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A genética é uma das áreas das Ciências Biológicas que tenta explicar as bases da herança biológica 
dentro de padrões considerados “normais” e suas alterações ou mutações que geram o aparecimento 
de defeitos físicos, mentais ou síndromes. Os defeitos na formação genética já passaram a ser assunto 
de interesse, não apenas familiar, mas também social. O ponto de partida é conhecer a rotina de servi-
ço de aconselhamento genético e por que se aplica essa “ferramenta” ou conjunto de procedimentos. 
O objetivo é investigar se as famílias que possuem um parente com deficiência receberam ou recebem 
algum tipo de acompanhamento, como o Serviço de Aconselhamento Genético (SAG) e, com base nis-
so, desenvolver novas formas de orientação ou aprimoramento delas, visando à inclusão social. Para a 
coleta de dados, foi elaborado um questionário pelos pesquisadores, possibilitando o desenvolvimen-
to dos estudos de caso, realizado com famílias que tem a presença de um indivíduo com anomalia. As 
famílias foram pré-selecionadas por meio de registros em associações de pais e amigos dos excepcio-
nais (APAE), dos municípios de Xanxerê e Coronel Freitas. As famílias responderão ao questionário 
e serão entrevistadas, sendo gravadas para posterior transcrição. Se possível, serão coletados laudos 
médicos, exames e diagnósticos de consulta. Será feita uma comparação de estudos de caso correlacio-
nados com o aconselhamento genético e, se possível, o heredograma das famílias pesquisadas. Cabe 
ressaltar que este estudo foi aprovado pela Plataforma Brasil no protocolo n. 10502312.0. Este traba-
lho é relevante pois permite orientar as famílias do risco de virem a ter uma criança com deficiência 
sem interferir na decisão dos pais, e, havendo a decisão de ter o filho, como lidar com esta criança, 
favorecendo sua adaptação e inclusão social. 
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