;Ggenomics; History of nursing.

RESUMEN

Este articulo tiene por objetivo delinear una visién histérica sobre las transformaciones que estan sucediendo
en la enfermeria después del término del Proyecto Genoma. Presenta informacion actual sobre genética, el
Proyecto Genoma Humano, investigacién genémica y su interfaz con la practica de la enfermeria, y también
propuestas de vanguardia en muchas areas importantes de la investigacion para los enfermeros. Describe el
surgimiento de una nueva especializacion para enfermeros, enfermeria en genética, y de la Sociedad Internacional
de los Enfermeros Genéticos, que normaliza esta practica. Trae algunos datos actuales de investigacion,
apuntando integrar la genética y por lo tanto la genémica junto de la ensefianza, de la investigacion y del
cuidado de enfermeria.

Descriptores: Genética; Genémica; Historia de la enfermeria.
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1.INTRODUGAO

Por mais de quarenta anos, enfermeiros vém atuando como conselheiros e educadores na area
de genética e, conseqiientemente, contribuindo para ampliar o conhecimento dos profissionais em
relagdo aos aspectos biolégicos e psicossociais do processo salide-doenga, transformando o modo
de assisténcia a populagao™.

Com a finalizagdo do Projeto Genoma Humano, iniciou-se uma revolugdo no campo da genética,
adentrando-se em uma nova época denominada “Era Gendmica”, a nova fronteira para a ciéncia. Os
mistérios do conhecimento do genoma humano apenas comecaram a ser revelados, porém, ja se
antecipam grandes avangos, trazendo profundas modificagdes e implicagdes para os profissionais de
salde e para o paradigma atual no qual esses mesmos profissionais ndo s6 tém sido educados, mas
também exercem sua profissdo®.
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Este artigo tem por objetivo tragar um panorama histérico das principais
transformacdes que estdo ocorrendo na enfermagem, apés a finalizagdo
do Projeto Genoma. Sao apresentadas informagdes atuais sobre genética,
0 Projeto Genoma Humano, pesquisa gendmica e sua interface com a
pratica da enfermagem, assim como propostas de vanguarda em varias
areas de pesquisa importantes para os enfermeiros.

2. DA GENETICA A GENOMICA

A genética pode ser convencionalmente definida como a ciéncia que
estuda os genes, seu funcionamento, os mecanismos através dos quais
0s tragos bioldgicos sdo transmitidos de geragao para geragéo e expressos
em um individuo®. O enfoque tradicional da genética esta centrado em
alteragdes cromossémicas, doengas hereditarias ou sindromes raras, que
afetam apenas uma pequena porgao da populagdo como, por exemplo,
fibrose cistica, anemia falciforme, hemofilia, as quais s@o conhecidas como
doengas monogénicas por resultarem de alteragdes ou mutagdes em um
Unico gene®®4. Entretanto, a nova visdo da genética amplia esse conceito,
reconhecendo que varias doengas, freqlientes, cujas causas, a principio,
eram vistas como resultantes do estilo de vida, dieta e fatores ambientais
também podem possuir componente genético e hereditario. Atualmente,
reconhece-se que as interagdes entre o genoma, ou seja, todo 0 DNA
(DeoxyriboNucleic Acid ) contido em um organismo ou em uma célula, e 0
meio ambiente desempenham papel fundamental no desenvolvimento de
muitas patologias, podendo-se considerar que nove entre as dez causas
de morte ou invalidez mais freqiientes na populagéo tém um componente
genético, tornando-se problema de satde publica®.

Os servigos de genética clinica desenvolveram-se centrados no modelo
médico holocéntrico, voltados basicamente para aconselhamento genético
pré-natal, identificagdo de desordens pediatricas associadas a defeitos
congénitos e erros inatos do metabolismo, assim como doengas cronico-
degenerativas de aparecimento tardio®. No Brasil, esses servigos ainda
sdo prestados principalmente por médicos geneticistas, raramente
envolvendo especialistas de outras areas, em centros de pesquisa ligados
a grandes universidades ou em servigos privados, ndo sendo inclusos no
Sistema Unico de Salide®.

Avangos genéticos e tecnolégicos tém proporcionado entendimento mais
abrangente de como modificagBes genéticas influenciam a varia-bilidade entre
0s seres humanos e sua predisposi¢ao para desenvolver enfermidades como
cancer, doengas cardiovasculares, hipertensao, diabetes, obesidade, doenga
de Alzheimer entre outras. Patologias como essas séo fregiientemente
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resultado de complexas interagdes entre varios genes e uma variedade de
exposi¢des ambientais, as quais podem disparar, acelerar ou exacerbar o
processo de adoecimento®.

