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1 INTRODUCAO

Doenca genética é todo e qualquer disturbio que afeta o material genético, de
um modo geral sdo de origem multifatorial, dependem ndo sé dos genes, mas
também do ambiente, podem ser Autossdmicas Recessivas, Autossémicas
Dominantes, Ligadas ao Cromossomo X e Poligénicas ou Multifatoriais. A Terapia
Ocupacional tem um papel fundamental na reabilitacdo de pessoas com doencas
genéticas, com o foco principal voltado a promocédo da qualidade de vida, atraves
das atividades terapéuticas.

O Grupo de estudos em Doencgas Genéticas Raras tem como objetivo, o
estudo bibliografico sobre as caracteristicas de doencgas genéticas raras buscando
aproximar o aluno do curso de Terapia Ocupacional da pesquisa clinica e da pratica
profissional nesse campo de atuacéo.

Durante o decorrer do projeto, o grupo visa, através de discussoes,
conhecimentos adquiridos durante os encontros e analises bibliograficas, a
construcdo de um Manual de Terapia Ocupacional para pacientes com doencas
genéticas raras.

2 METODOLOGIA (MATERIAL E METODOS)

O Ndcleo de Estudos em Genética e Reabilitacdo acontece semanalmente,
com duracdo de uma hora e trinta minutos. Em cada encontro ha a apresentagéo de
um artigo ou texto, realizada por um dos participantes do grupo que é selecionado
por forma de sorteio. A selecdo dos materiais para as apresentacdes sao realizadas
pelos coordenadores do grupo, professor e bolsistas. Apds as apresentacdes sao
realizadas discussfes a respeito do tema apresentado, as discussdes sao livres e
abordam diversos aspectos a respeito do tema, tais como caracteristicas clinicas da
doenca, opcles de tratamento e possiveis contribuicdes da terapia ocupacional na
reabilitacdo dos individuos com doencas genéticas.
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A pratica clinica é organizada em atendimentos no Ambulatério de
Neurodesenvolvimento da Faculdade de Medicina da Universidade Federal de
Pelotas (UFPel) e com pacientes encaminhados pelo Servico de Genética Médica do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Além de visitas domiciliares para avaliacdo do
ambiente e dos pacientes visando observar as dificuldades na realizacdo das
atividades de vida diaria e vida pratica.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Através das discussdes de artigos cientificos o grupo desenvolve-se
favoravelmente e a cada encontro nota-se 0 crescimento dos participantes,
apresentam argumentos solidos, desenvolvem um maior senso critico e capacidade
de relacionar as doencas apresentadas com a pratica clinica. O grupo de estudos
tem possibilitado a expansdo dos conhecimentos a respeito das doencas genéticas
pelos estudantes, doencas essas que muitas vezes ndo sdo apresentadas de
maneira completa e detalhada durante o decorrer das aulas.

Com a prética clinica no Ambulatorio de Neurodesenvolvimento da UFPel e
as visitas domiciliares os participantes podem vivenciar o atendimento a esses
pacientes erelacionar com as discussdes e conhecimentos adquiridos no decorrer
dos encontros, além de possibilitar o debate a respeito de duvidas que possam
surgir, melhores alternativas para os atendimentos, dificuldades encontradas na
reabilitacdo dos mesmaos, entre outros.

4 CONCLUSAO

Com o projeto estd sendo possivel observar o crescimento do grupo em
relacdo a aquisicdo de novos conhecimentos, crescente percep¢do a respeito da
necessidade e caréncia de estudos referentes as doencas genéticas e o tratamento
terapéutico ocupacional.

A fundamentacédo tedrica tem sido de suma importancia, pois é através dela
gue os estudantes obtém a base que guiara cada participante durante os
atendimentos aos pacientes com doencas genéticas. O projeto tem sido
enriguecedor para esses estudantes, pois apesar de o trabalho de reabilitacdo a
pacientes com doencas genéticas por profissionais de Terapia Ocupacional ser um
campo de atuagdo pouco difundido no Brasil, € muito importante e necessario que
0os estudantes desenvolvam desde o periodo académico o pensamento de
desenvolver estudos a respeito do assunto, relatar a eficacia do tratamento com
esses pacientes. E interessante que atividades semelhantes sejam realizadas em
centros académicos distintos, tanto em cursos pertencentes a area da saude quanto
a outras areas, que podem contribuir, cada um seu campo de atuacdo, para a
efetivagdo de uma melhor qualidade de vida para os pacientes. Isso possibilita a
troca de experiéncia e informacdes entre docentes e discentes, trabalhando de uma
forma interdisciplinar desde o periodo académico.
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Com isso os beneficios sdo incalculaveis e proporcionam aos pacientes
diversas alternativas de tratamento, inclusdo social, autonomia e independéncia.
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