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Resumo executivo 
Intensidade das recomendações:  3B e 4 (Classificação de Oxford Centre for Evidence-Based Medicine). 
Tecnologia: avaliação sistematizada da história familiar

Indicação: identificação de famílias atendidas na Atenção Primária à Saúde (APS) em risco para apresentar doenças ou condições geneticamente determinadas.
Caracterização da tecnologia: sistematização da avaliação da história familiar, representada graficamente através de um heredograma, sendo necessário treinamento mínimo para familiarização com os símbolos e técnica proposta para coleta.
Pergunta: pode a avaliação sistematizada da história familiar, através da construção de heredogramas, ajudar a identificar famílias atendidas na APS que apresentem ou estejam em risco de apresentar doenças ou condições geneticamente determinadas?

Busca e análise das evidências científicas: iniciou-se a busca bibliográfica em junho de 2013 nas bases PubMed, Cochrane, LILACS e CDR utilizando os termos MeSH “Primary Health Care” e “Pedigree”. A análise foi focada em estudos que aplicassem a história familiar para identificação de famílias em risco para doenças genéticas, no contexto da APS.

Resumo dos resultados dos estudos selecionados: foram identificados dois estudos que utilizaram a avaliação da história familiar para identificação de risco para doenças genéticas utilizando o heredograma, sendo um deles em uma comunidade étnica. Embora metodologicamente limitados, os estudos mostram que a avaliação da história familiar foi útil para identificação de risco para condições geneticamente determinadas.
Recomendações: recomendação fraca contra tecnologia.

Abstract 

Strength of recommendations: B and 4 (Classification of Oxford Centre for Evidence-Based Medicine).
Technology: systematic assessment of family history

Indication: identification of families served in Primary Health Care (PHC) at risk for diseases or conditions present genetically determined.

Characterization of technology: systematic assessment of family history, graphically represented by a pedigree, requiring minimal training to become familiar with the symbols and technical collection proposal.

Question: can the systematic evaluation of the family history (predigree) help identify families served in PHC who have or are at risk for diseases or conditions that are genetically determined?
Search and analysis of scientific evidence: began the literature search in June 2013 in PubMed, Cochrane, LILACS and CDR using the MeSH terms "Primary Health Care" and "Pedigree". The analysis was focused on studies they apply to family history for identifying families at risk for genetic diseases in the context of PHC.

Summary of the results of the selected studies: two studies were identified that used the assessment of family history (pedigree) to identify risk for genetic diseases, one of them specifically for an ethinic community. Although methodologically limited, studies show that the evaluation of the family history was useful for identifying risk for genetically determined conditions.
Recommendations: weak recommendation against technology.
Contexto