Essa revolugdo na genética esta criando nova demanda para os
profissionais de saude que consideram a relagdo de aspectos genéticos com
0 risco aumentado para determinadas doengas. Dentre esses profissionais,
destaca-se um nlimero crescente de enfermeiros em todo o mundo que estéo
incluindo esses conhecimentos em suas praticas assistenciais, no ensino
académico, na pesquisa e na educagdo dos seus clientes®?.

3. 0 PROJETO GENOMA HUMANO: PASSADO, PRESENTE E
FUTURO

A meta ambiciosa do Projeto Genoma Humano (PGH) era o
desenvolvimento detalhado do mapa fisico e genético do genoma humano,
determinando a sequiéncia completa dos nucleotideos do nosso DNA. A
idéia de sequenciar todo o genoma humano surgiu em discussdes
cientificas iniciadas em 1984, porém, foi em 1988 que o Departamento de
Energia e os Institutos Nacionais de Sadde norte-americanos conseguiram
fundos junto ao Congresso para iniciar o planejamento do projeto. Os
planejadores estabeleceram um periodo de 15 anos para a finalizagao
do mesmo e orgamento de trés bilhdes de dolares. No dia primeiro de
outubro de 1990, iniciou-se oficialmente o PGH nos Estados Unidos,
como um projeto internacional desde o inicio, envolvendo cientistas do
Reino Unido, Alemanha, Franga, Japao e China®.

Em 14 de abril de 2003, o PGH foi anunciado como estando completo,
dois anos antes do prazo inicialmente estabelecido e quatrocentos milhdes
de ddlares abaixo do orgamento preliminar. O Consorcio Internacional de
Seqtienciamento do Genoma Humano, o grupo que trabalhou no projeto,
completou toda a seqtiéncia do genoma humano com alta qualidade,
provendo um poderoso instrumento para o entendimento da biologia e das
patologias humanas. Cientistas tém utilizado essa ferramenta para identificar
genes associados a muitas doengas complexas como os canceres de mama,
cdlon e prostata, diabetes, asma, entre outras®.

Como todas as areas, a gendmica também tem sua terminologia
particular. O termo gendmica, cunhado aproximadamente ha 15 anos®, é o
estudo ndo somente de genes isolados, mas de fungdes e interacdes de
todos 0s genes no genoma de um ser vivo. Agendmica explora as relagdes
entre 0s genes e 0 meio ambiente, geralmente observadas em doengas
freqlientes na nossa populagao. Essas patologias podem ser consideradas
tdo comuns que o cuidado genético, nesses casos, podera ser suprido

GENOMICA PARA A BIOLOGIA

Elucidando a estrutura e fungéo dos genomas

. Identificar de forma abrangente os componentes estruturais e funcionais codificados no genoma humano.

. Elucidar a organizagao de redes genéticas e vias protéicas, estabelecendo sua contribuicdo para o fenétipo celular e para o fenétipo do organismo como um todo.
. Desenvolver o entendimento detalhado da variagéo herdada no genoma humano.

. Entender a variagao evolutiva entre as espécies e seus mecanismos basicos.

. Desenvolver opgdes politicas que facilitem a disseminagéo do uso da informagéo gendmica tanto na clinica como na pesquisa.

GENOMICA PARA A SAUDE

Traduzindo o conhecimento baseado no genoma para beneficios a satde

doengas.

esses afetam os resultados e os custos em saude.

. Desenvolver estratégias sdlidas para identificar a contribuigao genética para doengas e respostas a drogas.
. Desenvolver estratégias para identificar variantes génicas que contribuam para a boa saude e resisténcia a doengas.
. Desenvolver abordagens baseadas no genoma para predizer suscetibilidade e reagdes a drogas, detecgdo precoce de doengas e taxonomia molecular dos estados das

. Usar novo entendimento dos genes e suas interagdes para o desenvolvimento de novas abordagens terapéuticas poderosas.
. Investigar como a informagéo de risco genético esta coberta nos cenarios clinicos, como essa informagao influencia estratégias de salide e comportamentos e como

. Desenvolver instrumentos baseados no genoma que melhorem a sadde de todos.

