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1.  Conceito de  
Rede de Referenciação Hospitalar

As Redes de Referenciação Hospi-
talar (RRH) são sistemas através dos 
quais se pretende regular as relações 
de complementaridade e de apoio 
técnico entre todas as instituições 
hospitalares, de modo a garantir o 
acesso de todos os doentes aos 
serviços e unidades prestadores de 
cuidados de saúde, sustentado num 
sistema integrado de informação 
interinstitucional.

Uma Rede de Referenciação Hospi-
talar (RRH) traduz-se por um conjunto 
de especialidades médicas e de tecno-
logias, permitindo:

 

– Articulação em rede. Variável 
em função das características 
dos recursos disponíveis, das 
determinantes e condicionantes 
regionais e nacionais e do tipo de 
especialidade em questão. 

– Exploração de complementari-
dades, de modo a aproveitar siner-
gias, concentrar experiências, 
propiciando o desenvolvimento 
do conhecimento e a especiali-
zação dos técnicos, com a con-
sequente melhoria da qualidade 
dos cuidados. 

– Concentração de recursos, no 
sentido da maximização da sua 
rentabilidade.

Como princípio orientador, as redes 
devem ser construídas numa lógica 
centrada nas necessidades da po-
pulação e com base em critérios de 
distribuição e rácios, previamente de-
finidos, de instalações, equipamentos 
e recursos humanos.
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Nos últimos anos, e em paralelo 
com o que tem acontecido com os 
restantes países europeus, a melhoria 
do estado de saúde da população 
portuguesa e da qualidade dos cuida-
dos prestados no Sistema de Saúde 
conduziram a um crescente aumento 
do peso relativo da morbilidade e 
mortalidade por anomalias congénitas 
e outras situações genéticas. 

O desenvolvimento do apoio preco-
ce à mulher grávida através do diag-
nóstico pré-natal, incluindo o estudo 
cromossómico fetal em idades supe-
riores a 35 anos, também alargou, 
de forma substancial, as responsabi-
lidades de apoio clínico e laboratorial 
dos geneticistas portugueses nesta 
importante área de Saúde Pública. 

A recente descoberta da importân-
cia do genoma no desencadear das 
doenças comuns das crianças e dos 
adultos (Quadro I) e o reconhecimento 
da importância do apoio de gene-
ticistas no diagnóstico e prevenção 
das situações mais prevalecentes 

(doenças oncológicas, cardiovascu-
lares e ainda situações psiquiátricas, 
incluindo demências) mais reforçaram 
as necessidades de apoio “através 
do desenvolvimento de Serviços de 
Genética Clínica em Hospitais Uni-
versitários ou fazendo parte do SNS”, 
como é referido no último Relatório 
da OMS.

 O conceito clássico, totalmente ul-
trapassado, que classifica as doenças 
genéticas como doenças raras e que, 
consequentemente, apenas dizem 
respeito a poucas famílias e doentes, 
tem dificultado, em Portugal, o apoio 
ao desenvolvimento adequado dos 
Serviços já existentes e à criação de 
novos Serviços em áreas já previstas 
em recomendações nacionais e in-
ternacionais. Enquanto, pelas razões 
anteriormente definidas, a sensibiliza-
ção dos responsáveis políticos para 
investirem adequadamente nesta 
especialidade, dotando as estrutu-
ras dos recursos necessários à sua 

2. Introdução
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acção no sistema de cuidados e ao 
seu desenvolvimento, tem sido insu-
ficiente, é, pelo contrário, estimulante 
a importância atribuída a este tipo de 
apoio pela população, comunicação 
social e comunidade científica. Parte 
importante desse interesse decorre da 
evidência crescente de que a Gené-
tica Médica pode dar um contributo 
relevante aos restantes profissionais 
de saúde, aos doentes e às famí-
lias. Pode ainda ser útil na escolha 
de opções reprodutivas em casais, 
através da avaliação dos riscos e do 
adequado aconselhamento genético.

Os avanços recentes no conheci-
mento do genoma humano sugerem 
o aparecimento, a curto prazo, de 
oportunidades múltiplas na preven-
ção, diagnóstico e terapêutica das 
doenças genéticas, incluindo as já 
referidas doenças comuns. O impac-
to será enorme na próxima década, 
nomeadamente na elaboração de 

estratégias de Saúde e nas aborda-
gens diagnósticas e terapêuticas, em 
particular através da realização de 
testes pré-sintomáticos e preditivos, 
que deverão ter a colaboração da Ge-
nética Médica, como recomendado 
no já referido Relatório da OMS.

