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Introdução/Objetivos 

A genética clínica, um campo de especialização relativamente novo na medicina, é responsável pela investigação, diagnóstico, aconselhamento e também tratamento das doenças genéticas que, individualmente são raras, contudo freqüentes em seu conjunto, consistindo em um problema de saúde pública e um desafio para a comunidade médica. Desde que foi criado o Ambulatório de Genética Médica do HU-FURG em 2001, vem sendo conduzido um estudo de série de casos, onde 310 pacientes já foram cadastrados. Em 2009 surgiu a idéia de complementar esta avaliação, contemplando outros aspectos como o tempo decorrido entre a referência e a primeira consulta, as principais dificuldades encontradas pelos pais dos pacientes, seu conhecimento sobre a atuação do médico geneticista e ainda, uma questão qualitativa sobre os sentimentos gerados no momento da descoberta. A partir dessa pesquisa e, com os dados já existentes da avaliação de todos os pacientes, o objetivo é traçar estratégias para melhorar o atendimento nos aspectos que se mostrarem mais necessários.
Metodologia

Para efetuar esta avaliação, foi elaborado um pequeno questionário, contendo as já mencionadas variáveis, que era aplicado anteriormente à consulta no ambulatório de genética. Foram entrevistados os responsáveis, ou pacientes maiores de idade, que utilizam os serviços do ambulatório de genética do HU, os quais deram seu consentimento verbal. Para executar este trabalho, foram escolhidos dois estudantes da FAMED, previamente treinados, os quais trabalharam voluntariamente no período de Maio de 2009 a Julho de 2010. Este trabalho faz parte de um projeto de extensão permanente e que é do Atendimento clínico em Genética em Rio Grande, previamente aprovado pelo Comitê de Ética em pesquisa na área da saúde da FURG. Para esta avaliação foi definida uma amostra de 25% dos pacientes cadastrados. Apenas um representante da mesma família poderia ser entrevistado. Como critério de exclusão foi utilizado o diagnóstico não genético.
Resultados e Discussão

Foram entrevistadas 80 pessoas. A maioria dos pacientes, 91,25%, foi encaminhada por outros médicos. O tempo decorrido entre a referência e a primeira consulta varia de menos de um mês a 6 meses. As principais dificuldades com as quais os pacientes e/ou seus responsáveis se deparam encontram-se na certeza do diagnóstico e no acesso à escola, mas também foram mencionadas dificuldades em relação ao transporte e ao acesso ao ambulatório desta especialidade. Os principais sentimentos provocados são de choque, desespero, medo, insegurança, tristeza e culpa. 
Considerações Finais ou Conclusão

Diante dos resultados obtidos na avaliação, reconhecemos a importância do aconselhamento genético que, além de compreender o diagnóstico, prognóstico, tratamento e avaliar a hereditariedade e o risco de recorrência, busca também o ajuste dos pacientes e seus familiares à possível doença, o que inclui tratamento adequado, orientações escolares e medidas de adaptação e prevenção a complicações secundárias. É importante para que os pais absorvam melhor as informações corretas a respeito das patologias e a fragilidade inicial dê lugar a um sentimento de capacidade crescente de enfrentar e se adaptar a nova situação.
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