Atualmente estão em tramitação as Diretrizes para Atenção Integral para Pessoas com Doenças Raras no Sistema Único de Saúde – SUS. Estas diretrizes visam à estruturação da atenção de forma integrada e coordenada em todos os níveis, incluindo prevenção, acolhimento, diagnóstico, tratamento (baseado em protocolos clínicos e diretrizes terapêuticas), suporte e apoio contínuo.  
As Doenças Raras (doenças que afetam até 1,3 a cada 2.000 indivíduos) são caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas e variam não só de doença para doença, mas também de pessoa para pessoa acometida pela mesma condição. Manifestações relativamente frequentes podem simular doenças comuns, dificultando o seu diagnóstico, causando elevado sofrimento clínico e psicossocial aos afetados, bem como para suas famílias.  As Doenças Raras são geralmente crônicas, progressivas, degenerativas e até incapacitantes, afetando a qualidade de vida das pessoas e de suas famílias. O número exato de Doenças Raras não é conhecido, sendo estimado entre 6.000 e 8.000 doenças. Oitenta por cento delas decorrem de fatores genéticos; as demais advém de causas ambientais, infecciosas, imunológicas, dentre outras. Muito embora algumas sejam individualmente raras, outras acometem um percentual significativo da população, o que resulta em um problema de saúde relevante (BRASIL, 2013).
A Atenção Primária à Saúde (APS) caracteriza-se por um conjunto de ações de saúde, no âmbito individual e coletivo, que abrangem a promoção e a proteção da saúde, a prevenção de agravos, o diagnóstico, o tratamento, a reabilitação e a manutenção da saúde. É o primeiro contato e via preferencial dos usuários com o sistema de saúde. Orienta-se pelos princípios da universalidade, da acessibilidade e da coordenação do cuidado, do vínculo e continuidade, da integralidade, da responsabilização, da humanização, da equidade e da participação social. A atenção primária considera a pessoa em sua singularidade, na complexidade, na integralidade e na inserção sócio-cultural e busca a promoção de sua saúde, a prevenção e tratamento de doenças e a redução de danos ou de sofrimentos que possam comprometer suas possibilidades de viver de modo saudável (BRASIL, 2006).
A APS caracteriza-se como uma das portas de entrada do indivíduo/família com necessidade de cuidado para orientação de prevenção de anomalias congênitas, deficiência intelectual, erros inatos do metabolismo, e também para o reconhecimento do indivíduo/família com necessidade de atendimento em serviço especializado. Para tanto, é necessário que os profissionais da APS incorporem na sua rotina de cuidado a realização de um exame físico meticuloso, incluindo os aspectos morfológicos, e uma anamnese completa, com especial atenção à história familiar e presença de consangüinidade (BRASIL, 2013). 
Entretanto, a avaliação da história familiar com vistas à identificação de famílias em risco para condições genéticas, normalmente realizada por meio da construção de um heredograma (representação gráfica da história familiar), não é prática rotineira dos profissionais da APS e precisa ser avaliada para inclusão neste contexto.
Pergunta a ser respondida
Pode a avaliação sistematizada da história familiar (através da construção do heredograma), comparado com a não avaliação da história familiar, ajudar a identificar famílias atendidas na Atenção Primária à Saúde que apresentem ou estejam em risco de apresentar doenças ou condições geneticamente determinadas?

Introdução
Aspectos epidemiológicos, demográficos e sociais
À medida que os países se desenvolvem econômica e socialmente, obtendo melhor controle das doenças infecto-parasitárias, que passam a corresponder a menos de 10% dos óbitos, as alterações genéticas passam a ocupar lugar de destaque nas estatísticas como causadoras de morbidade e de mortalidade (HOROVITZ; LLERENA; MATTOS, 2005). Dados do DATASUS (BRASIL, 2011b) mostram que as malformações congênitas e anomalias cromossômicas foram responsáveis por 20% dos óbitos em crianças menores de um ano (variando de 16% da região norte a 25% na região sul).  