Quadro I

Estimativa da contribuição hereditária em várias doenças comuns

Doença Frequência (%) Contribuição hereditária (%) 

Esquizofrenia 1 85
Asma 4 80
Fenda labial e/ou palatina 0,1 76
Estenose pilórica 0,3 75
Espondilite anquilosante 0,2 70
Pé boto 0,1 68
Doença coronária 3 65
Hipertensão essencial 5 62
Displasia da anca 0,1 60
Anencefalia e espinha bífida 0,5 60
Úlcera péptica 4 37
Cardiopatia congénita 0,5 35

Fonte: Emery’s – Elements of Medical Genetics (11.ª Edição), 2001
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A especialidade de Genética Médi-
ca, segundo a recomendação propos-
ta pela European Society of Human 
Genetics (de acordo com a OMS, 
1985), deverá assegurar as necessi-
dades das famílias com desvantagem 
genética, de modo a que estas pos-
sam viver tão normalmente quanto 
possível e planear a reprodução com 
segurança. 

Assim, as competências essenciais 
da Genética Médica são o diagnósti-
co, a prevenção e a terapêutica das 
doenças genéticas, incluindo a avalia-
ção do risco de ocorrência ou recor-
rência e o aconselhamento genético, 
abrangendo todos os grupos etários, 
com início no período pré-natal. São 
ainda competências da Genética 
Médica os rastreios e os registos 
de doenças genéticas, a formação 
pré e pós-graduada, a investigação 
e a colaboração com programas de 
saúde pública.

Existem, classicamente, três tipos 
de doenças genéticas: anomalias 
cromossómicas, doenças mende-
lianas (monogénicas) e situações 
multifactoriais.

Enquanto os dois primeiros tipos de 
patologia anteriormente referidos fo-
ram reconhecidos como doenças de 
causa genética desde os anos 50, as 
situações multifactoriais, que incluem 
a maioria das anomalias congénitas 
e das doenças comuns da criança 
e do adulto, só foram reconhecidas 

como dependentes do genoma na 
segunda metade dos anos 60, atra-
vés de estudos populacionais, cujas 
conclusões vieram a ser confirmadas 
e aprofundadas, nos últimos anos, 
pelos avanços do conhecimento so-
bre o genoma humano. Estas últimas 
investigações conduziram a novas e 
inesperadas perspectivas de apoio 
directo e indirecto a estas patologias, 
que irão, nos próximos anos, aumen-
tar de importância e complexidade.

Se for diagnosticada uma doença 
genética, a família do doente deve 
ser referenciada para uma consulta 
especializada de Genética Médica. 

O acto médico de esclarecimento 
e informação de natureza hereditária, 
ou não, de uma determinada doença 
ou anomalia congénita e o aconselha-
mento reprodutivo constituem a base 
de todo o apoio de prevenção e diagnós-
tico das doenças genéticas, denomi-
nando-se aconselhamento genético 
(Desp. n.º 5411/97, de 6 de Agosto).

3.  Caracterização da 
Especialidade
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4.1. Prevalência

Se considerarmos doenças genéti-
cas também as situações multifacto-
riais e outras de identificação recente 
(como as mitocondriais), podemos afir-
mar que as doenças genéticas têm 
uma elevada prevalência, admitindo-se 
que, em cada 1000 recém-nascidos, 
336 terão, durante a sua vida, alguma 
patologia genética. (Quadro II)

Estão, actualmente, descritas cerca 
de 10 000 doenças de etiologia mo-
nogénica. Algumas delas são mais fre-
quentes em certas regiões do mundo, 
outras quase limitadas a alguns gru-

pos étnicos, e são influenciadas por 
factores sociodemográficos, como a 
consanguinidade.

Considera-se anomalia congénita 
“qualquer anomalia estrutural, fun-
cional ou bioquímica presente no 
nascimento, ainda que não seja diag-
nosticada neste período” (OMS). As 
anomalias congénitas estruturais são 
situações isoladas ou múltiplas, iden-
tificadas habitualmente no período de 
recém-nascido. Subdividem-se em 
major (com efeito adverso na função 
ou aceitação social do indivíduo afec-
tado) e minor (sem consequências 
médicas ou estéticas). A prevalência 
de anomalias congénitas major no 
recém-nascido, de acordo com es-

4. Impacto das doenças genéticas

Quadro II

Prevalência das doenças genéticas

Tipo
Prevalência

Subtipos Por 1000 nados-vivos

Cromossómicas > 600 6

Monogénicas:

Autossómicas dominantes 4458 20

Autossómicas recessivas 1730 2

Ligadas ao X recessivas 412 2

Multifactoriais:

Anomalias congénitas > 50 6

Crónicas do adulto > 50 50

Mitocondriais > 59 Rara

Das células somáticas* > 100 250

Total 336

* Estas situações aparecem após o nascimento e ocorrem pelo menos em 25% dos adultos.

Fonte: Extraído e adaptado de Essential Medical Genetics, Connor e Ferguson Smith, 1997
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tudos internacionais, é, actualmente, 
estimada em 200 a 300/10 000.

Em Portugal, calcula-se assim que, 
em 2001, terão nascido 2 257 a 3 385 
crianças com esta patologia. O Regis-
to Nacional de Anomalias Congénitas 
(CERAC) apresentou uma prevalência 
de anomalias congénitas, entre 1997 
e 1999, de 200/10 000.