GENOMICA PARA A SOCIEDADE

Acessar limites éticos para o uso da gendmica

Promovendo o uso da gendmica para maximizar os beneficios e minimizar os danos
Desenvolver opgdes politicas para o uso da gendmica em cenarios médicos e ndo-médicos.
Entender as relagdes entre gendmica, raga e etnicidade e as conseqiéncias de ndo abranger essas relagdes.
Entender as conseqiiéncias de ndo considerar as contribuigdes gendmicas para os tragos humanos e comportamentos.

Quadro 1. Temas e objetivos da pesquisa gendmica. Adaptado de Collins et al®.
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envolvendo ocasionalmente o médico geneticista, mas, sobre-tudo, os
profissionais que atuam na assisténcia primaria a populagéo®.

A importancia da investigacdo sobre as implicagdes éticas, legais e
sociais da pesquisa gendmica foi reconhecida desde o inicio do PGH.
Com a finalidade de abranger essas questdes, criou-se em 1990 o
Programa de Pesquisa de Implicagdes Eticas, Legais e Sociais (Ethical,
Legal and Social Implications Research Program, ELSI) como parte
integrante do PGH. Esse programa prové nova abordagem para identificar
e analisar esses aspectos em paralelo com a pesquisa em ciéncias basicas
Pesquisas financiadas por verbas desse programa tém abordado
diferentes temas, dentre eles incluem-se aplicagéo de distintas estratégias
de aconselhamento genético, estudos em populagdes indigenas, o impacto
social da engenharia genética, o estigma de ter uma doenga genética,
promovendo assim o uso da gendmica para maximizar os beneficios e
minimizar os prejuizos de suas aplicagdes junto a sociedade®.

Simultaneamente as publicagdes que divulgaram a conclusao do projeto
genoma, o Instituto Nacional de Pesquisa do Genoma Humano (National
Human Genome Research Institute, NHGRI) publicou sua vis&o para o futuro
da gendmica, elaborada a partir de contribuigdes cientificas, que se extenderam
por um periodo de dois anos de discussdes, oficinas e consultas a peritos.
Essa visdo passou a ser adotada como um modelo conceitual para pesquisas
na area, o qual é composto por trés temas fundamentais: (a) gendmica para
a biologia, (b) gendmica para a saude e (c) gendmica para a sociedade.
Cada um desses temas abrange aspectos éticos, legais e sociais;
educacéo; treinamento; recursos humanos e financeiros; desenvolvimento
tecnolégico e bioinformatica (Quadro 1)@.

A partir do projeto genoma, varias disciplinas ditas “émicas” estdo
surgindo, ou seja, gendmica funcional ou transcriptémica, proteémica e
até mesmo metaboldmica, tragando, respectivamente, um paralelo, com
a hierarquia bioldgica dos processos de transcricdo do DNA em RNA;
sintese protéica ou tradugéo; e sintese de pequenas moléculas ou
processos metabdlicos. O significado desses termos e as implicagbes
desses estudos podem ser exemplificados pela protedmica. As indUstrias
farmacéuticas tém investido grandes verbas de pesquisa em protedmica,
preocupando-se, a principio, em determinar a estrutura, expresséo,
localizagao, atividade bioquimica, interages e fungdes do maior nimero
de proteinas possivel, buscando o desenvolvimento de medicamentos
com bases genéticas, cada vez mais individualizados®.

4. ASPECTOS HISTORICOS DA ATUAGAO DA ENFERMAGEM
EM GENETICA

Em 1962, foi publicado o primeiro artigo citando a importancia da
inclusdo de conteidos de genética no curriculo de enfermagem( e,
durante as décadas de 1960 e 1970, a genética foi conceituada como
importante componente da pratica de enfermeiros, especialmente nas
areas de salde comunitéria e enfermagem materno-infantil®.

A figura do enfermeiro especialista em genética comegou a ter
visibilidade nos anos 80, quando se definiu pela primeira vez a fungdo do
enfermeiro geneticista como um profissional essencial na equipe
interdisciplinar de aconselhamento genético".