As causas das doenças genéticas são numerosas e variadas, portanto abordagens múltiplas são necessárias para a prevenção e o melhor cuidado dos pacientes e suas famílias. Algumas doenças genéticas, como Síndrome de Down e defeitos do tubo neural, podem ter sua incidência reduzida por medidas de educação da comunidade. A Organização Mundial da Saúde propôs, em 2000, que se devem incorporar à APS ações para a prevenção e o controle das doenças genéticas e malformações congênitas. Estas ações englobariam, entre outras, abordagens relacionadas à reprodução (como aconselhamento pré-concepcional e planejamento familiar); triagem para gestantes com risco aumentado para ter bebês com doenças congênitas e identificação de famílias com risco aumentado para doenças herdadas (WHO, 2000). 
No Brasil, a APS é estruturada dentro do Sistema Único de Saúde (SUS), criado a partir da Lei 8080 (BRASIL, 1990). A Estratégia de Saúde da Família, introduzida pelo Ministério da Saúde em 1994, é um dos programas propostos pelo governo federal aos municípios para implementar a APS. Este programa é tido como uma das principais estratégias de reorganização dos serviços e de reorientação das práticas profissionais no SUS, integrando ações de promoção da saúde, prevenção de doenças, tratamento e reabilitação (BRASIL, 2006). Estima-se que 70% da população brasileira dependam do Sistema Único de Saúde para os seus cuidados em saúde, sendo o APS a porta de entrada neste Sistema (DATASUS, 2010).
Em janeiro de 2009, foi publicada a Política Nacional de Atenção Integral em Genética Clínica. Esta política é constituída com o envolvimento tanto da atenção especializada em genética clínica quanto da atenção primária. Na atenção primária, é previsto que serão identificadas e acompanhadas as famílias com problemas relacionados a anomalias congênitas e doenças geneticamente determinadas (BRASIL, 2009). Entretanto, muito pouco foi feito em relação à inclusão da genética na atenção  primária desde então (HOROVITZ et al, 2012).  Espera que com as novas  Diretrizes atualmente em tramitação viabilize-se a atenção integral em Genética no SUS, que novamente inclui a atenção primária como um importante cenário (BRASIL, 2013).
Descrição da Tecnologia Avaliada 
A obtenção da história familiar é uma estratégia para direcionar as atividades de promoção da saúde para os indivíduos e suas famílias. Ela pode ser considerada uma importante ferramenta para identificar indivíduos e famílias com suscetibilidade genética tanto para doenças crônicas comuns, assim como doenças monogênicas raras, como fibrose cística, anemia falciforme, formas hereditárias do câncer de mama e colo (SCHEUER; YOON, 2003; RUFFIN et al, 2011). 
A história familiar pode ser coleta de forma sistematizada e representada graficamente por meio de um heredograma. Este é constituído por todos os membros da família e suas relações de parentesco por meio de símbolos padronizados. Essa representação deve conter as seguintes informações: idade ou ano de nascimento; para óbitos, idade e causa da morte; consanguinidade; etnia; informações relevantes sobre a saúde; doenças relevantes e idade ao diagnóstico; informações sobre gestação, infertilidade, abortamentos espontâneos, natimortos, complicações gestacionais; informações sobre meios-irmãos; informações sobre fatores ambientais e riscos ocupacionais, entre outras informações pertinentes (BENNET, 2010; GENETIC ALLIANCE, 2010). 
Para a construção de um heredograma, o profissional de saúde deve ter um treinamento adequado para estar familiarizado com os símbolos e utilizar a técnica básica, ou seja, iniciar a construção pela linhagem paterna, à esquerda, a partir do consulente ou do probando (membro da família afetado); em cada linha, colocar uma geração e utilizar números romanos; numerar os indivíduos da esquerda para a direita com algarismos arábicos; continuar pelas uniões do consulente e dos irmãos deste; continuar subindo em direção aos pais e avós da mesma maneira; coletar pelo menos três gerações (Figura 1). Para avaliação completa da história familiar pode ser necessário mais de uma consulta, para confirmação das informações com diferentes membros da família ou para a verificação de laudos diagnósticos ou atestados de óbito. Além disso, a história familiar deve ser constantemente atualizada (PINTO; VIEIRA, 2013).
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Figura 1. Exemplo de heredograma.

Esta ferramenta, conforme apresentada acima, faz parte da rotina da avaliação especializada em genética médica. Entretanto, ainda não é amplamente utilizada por outros profissionais, especialmente os da APS.

Para os profissionais da APS é recomendada a utilização do genograma para a abordagem familiar, embora ainda seja utilizado por um número restrito de profissionais (LANGA et al, 1998). O genograma é uma ferramenta, estruturalmente similar ao heredograma, bastante útil para estabelecer vínculos e para organizar informações, como o nome dos membros da família, relacionamentos e toda a estrutura familiar. É um mapa visual, de leitura fácil e dinâmica, que fornece informações estruturais, funcionais e relacionais da família ao longo do tempo e facilita a compreensão e elaboração de hipóteses. A partir do genograma, é possível identificar temas intergeracionais, biomédicos e psicossociais. Ele também permite mostrar os problemas presentes na família, facilitado uma priorização destes para intervenção, além de identificar os obstáculos para cooperação ou para estabelecimento de vínculos, adesão e acompanhamento médico-paciente e família-equipe (FERNANDES; FALCETO; WARTCHAW, 2013). 
O genograma na APS tem diversas funções, que vão além da função do heredograma. O heredograma é focado em identificar potenciais problemas ou risco genéticos. Buscamos com este trabalho avaliar especificamente a detecção de risco genético ou condições genéticas, o que pode ser feito com um instrumento direcionado a estes achados, não necessariamente um genograma completo.