Em 1988, na Região Autónoma 
da Madeira, num estudo mais deta-
lhado, em 3 870 recém-nascidos 
vivos a prevalência encontrada foi de 
299/10 000.

A OMS estima que nasçam anu-
almente 3 milhões de crianças com 
anomalias congénitas ou outras do-
enças genéticas, das quais um terço 
morre nos três primeiros anos de vida. 
Nos países desenvolvidos, estima-se 

que, dos indivíduos com anomalias 
congénitas, 22% têm morte precoce, 
24% tornam-se doentes crónicos e 
54% ficam curados. Sabe-se ainda 
que as anomalias congénitas são res-
ponsáveis por cerca de 25% da mor-
talidade infantil e por 23% das mortes 
entre o 1.º e o 4.º ano de vida.

No já referido estudo realizado na 
Região Autónoma da Madeira em 
1988, verificou-se que 27,1% da mor-
talidade infantil foi devida a anomalias 
congénitas.

Em investigação realizada em 1990, 
no Serviço de Pediatria do Hospital de 
Santa Maria, verificou-se que 22,7% 
das crianças internadas tinham pato-
logia genética e que, destas, 47,9% 
tiveram internamento múltiplo.

No que respeita às doenças mo-
nogénicas, é necessário referir a 
existência, em Portugal, de uma pre-



11

valência invulgarmente elevada da 
polineuropatia amiloidótica familiar 
(PAF) ou paramiloidose (vulgarmente 
denominada “doença dos pézinhos”). 
É uma doença autossómica domi-
nante, causada, habitualmente, pela 
mesma mutação, e constitui um 
problema grave de saúde pública em 
certas zonas do litoral norte e centro 
do país. No Centro de Estudos da 
Paramiloidose (CEP) estão registadas 
578 grandes famílias, que incluem 
1980 doentes, dos quais cerca de 
600 se encontram vivos; perto de 
90 novos casos são diagnosticados 
todos os anos.

A doença de Machado-Joseph 
(DMJ) é outra doença neurológica 
(ataxia dominante) que tem uma fre-
quência inusitada no país (97 grandes 
famílias, com mais de 200 doentes 
vivos). A DMJ atinge uma prevalência 
de 27,1/100 000 em São Miguel e de 
835,2/100 000 na ilha das Flores; no 
continente, a prevalência é superior 
na zona Centro e no Vale do Tejo, 
chegando a atingir 102,3/100 000 
num dos concelhos do distrito de 
Santarém.

Portugal é considerado o maior 
foco mundial para qualquer uma 
destas duas doenças, que necessitam 
dum apoio muito particular na área 
da prevenção e do aconselhamento 
genético. 

Outra doença neurológica autos-
sómica dominante de início tardio e 
importante pela sua frequência é a 
doença de Huntington, que afecta 
mais de 255 famílias já conhecidas 
em Portugal. Tem uma distribuição 
uniforme por todo o país e terá uma-
prevalência superior a 5/100 000.

Ainda outra situação de elevada 
prevalência em Portugal, tal como 
noutros países de população cauca-
siana, é a fibrose quística, situação 
autossómica recessiva, cujo valor 
estimado é, para Portugal, de 1/4 000 
recém-nascidos, e cerca de 1/32 
portugueses deverá ser heterozigoto e 
portador assintomático de uma muta-
ção. Trata-se de uma doença crónica, 
que contribui, também, para elevados 
encargos socioeconómicos no nosso 
País e constitui um importante proble-
ma de saúde pública.

No referente às anemias hereditá-
rias, embora se verifique uma baixa 
frequência de β-talassémia (0,45%) e 
drepanocitose (0,51%) no nosso País, 
existem distritos, como os de Évora 
e Beja, em que estes valores médios 
são largamente ultrapassados, ne-
cessitando as famílias afectadas de 
apoio precoce e da implementação de 
programas para o seu controlo. 
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5.  O Desenvolvimento  
da Genética  
em Portugal

Existem no nosso País, desde há 
muitos anos, Consultas, Unidades, 
Serviços e um Instituto de Genética 
Médica integrados no SNS e com uma 
carreira hospitalar definida. 

O Instituto de Genética Médica Dr. 
Jacinto de Magalhães foi constituído 
a partir do Serviço de Genética do 
Hospital Maria Pia, tendo-se tornado 
autónomo como Instituto a partir de 
1980. Assegura a totalidade das acti-
vidades de Genética Médica, quer 
na área clínica, quer na laboratorial, 
nas três vertentes de assistência, 
investigação e ensino pós-graduado. 
É a maior e mais completa instituição 
nesta área em Portugal. Realiza, igual-
mente, funções de âmbito nacional, 
sendo responsável, nomeadamente, 
pelo Rastreio Nacional de Fenilceto-
núria e Hipotiroidismo Congénito no 
recém-nascido e ainda pelo Programa 
Nacional de Diagnóstico Precoce.