Um pequeno grupo, composto por oito enfermeiros, envolvidos em
ministrar cuidados na &rea de genética, organizou-se, a principio
informalmente, e quatro anos ap6s, em 1988, fundou a Sociedade
Internacional dos Enfermeiros Geneticistas (International Society of Nurses
in Genetics, ISONG)™. Hoje, o quadro de membros da ISONG abrange
os seis continentes, contando com aproximadamente 400 membros, que
atuam na academia, em hospitais, em instituigdes privadas, industrias,
em saude publica e junto a 6rgéos governamentais, nas areas de salde
materno-infantil, genética pré-natal, genética do cancer, neurogenética,
genética cardiaca, genética pediatrica, doencas metabdlicas e educacéo.
O objetivo principal dessa organizagéo é cuidar da saude genética da
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populagdo. Dez anos apos sua fundagéo, durante o Congresso da
Associagdo Americana de Enfermagem (American Nursing Association,
ANA), foi aprovado o documento The Scope and Standards of Genetic
Clinical Nursing Practice™, preparado pela ISONG, o qual esta atualmente
em fase de expansao e atualizagdo. Esse importante documento determina
as normas e diretrizes norteadoras do exercicio de enfermagem na area
de genética em todo o mundo, definindo e estabelecendo niveis de
competéncia profissional para o enfermeiro atuar na area de genética.

No Brasil, o primeiro profissional nessa area comegou a atuar na
década de 80('? e, desde entdo, esse nimero vem aumentando
modestamente, com a conquista de novos cenarios para tal pratica, € as
primeiras publicagdes nacionais comegam a aparecer'2'3, Acredita-se
no grande campo que se desvenda para o enfermeiro geneticista no Brasil,
com possibilidades de atuagdo em diferentes subespecialidades da
genética. Porém nem todo profissional de enfermagem precisa ser um
perito nessa area, mas é essencial que todos os enfermeiros adquiram
conhecimentos basicos para atenderem as novas demandas do cuidado
de salde baseado em gendmica.

O COREN-SP (Conselho Regional de Enfermagem do Estado de Séo
Paulo) ja posicionou-se favoravelmente a atuagdo do enfermeiro como
conselheiro genético, mediante parecer de sua presidenta Ruth Miranda
de Camargo Leifert, exarado pela Camara Técnica Assistencial desse
6rgéo, em 3/10/2001, com bases na Lei 7.498 e seu Decreto 94.406 de
08/06/87. Considerando, ainda, o Parecer da Associagdo Brasileira de
Obstetrizes e Enfermeiros Obstetras, que essa é uma atividade de
educagdo em saude, ndo implicando na emiss&o de diagndstico clinico,
foi emitido por esse Conselho o Parecer de que o enfermeiro, desde que
tenha formacao cientifica especifica na area de genética, pode atuar na
fungéo de conselheiro genético. Seguindo o que esta determinado pela
Lei do Exercicio Profissional de Enfermagem, observa-se que o enfermeiro
é profissional Unico para atuar como conselheiro devido a sua formagao
académica com enfoque em ciéncias humanas e bioldgicas, que |he
confere embasamento tedrico-pratico suficiente para ministrar atengéo
holistica e assisténcia integral, aplicados a genética™.

5. INTEGRANDO A GENETICA E A GENOMICA NO COTIDIANO
DA ENFERMAGEM NO BRASIL

Com o PGH surgiu o cuidado de saude baseado em gendmica, que
pode ser definido como o processo que abrange o diagnostico, a prevengao
e a terapéutica baseados nos genes, considerando as manifestages de
saude como resultantes de combinagdes do genoma humano e de
influéncias ambientais.

Esforcos coletivos s@o necessarios por parte dos enfermeiros no mundo
todo para assegurar que todos os individuos, familias e populacdes tenham
acesso aos beneficios para a salde, provenientes da pesquisa gendmica.
Isso inclui esforgos para melhorar a educagao e o treinamento dos
enfermeiros brasileiros.

Embora a enfermagem, enquanto profisséo, ja reconhega a importancia
da genética e da gendmica na pratica clinica, levantamentos realizados
em diversos paises mostram que esses conteudos ainda s&o limitados
nos cursos de graduagao em enfermagem4. Em 2003, enfermeiros que
participaram da convengao anual da ANA foram entrevistados e afirmaram
que ndo se sentem habilitados para ministrar cuidados que envolvam
conhecimentos de genética, mas todos concordaram que a gendmica
esta transformando profundamente a pratica da enfermagem(™. No Brasil,
tanto alunos como professores dos cursos de enfermagem ainda possuem
visdo bastante conservadora da genética, provavelmente devido ao
conteudo dos programas atuais, pouco informativos sobre as atribuigdes
proprias dos enfermeiros nesse cenario e sem direcionamento especifico
para a pratica da enfermagem em genética. Os paradigmas vém se
modificando, mas o0 ensino da genética nos cursos de graduagéo de
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enfermagem no Brasil ainda se baseia no modelo médico. Logo, & urgente
a transformagéo pedagogica e clinica™.