Bases de dados e estratégia de busca 

Para realização deste Parecer Técnico Científico (PTC) utilizou-se como referência as diretrizes metodológicas propostas pelo Ministério da Saúde (BRASIL, 2011).  Iniciou-se a busca bibliográfica em junho de 2013 nas bases PubMed, Cochrane, LILACS e CDR utilizando os termos MeSH “Primary Health Care” e “Pedigree”.
Critérios de seleção e exclusão de artigos 

Foram selecionados artigos que utilizaram a aplicação da avaliação da história familiar no contexto da atenção primária à saúde, conforme descritores acima, sem restrição de idioma. Foram excluídos artigos anteriores a janeiro de 2003, que não apresentavam resumo disponível ou que eram artigos de revisão.
Avaliação da qualidade da evidência 

Dos 49 artigos encontrados no PubMed com os descritores propostos, 39 foram excluídos conforme critérios expostos acima (selecionados 10 artigos). Na base de dados Cochrane foram identificados 2 trabalhos, sendo um  excluído por ter sido publicado anteriormente à janeiro de 2003 (selecionado 1 artigo). Na base de dados LILACS foram identificados 53 artigos, sendo 49 artigos os mesmos encontrados na busca via PubMed e um o mesmo trabalho encontrado na Cochane (selecionados 3 artigos). Não foram localizados artigos na base de dados CDR utilizando os descritores acima.

Conforme critérios acima apresentados foram selecionados para análise da qualidade da evidência 14 artigos. A partir da leitura dos trabalhos foram realizadas as seguintes exclusões: quatro artigos eram revisões (AVERY-LYNCH, 2004; WATTENDORF; MUENKE, 2005; REID; EMERY, 2006; GREEN, 2007); dois artigos relatavam o desenvolvimento de métodos de coleta ou avaliação da história familiar, sem aplicação do mesmo (EMERY, 2005; ORLANDO et al, 2011); dois artigos eram levantamentos sobre a utilização da história familiar por profissionais da atenção primária (VIG et al, 2009; FULLER et al, 2010); um artigo não tratava especificamente do tema em questão (PODDUBNNY et al, 2011); dois artigos tratavam da utilização de ferramentas específicas para avaliação da história familiar (HOSKINS; ZWAAGSTRA; RANZ; 2006; HUGES et al, 2003) um artigo não estava disponível (RIAZ et al, 2012).
É importante ressaltar que uma tecnologia como a que está sendo avaliada neste parecer é raramente investigada por meio de ensaios clínicos randomizados. Os estudos incluídos, com delineamento observacional (transversal e de caso controle) foram avaliados através a aplicação do checklist STROBE. O nível de evidência científica segundo a Classificação de Oxford Centre for Evidence-Based Medicine para os estudos foi 3B e 4.
Resultados dos estudos selecionados:
	ESTUDOS
	TIPO DE ESTUDO/
POPULAÇÃO
	DESFECHO
	RESULTADOS

	
	


	
	

	Qureshi et al, 2005

	Estudo transversal.

Comunidade multiétnica do norte de Londres - incluindo área urbana e rural (n=326).


	Identificação de famílias em risco para doenças genéticas a partir de um questionário autoadministrado sobre história familiar (que englobava perguntas sobre familiares próximos e distantes, doenças e idade de início das mesmas e etnia), comparado com o heredograma. 
	Proporção de pessoas identificadas como tendo um risco definitivo ou aumentado para doenças genéticas foi 24% utilizando o questionário e 36% utilizando a avaliação da história familiar com a construção de heredograma (Kappa 0.52 95%IC 0,40-0,64). 

	
	


	

	

	Qureshi, Gilbert e Reaburn, 2003
	Caso –controle.
Comunidade de 1012 paquistaneses vivendo no Reino Unido; casos foram famílias (n=14; totalizando 166 indivíduos) com diagnóstico ou suspeita de doença genética; controles famílias (n=14; totalizando 141 indivíduos) sem histórico ou suspeita de doença genética (n=14). 


	Identificação de consanguinidade e risco para doenças genéticas a partir da construção de heredogramas por enfermeiras especialistas em genética e por profissionais da atenção primária.
Os heredogramas coletados por enfermeiras especilistas em genética e por profissionais da APS foram revisados por um geneticista clínico cegado. 
	Nos casos foi identificado 29% e nos controles 43% de indivíduos com informações importantes para avaliação de risco para doenças genéticas através da construção do heredograma, não relatadas na avaliação de rotina (Kappa=0.157; 95% IC 0.028-0.286).