Ao INSA cabem as funções de 
referência laboratorial nacional, inves-
tigação e desenvolvimento e uma 
muito significativa contribuição para 
a prestação de serviços laboratoriais, 
incluindo o estudo de doenças gené-
ticas, através do Centro de Genética 
Humana. A actividade do referido 
Centro deverá ser mais bem rentabili-
zada através de uma integração plena 
na Rede e, nomeadamente, através 
de uma maior articulação com os 
Serviços de Genética Médica. 

Com a colaboração da maioria dos 
geneticistas portugueses, foram cria-
das comissões e grupos de trabalho 
e elaborado um conjunto de diplomas, 
a seguir discriminados:

Genética Médica – pelo Despacho 
n.º 64/95 do Ministério da Saúde foi 
considerada dentro do grupo das 
“valências altamente diferenciadas”, 
dedicando-se ao “diagnóstico, à pre-
venção e ao tratamento das doenças 
genéticas, incluindo as anomalias 
congénitas”. De acordo com este 
Despacho, a valência tem dois níveis 
de complexidade:

– Consulta de Genética Médica: é 
uma consulta autónoma, a cargo 
de um especialista de Genética 
Médica.

– Serviço de Genética Médica: 
valência clínico/laboratorial, que 
compreende pelo menos uma 
consulta de Genética e um Labo-
ratório de Citogenética. 

O quadro de pessoal médico deve 
compreender dois geneticistas, um 
dos quais como chefe de serviço.

Especialidade de Genética Médi-
ca – apenas em 1998, com o apoio 
do Ministério da Saúde, a Ordem dos 
Médicos criou a Especialidade (substi-
tuindo a anterior Competência), tendo 
sido iniciado o respectivo internato 
em 2002.

Diagnóstico Pré-Natal – organi-
zação das actividades de DPN e dos 
Centros de Diagnóstico Pré-Natal 
(Despachos n.os 5 411/97, de 6 de 
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Agosto e 10 325/99, de 26 de Maio, 
que definem a sua estrutura, e a 
Portaria n.º 189/98 de 21 de Março 
que estabelece a constituição das 
comissões técnicas de certificação da 
interrupção da gravidez, explicitando a 
participação dos geneticistas).

Testes Genéticos – são definidos 
pelo despacho n.º 9 108/97, de 18 de 
Setembro, que caracteriza o contexto 
e os procedimentos para a realização 
dos testes de biologia molecular, no 
âmbito da prestação de cuidados de 
saúde, e para as situações de diag-
nóstico clínico, diagnóstico do estado 
de heterozigotia, diagnóstico pré-sin-
tomático e diagnóstico pré-natal.

Os progressos obtidos na última dé-
cada foram, deste modo, abrangentes e 
significativos. Porém, terá que se assu-
mir que apenas foram obtidos ganhos 
no planeamento e na criação de servi-
ços, sem que, simultaneamente, se veri-
ficasse um desenvolvimento adequado 
dos recursos afectados e da dimensão 
dos serviços prestados à comunidade. 
Algumas das limitações actualmente 
existentes são as seguintes:

– Criação, pela tutela, de Serviços de 
Genética sem a posterior aprovação 

dos respectivos quadros de pessoal, 
mantendo-se os Geneticistas no 
quadro de outras Especialidades.

– Ausência de ajustamento dos qua-
dros de pessoal já existentes nos 
Serviços às actuais exigências as-
sistenciais. 

– Excessiva dificuldade na contrata-
ção de técnicos superiores para a 
realização de estudos laboratoriais, 
nomeadamente, na área de citoge-
nética.

– Ausência da área de biologia mo-
lecular em muitos dos Serviços de 
Genética portugueses, ao contrário 
do actualmente recomendado por 
estudos internacionais.

– Défice de adequada articulação dos 
recursos existentes nas diferentes 
Instituições.

– Elevada dependência do sector 
privado na área laboratorial que, a 
manter-se, previsivelmente poderá 
atingir elevados custos, sem contra-
partida para os ganhos em saúde.

– Dependência crescente do es-
trangeiro no apoio diagnóstico, 
nomeadamente na área da biologia 
molecular. Estes exames, actual-
mente indispensáveis por falta de 
recursos nacionais, implicam des-
vios financeiros para fora do País e, 
em muitos casos, não será possível 
assegurar a qualidade dos serviços 
prestados, com eventual prejuízo 
para os doentes. 

– Défice no apoio à investigação 
clínica, tendo como consequência 
o desconhecimento de muitas ca-
racterísticas epidemiológicas e ge-
néticas da população portuguesa. 
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A Rede de Referenciação Hospitalar 
de Genética Médica (RRHGM) tem 
como objectivos principais:

– Contribuir para o desenvolvimento 
dos Serviços de Genética Médica, 
dotando-os com os recursos ade-
quados para assegurarem, em 
tempo útil, o acesso e a prestação 
de cuidados de qualidade aos 
doentes e famílias.

– Melhorar a complementaridade 
dos recursos entre as diferentes 
instituições, tendo em conta a in-
dispensável partilha das diferentes 
áreas de apoio.