Assim, pode-se concluir que, infelizmente, ainda falta reconhecimento
das potencialidades e da autonomia dos enfermeiros no campo da genética
no Brasil, contrariamente ao que se observa nos paises desenvolvidos.
Oportunidades de educagdo em genética ndo estéo igualmente disponiveis
para todos os enfermeiros brasileiros, portanto, esta sendo realizado um
levantamento nacional junto aos 496 cursos de graduagdo em
enfermagem, procurando conhecer o0 panorama nacional do ensino de
genética para a enfermagem, com o propdsito de propor diretrizes para
integragdo de um curriculo minimo de genética especifico para
enfermeiros®.

6. RECOMENDAGOES E DESAFIOS PARA E ENFERMAGEM NA
ERA GENOMICA

No contexto clinico, o enfermeiro € o profissional de saude que passa
maior tempo em contato direto com o paciente, normalmente sendo o
primeiro a notar caracteristicas dismorficas em um recém-nascido, a prover
informagdes para pacientes sobre a natureza de uma doenga cronica
recentemente diagnosticada, a contribuir para o repensar de questdes
levantadas sobre o significado dessa doenga para os préprios pacientes
e para seus familiares e a lidar com o complexo espectro da resposta
humana a salde e a doenga™. Adicionalmente, os enfermeiros estdo
presentes em todas as comunidades, sendo elos vitais entre individuos,
familias e o sistema de salde. Portanto, é junto ao enfermeiro que os
membros da comunidade freqlientemente buscam respostas as suas
preocupagdes e questdes de salde. Logo, a enfermagem possui imensa
contribuigdo a oferecer, educando pacientes, familias, outros profissionais
de saude e o publico sobre o cuidado de saude baseado em gendmica,
advogando a favor desses pela seguranga e justica no uso de tal tecnologia
e na coordenag&o personalizada da assisténcia durante todas as etapas
da vida™.

De modo geral, a formagdo académica do aluno de enfermagem
possibilita uma abordagem holistica do cuidado em saude, considerando
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aspectos biologicos, fisicos, ambientais, sociais, culturais e espirituais de
cada pessoa. Por conseguinte, essa categoria profissional possui 0
potencial para assistir & populagdo®, vencendo barreiras e evoluindo
juntamente com os avangos da gendmica. Na atualidade, € aconselhavel
ampliar o conhecimento de genética entre os docentes e, conseqlen-
temente, dos enfermeiros como um todo; além de incluir contetidos curri-
culares nos cursos de graduacdo de enfermagem que abranjam
competéncias baseadas em evidéncias gendmicas. Conhecer os desafios
impostos a enfermagem no processo de formagao do aluno de graduagao
nessa nova era, possibilita a reflexao e a reuniéo de esforcos no sentido
de buscar caminhos para oferecer um ensino que melhor atenda as
necessidades de cuidados emergentes. Recomenda-se que o profissional
de enfermagem seja preparado para implementar intervengdes de
enfermagem que promovam a saude e o bem-estar da populagéo,
considerando as inter-relagdes entre o genédtipo de um individuo e o meio
ambiente, seu estilo de vida, dieta e intervengdes farmacéuticas®.

Acerca do desenvolvimento de pesquisas nessa area, é fundamental o
compromisso de enfermeiros na condugéo de pesquisas que abordem temas
sobre 0 impacto da informagdo gendmica sobre os resultados do
comportamento em saude, o processo de enfrentamento das doengas
genéticas, o compartilhar de informagBes sobre essas condigdes dentro e
fora das familias e a redefinigao de papéis frente a informag&o genética®.

Colaborar na definicdo e no desenvolvimento de politicas de saude
que incluam questbes como os limites éticos para o uso da genémica
(protegéo contra a discriminagéo genética, testes genéticos reprodutivos
e melhoramento genético); usar a informagéo genética para estabelecer
programas de saude publica para promogdo da saude e prevengéo de
doengas; bem como colaborar na elaborag&o de diretrizes para a protego,
acesso e disseminagao da informagéo genética constituem, da mesma
forma, desafios para a enfermagem pos Projeto Genoma Humano®.

A compreensdo das novas questdes trazidas pela gendmica, e de
como os pacientes e seus familiares véem a si mesmos, a luz dessa nova
abordagem do cuidar, é apenas o inicio da trajetdria que a enfermagem
pode percorrer, no Brasil e no mundo, para fazer a diferenga no cuidado
a saude no século XXI.
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