Apesar de a avaliação da história familiar ser recomendada para o uso na prática da atenção primária, poucos estudos são encontrados avaliando a efetividade desta prática. Nenhum ensaio clínico foi encontrado, mostrando que o nível da evidência para a aplicação da avaliação da história familiar sistematizada para identificação de pessoas com risco aumentado para apresentar (ou apresentando) doenças genéticas no contexto da atenção primária é baixo, limitando-se a estudos transversais ou de caso-controle.


Apesar de ter um tamanho amostral limitado, o estudo de QURESHI et al, 2005 é direcionado a avaliação do risco para doenças genéticas em geral. O estudo mostrou uma maior identificação do risco de doenças genéticas através da construção de heredogramas do que pelo questionário autoaplicável. É importante ressaltar que neste estudo os profissionais da APS receberam um treinamento de enfermeiras especialistas em genética para construção do heredograma. A avaliação realizada pelos dois instrumentos foi verificada por dois geneticistas de forma independente.

O estudo de QURESHI, GILBERT e REABURN, 2003 chama a atenção para que foi identificado mais informações relevantes para o risco de doenças genéticas entre os controles, o que pode nos levar a inferir que, mesmo em famílias sem histórico de doenças genéticas, com uma avaliação detalhada podemos localizar indivíduos em risco potencial. Entretanto, o estudo foi realizado em comunidade específica, por sua etnia teria maior risco para determinadas doenças genéticas, comprometendo a inferência dos achados para a população brasileira. 


Recomendações 
É sabido que a avaliação da história familiar por meio da construção de heredogramas é um método útil para identificar pessoas em risco para doenças genéticas e é amplamente utilizado na prática da genética clínica, sendo considerado como a primeira “triagem genética” (BEERY; SHOONER, 2005).  Entretanto, poucos estudos avaliam a efetividade da aplicação desta ferramenta na prática da atenção primária. Além disso, estudos apresentam modelos alternativos para avaliação da história familiar neste contexto, tais como a utilização de questionários autoaplicáveis. Estes modelos alternativos exigem menos tempo para realizar a avaliação da história familiar, comparado com a construção de heredogramas nos moldes rotineiramente utilizado por geneticistas, o que pode ser mais factível no contexto da atenção primária.
Além disso, devemos levar em conta que para a correta avaliação da história familiar com vistas à identificação de uma família com risco para doenças genéticas, são necessários capacitação adequada e conhecimentos mínimos sobre genética médica. Assim, o profissional poderá cogitar a possibilidade de que famílias com determinadas características em suas histórias, podem estar em risco para uma doença geneticamente determinada. 
As alternativas apresentadas nos estudos podem ser levadas em consideração para a avaliação de risco para condições específicas. Entretanto, outros estudos, com melhor rigor metodológico, necessitam ser conduzidos para comprovar a efetividade da utilização da avaliação da história familiar para identificação de famílias em risco para apresentar doenças ou condições genéticas de forma ampla, no contexto da atenção primária.

Vale ressaltar que esta é uma tecnologia simples e com um potencial considerável. Para sua incorporação, a demanda é relacionada ao tempo destinado pelo profissional de saúde para o adequado treinamento e para a realização da avaliação da história familiar durante as consultas. Sendo assim, este parecer aponta uma recomendação fraca contra a incorporação da tecnologia.
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Anexos 

Anexo A –  Estratégias de busca

	Base
	Termos

	Medline (via Pubmed)
	("Primary Health Care"[Mesh]) AND "Pedigree"[Mesh]


	
	("Pedigree"[Mesh] or (family tree)) AND "Primary Health Care"[Mesh]

	
	(("Genetic Predisposition to Disease"[Mesh]) AND "Risk Assessment"[Mesh]) AND "Primary Health Care"[Mesh]

	The Cochrane Library (via Bireme)
	(primary health care) and pedigree 

	LILACS
	(primary health care) and pedigree

	Center for Reviews and Dissemination (CDR)
	(primary health care) and pedigree


Anexo B - Fluxograma de seleção de artigos

Publicações identificadas através da pesquisa nas bases de dados


(n=104)





Publicações excluídas, conforme critérios estabelecidos


(n=41)





Publicações após remoção das duplicadas


(n=55)





Publicações selecionadas para revisão do texto completo


(n=14)





Artigos com texto completo  excluídos, com justificativa


(n=120)





Estudos incluídos


(n=24)