– Incrementar, a par, e de forma 
articulada, com os Serviços de 
Genética Médica, a rede labo-

ratorial pública de citogenética e 
de biologia molecular, tornando- 
-a apta à realização dos exames 
laboratoriais de maior prevalência 
ou de maior impacto clínico e 
científico no nosso País.

– Propor medidas que permitam 
simplificar as regras de contra-
tação de técnicos superiores na 
área da Genética, baseadas em 
exemplos deste tipo de formação 
e contratação noutros países 
europeus.

– Criar todas as condições para que 
a especialidade de Genética Mé-
dica tenha as mesmas caracterís-
ticas de progressão nas carreiras, 
que já existem para as restantes 
especialidades em Portugal.

6.  Objectivos da R. R. H. de Genética Médica
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7. Situação actual

7.1.  A situação 
internacional

A nível internacional, a Genética 
Médica tem vindo a desenvolver-se 
e a assumir uma reconhecida impor-
tância.

O Reino Unido, com uma população 
de 59 milhões de habitantes, dispõe 
de 25 Centros Regionais de Genética 
nos maiores hospitais,1 serviço por 2 
a 5 milhões e 3 geneticistas médicos 
por 1 milhão de habitantes.

Em França, país com 60 milhões de 
habitantes, existem 135 geneticistas 
em 110 Centros.

A Holanda, com 15 milhões e 600 
mil habitantes, possui 8 Centros nos 
Hospitais Universitários, 1 Instituto do 
Cancro e 55 médicos geneticistas. 

A Noruega, com 4 milhões e 405 
mil habitantes, dispõe de 3 Centros 
Regionais nos Hospitais Universitários 
e 1 Serviço para cancro hereditário. 
Existem 30 especialistas, mas ape-
nas 15 trabalham em serviços de 
Genética.

Os EUA dispõem de 5 geneticistas 
por 1 milhão de habitantes.

7.2. A situação nacional

Portugal, com uma população de 
10 356 117 habitantes (Censos 2001), 
dispõe de 43 médicos especialistas de 
Genética Médica, embora apenas cerca 
de metade exerçam funções assisten-
ciais na área da Genética, e existem 7 
médicos a frequentar os primeiros anos 
do Internato da Especialidade, que tem 
a duração total de cinco anos.

De acordo com um levantamento 
efectuado em Julho de 2002, junto 
das Instituições do SNS, existem 6 
Serviços de Genética Médica, que 
cumprem os critérios em vigor desde 
1995 (2 no Norte, 1 no Centro e 3 em 
Lisboa e V. Tejo). Destes, 3 Serviços 
ainda não dispõem de quadro de 
pessoal aprovado e 1 deles constitui 
um Instituto autónomo, conforme 
consta do Quadro III. Têm, contudo, 
dimensões, estrutura e capacidade de 
resposta muito diferentes.
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Acresce ainda a existência nos HUC 
de um Serviço de Genética integra-
do no Departamento Materno-Fetal, 
Genética e Reprodução, com quadro 
aprovado, mas sem qualquer lugar 
preenchido.

Importa mencionar outros Institutos 
Públicos parcialmente integrados no 
SNS, que, embora se dediquem prin-
cipalmente à investigação, prestam 
indispensáveis serviços assistenciais 
(clínicos e/ou laboratoriais) e com 
grande relevância na área da Genética 
Médica, nomeadamente, o Institu-
to de Biologia Molecular e Celular 
(IBMC), IPATIMUP e INSA.

Também algumas Faculdades de 
Medicina ou Institutos dependentes 
do Ministério da Educação colaboram 
no apoio clínico e laboratorial de várias 
patologias de causa genética.

Desempenham igualmente um 
papel preponderante no apoio labo-
ratorial, e em alguns casos também 
clínico, várias Entidades Privadas (2 
no Porto e 3 em Lisboa).

Realizam-se múltiplas consultas 
de Genética, frequentemente parte 
integrante de Centros de Diagnóstico 
Pré-Natal, em vários hospitais.

Finalmente, os Institutos de Oncolo-
gia localizados no Porto, em Coimbra 
e em Lisboa possuem estruturas clíni-
cas e laboratoriais de apoio às formas 
de cancro hereditário.

Constata-se, assim, uma grande 
dispersão desta especialidade, com 
múltiplos locais constituídos apenas 
por uma das componentes dos cui-
dados (ou clínica ou laboratorial), e 
ainda um défice de articulação entre 
os Geneticistas e os restantes espe-
cialistas.

