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Introducéo: Doencas genéticas hereditérias representam um grupo diverso de condi¢des causadas por
alteracBes nos genes transmitidas de uma geragdo para outra. O diagnostico precoce e 0
aconselhamento genético desempenham um papel fundamental na identificacdo e manejo dessas
condicdes, permitindo intervengdes oportunas e orientagdo adequada para os pacientes e suas familias.
Objetivo: O objetivo deste trabalho é revisar as estratégias de diagnéstico precoce e os principios do
aconselhamento genético em doencas genéticas hereditarias, destacando sua importancia clinica e
impacto na prética médica, além de examinar o papel do diagndstico precoce e do aconselhamento
genético no manejo de doencgas genéticas hereditérias, fornecendo uma visdo abrangente das
abordagens utilizadas na prética clinica Materiais e M étodos. Foi realizada uma revisdo daliteratura
cientifica disponivel nas bases de dados PubMed, Scopus e Google Scholar, utilizando termos de
pesquisa relacionados ao diagnéstico precoce, aconselhamento genético e doencas genéticas
hereditarias. Foram selecionados artigos originais, revisdes e diretrizes clinicas relevantes para a
temética. Resultados: Os resultados desta revisdo destacam a importancia do diagndstico precoce por
meio de testes genéticos, triagem neonatal e exames pré-natais para a identificacdo de doencas
genéticas hereditérias. Além disso, 0 aconselhamento genético emergiu como uma ferramenta
essencial para fornecer informacfes precisas, suporte emocional e orientacdo para pacientes e
familiares sobre os riscos, opcdes de tratamento e implicacdes psicossociais das condi¢cdes genéticas.
Além disso, é imprescindivel a necessidade de abordagens multidisciplinares e personalizadas no
diagnostico e manejo de doencas genéticas hereditarias. Estratégias de comunicacdo eficazes,
consideracdo dos valores culturais e éticos dos pacientes e acesso a recursos de apoio sdo
fundamentais para garantir uma prestacéo de cuidados de salde holistica e centrada no paciente.
Conclusdo: Em conclusdo, o diagndstico precoce e o aconselhamento genético desempenham um
papel crucial naidentificacdo, manejo e prevencdo de doencas genéticas hereditérias. Uma abordagem
integrada, gque combine avangos tecnol 6gicos em testes genéticos com cuidado centrado no paciente e
suporte emocional, é essencial para otimizar os resultados clinicos e a qualidade de vida dos
individuos afetados por essas condicdes.
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