Quadro III

Instituições do SNS com Serviços de Genética

Região / Instituição
Vertente
Clínica

Vertente
Laboratorial

Quadro
aprovado

Região Norte

IGM Jacinto Magalhães Sim
Citogenética

Genética Molecular
Bioquímica

Sim

CH. Vila Real/Peso da Régua Sim Citogenética Aguarda aprovação

Região Centro

CHC/H. Pediátrico Sim Citogenética (Protocolo 
c/ Fac. Medicina Coimbra)

Aguarda aprovação

Região Lisboa e Vale do Tejo

H. Stª Maria Sim Citogenética
Aguarda alargamento 

proposto

H. Egas Moniz Sim Citogenética Sim

H. D. Estefânia Sim Citogenética Aguarda aprovação
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7.2.1.  Actividades desenvolvidas 
no âmbito da Genética em 
2001

7.2.1.1.  Consultas de Genética 
Médica 

Após análise dos dados obtidos 
no questionário realizado, observa-se 
que, das 16 115 consultas contabili-
zadas em 2001, 89,3% foram efectua-
das em instituições integradas no SNS 
e 10,7% em instituições privadas. 
Foram consideradas todas as con-
sultas referenciadas pelas instituições, 
incluindo as que não foram realizadas 
por especialistas de Genética Médica, 
que devem, no futuro, ser contabili-
zadas de forma autónoma.

7.2.1.2.  Actividade laboratorial de 
Citogenética e Genética 
Molecular 

Foi possível apurar que, em 2001, 
se realizaram 24 980 exames labora-
toriais de Citogenética. Os maiores 
valores registaram-se nos cariotipos 
em amniócitos (11 959), nos carioti-

pos em sangue periférico (7 199) e na 
citogenética molecular FISH (1 815).

O sector privado foi responsável 
por 50% dos exames realizados.

Relativamente à Genética Molecu-
lar, os dados enviados apresentam 
algumas discrepâncias que os tornam 
pouco conclusivos. É, contudo, possí-
vel afirmar que, na sua maioria, foram 
realizados no Instituto de Genética 
Médica.

7.2.1.3. Diagnóstico Pré-Natal

As avaliações das actividades de 
diagnóstico pré-natal, efectuadas em 
Portugal desde 1993 pela DGS, têm 
apresentado um incremento significa-
tivo. De acordo com os dados forne-
cidos pelos Serviços de Obstetrícia 
dos hospitais, efectuaram-se 9 845 
amniocenteses em 2001, na maioria 
por a idade da grávida ser igual ou 
superior a 35 anos, por detecção de 
anomalia ecográfica ou por alteração 
de marcador bioquímico, após reali-
zação de exames de rastreio. 

No mesmo ano, foram realizadas, 
em Portugal, 349 interrupções de 
gravidez, após um diagnóstico efec-
tuado em produtos biológicos do 
feto, 175 das quais por anomalias 
cromossómicas.

Das 125 interrupções de gravidez 
cujo diagnóstico não recorreu às 
técnicas invasivas, 51 foram devidas 
à existência de malformações graves 
do sistema nervoso central. (Relatório 
“Diagnóstico Pré-Natal – Actividades 
realizadas nos Serviços de Saúde em 
2001” (DGS, 2002).
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8.1. Aspectos éticos 

Os mais importantes princípios 
de Bioética defendidos pela OMS 
na concepção e implementação de 
programas de prevenção e controlo 
das doenças genéticas são os se-
guintes:

A actividade médica deve exercer- 
-se de acordo com os princípios da 
ética de autonomia, beneficência, 
não-maleficência, justiça e equi-
dade. Estes princípios conduzem a 
atitudes de boa prática, tais como:

– Autonomia na decisão de doentes 
e familiares em todas as situa-
ções que envolvem a prevenção 
genética, sempre precedida por 
informação e aconselhamento 
genético.

– Serviços de Genética acessíveis 
a todos, independentemente da 
possibilidade de pagamento, e 
prestação prioritária de cuidados 
às famílias de maior risco.

– Testes genéticos não compul-
sivos, sendo os indivíduos to-
talmente livres de os aceitar ou 
recusar.

– Dados genéticos utilizados unica-
mente se houver vantagens para 
a família, e sem estigmatização ou 
discriminação, sendo assegurada 
a sua total confidencialidade e 
privacidade.

– Educação prioritária ao público 
e aos profissionais de saúde, 
incluindo os profissionais dos 
Cuidados de Saúde Primários, os 

quais devem ter os conhecimen-
tos de Genética indispensáveis à 
sua actividade clínica, permitindo 
que todas as famílias possam 
beneficiar dos progressos cientí-
ficos.

8.2.  Princípios gerais 
da organização dos 
cuidados

A elevada especialização da Ge-
nética Médica não significa que as 
actividades desta área de cuidados 
sejam exclusivamente hospitalares e 
com forte componente individual e 
tecnológica. O seu âmbito e métodos 
de intervenção têm uma forte com-
ponente comunitária, pelo que deve 
existir uma importante articulação 
com a rede de Cuidados de Saúde 
Primários e a de Saúde Pública.

A OMS, no seu “Genomics and 
World Health” de 2002, recomenda 
que os serviços de genética sejam 
integrados em hospitais universitários 
ou hospitais e outras instituições do 
Serviço Nacional de Saúde. 

A organização da Genética Médica 
deverá desenvolver-se através de 
serviços hospitalares com capacidade 
de assegurar o apoio clínico ambula-
tório, incluindo a consulta externa e o 
internamento, e, ainda, o adequado 
apoio laboratorial de Citogenética e de 
Genética Molecular (Figura 1).

8. Modelo Organizacional Recomendado
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O País deve dispor de 10 a 12 
Serviços de Genética Médica, nos 
próximos 10 anos.

São atribuições prioritárias dos Ser-
viços de Genética Médica:

1. Apoiar os indivíduos afectados 
que são referenciados ao serviço 
para:

– Diagnosticar ou confirmar o 
diagnóstico de doenças ge-
néticas, incluindo anomalias 
congénitas e síndromes dis-
mórficas.

– Elaborar e interpretar as árvo-
res genealógicas em situações 
mais complexas.

– Calcular o risco de transmis-
são das situações genéticas, 
identificando outros familiares 
em risco.

2. Colaborar na identificação e 
caracterização de famílias com 
risco genético elevado, inclusive 
aquelas que, não sendo direc-
tamente referenciadas, deverão 
receber o adequado aconselha-
mento genético e orientação para 
prevenção e/ou terapêutica de 
patologia hereditária. 

3. Apoiar e orientar de forma global 
todos os membros das famílias, 
estejam afectados ou não.

4. Realizar apoio laboratorial através 
de: 

– Laboratório de Citogenética – 
O seu objectivo é a realização 
dos estudos cromossómicos 
em vários produtos biológicos, 
nomeadamente sangue perifé-
rico, sangue fetal, líquido am-
niótico/vilosidades coriónicas, 

Figura 1: Modelo recomendado para o Serviço de Genética Médica

Genética Clínica

Laboratório 
de Genética 
Molecular

Laboratório
de

Citogenética

Laboratório 
de Genética 
Bioquímica

Envio para outros 
Laboratórios

Testes genéticos

Consultas de 
Genética Clínica 
referenciadas
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medula óssea, fibroblastos 
e outros tecidos. Deverá ser 
dotado, no mínimo, com 2 
técnicos superiores, um deles 
como coordenador, e realizar, 
pelo menos, 500 exames cito-
genéticos anuais. 

– Laboratório de Genética Mole-
cular – Este laboratório, porque 
utiliza várias técnicas de bio-
logia molecular no estudo de 
diferentes doenças genéticas, 
realiza um número variável de 
exames por ano, dependendo 
das patologias estudadas, 
mas deverá ser, igualmente, 
constituído, no mínimo, por 2 
técnicos superiores. 

8.3. Recursos humanos

Fazendo a adaptação à realidade 
portuguesa e às principais recomen-
dações internacionais nesta área, 
considera-se que:

– Os doentes referenciados anual-
mente aos serviços de Genética 
Médica, em função dos critérios 
anteriormente definidos, deverão 
estar compreendidos entre 750 a 
1000 por cada milhão de habitan-
tes. 

Estes critérios não contemplam 
as consultas de aconselhamento 
genético no âmbito do diagnós-
tico pré-natal: idade materna 
avançada, suspeita ecográfica de 
anomalia congénita fetal, altera-
ção dos valores dos marcadores 
serológicos maternos e risco 
elevado do efeito teratogénico 

(infeccioso, medicamentoso ou 
outro). Se os Serviços de Genética 
também desenvolverem estas acti-
vidades, os valores anteriormente 
referidos serão ultrapassados e 
devem ser complementarmente 
avaliados.

– Os especialistas de Genética 
Médica indispensáveis para as-
segurar os respectivos cuidados 
assistenciais deverão ser, no 
mínimo, de 3 por cada milhão de 
habitantes.

– Os técnicos superiores de cito-
genética deverão ser em número 
proporcional ao valor dos exames 
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a realizar (1 técnico por 250 ca-
sos/ano, quando em horário de 
35 horas semanais).

– O número de técnicos de biologia 
molecular deverá ser equaciona-
do, tendo em conta as patologias 
a estudar, os métodos utilizados e 
tendo como referência os rácios 
internacionais.

– Outros técnicos de saúde, em 
particular psicólogos clínicos, 
enfermeiros, técnicos de serviço 
social e administrativos, deve-
rão também estar integrados ou 
apoiar os serviços.

8.4.  Organização dos 
recursos

No nosso País, de acordo com 
as recomendações já discriminadas, 
a planificação dos cuidados assis-
tenciais em Genética Médica deve 
prever:

– Serviços com 3 a 5 especialistas 
em Genética Médica (em horário 
de 42 horas semanais), um dos 
quais como director do serviço.

– Laboratórios de Citogenética e 
de Genética Molecular integrados 
em cada Serviço. É desejável que 
cada laboratório de Citogenética 
realize, pelo menos, 1000 exa-
mes por ano, sendo o mínimo 
aceitável de 500.

– Instalação em espaços físicos 
adequados ao atendimento com 
dignidade de crianças e adul-
tos. 

– Deve evitar-se a criação ou a ma-
nutenção de componentes iso-
ladas (apenas clínica ou apenas 
laboratorial). As consultas e os 
laboratórios de Citogenética e de 
Genética Molecular já existentes, 
e que não se encontrem inclu-
ídos nos Serviços de Genética, 
devem estabelecer protocolos 
de colaboração com Serviços 
de Genética Médica, por forma 
a assegurar uma coordenação 
semelhante à recomendada para 
os serviços hospitalares (ver 
pág. 12).
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8.5.  Critérios 
indispensáveis para a 
idoneidade do Serviço 
de Genética Médica

Além das recomendações anterior-
mente referidas, salientamos que:  

– Os médicos geneticistas e os 
técnicos deverão exercer as suas 
funções exclusivamente no Servi-
ço de Genética. É recomendável 
que também os psicólogos clí-
nicos, enfermeiros, técnicos de 
serviço social e administrativos, 
sejam exclusivos do seviço.

Os Serviços de Genética Médica, 
sempre que possível, deverão des-
centralizar os cuidados assistenciais 
e colaborar com outros Hospitais ou 
Centros de Saúde da sua área de 
atracção, podendo esta colaboração 
assumir uma das seguintes formas:

– Consulta realizada por médico da 
Instituição com a especialidade de 
Genética Médica. 

– Consulta realizada por médico 
com a especialidade de Genética 
Médica não pertencente à Institui-
ção, desde que exista um proto-
colo com o respectivo Serviço. 

Não são assim consideradas idóne-
as as consultas de Genética Médica 
que tenham apenas apoio irregular ou 
à distância de médicos especialistas 
ou sejam realizadas por médicos de 
outras especialidades. 

Os Serviços de Genética Médica 
deverão promover a realização de 
teleconsultas com outras especiali-

dades, designadamente nas áreas 
geograficamente mais afastadas. 
Estas actividades deverão ser conta-
bilizadas separadamente.

Os processos das consultas, de 
manutenção permanente, deverão es-
tar arquivados em ficheiros no próprio 
serviço, de modo a ser assegurada a 
confidencialidade dos registos clíni-
cos. Também deverá ser assegurada 
a total confidencialidade de todos 
os rastreios e registos genéticos, de 
acordo com as normas da Comissão 
Nacional de Protecção de Dados. 
Recomenda-se, ainda, a existência de 
ficheiros iconográficos e de ficheiros 
de morbilidade.

8.5.1. Vertente laboratorial 

A acreditação/certificação de labo-
ratórios é uma meta a atingir com a 
maior brevidade. 

Contudo, tendo em atenção o ele-
vado custo exigido pelas comissões 
de peritos recomendadas interna-
cionalmente, as dificuldades de im-
plementação e ainda a necessidade 
permanente de actualização dos 
parâmetros de qualidade a avaliar, é 
necessário que os laboratórios dos 
Serviços de Genética ou Instituições 
similares assegurem a sua continui-
dade e que o indispensável suporte 
financeiro seja considerado no res-
pectivo orçamento anual.

Actualmente, os laboratórios de-
verão cumprir todas as normas de 
boa prática laboratorial, designada-
mente as discriminadas no Dec-Lei 
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n.º 534/99, de 11.12.99, Despacho 
n.º 8 835 de 27.04.01 e Dec-Lei 
n.º 111/2004, de 12.05.04, assim 
como os critérios internacionalmente 
definidos, nomeadamente quanto a 
tempos de resposta e elaboração 
de relatórios (incluindo a descrição 
das metodologias utilizadas e inter-
pretação objectiva dos resultados 
obtidos).

É fundamental para a idoneidade 
dos laboratórios de Genética a com-
petência técnico-profissional do seu 
coordenador, que deverá possuir uma 
das seguintes qualificações: 

– Técnico Superior de Saúde – 
Ramo de Genética  

– Médico com a especialidade de 
Genética.

Por se tratar de uma especialidade 
recentemente criada, é recomendável 
uma avaliação periódica dos serviços 
(incluindo laboratórios) e da sua ido-
neidade na prestação dos cuidados 
assistenciais, através de uma Comis-
são constuída por um representante 
da Direcção-Geral da Saúde e com 
a colaboração do Colégio da Espe-
cialidade de Genética Médica e da 
Sociedade Portuguesa de Genética 
Humana. 

Nos próximos anos, é recomen-
dável que sejam, crescentemente, 
realizados em Portugal os exames 
laboratoriais de biologia molecular 
com maior importância assistencial. 
O envio de produtos biológicos para 
serem analisados no estrangeiro (tes-
tes genéticos) só deverá ser permitido 
quando estes não se possam, ainda, 
realizar no nosso País.
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 DIÁRIO DA REPÚBLICA — II SÉRIE N.º 10 — 12-1-1996

VALÊNCIA DE GENÉTICA MÉDICA 



34

DIAGNÓSTICO
PRÉ-NATAL
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CENTROS
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DIAGNÓSTICO
PRÉ-NATAL

N.º 122 — 26-5-1999 DIÁRIO DA REPÚBLICA — II SÉRIE 
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 DIÁRIO DA REPÚBLICA — II SÉRIE N.º 122 — 26-5-1999 
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